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RESUMO

Introdugio: A glicogenose tipo la (Gsp1a) é uma doenca rara e hereditdria, que acomete-1:100.000 a 1:125.000
nascidos-vivos na populagao geral. Trata-se de uma enzimopatia provocada por um defeito na subunidade
catalitica da enzima glicose-6-fosfatase, gerando acimulo de glicogénio hepético, hipoglicemia importante e
uma série de alteragoes laboratoriais. Objetivo: Descrever as alteragdes laboratoriais envolvidas no quadro de
GsDIa em um paciente pedidtrico, durante o seu internamento em um hospital materno-infantil. Método: Os
dados clinicos e laboratoriais foram coletados por meio de prontudrio e entrevista com a responsavel legal do
paciente. Resultados: O paciente D.A.B com quadro clinico de Gspia associado a infec¢io do trato urindrio
apresentou hiperlipidemia, hiperuricemia, hiperlactatemia, eleva¢io das enzimas hepdticas e anemia hemolitica.
Conclusao: Ao serem percebidas em tempo oportuno, as alteragoes laboratoriais favorecem o diagnéstico di-
ferencial e instituigao do protocolo de tratamento adequado. Este relato de caso foi importante para descrever

manifestacoes clinicas e laboratoriais dessa doenga ainda pouco conhecida pelos profissionais de satide.

Palavras-chave: Glicogenose; Doenca do armazenamento do Glicogénio tipo I; Diagnéstico; Hipoglicemia.

ABSTRACT

Introduction: Glycogenosis type la (Gsp1a) is a rare and hereditary disease that affects 1:100,000 to 1:125,000
live births in the general population. It is an enzymopathy caused by a defect in the catalytic subunit of the
enzyme glucose-6-phosphatase, generating accumulation of hepatic glycogen, significant hypoglycemia and
a series of laboratory alterations. Objective: To describe the laboratory alterations involved in the condition
of Gspia in a pediatric patient, during hospitalization in a maternal and child hospital. Method: Clinical
and laboratory data were collected through medical records and interviews with the patient’s legal guardian.
Results: The patient D.A.B with a clinical picture of Gspia associated with urinary tract infection presented
hyperlipidemia, hyperuricemia, hyperlactatemia, elevated liver enzymes and hemolytic anemia. Conclusion:
When perceived in a timely manner, laboratory alterations favor the differential diagnosis and institution of an
adequate treatment protocol. This case report was important to describe clinical and laboratory manifestations

of this disease, which is still little known by health professionals.

Keywords: Glycogenosis; Glycogen storage disease type I; Diagnosis; Hypoglycemia.
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INTRODUGAD

As glicogenoses correspondem a um grupo hetero-
géneo de doencas caracterizadas como doengas de
depésito do glicogénio. Trata-se de doengas raras e
hereditdrias em sua maioria autossdmicas recessivas.'
Subdividem-se em treze tipos e possuem como atribu-
to principal a deficiéncia em enzimas responsdveis pelo
metabolismo do glicogénio no corpo humano durante
0 jejum, provocando assim o acimulo do glicogénio
no figado, rins, musculo cardiaco e musculo esque-
lético. As alteragoes bioquimicas incluem hipoglice-
mia, hiperlipidemia, hiperlactacidemia, aumento das
enzimas hepdticas e desequilibrio na homeostase do
cortisol."* Além dessas alteragoes, um tipo especifico
de glicogenose, a glicogenose la (Gspra) possui como
principal complicagio o acometimento renal e por este

motivo trata-se de uma doenca renal progressiva.>*

A Gspia é o tipo mais frequente entre as glicogenoses.
A sua incidéncia é de aproximadamente 1:100.000
a 1:125.000 nascimentos."” Trata-se de modo geral
da deficiéncia da glicose-6-fosfatase (G6Pase) enzima

presente nos rins, figado e no intestino.’

