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Resumo: A Leucodistrofia Metacromética (LDM), também conhecida como Sulfatidose, é uma doenca
genética autossdmica recessiva relativamente rara cuja patogénese relacionase com a
incapacidade da enzima arilsulfatase A clivar o sulfato da galactosil-3-sulfato ceramida. O
acumulo de sulfatideos provoca degradac@o da mielina e dos oligodenddcitros. Caracteriza-se por
retardo neuropsicomotor, hipotonia, reflexos profundos ausentes ou diminuidos, disartria,
nistagmo e atrofia Optica. Relatamos 2 casos na familia, ambas do sexo feminino, 7 anos e 10
anos respectivamente; na mais velha o principal sina foi a dificuldade para caminhar e
permanecer em pé a partir dos 2 anos. A outra pela dificuldade de ganhar peso e pelo atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor desde 3 meses de vida. Evoluiram gradativamente para
incapacidade de sentar, depois para sustentacdo da cabeca e reducéo do tdnus muscular, cursaram
com dificuldades de articular a fala e disfagia, foram submetidas a gastrostomia na USP. Ambas
apresentam convulsbes contoladas com medicamentos. Tiveram diagnostico realizado no
Hospital das Clinicas em Sdo Paulo. Segundo a literatura, a prevaléncia é de 1,4 a 1,8 por 100.00
nascimentos e a média de diagnostico da LDM infantil tardia € em média 21,05 meses. H& pouco
conhecimento no estabelecimento do diagndstico e a ressonancia magnética da cabeca € o exame
mais importante. Os recursos terapéuticos sao restritos e se limita ao manejo de suporte. Nossas
pacientes se enquadram na classificagdo de LDM infantil tardia com inicio dos sintomas entre O e
4 anos. O relato de caso de uma sindrome rara por proporcionar o diagnostico correto e precoce é
de grande relevancia para a prética pediétrica, uma vez que muitos profissionais desconhecem as
manifestagdes clinicas. O diagnéstico precoce possibilita uma maior qualidade de vida a esses
pacientes, aumentando a sua sobrevida.
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