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Identificacdo: P. G. T., sexo masculino, 10 meses de idade, morador do Rio de Janeiro.

Queixa principal: A mae relata: “nausea, vomito, suor, tontura e tremor”

Histdria da doenca atual: A mée relata que o paciente apresenta nauseas, vomito e sintomas
de hipoglicemia apds ingerir frutas ou suco de frutas fato que resultou uma grande aversdo a frutas.
Dessa maneira, a mée optou por inserir suplementos multivitaminicos a dieta da crianca.

Antecedentes: A crianca foi amamentada durante o periodo adequado, no qual nenhum
desses sintomas se tornou evidente.

Antecedentes Familiares: Pais e irm@ mais velha normais sem nenhum relato de
intoleréncias alimentares.

Exames Fisico e Complementares: Os achados incluiram cirrose hepatica, teste de
tolerancia a glicose normal e substancias redutoras na urina que ndo reagiram positivamente aos
testes de glicose.

Teste de tolerancia a frutose: Paciente manifestou hipoglicemia 30 min ap6s a administracdo
intravenosa de frutose. A concentracdo de fosfato foi reduzida em 50%.

O teste de urina foi positivo para frutose.

Comentarios

Das possiveis causas de hipoglicemia no lactente é fundamental o diagnostico das doencas
metabdlicas, de modo a permitir uma intervencdo precoce e eficaz na prevencdo de futuras
descompensacoes.

Sendo muitas vezes os sintomas inespecificos e dose dependentes, o diagnéstico de IHF nem
sempre é facil, levando ao desenvolvimento de uma sindrome crénica caracterizado por atraso de
crescimento, alteragdes do comportamento, irritabilidade, apatia, diarreia cronica e episddios de
vomitos, podendo evoluir ao 6bito. O aparecimento dos primeiros sintomas clinicos é dependente
da ingestdo da frutose e estes serdo mais intensos quanto mais cedo o paciente for exposto a
frutose.

A hipoglicemia sintomatica grave ocorrida apds a ingestao de fruta pela primeira vez foi, de
fato, determinante para a orientacdo diagndstica, apoiada pelos resultados da avaliacéo
metabolica.

Este diagnostico pode tornar-se dificil se s ap6s varias horas do inicio da sintomatologia se
procede a exploragcdo metabolica. Neste caso podemos encontrar uma pesquisa de substancias
redutoras negativa e nenhum aglcar ser identificado. Outras situacBes podem ter uma
apresentacdo clinica similar nomeadamente outras doencas metabdlicas (tirosinemia tipo I,
algumas glicogenoses, galactosemia, aciddrias organicas), doenca hepética grave, défices
hormonais, intoxicac@es, septicémia.

Atualmente € possivel o diagndstico através do estudo genético molecular que, ao contrario
dos métodos classicos (teste de sobrecarga com frutose ou doseamento enzimatico em bidpsia
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hepatica ou bidpsia intestinal), constitui um método simples e ndo invasivo, permitindo
estabelecer o diagnostico em mais de 95% dos casos.

A presenca de um Unico alelo com mutacdo num individuo com uma historia nutricional tipica
e com sintomatologia compativel é altamente sugestivo do diagndstico de IHF.

Tendo um risco de recorréncia de 25% em futuras gestacOes, a identificacdo de pais
portadores permite prevenir as hipoglicemias, detectando os homozigéticos antes da introducéo
de frutose ou sacarose na dieta.
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