Em situagoes de jejum, o glucagon, hormonio que
apresenta a fun¢io inversa a insulina, é liberado na
circulagio, estimulando a degradacio de glicogénio,
através da retirada sucessiva de glicose hepdtica por
meio da glicogendlise, que também pode ser ativada
pela acdo da adrenalina, vasopressina e angiotensina
11."% Entretanto, para que a glicose seja liberada do
figado, ¢ necessdrio que ocorra a agao da enzima gli-
cose-6-fosfatase, que ird catalisar a reacio da glicose-
-6-fosfato transformando-a em glicose e fosfato como
produto final, uma etapa importante para a manu-

ten¢do da homeostase da glicose no corpo humano.'?

A deficiéncia na subunidade catalitica da glicose-
-6-fosfatase provoca a patologia associada a Gspia,

uma doenga inata do metabolismo que ainda nao
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apresenta cura." Os primeiros sintomas associados a
GsDIa aparecem antes mesmo dos seis meses de vida,
sendo os mais comuns: hipoglicemia acompanhada de
tremores, cianose, irritabilidade, convulsoes, palidez e
edema. Ao exame fisico, o bebé geralmente apresenta
ficeis de boneca, abdome globoso, fome extrema e
atraso no crescimento.’ As manifestagoes associadas
as complicagdes renais também ocorrem nos primei-
ros meses de vida, entretanto, o diagndstico requer
avaliacio por exames laboratoriais e de imagem. A
hiperfiltragao glomerular geralmente se manifesta na
adolescéncia, com as alteragoes referentes a microal-
buminuria e proteindria. Os pacientes podem, ainda,
desenvolver hipocitrataria e hipercalcitria, com au-
mento do risco de desenvolvimento de nefrocalcinose

e nefrolitfase.!

O protocolo de tratamento atual objetiva promover
a melhoria da qualidade de vida dos pacientes com
GsDIa através do controle da glicemia com a utilizagio
de doses regulares de amido de milho cru, evitando
possiveis internamentos, além de reduzir a chance de
complicacoes associadas ao quadro clinico."” A expec-
tativa de vida dos pacientes com Gspia ¢ calculada em
torno dos 30 anos de idade, no entanto houve um au-
mento na longevidade desses pacientes devido a insti-
tuigao do protocolo de tratamento.” Com o passar dos
anos a alteragdes bioquimicas tendem a ser atenuadas
e a hipoglicemia é reduzida consideravelmente, o que

justifica um menor aporte de glicose na fase adulta.?

Além da Gspia outra importante enzimopatia descrita
na literatura ¢ a deficiéncia da enzima glicose-6-fos-
fato desidrogenase (G6PD) cuja principal implicagao
clinica é a anemia hemolitica.” Atualmente a G6rD
atinge cerca de 400 milhoes de pessoas no mundo e
apresenta heranga ligada ao cromossomo X.'? Estudos
revelam a associa¢do da G6rD com infecgoes de repe-
ticao em pediatria, uma vez que niveis baixos da en-

zima resultam em falhas no metabolismo oxidativo e,
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consequentemente, redugio na atividade microbicida
dos fagécitos, que é dependente de oxigénio.’

Apesar da sua relevincia clinica, as doengas associa-
das a Gsp1a e a deficiéncia da G6pPD apresentam baixa
prevaléncia, com poucos relatos na literatura. Assim,
o presente artigo objetiva descrever as alteragdes clini-
co-laboratoriais encontradas na Gspra em um paciente
com GG6pD, por meio de um relato de caso ocorrido
em um hospital materno-infantil, a fim de contribuir
com a divulga¢do sobre a abordagem, diagndstico e

tratamento dessas alteracoes metabdlicas.

METODO

Relato de um paciente pedidtrico de 11 meses que
apresentou o diagnéstico raro de Gspia, durante seu
periodo de internamento, devido a um quadro de
infec¢do do trato urindrio em um hospital mater-
no-infantil no interior da Bahia. Além da doenca de
depésito do glicogénio, o paciente apesentava outra

enzimopatia associada a deficiéncia da enzima GG6prD.

