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Introducdo: A galactosemia classica € uma doenca metabdlica hereditaria caracterizada pela
deficiéncia enzimatica da galactose. A maioria dos doentes apresenta no periodo neonatal uma
deterioracao progressiva de diversos sistemas. Descricdo do caso:K.C.I, nascido atermo, filho de
pais ndo consanguineos e higidos, sem intercorréncias ante ou perinatais. Evoluiu com ictericia
progressiva, iniciada ainda nos primeiros dias de vida, em aleitamento materno exclusivo até os
quinze dias de vida, quando foi necessario complementacdo com formula infantil devido baixo
ganho ponderal. Aos 25 dias de vida, devido piora daictericia e vémitos, pais procuraram pronto
atendimento pediatrico, o paciente encontrava-se hipocorado 2+/4+,ictérico zona I11, com figado
palpavel a 3 cm do rebordo costal direito. Foram realizados exames e detectado
hiperbilirrubinemia (BT11,72BD7,56BI1 4,16), sendo internado para investigacdo. Evoluiu com
sinais de insuficiéncia hepética e apds cerca de trinta dias internado, e excluido diversos
diagnosticos diferenciais, foi aventada a hipdtese de erro inato do metabolismo. Devido a
dificuldade diagnostica enfrentada inerente a onerosidade do diagnéstico laboratorial e auséncia
de especialista no servico, foi encaminhado para ambulatério de referéncia, onde foi realizada a
dosagem de galactose (92mg/dl), e confirmado o diagnostico de galactosemia, instituido o
tratamento dietético adequado e encaminhado para acompanhamento com equipe
multidisciplinar.Discussdo:A galactosemia classica trata-se de um erro inato do metabolismo da
galactose causado pela enzima galactase-1-fosfato, sendo sua incidéncia anual estimada entre
1/40.000 e 1/60.000 nos paises ocidentais, e a prevaléncia global desconhecida. Tem transmisséo
de cardter autossOmico recessivo e € tipicamente caracterizada pela intolerancia neonatal a
gaactose, com complicacfes que vao desde a ictericia a insuficiéncia hepética e complicagdes
tardias, como disfuncdes motoras e reprodutivas. Conclusio:E de suma importancia o
conhecimento da galactosemia como diagnéstico diferencial pelo pediatra, posto que o
diagnostico precoce € fundamental para excluir de imediato a galactose da dieta aimentar de
modo a evitar sequelasirreversives.
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