M-

Brasileiro
NATAL - RN 7ﬁ CBP de Pediatria
CENTRO DE CﬂH‘H"EH(,TﬁEﬁ -

3 A7 DE MAIO DE 2022

Titulo:
Autores:

Resumo:

Trabalhos Cientificos

Defeitos Congénitos Da Glicosilacéo

ISABEL NOVACKI PACHECO (UNIVERSIDADE FEDERAL DE LAVRAS), LUCIANA
GIAROLLA DE MATOS (UNIVERSIDADE FEDERAL DE LAVRAS), ANA JOSYELE
FERREIRA FRANCINO (UNIVERSIDADE FEDERAL DE LAVRAS), BRENDA ARAUJO
SALVADOR VIDAL (UNIVERSIDADE FEDERAL DE LAVRAS), OLIVIA MAZZINI

BAETA (UNIVERSIDADE FEDERAL DE LAVRAS), VITORIA MARIA RIBEIRO COELHO
(UNIVERSIDADE FEDERAL DE LAVRAYS)

Introducdo: Defeitos congénitos da glicosilacdo (DCG) sdo doencas metabdlicas raras,
autossdmicas recessivas que afetam a sintese de glicoproteinas e outros glicoconjugados. Ha
elevada mortalidade pediatrica e o principa desafio é a auséncia de diagndstico global. Descricdo
do caso: GHC, masculino, dois anos e quatro meses (2015), internado com crises convulsivas por
hipoglicemias refratarias, diarreia e vomitos recorrentes, tratados como gastroenterocolite. Ao
exame: peso e estatura reduzidos e hepatomegalia. Exames complementares demonstraram
transaminases elevadas e hipertrigliceridemia. Bidpsia hepatica indicou hepatécitos aumentados,
degeneracdo hidropica e estenoses discretas, reforco nas membranas citoplasmaticas, coloracéo
PAS com deposicéo de glicogénio. Diagnosticou-se glicogenose. Prescrita dieta: amido de milho
a cada trés horas e poucos carboidratos. Paciente manteve baixo crescimento, com melhora
laboratorial. Persistiam diarreia, vomitos, dissociados de hipoglicemias ou acidoses, tratados
como gastroenterocolite aguda infecciosa. Ao transgredir a dieta ndo apresentava sintomas,
figado mantinha-se no rebordo costal e exames laboratoriais inalterados. Pela bidpsia hepatica
inespecifica, solicitou-se teste da bochechinha, diagnosticando DCG tipo 1B. Iniciou-se
reposicdo da manose. Discusséo: O paciente apresenta 0 DCG Tipo 1B, que afeta o gene MPI,
responsavel pela enzima manose-6-fosfato isomerase (converte reversivelmente a manose-6-
fosfato em frutose-6-fosfato). As manifestacOes clinicas caracteristicas s8o vomitos recorrentes,
hipoglicemia, reducdo do crescimento, fibroses hepéticas, perda de proteinas entero-hepéticas,
coagulopatia, distribuicdo anormal da gordura e atraso no desenvolvimento. O diagndstico é feito
pela andlise isoelétrica da transferrina e pesquisa de mutagdes genéticas. E a forma da doenca
com tratamento mais efetivo, por suplementacdo oral de manose ou transplante de figado.
Conclusdo: A investigagdo de DCG é complexa pela raridade da condi¢do e pelo amplo espectro
clinico. Vérias formas foram identificadas apenas recentemente e pondera-se que ha muitos casos
nado diagnosticados.
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