Para o desenvolvimento deste estudo foi realizada a
coleta de dados do prontudrio por meio do servico de
arquivo médico do hospital e os resultados dos exames
laboratoriais foram acessados através do programa de
gerenciamento do laboratério central. Ainda, foi rea-
lizada entrevista com a responsdvel legal do paciente,
que aceitou contribuir com o relato e assinou o Termo
de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE). O pre-
sente estudo foi apreciado e aprovado pelo Comité
de Etica em Pesquisa — caar: 93156818.0.0000.5556,
respeitando assim os principios éticos e legais confor-
me a Resolucio 466/12 do Conselho Nacional de
Satde. O estudo nao apresenta conflito de interesses
de nenhuma natureza ou beneficios diretos e indire-
tos que possam influenciar os resultados da discussao

associada A pesquisa.
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RESULTADOS

O paciente D. A. B., sexo masculino, 11 meses, filho
Unico, foi admitido no dia 23 de fevereiro de 2018
em um hospital materno-infantil, onde permaneceu
internado até o dia 03 de margo de 2018. A respon-
savel legal do bebé relata que aos 5 meses de idade
este comegou a apresentar hipoglicemia severa acom-
panhada de sudorese intensa, “deje¢oes estranhas” []
e urina com coloragio escura. A progenitora ainda re-
latou que como parte de minuciosa investigacio para
se chegar ao diagndstico, o bebé foi submetido a uma
bidpsia de figado em que foi constatada a deficiéncia
na atividade da enzima G6Pase, sendo o bebé diag-
nosticado com Gspra. Em entrevista, a mae relatou

que o filho também foi diagnosticado com a deficién-

cia de G6rp.

Ao dar entrada no hospital no dia 23 de fevereiro, o
bebé apresentava histéria prévia de febre, vomitos e
geméncia. Ao exame fisico apresentava-se com “ficeis
de boneca”, desidratado, eupnéico, anictérico, acia-
nético, afebril e com abdémen globoso. O paciente
jd fazia tratamento medicamentoso anterior ao in-
ternamento com losartana S5mg/mL (2,5 mL via oral
pela manha) e domperidona 1mg/mL (3,0 mL via
oral a cada 8 horas). A progenitora relatou ainda que
o paciente usou cefalexina hd menos de 6 horas do
internamento. Durante o periodo do internamento

foram realizados exames laboratoriais bioquimicos

(Tabela 1) e hemograma (Tabela 2).
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Tabela 1: Resultados dos exames laboratoriais
bioquimicos realizados em 23.02.2018

Avaliagao Laboratorial Resultados I\{:}::g:g:l*
Glicemia (mg/dL) 91 60-80
Colesterol mg/dL 231 <170

Triglicerideos (mg/dL) 609 <150

Acido Urico (mg/dL) 8,8 2.0-5,0
Uréia (mg/dL) 15 5-18
Creatinina (mg/dL) 1,4 0,04 - 0,33

Lactato (mg/dL) 54,7 5-12

AST (U/L) 142 <35

ALT (U/L) 115 <45

GGT (U/L) 138 <55

* Burtis '

Legenda: AST (Aspartato Aminotransferase), ALT (Alanina
Aminotransferase) e GGT (y Glutamil Transferase).

No dia 26 de fevereiro foi realizado um sumadrio de
urina. Neste foi verificado pH 8, proteinas (+), hemo-
globina (++), esterase leucocitdria (+), nitrito (+), pid-
citos 24/campo, hemidcias 7,5/campo, bactérias 135/
campo e raros filamentos de muco. Foi realizada tam-
bém urocultura com antibiograma e o diagnéstico da
infeccao do trato urindrio (11U) foi confirmado com o
isolamento da acima de 100 mil unidades formadoras
de colonia (Urc/mL), resistente a sulfametoxazol-tri-
metoprim, ampicilina e amoxicilina. Inicialmente o
paciente foi submetido ao tratamento com a amoxi-
cilina e clavulanato na concentragio de 210 mg via
intravenosa a cada 8 horas. Ao exame fisico apresen-
tava-se eupneico com abdémen globoso e dolor ao
toque, febril 39,4°C, irritado, choroso, extremidades
aquecidas, desidratado e ainda apresentando dejegoes

