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Resumo: Este relato abordara o quadro clinico, os métodos diagndsticos e 0 manejo terapéutico de uma
paciente diagnosticada com glicogenose (GSD) tipo IXb, enfatizando os desafios diagnosticos e
particularidades dessa condi¢cdo metabdlica rara. Paciente feminina, 7 anos. No 3° ano de vida
apresentou hepatomegalia, hipertrigliceridemia, hipercolesterolemia, anemia e hipoglicemia.
Diante do quadro, foram iniciadas as investigagdes. Foram descartados hemangioma hepético e
doenca de Wilson. Exames laboratoriais evidenciaram elevagdo de triglicerideos (234 mg/dl),
colesterol total (276 mg/dl), reducdo de hemoglobina (10g/dl) e hipoglicemias (39 a 50mg/dl).
Foi redlizada suplementacdo de ferro e dieta normocaldrica, hiperproteica, normoglicidica,
normolipidica, restrita em gordura saturada de cadeia longa, rica em vitaminas e minerais, porém
persistiu com os niveis elevados no sangue de colesterol e triglicerideos durante toda a infancia.
Teve atraso da marcha. Aos 6 anos e 10 meses foi avaliada pela genética médica, sendo
observada cetonemia em jgum, sugerindo GSD cetética, sendo prontamente iniciado tratamento.
GSD tipo IXb foi confirmada usando painel de glicogenoses hepéticas. Instituiu-se dieta
hiperproteica, restrita em sacarose, frutose, com uso de amido de milho cru de 4/4 horas e
controles de glicemia capilar. No Ultimo exame laboratoria notou-se normalizacdo de
triglicerideos e glicemia, persistindo alguma elevacéo de transaminases e colesterol. Mantém
estado nutricional eutréfico. A GSD do tipo 1Xb é causada pela deficiéncia de enzima fosforilase-
quinase, que regula a degradacdo do glicogénio. Manifestase com hepatomegalia, atraso de
crescimento na primeira infancia, cetose em jejJum e hipoglicemia. O diagndstico envolve uma
combinagdo de avaliagdo clinica compativel, glicemia e cetonas em jejum. Ademais, a andlise
molecular confirma o subtipo especifico. Correlacionando com o caso descrito acima, a paciente
apresentou os sintomas iniciais classicos desta patologia e mesmo assim levou alguns anos até ser
encaminhada a genética médica. No momento de sua primeira avaliagdo a dieta foi iniciada e
mantida até a confirmacéo do subtipo através de painel. O objetivo do tratamento é manter a
glicemia entre 70-110 mg/dl. O amido permite a liberagdo sustentada da glicose para prevenir a
hipoglicemia e dieta hipoproteica para fornecimento de fonte alternativa de glicose via
gliconeogénese intacta. O relato ilustra os desafios diagndsticos e as complexidades no manejo da
GSD tipo IX-B, uma condicdo metabdlica rara. Apesar da longa odisséia diagnéstica, o
tratamento especifico foi crucial para manter niveis controlados de glicose, e triglicerideos. Este
caso reforca a importancia da identificacdo precoce e do manejo integrado para otimizar o
progndstico e a qualidade de vida dos pacientes com esta condi¢céo metabdlica complexa.
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