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Resumo: Glicogenose hepética tipo | € uma doenca de cardter autossomico recessivo, com prevaléncia de
1:100000 na populacdo mundial, manifestando-se ainda na infancia. A doenca esta associada a
deficiéncia da enzima G6PD, caracterizando um acumulo anormal de glicogénio em diversos
orgaos com variadas repercussdes sistémicas. Paciente masculino, atuamente com 8 anos,
compareceu, aos 9 meses de idade, a Unidade Basica de Salde (UBS) apresentando diarreia
intensa, naduseas, vomitos, ictericia e abdome distendido sem dor. Exames laboratoriais
evidenciam marcadores hepaticos elevados (TGO 451, TGP 512, GGT 98, FA 279). Apés
avaliacdo pelo Médico de Familia e Comunidade (MFC), foi solicitada bidpsia hepética, a qua
revelou o diagndstico de glicogenose hepaticatipo I, tendo como conduta estabel ecida a mudanca
da dieta com restricdo de lactose e o incremento de amido de milho dissolvido em &gua por 3 a4
vezes ao dia para compensar a gliconeogénese defeituosa e alcancar a normoglicemia. O paciente
possui histérico familiar de 2 primos com a mesma condicdo e o irmdo com diagndstico
recentemente da patologia, corroborando com o raciocinio estabelecido pela equipe. Em novas
consultas foi solicitada ultrassonografia de abdome total, que evidenciou hepatomegalia leve com
aumento difuso da ecogenicidade, corroborando o achado de esteatose hepatica grau 1. Paciente
mantém acompanhamento continuo e compartilhado entre gastropediatra e profissionais da UBS
com manutencdo da dieta estabelecida, assintomético e sem episodios de hipoglicemia nas
Ultimas avaliaces, em vigilancia de novos sinais e sintomas. A glicogenose hepética € uma
doenca que pode se manifestar com uma sintomatol ogia diversa, desde as apresentadas no relato,
como hepatomegalia, a hiperlipidemia, disfuncdo renal e hipoglicemias recorrentes, que sdo
deletérias a0 paciente. O pefil lipidico na doenca sofre alteragdes, tendendo a
hipertrigliceridemia, sendo as principais complicacbes a pancreatite, adenomas hepaticos e
esteatose hepética, além de um incremento no risco cardiovascular. A Atencéo Priméria a Salide
se mostra como a porta de entrada nesse caso, demonstrando sua ata complexidade e a
importancia da construcdo do raciocinio clinico, da vinculagdo do usuério a puericultura e do
cuidado compartilhado com a atencéo especializada para um acompanhamento longitudinal e
individualizado a fim de evitar uma progressdo severa da patologia. Por ter um carater raro e
complicagbes associadas, nota-se a importancia de um diagnéstico assertivo, apesar de
sintomatol ogia inespecifica, visando diminuir repercussdes negativas para o paciente ao longo de
sua vida Além disso, o tratamento e acompanhamento de forma multiprofissional com
adequacdo da alimentacdo mostra-se como terapéutica eficaz para melhorar a expectativa e
gualidade de vida desses pacientes.
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