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Introducao: Glicogenose do Tipo Ib é um erro inato do metabolismo do glicogénio, de carater autossémico recessivo, no
qual hd uma mutacdo no gene da translocase da glicose-6-fosfatase (gene SLC37A4), levando a hipoglicemia grave por
incapacidade de obter glicose do glicogénio armazenado. O acimulo de glicogénio leva a consequéncias como hepato-
megalia, acidose metabélica e lipogénese. Relato de caso: Paciente do sexo masculino, 1 ano de vida, atualmente em
acompanhamento com geneticista devido a Glicogenose tipo Ib, apresenta uma histéria clinica complexa. Filho de pais
consanguineos (primos de primeiro grau), nascido a termo, parto normal sem intercorréncias. No terceiro més de vida,
surgiram episédios de crises convulsivas, associadas com quadro de febre, palidez, vdmito e recusa alimentar. Internado
varias vezes para investigacdo diagnostica, evoluiu com hepatomegalia a partir do quarto més de vida, além de apresentar
exames subsidiarios alterados com neutropenia, aumento de acido lactico, hipoglicemia, acidose metabélica e hiperuri-
cemia. Somente com 8 meses de vida foi encaminhado para avaliagao genética, com o diagnéstico de Glicogenose tipo
Ib. Discussao: Conforme relatado na descri¢do do caso, ao longo do seu primeiro ano de vida, o paciente apresentou a
maioria das manifestagdes clinicas descritas pela literatura. Os primeiros sinais que norteiam o diagnéstico da doenca
em lactentes sdo as manifestacdes precoces de convulsdo, aumento do acido lactico no sangue, hipoglicemia, acidose
metabélica, hiperuricemia e hepatomegalia, o que foi observado no caso. Como resultado da hipoglicemia, os pacientes
apresentam crises convulsivas frequentes e necessidade de controle dietético rigoroso. O paciente também apresentou
hepatomegalia, identificada pela primeira vez no quarto més de vida, que se estende até o cenario atual, caracterizando
uma manifestacao classica da doenca. Conclui-se que as alteracdes laboratoriais, ao serem percebidas em tempo oportu-
no, favorecem o diagnéstico diferencial e instituicdo do protocolo de tratamento adequado, fundamental para otimizar a
qualidade de vida e reduzir complicacdes associadas a Glicogenose Tipo Ib.
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Introducao: A Sindrome de Edwards ou trissomia do cromossomo 18, apresenta baixa expectativa de vida, sendo
que cercade 95% das gestacdes evoluem para abortos espontaneos e apenas 5-10% dos nascidos vivos sobrevi-
vem ao primeiro ano. O diagnéstico apds nascimento é concluido por meio dos achados fenotipicos, neurolégicos,
anormalidades de crescimento e malformacdes de 6rgdos. Relato de caso: Paciente do sexo feminino, 1anoe 8
meses, feminino, com diagnoéstico de Sindrome de Edwards com cardiopatia congénita complexa, deu entrada no
servico de emergéncia com quadro de pneumonia atipica. Evoluiu com multiplas crises epilépticas resistentes
ao tratamento com anticonvulsivantes, hematoma subgaleal bilateral e septicemia, sendo necessaria ventilagao
mecanica e antibioticoterapia de amplo espectro. Mesmo apds multiplas interven¢des houve piora neurolégica
e respiratdria da paciente. Frente a um prognéstico reservado, foi discutido sobre a possibilidade de cuidados
paliativos, contudo, a mde ainda expressa veemente desejo de reanimacao, sendo oferecido suporte psicolégico
familiar. Discussao: Relatamos um caso de Sindrome de Edwards que apresenta alto grau de gravidade com prog-
nostico delicado. O caso evoluiu como o esperado pela literatura, visto que ha cardiopatia congénita associada
e infeccoes frequentes, o que dificulta a melhora clinica. Em vista do quadro apresentado, a conduta adotada é
o controle dos sinais e sintomas a fim de evitar sofrimento e melhorar a qualidade de vida da paciente. Conclui-
se que é de grande importancia o suporte psicolégico familiar precoce e a abordagem da equipe de cuidados
paliativos para pacientes com essa sindrome, tendo em vista a evolucao grave e prognostico reservado.




