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Caso Clinico# 1

- Rebanho de ovelhas Merino no oeste da Australia
- Alta endogenia
- Baixa resisténcia ao exercicio

A0 exame fisico:

- Sem demais alteracdes fisicas

Exames laboratoriais:

- US abdominal sem alteracoes
- Glicemia, trigliceridemia e gasometria normais
- Leve mioglobinuria apds exercicio



Caso Clinico # 2

- Menino de 4 anos de idade com episodios frequentes de fraqueza e tonturas
- Inicio dos sintomas aos 2-3 anos, piorado ao ingressar na “escolinha”

Ao exame fisico:

- Abdomen distendido, com acentuada hepatomegalia, pouca massa muscular.

Exames laboratoriais:

- US: Hepatomegalia acentuada nao-esteatética, aumento moderado de volume

renal.
Glicemia de jejum: 3,0 mmol/L
Lactato: 7,1 mmol/L
Acidos graxos livres 1,6 mmol/L
Triglicerideos 3,0 g/L
Corpos cetonicos 380 mg/L
pH 7,25

CO, 12 mmol/L

(normal, 3,9 - 5,6)
(normal, 0,56 - 2,0)
(normal, 0,3 - 0,8)
(normal, ~1,5)
(normal, ~30)
(normal, 7,35 - 7,44)
(normal, 24 - 30)



Glicogénio

Glicogendlise @ ﬁ Glicogénese

Glicose

Glicolise L ﬁ Gliconeogénese

Ciclo do Acido Citrico Piruvato
Fosforilacao OxidativaJ &Fermenta(;éo

CO, + H,0 Lactato



Metabolismo de Glicogénio

* Principal polissacarideo de reserva em animais
» Figado: Regula niveis glicémicos (cerca de 12-24 horas)
= Musculo: Reserva de glicose para atividade intensa
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Sintese de Glicogénio — Glicose 1 P
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Sintese de Glicogénio — UDP-glicose
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Sintese de Glicogénio — Iniciacao
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Sintese de Glicogénio - Adicao
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Sintese de Glicogénio - Ramificacao
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Degradacao de Glicogénio - Remocao
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Degradacao de Glicogénio — Glicose 1 P
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Deqradacao de Glicogénio — Desramificacao
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Degradacao de Glicogénio — Glicose 6-P
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Requlacao da Glicogénio Sintase

Insulin
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Requlacdo da Glicogénio Fosforilase
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Requlacdo da Fosforilase Quinase
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Requlacao do Metabolismo de Glicogénio + Glicose
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Requlacao do Metabolismo de Glicogénio + Glicose

Figado: glucagon e adrenalina promovem liberacao de glicose
Musculo: adrenalina promove glicolise e sintese de ATP
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Requlacdo do Metabolismo de Glicogénio + Glicose

Figado High blood glucose
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Doencas do Metabolismo de Glicogénio: von Gierke

» Deficiéncia de glicose-6-fosfatase

» Ha acumulo de glicogénio estruturalmente conservado no
figado e no rim

* Hipoglicemia de jejum, fragueza

* Tratamento: Inibir absorcao de glicose hepatica
Alimentacao intragastrica continua
Administracao oral de amido
Transposicéao cirdrgica portal
Transplante hepatico



Requlacao da Glicogénio Sintase
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Doencas do Metabolismo de Glicogénio: von Gierke

» Deficiéncia de glicose-6-fosfatase

= Ha acumulo de glicogénio estruturalmente conservado no
figado e no rim

* Hipoglicemia de jejum, fragueza

= Tratamento:

Inibir absorcao de glicose hepatica
Alimentacao intragastrica continua
Administracao oral de amido
Transposicao cirdrgica portal
Transplante hepatico



Doencas do Metabolismo de Glicogénio: Corl

» Deficiéncia de enzima desramificadora (amilo - 1,6 - glicosidase)

= Ha acumulo de glicogénio com cadeias curtas no figado e musculo

* Hipoglicemia, fragueza muscular

= Menor gravidade que von Gierke (fosforolise e neoglicogénese conservadas)

» Tratamento: Alimentagao frequente, rica em proteinas



Doencas do Metabolismo de Glicogénio: Andersen

» Deficiéncia de enzima ramificadora [amilo-(1,4->1,6)-transglicosilase]

» Sintomas muito severos de disfuncao hepatica na infancia

* Acumulo de glicogénio anormal no figado, em forma de “agulhas”

» Tratamento: transplante hepatico



Doencas do Metabolismo de Glicogénio: McArdle

i - » Deficiéncia de glicogénio fosforilase
i[\rjm((;riCI'SLIJals Light exercise m U SC U I al‘
Heavy exercise .
kiligRo maansion = Caibras musculares dolorosas durante
l st esforco fisico intenso e inicial
McArdle’s S : - , . o
patents |- S L T » Recuperacdo apos vasodilatagao, que

b it J After “second wind”

aumenta oferta de glicose e lipideos

I I I I I |
0 40 80 120 160 200 240

L ADP ] (u3M) » Tratamento: Evitar exercicios vigorosas
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