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A galactosemia é um erro inato do metabolismo resultante de um defeito
na rota metabdlica da galactose. A galatosemia classica é a forma mais
frequente, sendo um quadro com alta mortalidade e morbidade causada
pela deficiéncia da galactose-1-fosfato-uridil-tranferase (GALT). O
objetivo desse trabalho foi revisar e relatar os dados clinicos, bioquimicos
e procedéncia dos pacientes diagnosticados com Galactosemia Classica
no Laboratdrio de Erros Inatos do Metabolismo do Servi¢go de Genética
Médica do Hospital de Clinicas de Porto Alegre. Um levantamento de
dados referentes aos pacientes que tiveram o diagndstico de
galactosemia classica no periodo de 1988 a 2010 foi realizado. As
informac¢des analisadas foram sexo, idade de diagnéstico, procedéncia do
paciente, dados clinicos e bioquimicos. Dos 78 pacientes diagnosticados,
39 (50%) sao do sexo masculino e 37 (47%) do sexo feminino. Destes, 28
pacientes (36%) sdo procedentes do Rio Grande do Sul. A idade do
diagnodstico variou de 1 més a 14 anos. Os sinais clinicos nao foram
informados em todos os pacientes, mas os mais frequentes eram:
vomitos (52 pacientes), ictericia (23 pacientes), hepatomegalia (19
pacientes) e baixo ganho ponderal (12 pacientes). Os valores da
atividade da GALT variaram de 0 a 15 (média 3,0 £ 4,3 SD), sendo que
os valores de referéncia sédo 37 a 66 &#956;mol/h/g Hb. A alta atividade
residual da GALT observada em alguns pacientes pode ser justificada
pela ocorréncia de formas variantes. Foram identificados 3 pacientes com
resultado falso negativo na primeira andlise da GALT, posteriormente
confirmados como positivos, o que decorreu de transfusdes de sangue
prévias ao primeiro exame. Esta experiéncia indica a importancia da
pesquisa de galactosemia em crian¢cas agudamente enfermas e a
necessidade do laboratorio receber informacdes clinicas relevantes
(como a realizacdo prévia de transfusao de sangue). A inclusdo desta
condicdo no programa de triagem neonatal permitiria um tratamento
precoce, 0 qual pode ser decisivo em casos graves.



