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Um Relato De Caso Sobre Glicogenose — Quando O Pediatra Deve Pensar Neste Diagnéstico.
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As Glicogenoses sdo condi¢bes raras, subdiagnosticadas ou diagnosticadas tardiamente,
comprometendo o inicio precoce do tratamento. E importante que o pediatra esteja atento aos
sintomas, que podem ser inespecificos, para iniciar investigacdo. MFM, masculino, 8 anos,
avaliado durante internacdo para fechamento cirdrgico de gastrostomia (GTT). Histéria de varias
visitas a emergéncia desde o nascimento, com queixas de fraqueza, prostracdo, sonoléncia e crise
convulsiva. As investigacBes foram inconclusivas e o exame fisico era considerado normal,
embora a mée notasse distensdo abdominal. Aos 10 meses procurou a emergéncia por febre e
“tontura’, ao exame observou-se hepatomegalia e hipoglicemia e, apds medidas de suporte, foi
encaminhado a Gastropediatria para investigacdo. Realizada bidpsia hepatica com 16 meses, que
mostrou acumulo de glicogénio nos hepatdcitos levando ao diagnostico de Glicogenose. O painel
genético mostrou variante de significado incerto (VUS) em hemizigose no gene PKHA2, da
fosforilase quinase hepética, relacionado ao subtipo 1Xal. Como o quadro clinico era bastante
sugestivo, foi fechado o diagndstico mesmo com o exame molecular mostrando uma VUS.
Iniciado o tratamento com amido de milho cru 4 vezes/dia e dieta sem lactose e agUcar, obtendo
melhora do quadro clinico de base e poucos episodios de hipoglicemia. Paciente teve indicacéo
de GTT aos 2 anos e fechamento 5 anos apds. Sete anos apos 0 diagnodstico o paciente esta
plenamente adaptado a dieta, com amido cru duas vezes/dia, sem mais episddios de hipoglicemia
recorrentes e com bom crescimento e desenvolvimento. Existemn 13 subtipos de glicogenoses, que
diferem entre s quanto aos 6rgdos e enzimas acometidas, faixa etaria e gravidade das
manifestagdes, sendo o tipo 1X, decorrente de um defeito na enzima fosforilase quinase hepatica
ou muscular, um dos tipos mais frequentes. Suas manifestagdes incluem hipoglicemia, fraqueza
muscular, atraso no crescimento e hepatomegalia e ocorrem mais na infancia. A heranca é
recessiva ligada ao cromossomo X, por isso em geral apenas os meninos sdo afetados. O
diagnodstico tardio pode comprometer o crescimento e desenvolvimento e levar a sequelas
neurolgicas. Por apresentar uma clinica inespecifica, a valorizagdo das queixas dos cuidadores
serve de guia para iniciar uma investigacdo mais cautel osa quando ndo ha hipéteses mais comuns
gue justifiquem a clinica do paciente. A importancia em dosar a glicemia quando hé alteracdo de
nivel de consciéncia para diagnoéstico diferencial de afeccbes do sistema nervoso central e um
exame fisico cuidadoso nas queixas de distensdo abdominal se tornou evidente com este caso. O
pediatra gera precisa conhecer tal afeccdo para que sua forma subclinica e descompensactes
sgjam investigadas brevemente, a fim de lentificar ou até mesmo interromper 0 curso natural da
doenca.
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