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INTRODUÇÃO 

As Doenças de Deposito de Glicogênio (sigla em inglês GSD: Glycogen Storage 
Disease) são afecções raras hereditárias decorrentes de erro metabólico de enzimas 
responsáveis pela síntese ou degradação do glicogênio, o acúmulo anormal de 
glicogênio ocorre em diferentes órgãos, principalmente no fígado e músculos. 
Atualmente, existem mais de 12 tipos de GSD baseados em diferentes deficiências 
enzimáticas (AYDEMIR et al., 2016). 

A suspeita clínica ocorre em base de um conjunto de características clínicas e 
bioquímicas. O exame clínico pode apresentar alterações sugestivas das glicogenoses 
como protuberância abdominal, baixa estatura, hipotonia muscular e atraso do 
desenvolvimento neuropsicomotor (RAKE et al., 2002). Presença de alterações 
laboratoriais podem ser evidentes em pacientes com glicogenoses em virtude do tipo 
de doença apresentada, os achados mais comuns são hipoglicemia, acidose lática, 
hiperuricemia, hiperlipidemia, alterações hematológicas como neutropenia e anemia, 
além de alterações renais decorrentes do acumulo de glicogênio (BANDSMA et al., 
2008). 

O principal objetivo dessa pesquisa foi avaliar os aspectos demográficos, 
clínicos, genéticos, moleculares e acometimento neuronal de pacientes pediátricos 
diagnosticados com GSD. Espera-se contribuir com a escassa literatura cientifica da 
GSD em pediatria. 

MÉTODOS 

 Trata-se de um estudo transversal, observacional, descritivo, realizado no 
Hospital Infantil Pequeno Príncipe. Foram incluídos crianças e adolescentes com 
diagnóstico de glicogenose hepática, entre 2 a 17 anos, de ambos os sexos. Para o 
diagnóstico genético foram considerados os pacientes com mutações patogênicas 
bialélicas nos genes G6PC, PHKB, SLC37A4 ou mutação em heterozigose simples nos 
genes PHKA1 e PHKA2 em pacientes do sexo masculino. Foram excluídos pacientes 
com doenças neurodegenerativas associadas. Os aspectos cerebrais foram analisados 
por ressonância magnética de crânio, correlacionando alterações de neuroimagem com 
clínica, genótipo e controle metabólico alcançado. A pesquisa foi aprovada pelo Comitê 
de Ética em Pesquisa em Seres Humanos, parecer CAAE: 31888620.6.0000.0097. 

 

RESULTADOS PRELIMINARES 

1) Dados demográficos: A amostra estudada foi composta de 12 pacientes, 
sendo 9 do sexo masculino (75%) e 3 do sexo feminino (25%). A maior parte 
(60%) dos pacientes estão enquadrados na faixa etária de 0 a 5 anos, 
seguida pela faixa etária de 10 a 15 anos (25%) e em menor número os 
pacientes entre 5 a 10 anos (15%). 

 



2) Dados genéticos: 6 pacientes apresentaram o subtipo glicogenose Ia 
(GSD Tipo Ia), 4 casos com GSD IXa, e 1 caso com subtipo Ib e IXb, 
respectivamente. Conforme ilustra figura 1.   

 
 
3) Resultados de neuroimagem: Dos 12 casos em estudo, 4 casos 
(33,5%) apresentam alteração em exame de neuroimagem e destes 3 (75%) 
correspondem a forma de GSD Ia. Alterações diversas foram encontradas 
nos exames chamando atenção lesões retráteis acometendo os polos 
occipitais posteriores com perda de volume e tênues alterações de sinais, 
mais evidentes a direita, sugerindo lesões sequelares, provavelmente 
relacionadas a hipoglicemia. 

 DISCUSSÃO 

Nessa pesquisa foi encontrada uma prevalência maior de glicogenoses em 
crianças do sexo masculino. Esse achado não foi descrito por outros autores, que 
relatam haver uma prevalência igual entre os sexos (LABRUNE et al.,1997). Essa  
diferença pode ser devida à alta prevalência de GDS IXa entre os participantes do 
presente estudo. Isso porque essa glicogenose é uma doença recessiva ligada ao 
cromossomo X, que está mais relacionada ao sexo masculino ( KANUNGO et 
al.,2018.) 

Assim como identificada em outros estudos, a GSD Ia foi a mais prevalente 
(REIS et al., 1999). Diferentemente do observado na literatura, onde a GSD III é a 
segunda forma mais frequente, nenhum paciente no presente estudo foi diagnosticado 
com esse subtipo. A GSD IXa é considerada uma forma rara de GSD, com prevalência 
estimada de < 1:100.000 e cerca de 50 casos descritos em literatura ( KANUNGO et 
al., 2018.) Contudo, entre os participantes dessa pesquisa, esse subtipo de 
glicogenose foi a segunda forma mais frequente. Isso pode ser devido ao fato da GSD 
IXa ser oligossintomática e haver subdiagnóstico desta população em outros centros,  
necessitando haver novos estudos para esse fato. 

As alterações em neuroimagem ocorreram em apenas uma pequena parte da 
amostra analisada. Isso pode ter ocorrido devido a grande parte dos pacientes do 
estudo apresentarem idade entre 0 e 5 anos, o que permitiu uma intervenção precoce, 
gerando melhor controle clínico e evitando sequelas neurológicas decorrentes dos 
episódios de hipoglicemia. 
 Apesar da dificuldade em topografar a exata localização da lesão por 
hipoglicemia, evidências apontam para um envolvimento do lobo frontal, temporal e 
gânglios de base (RANKINS et al., 2005), locais em que houve maior quantidade de 
lesões demonstradas pelos exames de neuroimagem. 

 CONCLUSÃO 

 Nessa pesquisa foram encontrados dados que podem contribuir para a escassa 
literatura científica da GSD em crianças e adolescentes. 
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