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DISTENSION ABDOMINAL EN GEMELOS HOMOCIGOTOS.

CASO CLINICO:

Presentamos el caso de dos pacientes varones, lactantes de 23 meses, gemelos homocigotos, con clinica de
distension abdominal de 2-3 meses de evolucion.

No antecedentes familiares ni personales de interes. Embarazo gemelar monocorialbiamniotico, parto eutocico a las
35+1 SEG, uno de ellos requirio ingreso por hipoglucemia en periodo neonatal.

A |la exploracion fisica, a
traveses de dedo, sin do

adecuado para la edad. Resto de exp

mbos hermanos presentan importante distension abdominal, con hepatomegalia de 3

or a la pa

pacion. Estancamiento de talla en graficas de crecimiento (OMS), con peso

oracion normal.

En analitica sanguinea hipertransaminasemia, hipertrigliceridemia, cifras bajas de HDL con colesterol total
discretamente elevado, corroborados en analitica de confirmacion, ahadiendo serologias virales negativas; vy
ecografia abdominal, que confirma hepatomegalia.

Ante dos pacientes gemelos cor
hepatomegalia asociada a perf

misma clinica y analitica, |a principal sospecha era de enfermedad genética; la
analitico orientaban a patologia por deposito. Descartadas enfermedades de

deposito graso la principal sospecha fue la enfermedad por depodsito de glucogeno, por o que se solicita estudio
genetico dirigido, vy se coloca una monitorizacion continua de glucemias, obteniendo cifras en ayunas en torno a
60mg/dl maximo. El estudio genético confirmo el diagndstico de glucogenosis tipo IX.

GLUCOGENOSIS TIPO IX:

* Deéficit de la enzima fosforilasa-b-quinasa, encargada de la activacion de la fosforilasa, enzima que participa en |a
glucogendlisis; impidiendo asi la degradacion del glucogeno y produciendo su acumulo en el interior de células
hepaticas y musculares.

 Una de las glucogenosis mas leves, produciendo hipoglucemias y hepatomegalia en la infancia y adolescencia,
tendiendo a disminuir gradualmente en la edad adulta.

* Principal tratamiento: soporte nutricional, dieta con aportes de hidratos de carbono complejos en cada comida vy
suplementos de almidon de maiz, para prevenir hipoglucemias nocturnas, asi como dieta con mayor proporcion

de proteinas.

N nuestro caso se realizan modificaciones dietéticas, objetivandose mejoria tanto clinica (disminucion de
nepatomegalia y distension abdominal), como analitica (disminucion de hipertansaminasemia) en ambos hermanos

0s estudios genéticos estan adquiriendo un papel importantisimo en Pediatria,permitiendo evitar |a realizacion de
pruebas mucho mas invasivas, como en el caso de nuestros pacientes la biopsia hepatica, previamente necesaria
para el diagnostico de enfermedades de deposito hepaticas




