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Resumo: A doenca de Pompe ou glicogenose do tipo Il € uma patologia genética rara, com padréo
autossdmico recessivo, causada por mutagdes no gene que codifica a alfa glucosidase acida
(GAA). A dta letalidade, deve-se a0 grande numero de complicacbes cardiacas e
comprometimento pulmonar frequente (MORI, 2023). A incidéncia da doenca de Pompe no
mundo é de 1: 40.000 recém-nascidos (Cruz, 2022). Descricéo do caso: S.V.T.A, 4 anos de idade,
sexo feminino, raca parda, natural do Pard Nasceu de parto normal, ndo chorou ao nascer,
APGAR 6 €9, realizou aleitamento materno exclusivo até os 6 meses de idade, andou a0 1 ano e
4 meses de idade, falou ao 1 ano de vida. Em novembro de 2021, pré-escolar previamente higida
e com desenvolvimento neuropsicomotor adequado, manifesta sintomas gripais e foi internada na
Unidade de Terapia Intensiva de um hospital de referéncia do norte do Brasil, devido quadro de
insuficiéncia respiratoria e ateracdo do nivel de consciéncia. Nesta internacdo, foi identificado
hepatomegalia e cardiomiopatia hipertréfica do ventriculo esquerdo. Na andlise neurolgica, foi
encontrado hipotonia generalizada, com destaque para os membros inferiores que apresentavam
grau Il de forca muscular, sensibilidade preservada, desenvolvimento neuropsicomotor
comprometido e dependéncia ventilatéria crénica. Mediantes aos sintomas, foi suspeitado de
doenca de Pompe e solicitado sequenciamento do DNA e bidpsia muscular para realizagdo do
ensaio enzimatico, onde foi constatada reducdo acentuada da atividade da enzima afa
glucosidase &cida e confimado o diagndstico da doenca. Iniciado o tratamento com terapia de
reposicéo de enzima logo apds diagnostico. Em 2022, paciente apresentou fratura do fémur e
diagnosticada com osteoporose. Atualmente, a paciente reside em leito de semi-intensiva, estavel,
sem novos sintomas da progressao da doenca. Discusséo: A doenca de Pompe ou glicogenose do
tipo 1l é uma patologia genética rara, caracteriza-se pelo acimulo de glicogénio as células no
cérebro, musculos, figado, coragdo, rins, glandulas enddcrinas e medula espinhal. Segundo o
neurologista Abram Topczewski, € a forma mais grave das glicogenoses e € potenciamente fatal
ainda no primeiro ano de vida (TOPCZEWSKI, 1974). A dta letalidade, deve-se a0 grande
nimero de complicacfes cardiacas e comprometimento pulmonar frequente (MORI, 2023). A
incidéncia da doenca de Pompe no mundo € de 1. 40.000 recém-nascidos (Cruz, 2022).
Apresenta-se de duas formas fenotipicamente: Pompe de inicio infantil (DPI) e Pompe de inicio
tardio (DPT), diferenciados por meio da manifestagcéo dos sintomas antes ou depois de 1 ano de
idade. Conclusdo: Por fim, incurabilidade e a raridade da doenca, reforcam a necessidade da
discussdo sobre a patologia na comunidade cientifica, assim também, como a criacdo de métodos
diagnésticos mais égeis e terapéuticas capazes de proporcionar um melhor prognéstico ao
paciente e dignidade a suas familias.
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