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A Malattia rara
A Iniziata 18 anni fa (settembre 1993)
A Problemi affrontati

X la diagnosi

X | 0 nseri mento a s

!

VITA SIMILE A QUELLA DEI COETANEI



ESORDIO DELLA MALATTIA

A Nata a termine, P.N. 3000 gr.
A Non riferiti problemi neonatali
A Fenotipo femminile normale

A Dalla dimissione dal nido:
- Irrequietezza notturna con risvegli frequenti
- pianto notturno persistente
- difficolta a svegliare la bambina
- difficolta ad alimentarsi
A A 3 mesi viene vista in P.S. x iperpiressia:
sospetta IVU; stix urine: chetonuria +++
non eseguita glicemia



ANAMNESI

A A 5 mesi : reattometria acustica: n.n.
A Nei mesi successivi:
- Irrequietezza notturna con risvegli frequenti
- pianto continuo notturno con
Nmani ne appoggli at e
- difficolta a svegliare la bambina
- difficolta ad alimentarsi

-Cri si d | nNf ame eccessi\
- durante i giochi, si addormentava
all 0Ol mprovviso e

- scarso accrescimento staturo-ponderale




9-10 mesi : 1°ricovero in ospedale
X scarso accrescimento staturo-ponderale

A Riscontrata glicemia 46 mg.% prima del pasto
AVengono rir scontrate ncri

A nonostante queste crisi fossero gia state riferite
dal genitori, viene ipotizzata una
Ipoalimentazione

(  n genitor. mal tratt

|

ADimissi_one con raccomandazione di pasti
regolari



Dopo il 1°ricovero

Al glorno successivo, | genitori arrabbiati chiedono alla
PLS ricovero in altro ospedale

A LaPLS pensa a una malattia metabolica
ARicovero in Clinica Pediatrica |
del l oUni versit™ di Padov
- riscontrate gravi ipoglicemie (21 mg %)
- Biopsia epatica

A La madre si accorge di essere di huovo Incinta
A Agosto 1994 (11 mesi) Diagnosi di

GLICOGENOSI di tipo 0

A La madre affronta la 2° gravidanza con il dubbio che
anche il 2°figlio possa essere ammalato



GLICOGENOSI DI TIPO O

A Malattia rara : 3 casi in Italia
non riferimenti per Il trattamento
A Geneticamente determinata
A Deficit enzima glicogeno-sintetasi
- no depositi di glicogeno nel fegato

- Incapacita a mantenere un normale livello
glicemico

- necessita di pasti regolari e frequenti
sia di giorno che di notte
- rischio gravi ipoglicemie




