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Resumo: Glicogenose € qualquer doenca relacionada a erros inatos do metabolismo, resultantes de
deficiéncias enzimaéticas, que afetam o0 processamento da sintese do glicogénio ou sua quebra nos
musculos e figado. Os tipos mais comuns sdo: |, I, Il e IV. Glicogenose tipo | (GI) é uma
doenca rara, autossOmica recessiva, que leva ao deposito de glicogénio. Ocasionada pela
deficiéncia da enzima glicose-6-fosfatase, manifestando com hipoglicemia, hiperuricemia,
acidose lactica e dislipidemia grave. Paciente de 3 anos, masculino, natural de Matias Olimpio-
PlI, encaminhado para investigacdo de hepatomegalia associada a didlipidemia. Apresenta
hepatomegalia afebril e sonoléncia desde os 2 anos de idade. Nega doenca hepaticas na familia
Ao exame fisico, bom estado geral, hidratado, anictérico, baixa estatura, com marcos adequado
do desenvolvimento. Ausculta pulmonar e cardiaca sem ateracfes. Abdome globoso, indolor,
figado a 8 cm do rebordo costal direito, sem sinais de hipertensdo portal, baco normal. Exames
laboratoriais com dislipidemia. Aumento de transaminases e leve alteracdo em canaliculares.
Clearance de creatinina reduzido. Acidose metabolica. Aumento de &cido léctico . Excluidas
causas infecciosas, autoimune, neoplasicas e hematoldgicas. Iniciado investigagdo para doenca
metabolica. Realizou biopsia hepatica que mostrou discreta distor¢do arquitetural a custa de finos
septos incompletos de tecido fibroconjuntivo. Infiltrado inflamat6rio portal, além de hepatdcitos
balonizados com amplos citoplasmas eosinofilico. Imunohistoquimica evidenciou hepatopatia
crébnica compativel com doenca de deposito de glicogénio. O resultado da Imunohistoquimica
ndo evidenciou qual o tipo de Glicogenose, mas foi essencial parafechar o diagnostico. Porém, as
caracteristicas clinicas e laboratoriais do paciente eram compativeis com Gl. Toda essa clinica é
justificada por defeitos enzimaticos. Além disso, o paciente teve uma Gtima resposta com a
terapéutica empregada na Gl, a qual usamos carboidratos de absorcéo lenta. Durante os episddios
de hipoglicemia ndo foram observados quadro convulsivos, somente sonoléncia Teve boa
aceitacdo da dieta, com melhora dos niveis glicémicos. Segue em acompanhamento ambulatorial
com equipe multiprofissional Glicogenose € uma doenca metabdlica subdiagnosticada, que cursa
com didlipidemia grave, aém de outras complicacfes. A terapéutica baseia-se, principamente
com suporte nutricional, considerando a raridade da doenca e suas consequéncias metabdlicas. O
controle dietético para esse paciente, com carboidratos de absor¢do lenta, como amido de milho
cru, assim como, restricdo de lactose, sacarose e frutose na dieta visam prevenir hipoglicemia,
melhorar o controle dietético, garantir o crescimento adequado e adiar as complicagbes que
ocorrem em longo prazo. Faz se necessario também o aconsel hamento genético familiar.
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