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ENFERMEDAD DE VON GIERKE: REPORTE DE TRES CASOS
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INTRODUCCION
La enfermedad de Von Gierke es un defecto en la glucosa 6 fosfatasa, degrada el glucégeno
en el higado, rifién e intestino. Asociada con hipoglicemia, acidosis lactica e hiperuricemia.

CASO CLINICO

CASO No.1 Lactante 8 m, a los 4 m, retardo en desarrollo psicomotor y CTCG de 10 minutos
por hipoglicemia de 10 mg%. Hepatomegalia, retardo pondoestatural, fascies de mufieco feliz,
EEG y RMC normal. Colesterol 281 mg/dl, triglicéridos 742 mg/dl, glicemia 75,6 mg/dl, acido
drico 6.0 mg/dl, dcido lactico 3.77mmol/lt, relacién lactato/piruvato 37,8. Biopsia hepdtica
estructura de glucégeno normal, cuantificacién de glucégeno y determinacién de glucosa 6
fosfatasa en higado, sugestivos de glucogenosis Ic. CASO No. 2 Lactante 8 m, a los 2 m, crisis
parciales motoras, CTCG de 30 minutos, TAC cerebral y EEG normales, hipoglicemia de 15
mg/dl, desarrollo psicomotor normal. Examen neurolégico normal, hepatomegalia. Para-
clinicos EEG normal, 4cido lactico 4 mmol/It, dcido drico 6.1 mg/dl suero lipémico, colesterol
281 mg/dl. Biopsia hepética estructura de glucégeno normal. Cuantificacién de glucégeno
24,57%, de su peso seco con valor control de 4,83% y valor reportado en la literatura 6%.
Determinacién de glucosa 6 fosfatasa 0.81 mmol/l/gr, valor de referencia muestra 7.06
mmol/l/gr, hallazgos sugestivos de Glucogenosis IA. CASO No. 3 Lactante 70 dias, retardo en
el desarrollo psicomotor, hipotonia, hipoglicemia de dificil manejo desde su nacimiento, crisis
clénicas multifocales refractarias, hepatomegalia. Paraclinicos EEG lento, TAC cerebral normal,
Glicemia 10 mg/dl, azdcares reductores negativos, prucbas de tamizaje y cromatografia de
aminodcidos en orina y sangre normal. Acido lactico 1,74 mmol/lt, 4cido drico 1.62 mg/dl,
colesterol 64 mg/dl, triglicéridos 100 mg/dl. Deficiencia parcial de glucosa 6 fosfatasa, los
valores en el tejido congelado (1.41mcmol/min/gr de higado) y sin congelar (1.60 mcmol
/min/gr de higado) fueron similares lo cual descarta un problema en el transporte de la glucosa
6 fosfato. Actividad de la fosaforilasa normal (3.68 nmol/min/ml de proteina). Glicégeno
aumentado pero de estructura normal (9.57gr/100gr de tejido).