pastosas e liquidas.
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J4 no dia 27 de fevereiro apresentou quatro picos fe-
bris com média de 39,2°C, dejegoes pastosas e liquidas,
sendo verificada assadura importante na regido peria-
nal. Em 28 de fevereiro, além do tratamento medi-
camentoso jd adotado, foi inserido um medicamen-
to para diarreia e uma pomada para assadura. Em 1
de margo apresentou dois picos febris com média de
38,2°C, um episédio de vomito, mantendo fezes pas-
tosas e liquidas e a persisténcia da assadura na regido
perianal. Neste dia foi realizada uma ultrassonografia
total do abdémen, revelando uma hepatomegalia e o
aumento da ecogenicidade do parénquima hepético
com contornos regulares. Rins com dimensdes aumen-

tadas e aumento da ecogenicidade das pirimides renais.

No dia 2 de margo o paciente apresentou melhora com
remissao do quadro febril, apresentava-se tranquilo no
leito, afebril, eupneico, corado, hidratado, abdémen
globoso, diurese presente, dejecoes ainda pastosas, ex-
tremidades aquecidas e oxigenadas em uso de acesso

venoso periférico, porém sem sinais de flebite.

Durante todo o periodo de internamento foi alimen-
tado com auxilio da sonda nasogdstrica utilizando {6r-
mula contendo soja e amido de milho cru diluido em
dgua. Assim, diante da melhora do quadro febril e boa
aceitagdo da dieta, o paciente evoluiu com melhora do
quadro de diarreia. Desse modo, foi prescrito um su-
plemento mineral a base de zinco 2mg/0,5mL em as-
sociagao ao medicamento para diarreia, e no dia 03.03
foi designada a alta hospitalar ao bebé na condigao de
que este fosse levado ao hospital diariamente para con-
trole clinico e utilizagao do ceftriaxona 1250mg via in-

tramuscular, durante os 7 dias do tratamento para 1TU.
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Tabela 2: Resultados dos exames hematolégicos - Hemograma

Avaliagiao Laboratorial 23.02.2018 26.02.2018 01.03.2018 Valores de Referéncia*
Hemoglobina (g/dL) 12,10 11,4 9,2 10,5 - 13,5
Hematécrito (%) 38 39,7 31,9 33 -39
VCM (fl) 89 84,5 81,8 70 — 86
HCM (pg) 28 29 23,6 23 -31
RDW 14,2 14,4 13,7 11 — 14,5**
Leucécitos (/mm?) 13.500 20.870 9.088 6.000 — 17.000
Bastao (%) 3 13 3 1—5*
Segmentados (/mm?) 7.830 11.269 3.907,8 3.200 —7.000
Eosinéfilos (/mm?) 135 0 0 40 — 650
Baséfilos (/mm?) 0 0 0 0-200
Linfécitos (/mm?) 4.320 4.800 4.271,4 3000 —9.500
Mondcitos (/mm?) 810 2.087 636,2 150 — 1300
Plaquetas (/mm?) 563.000 566.500 359.400 200.000 — 500.000

* Programa Nacional de Controle de Qualidade e ** Failace."

Legenda: VCM (Volume Corpuscular Médio), HCM (Hemoglobina Corpuscular Média) e RDW (Red Cell Distribution

Width / Amplitude de Distribuicio dos Glébulos Vermelhos.

DISCUSSAO

Os resultados dos exames laboratoriais realizados du-
rante o periodo de internamento, mostraram que o
bebé apresentou hiperlipidemia, hiperlactatemia, au-
mento das enzimas hepdticas, uma hepatomegalia
evidenciada em ultrassonografia, hiperuricemia, leu-
cocitose e uma plaquetose. Ainda, apresentou anemia
secunddria ao quadro infeccioso, devido a deficiéncia
de G6PD. Apesar de a principal caracteristica da Gspia
ser a hipoglicemia severa, devido a deficiéncia da en-
zima GOGPase, os resultados nao evidenciaram a hipo-
glicemia. Entretanto, a glicemia do paciente perma-
neceu sob rigido controle, utilizando soro glicosado
5% a 10%, durante todo o periodo de hospitalizagao.
A deficiéncia da enzima GO6Pase resulta na liberacao
reduzida de glicose pelo figado e rins, concomitante-
mente hd uma reduciao nos niveis de insulina e, em

