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Introducao / Descricdao do Caso

A hipoglicémia, ndo sendo rara em contexto de doenga com recusa alimentar, pode relacionar-se com condi¢des
enddcrino-metabdlicas, pelo que deve ser investigada se recorrente.

Menina encaminhada aos 12 meses para consulta por ma progressdo ponderal e resisténcia no consumo de papa e fruta.
Foi colocada a hipdtese de intolerancia hereditaria a frutose, que nao foi imediatamente estudada porque ocasionalmente
a crianga aceitava fruta inteira. Aos 19M, 23M e 4 anos recorreu ao servi¢o de urgéncia por sintomas gastrointestinais com
glicémia a entrada de 50mg/dL, 33mg/dL e 64mg/dL, respetivamente. Aos 4 anos a mae referiu que deixou de lhe
oferecer fruta, iogurte e sumos, dada a recusa da crianca. Valorizando o contexto, realizou estudo genético que revelou
uma variante patogénica c¢.448G>C p.(Ala150Pro) em homozigotia no gene ALDO B. Com o diagnéstico de Intolerdncia
Hereditaria a Frutose (IHF) foi orientada para consulta de Doencas Hereditarias do Metabolismo. O estudo dos pais
confirmou heterozigotia. Foi instituida dieta restritiva em frutose, sacarose e sorbitol, sendo que a data a crianca esta bem
e adaptada ao esquema alimentar.

Comentarios / Conclusoes

As doencas hereditarias de metabolismo sdo patologias raras, de base genética autossémica recessiva, com diagnostico
dificil, pela variabilidade na apresentacdo. A HIF é uma doenca que pode incluir sintomas gastro-intestinais, hipoglicémia,
hepatite, hipofosforémia, hiperuricémia e tubulopatia, apds o consumo de alimentos com frutose, sacarose ou sorbitol.
Deve colocar-se esta hipdtese quando ha recusa mantida na ingestdo destes, com a sintomatologia caracteristica. A
evicgdo alimentar precoce é importante para evitar progressao para lesdes organicas estabelecidas.
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