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Introducio — A Glicogenose Hepética Tipo I (GSDI) ¢ um Erro Inato do Metabolismo (EIM)
ocasionado pela presenca de mutacdes patogénicas em genes que codificam enzimas
envolvidas no catabolismo do glicogénio, levando ao acimulo deste substrato e de gordura no
figado rins e mucosa intestinal, ocorrendo alteragdes metabdlicas importantes que
comprometem significativamente a qualidade de vida do portador. O tratamento da GSDI ¢
fundamentalmente de restri¢do e suplementagdo dietética, objetivando evitar a hipoglicemia e
prevenir distirbios metabodlicos secundérios através de uma fonte continua de glicose - via
administracdo frequente de amido de milho cru (AMC) e/ou dieta continua noturna
administrada por sonda nasogastrica ou Gastrostomia ; além da restri¢dao de frutose, sacarose e
lactose; e suplementacdo de vitaminas e minerais. O transplante hepatico pode ser um
procedimento a se considerar em pacientes mais graves. A ndo adesdo aos tratamentos ¢ um
problema de satide publica no mundo todo e sabe-se que a baixa adesdo as condutas prescritas
¢ um problema complexo, presente especialmente em pacientes com doencgas cronicas. O
presente estudo € pioneiro em caracterizar ¢ analisar a adesao dos pacientes com GSDI

Metodologia — Estudo transversal com amostra selecionada por conveniéncia, incluindo
individuos com diagnéstico de GSDI subtipos A (GSDIa) e B (GSDIb) acompanhados no
ambulatério de EIM do Servigo de Genética Médica do Hospital de Clinicas de Porto Alegre.
Os dados foram coletados através de revisdo de prontuario e entrevista com pacientes e/ou
familiares. Dois questionarios diferentes foram aplicados a fim de avaliar as condigdes
socioecondmicas ¢ de conhecimento e percepgao sobre a doenga. A adesdo foi avaliada por
meio de marcadores bioldgicos de tratamento e as varidveis foram analisadas estatisticamente
para verificar possiveis associacdes.

Resultados — Dezoito pacientes foram incluidos no estudo, com mediana de idade de 6,5
anos. Onze pacientes foram classificados como aderentes ao tratamento, sendo que todos os
pacientes com GSDIb foram aderentes. O convivio com o pai ¢ mae foi um dos fatores
associados a adesdo. Trés pacientes apresentaram um nivel 6timo de adesdo. A maioria
apresentou conhecimento sobre a doenca satisfatorio. As dificuldades mais relatadas incluem
restricdo dietética, acordar durante a madrugada, palatabilidade do AMC, custo da dieta e a
distancia entre a residéncia do paciente ao centro de acompanhamento ambulatorial.

Conclusdes — O estudo teve um indice maior de adesdo do que referenciado pela literatura
para doengas cronicas. Compreender os fatores associados a adesdo é necessario para a
efetividade do tratamento e elaboragao de politicas publicas. A adesdo ao tratamento em
GSDI ¢ um tema complexo que necessita de mais estudos com maior abrangéncia. Neste
estudo, obtiveram-se informagdes importantes que possibilitam a compreensao sobre
possiveis fatores que podem contribuir e desfavorecer a adesdo ao tratamento das GSDI.
Estratégias devem ser elaboradas pelo Sistema de Saude e pelos profissionais com o intuito de
que as dificuldades associadas ao tratamento sejam trabalhadas e minimizadas em conjunto
com os pacientes e os familiares.