contrapartida, elevacio do glucagon.®
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A hiperlipidemia ocorre devido ao acimulo de NaDP,
NADH, fosfato, glicerol-3-fosfato e da coenzima A,
resultantes do processo glicolitico. O aumento na
producio de acetil-coA e glicerol-3-fosfato gera tam-
bém um aumento no processo da lipogénese com
aumento dos triglicerideos.® O paciente apresentou
dosagem de 230mg/dL de colesterol total e 609mg/
dL de triglicerideos (Tabela 1). Os niveis de triglice-
rideos podem apresentar valores que variam de 4.000
2 6.000 mg/dL, jd o colesterol pode atingir niveis de
400-600 mg/dL.® Segundo Bandsma (2008) em um
estudo comparativo entre sete pacientes com GsDIa e
quatro controles sauddveis, os pacientes apresentaram
concentragoes elevadas, de triglicerideos, de coleste-
rol total e apolipoproteina B-100 em comparagao

com os controles.?

O paciente D. A. B. apresentou uma dosagem de lac-
tato com valores de 54,7 mg/dL (Tabela 1) demons-

trando a hiperlactatemia caracteristica do quadro pa-
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tolégico, decorrente ao acimulo de 4cido ldctico nao
utilizado na gliconeogénese. Normalmente este seria
metabolizado no figado pela via do 4cido triciclico e
piruvato, sendo utilizado na sintese de dcidos graxos
ou na gliconeogénese. Porém, os niveis de dcido ldc-
tico nio diminuem na GsDIa, pois conferem neuro
protecio ao paciente, uma vez que este pode precisar
recrutar energia de outras fontes devido a redugao da
glicose na corrente sanguinea.'* Autores que avalia-
ram o perfil clinico e laboratorial de 21 pacientes com
GspIa, atendidos em um ambulatério de referéncia
para erros inatos do metabolismo no Brasil, relataram
que um dos critérios de inclusio do estudo baseou-se
nas alteragoes laboratoriais associadas a hipoglicemia
e hiperlactatemia. Assim, todos os participantes apre-

sentavam alteragdes desse perfil bioquimico."

No presente relato, os exames laboratoriais demons-
traram também um aumento das enzimas hepdticas
(Tabela 1) com dosagem de ast de 142U/L, ALt de
115U/L e GGt de 138 U/L. Conforme o exame de
ultrassonografia realizado no dia 1 de margo o pacien-
te apresentava-se com hepatomegalia e aumento da
ecogenicidade do parénquima hepdtico. Na Gspra o
figado torna-se congesto devido ao acumulo de gli-
cogénio, resultando em inflamacdo nos hepatécitos
e, por conseguinte, um processo de esteatose.'® Uma
hipétese para este processo seria o estimulo da inter-
leucina 8 (1L-8) devido ao actimulo lipidico no figado,
assim, a sua expressao aumentada no tecido medeia
um processo inflamatério que pode desencadear uma
esteatohepatite com evolu¢io futura para adenocar-
cinoma.'” Um estudo realizado na Turquia com 45
criangas diagnosticadas com GSDIa, que apresentavam
hepatomegalia e esteatose, demonstrou um aumento
significativo nas enzimas hepdticas em 95,6% dos pa-
cientes estudados. Inclusive, um paciente pedidtrico
apresentou ALT na faixa de 1.600 U/L, demonstrando
que a elevagio destas enzimas pode ocorrer na Gspia.'®
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A dosagem de 4cido trico demonstrou que o paciente
apresentava uma hiperuricemia com resultado de 8,8
mg/dL (Tabela 1). A hiperuricemia ocorre devido ao
processo de hipoglicemia, uma vez que nesta condicio
hd degradacio do ATP em resposta ao aumento dos
niveis de glucagon no organismo.'® O ADP resultante
da degradagio do atp é convertido em xantina e de-
pois em 4cido urico. Além disso, hd um processo de
competigdo entre a depuragio renal do 4cido lactico
e do 4cido trico, pois estes competem pelo mesmo
transportador no tdbulo proximal, e com o aumento
de dcido l4ctico o 4cido trico tem uma porgao redu-
zida para depuragao.'® A doenca renal progressiva ¢
a complicagao mais comum da glicogenose Ia."”** O
aumento nos niveis de acido drico, os cilculos renais
e as manifestagdes associadas a gota demonstram a

