Relato de Caso

Doenc¢a de Pompe: uma Doenc¢a
Metabodlica Tratavel com Diferentes

Formas de Apresentacao

Resumo

Introducao:

A Doenca de Pompe (DP - glicogenose tipo Il) ¢ uma doenca de depdsito lisossémico, cau-
sada por deficiéncia da enzima alfa-glicosidase dcida, de heranca autossémica recessiva, afe-
tando o sistema muscular: E classificada em: forma classica/infantil, com comprometimento
miocdrdico, hipotonia grave e dbito precoce; formas juvenil e adulta, comprometendo pre-
dominantemente musculatura esquelética. Desde 2006 ha tratamento especifico com tera-
pia de reposicdo enzimdtica (TRE), que mudou a histdria natural da doenga, permitindo a
sobrevida e melhorando a qualidade de vida.

Objetivo:

Relatar trés casos de DP com diferentes formas de apresentacdo

Material e Método:

- Caso |:sexo feminino,irmao falecido aos quatro meses com diagndstico de DP Diagndstico
confirmado ao nascimento, TRE iniciada aos 2 meses. Aos 5 anos € hipotodnica, capaz de de-
ambular, necessitou gastrostomia por microaspiragdes e pneumonias de repeticao,

Resultados:
Estes pacientes ilustram a diversidade de apresentacdo e dificuldade diagnostica da DP es-
pecialmente nas formas ndo classicas, na auséncia de antecedente familiar.

Conclusao

Os achados caracteristicos para suspeita sdo: hipotonia e/ou fraqueza muscular inexplicadas,
hipertrofia miocardica e CPK elevada. Em caso de suspeita de atrofia muscular espinhal a DP
deve sempre ser investigada. O alto grau de suspeicdo da DP é fundamental para o diagnds-

tico, permitindo iniciar a TRE o quanto antes.
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