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characteristic clinical presentation and molecular methods can provide a definitive diagnosis
in a less invasive manner. Obesity is a side effect of cornstarch therapy, and appears to be
associated with growth in these patients.
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Doenca de deposito de glicogénio tipo I: perfil clinico e laboratorial

Resumo

Objetivos: Caracterizar o perfil clinico, laboratorial e antropométrico de uma amostra de paci-
entes brasileiros com doenca de deposito de glicogénio tipo | tratados em um ambulatorio de
referéncia para erros inatos do metabolismo.

Métodos: Este foi um estudo ambulatorial transversal com base em uma estratégia de amos-
tragem de conveniéncia. Foram avaliados os dados com relacdo ao diagnéstico, tratamento,
parametros antropométricos e acompanhamento.

Resultados: Foram incluidos 21 pacientes (idade média de 10 anos, faixa 1-25 anos de idade),
e todos se encontravam em terapia de amido de milho cru. A idade média na época do diagnos-
tico foi de sete meses (faixa, 1-32 meses), e 19 pacientes foram submetidos a bidpsia hepatica
para confirmacdo do diagnostico. Sobrepeso, baixa estatura, hepatomegalia e nddulos hepa-
ticos foram fatores presentes em 16 de 21, quatro de 21, nove de 14 e trés de 14 pacientes,
respectivamente. Foi encontrada uma correlacao entre os escores z para peso para idade e IMC
para idade (r=0,561; p=0,008).

Conclusoes: O diagnéstico da doenca de deposito de glicogénio tipo | tem sido tardio no Brasil.
A maioria dos pacientes foi submetida a confirmagao do diagndstico, apesar de o quadro clinico
caracteristico e os métodos moleculares poderem fornecer um diagnodstico definitivo de forma
menos invasiva. Obesidade é um efeito colateral da terapia com amido de milho e parece estar

associada a crescimento nesses pacientes.
© 2014 Sociedade Brasileira de Pediatria. Publicado por Elsevier Editora Ltda.
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Introducao

A doenca de deposito de glicogénio tipo | (GDSI, doenca de
von Gierke) é causada pela deficiéncia de glicose-6-fosfatase
(G6Pase), uma enzima que catalisa a hidrdlise de glicose-6-
fosfato (G6P) em glicose e fosfato inorganico (Pi), um passo
importante na manutencao da homeostase da glicose. Sao
reconhecidos dois subtipos principais da GSDI: GSD tipo la
(GSDla), que é o resultado de uma mutacao que afeta a
subunidade catalitica da G6Pase-alfa (ou G6PC), e GSD tipo
Ib (GSDIb), que é causada por um defeito na translocase de
G6P (ou G6PT)." A GSDI é herdada em um padrdo autos-
sOmico recessivo e sua incidéncia é estimada em um para
100.000 nascidos vivos, sendo a GSD hepatica mais comum.?

Pacientes com GSDla apresentam hepatomegalia, uma
caracteristica de ‘facies de boneca’’, baixa estatura e
fadiga cronica. Os achados laboratoriais sugestivos de GSDla
incluem hipoglicemia apo6s quatro a seis horas de jejum,
acidose lactica, hipertrigliceridemia e hiperuricemia. Os
testes funcionais para um diagnostico diferenciado de hipo-
glicemia mostram auséncia de resposta glicémica a injecao
de glucagon e piora da hiperlactatemia,® ao passo que
a analise histopatologica da biopsia hepatica mostra acu-
mulo de glicogénio no figado. Na GSD tipo Ib, o quadro
clinico é bem semelhante ao da GSDla, porém pode ser
acompanhada de neutropenia, com infeccdes recorrentes
(principalmente do trato gastrointestinal) e uma maior inci-
déncia de doenca inflamatoria do intestino.* Apesar de

os métodos padrdo-ouro para diagnostico da GSDla serem
avaliacao da atividade de G6PC ou G6PT no tecido hepa-
tico e/ou deteccao de mutagdes patogénicas nos genes que
codificam a G6PC e G6PT, pode se dar inicio a uma terapia
especifica com base exclusivamente nos achados clinicos e
histopatoldgicos.® O acesso aos testes de DNA/enzimaticos é
limitado, pois eles sao disponibilizados apenas a poucos cen-
tros nacionais e internacionais selecionados, normalmente
no ambito de projetos de pesquisa.

O tratamento da GSDI é basicamente alimentar® e con-
siste em refeicoes frequentes - preferencialmente que
contenham carboidratos de liberacao lenta, como amido de
milho cru - em intervalos regulares e com restricao quanto
a ingestao de frutose, sacarose e lactose. Em neonatos, a
estratégia de tratamento recomendada inclui alimentacées
frequentes e infusdo continua de glicose a noite a uma
taxa de 6-8 mg/kg/min por meio de uma sonda nasogastrica
ou de gastrostomia. A eficacia do tratamento é medida pelo
monitoramento dos parametros de crescimento e bioqui-
micos, bem como por ultrassom abdominal para avaliar o
volume do figado e a presenca de nddulos. O manejo dieté-
tico adequado reduz o risco de complicacdes de longo prazo,
que incluem baixa estatura, osteoporose ou perda mineral
Ossea, doenca renal com hipertensdo, proteinuria, calcu-
los renais, nefrocalcinose, adenomas hepatocelulares (com
potencial de transformacao maligna), pancreatite secun-
daria a hipertrigliceridemia e hipoglicemia potencialmente
fatal.>®
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