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Resumo: Objetivo(s) Relatar dois casos de Galactosemia enfatizando a importancia da suspensao precoce
da galactose da dieta na prevencdo de sequelas graves em decorréncia desse disturbio. Método
Redlizado estudo descritivo, exploratério do tipo estudo de caso através da revisdo dos
prontuarios dos pacientes. Resultados Descricdo dos casos: Caso 1: J.L.G.F.P, masculino, 5 anos
e 3 meses, natural de Vitéria do Mearim — MA. Apds 0 nascimento apresentou ictericia
progressiva, hipoatividade e baixa saturacéo de oxigénio, necessitando de seguimento em UTI.
Evoluiu com hepatomegalia, persisténcia da hipoatividade, dificuldade de succdo e manutencéo
daictericia. Exames com disturbio de coagulacéo, elevacdo de transaminases, fosfatase alcalina e
gama Gt. GALT indetectdvel. Com 30 dias de vida, foi suspenso o leite materno e iniciado
formula isenta de sacarose e lactose. Paciente apresentou melhora clinica progressiva com
regressdo da hepatomegalia, ictericia e hipoatividade. Evolucdo sem déficit neuropsicomotor e
ocular. Pais ndo consanguineos. Primeiro filho foi a obito com 12 dias de vida com quadro
clinico semelhante. Segundo filho apresentou ictericia nos primeiros dias de vida, recebeu
fototerapia e evoluiu bem. Caso 2: AS, feminino, 6 meses, natural e procedente de S&o Luis’MA.
Deu entrada no PS com duas semanas de vida apresentando recusa alimentar, letargia, ictericia,
vomitos, febre e collria sem acolia fecal. Apresentava sinais de desidratacdo, apatia, ictericia
++/4 e hepatomegalia moderada sem evidéncias de hipertensdo portal. Exames mostraram
hiperbilirrubinemia direta, aumento acentuado das transaminases, hipoglicemia e
hipoal buminemia com alteractes na coagulagdo, sugerindo agravo parenquimatoso. Apresentava,
ainda, acidose metabdlica resistente a correcdo, hiperamoniemia e hiperlacticemia. Evoluiu com
ascite e sepse, melhorando gradativamente com regresséo total dos sintomas apds a suspensdo do
leite materno e introducdo de formula isenta de lactose. O screening para EIM mostrou
hipergalactosemia e aciduria organica que foi interpretada como consequéncia da lesdo renal. O
resultado da dosagem sérica da GALT confirmou o diagnostico. conclusdo(des) Diagndstico
precoce da galactosemia é muito importante para o melhor prognéstico da doenca e deveria ser
realizado durante o periodo neonatal. Diagnéstico precoce, tratamento adequado e
acompanhamento meédico multiprofissional podem evitar a morte desses pacientes e prevenir as
sequel as da doencga, proporcionando-lhes melhor qualidade de vida.
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