progressao do quadro clinico.'”*

A partir do sumdrio de urina foi possivel verificar leu-
cocituria, presenga de nitrito, sendo indicativo de bac-
térias transformadoras de nitrato em nitrito, que em
sua maioria sao bactérias Gram-negativas. Além da
presenca da esterase leucocitdria que confirma o qua-
dro de leucocitiria e sugere 11U que foi confirmada
por meio da urocultura.”” Nos pacientes pedidtricos,
principalmente no primeiro ano de vida, as infecgoes
urindrias sao recorrentes, predominando a pielone-
frite. Os agentes causadores das infecgoes urindrias
sao geralmente a Escherichia coli, o Staphylococcus
saprophyticus, espécies de Proteus e de Klebsiella e o
Enterococcus faecalis. Sendo que arepresenta a maio-
ria das infec¢des do trato urindrio adquiridas na co-
munidade, correspondendo a cerca de 75% a 85%
dos casos.”® O paciente ainda apresentou hemattria
microscépica e proteintria. Ainda que a proteintria
possa ocorrer devido ao quadro febril, estes fatores
corroboram para evidenciar um possivel dano renal,
que ocorre concomitantemente ao processo infeccio-
s0.> A hematdria microscépica em criangas, geralmen-

te ocorre em decorréncia a glomerulopatias, infecgoes

14
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do trato urindrio, distdrbios metabdlicos e anormali-

dades congénitas.”

O bebé apresentou no dia 26 de fevereiro uma leu-
cocitose com desvio a esquerda (Tabela 2) devido ao
quadro infeccioso agudo seguido de uma monocitose
caracteristica da resposta de cronificagao da doenga."
A plaquetose foi secunddria e reacional 2 infecgao,
uma vez que a interleucina-6 (1L-6) citocina pré-in-
flamatéria associada a outras citocinas estimulam a
sintese de trombopoetina (TP0) pelo figado ¢ a me-
gacariopoiese, provocando o aumento no ndmero das
plaquetas. A plaquetose acomete cerca de 6 a 15%
das criangas em regime de internamento, sendo as
infec¢des bacterianas e virais as principais causadoras

associadas a cerca de 37-78% dos casos.?’

No dia 1 de marco o bebé apresentou anemia (Tabela
2), que se relaciona a deficiéncia de G6rD, pois a
disfun¢io enzimdtica resulta em anemia hemolitica
nos pacientes submetidos a processos que provocam
estresse oxidativo e liberacao de radicais livres. Isso
pode ser observado nos processos infecciosos e du-
rante a utilizagao de drogas com propriedades oxida-
tivas, como o acido acetilsalicilico, o cloranfenicol, a
vitamina K e os antimaldricos.” A anemia hemolitica
apresentada corroborou com o hematécrito baixo,
correspondente com hemdlise intravascular. Ainda,
foi observada uma neutrofilia decorrente do processo
infeccioso instalado. Estudos revelam a associacio da
GO6PD com infecgoes de repeticao em pediatria, uma
vez que niveis baixos da enzima levam a falhas no me-
tabolismo oxidativo e redug¢do na atividade microbici-

da dos fagdcitos, que é dependente de oxigénio.’

Os eventos de vomitos apresentados pelo paciente sao
reagdes que tendem a acontecer com frequéncia. Isso
porque o tratamento empregado para a GspIa ¢ a die-
toterapia com o amido de milho cru, que mantém a
glicemia pés-prandial do paciente em niveis normais,

de modo que o bebé precisa ser alimentado em curtos
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periodos, permanecendo sempre saciado. Até os 12
meses é recomendado que o paciente faca cerca de
5 refeigdes por dia e que utilize sonda nasogdstrica
com alimentagdo continua durante toda a noite.”"’
O amido de milho cru deve ser introduzido entre 9
a 12 meses em pequenas doses e aumentando pro-
gressivamente.”'” Em alguns pacientes, a alimentagio
noturna continua pode ser substituida pelo amido de
milho cru na dose inicial de 0,5g/kg, seguida de um

aumento progressivo para 1g/kg a cada 4 horas.”"”

