PEDIATRIA

Trabalhos Cientificos

Titulo: Galactosemia Cléssica- Relato De Caso

Autores: PATRICIA CRUZ GUIMARAES PINTO (INSTITUTO MATERNO INFANTIL VILA DA
SERRA); JOSE SABINO DE OLIVEIRA (INSTITUTO MATERNO INFANTIL VILA DA
SERRA); NiVIO TADEU GIL DE LIMA (INSTITUTO MATERNO INFANTIL VILA DA
SERRA); MARIANA DIAS CYRINO AMARAL (INSTITUTO MATERNO INFANTIL VILA
DA SERRA); PRISCILLA SOUZA SARMENTO (INSTITUTO MATERNO INFANTIL VILA
DA SERRA); MARINA TOMAZ SILVA (INSTITUTO MATERNO INFANTIL VILA DA
SERRA); PAULLA LINHARES COUTO (INSTITUTO MATERNO INFANTIL VILA DA
SERRA); JOSE RICARDO BOREM LOPES (INSTITUTO MATERNO INFANTIL VILA DA
SERRA)

Resumo: INTRODUCAO: A Galactosemia € um erro inato do metabolismo (EIM), caréter genético
autossomico recessivo, consequente a deficiéncia de uma das trés enzimas responsaveis pela
metabolizacdo da galactose. A forma cléssica € a deficiéncia de galactose-1-fosfato uridil-
transferase. DESCRICAO DO CASO: Recém-nascido termo, peso ao nascimento: 3270g; pré-
natal de risco habitual, sem intercorréncias. Admitido em Pronto Atendimento com 8 dias de
vida, em aeitamento materno exclusivo, apresentando quadro de vomitos, perda de peso de
1000g, febre , ictericia com predominio de bilirrubina indireta e desidratagdo. Encaminhada a
Unidade de Terapia Intensiva e iniciado fototerapia com resposta adequada, porém com elevacéo
de bilirrubina direta. Apés estabilizagdo clinica, transferida para enfermaria pediétrica para
investigacdo de quadro de colestase, hepatomegalia, vémitos persistentes apds dieta com
aleitamento materno e férmula infantil de seguimento. Apresentava alteragbes de funcéo
hepética; eletroforese de proteinas, rastreio infeccioso e Tripsinaimuno-reativa normais; Teste do
pezinho com aumento discreto de fenilaanina e, apds nova coleta, aumento de citruling;
Ultrassonografia abdominal com hepatoesplenomegalia leve; Cintilografia de figado e vias
biliares com funcgdo lentificada, vias biliares pérvias, Biopsia hepatica inconclusiva com sinais de
colestase e esteatose, cdpsulas biliares dilatadas. Iniciada dieta com uso exclusivo de formula de
aminoacidos, isenta de lactose e galactose. Recebeu alta hospitalar apds 40 dias com melhora do
quadro clinico e laboratorial, ganho de peso adequado. Encaminhada para acompanhamento
ambulatorial, confirmando diagndstico de Galactosemia classica durante investigagdo de EIM.
DISCUSSAO: A Galactosemia manifesta-se no periodo neonatal apos introducdo de dieta com
lactose, caracterizando-se na forma classica por déficit do crescimento, vomitos e diarreia,
hipoglicemia, alteracbes hepéticas, oculares, retardo mental, hiperbilirrubinemia, transaminases
elevadas, substancias redutoras na urina, aminociduria generalizada, entre outras. CONCLUSAO:
A Galactosemia é um importante diagnéstico diferencial em colestase neonatal, devendo ser de
conhecimento do pediatra assistente ja que o diagndstico precoce e ingtituicdo de dieta adequada
favorece o prognostico.
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