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Trabalhos Cientificos

Titulo: Galactosemia Cléssica (Galt-1) Em Paciente Com Sindrome Nefrética Congénita (Magi2)
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Resumo: A gaactosemiatipo 1 € um erro inato do metabolismo caracterizado por deficiéncia de galactose-
1-fosfato uridiltransferase (GALT), causando incapacidade de metabolizar a galactose em
glicose. E uma doenca genética de cardter autossdmico recessivo. O aciimulo de galactose ativa
vias alternativas de metabolismo, gerando acimulo de metabdlitos téxicos (galactitol e o D-
galactonato), que podem causar sintomas graves desde o periodo neonatal. Evolutivamente
associa-se a danos oftalmol 6gicos, neurol 6gicos, hepéticos. Sindrome Nefrética (SN) congénita é
um grupo heterogéneo de distirbios que se manifestam com proteindria macica,
hipoalbuminemia e edema nos primeiros 3 meses de vida, geralmente causada por defeitos
genéticos."Relatar caso raro de galactosemia classica com sindrome nefrética congénita."Relato
de caso."Lactente do sexo masculino, nascido a termo (37 semanas e 1 dia), pais consanguineos.
Recebeu alta da maternidade em aleitamento materno exclusivo, sendo iniciada formula infantil
com menos de um més de vida. Com 30 dias de vida evoluiu com distensdo abdominal, vémitos,
sonoléncia e anasarca. Exames demonstravam hipoalbuminemia, proteindria macica,
hipercolesterolemia, além de colestase. Devido historico familiar de SN monogénica na irma
mais velha, feita hipotese diagndstica de SN congénita. Iniciada formula elementar para hipétese
de aergia a proteina do leite de vaca. Sequenciamento de genoma completo identificou o
diagnéstico de galactosemia, com variante patogénica no gene GALT na posicdo ¢.404C>T
p.(Ser135Leu) em homozigose. Aguarda resultado do teste dos pais, que sdo primos de segundo
grau. Também confirmada hipétese de SN monogénica (variante MAGI2 em homozigose). Na
evolugcdo apresentou infeccdes de repeticdo, sepse, e necessidade de albumina EV diaria para
controle hemodindmico. Transacionada via de aimentagdo para gastrostomia. Mantida formula
elementar com boa resposta clinica. Paciente segue em recuperacdo do crescimento pondero
estatural, recebendo albumina endovenosa semanal como tratamento da SN congénita e suas
complicagbes, mantendo formula infantil elementar, com oferta hidrica de 150 ml/kg/dia,
proteica de 3,5 g/kg/dia, caldrica de 140K cal/kg/dia"O tratamento de um lactente afetado por
duas doencas genéticas raras apresenta desafios complexos que requerem uma abordagem
multidisciplinar e um manejo individualizado. Esse cuidado € essencial para garantir o melhor
prognostico possivel, considerando as complicacdes associadas a ambas as doengas.
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