Ao avaliar os exames de ultrassonografia do abdome
total foi evidenciado o aumento das dimensoes renais
e aumento da ecogenicidade das pirAmides renais.
Além disso, a creatinina do paciente mostrou-se au-
mentada com resultado de 1,4mg/dL (Tabela 1). A crea-
tinina ¢ um marcador endégeno que apesar de receber
a influéncia de diversos fatores, o seu aumento pode
ser um indicio de comprometimento da fun¢io re-
nal, porém a sua avaliacdo nio deve ser realizada de
forma isolada. No presente relato, os niveis de crea-
tinina corroboram com a presenga concomitante da
proteindria e hematuria.'” Alguns estudos da Gspra
revelam que a doenga renal é uma complicagao carac-
teristica da evolugao da doenga.? Em estudo realizado
com 5 pacientes jé diagnosticados com Gspi1a na pri-
meira infincia, observou-se por meio da utiliza¢io de
exames laboratoriais e de ultrassonografia, presenca de
hiperfiltragao glomerular, nefromegalia, hipercalcitria,
hiperuricostria, nefrocalcinose e nefrolitiase, caracte-

rizando a doenca renal.’

No dia 3 de marco, apds 9 dias de internagao, o pa-
ciente apresentou melhora do quadro febril, os valores
de glicemia registrados ficaram acima de 67 mg/dL e
manteve-se estavel hemodinamicamente. Assim, rece-
beu alta hospitalar com a condi¢do do retorno didrio
durante os 7 dias do tratamento com o ceftriaxona
via intramuscular para controle clinico e supervisao

médica. Apés o periodo de internamento o paciente
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apresentou nefrolitiase com agravamento do quadro
renal. Além disso, realizou cirurgia bem-sucedida para
inser¢ao de um para gastrostomia e permanece sob

acompanhamento médico.

Com o passar dos anos as alteragoes bioquimicas ten-
dem a ser atenuadas devido & menor necessidade do
aporte de glicose.® Ressalta-se a importincia da inser-
¢0 do amido de milho na dieta a partir dos seis meses,
com a recomendagao da utilizacio de 1g/kg a 2g/kg
em cada refeicdo trés ou quatro vezes por dia e uma
refeicdo a noite.”'” O amido de milho cru mantém a
glicemia pés-prandial do paciente em niveis normais,
uma vez que os residuos da glicose sao liberados de
maneira lenta e, com isso, o paciente nio precisa rea-
lizar o processo de degradacio do glicogénio." Estudos
relatam que este protocolo impacta na melhora da ex-
pectativa de vida dos pacientes, calculada na faixa dos
30 anos. No entanto, devido a raridade da doenga, os
estudos a respeito da expectativa de vida dos pacientes

com GSDIa ainda sa0 escassos.’

CONCLUSAO

Apesar da escassez de artigos relacionados a Gspia, é
imprescindivel a divulgacao de estudos que abordem
a enzimopatia, devido a raridade da doenga. J4 se
passarem mais de 33 anos apds o primeiro relato re-
lacionado a glicogenose e ainda hd mecanismos da
doenca que sio intrigantes, pouco conhecidos e que
podem ser elucidados por meio da anélise das altera-
¢oes laboratoriais severas apresentadas pelos pacien-
tes pedidtricos. Desse modo, o desenvolvimento e o
incentivo de estudos sdo necessdrios para contribuir
com a ampliagao da expectativa de vida dos pacientes
com GsDIa, reduzindo os internamentos e proporcio-
nando melhores condigées e qualidade de vida, além
de auxiliar na divulgacio da doenga entre os profissio-

nais de satde e a populagio em geral.

e
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