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ldentificacdo
N

O M. S. S.

o Género feminino

o Data de nascimento: 22/02/1992
o Natural de Franca

o Nacionalidade Portuguesa

o Residir na Guarda




Antecedentes
S

0 Antecedentes pessoais

> Parto eutdcico

> Peso ao nascimento 3,120Kg

0 Antecedentes familiares
> Pai e mde: casal consanguineo (primos 2° grau)

> Mae: G2/P2, partos eutdcicos. Sem histéria de abortos
espontdneos

> Pai e irmdo: sauddveis



Histéria da Doenca Atual

D1: Vomitos

D5:

- Vémitos Insuficiéncia hepdatica
- Ictericia

- didtese hemorrdgica
- Perda ponderal (1Kg) Alteragdo neurolégicas

» Exsanguineotransfusdo

Hipoteses de diagnéstico:
- Infecgdo
- Doenca biliar obstrutiva
- S. Alagille (hipoplasia biliar intra-hepdtica)
- S. Byler (Colestase intrahepdtica familiar progressiva)
- Doenca hereditdria do metabolismo:
Intolerdncia hereditdria da frutose
Tirosinémia tipo |
Galactosémia

Deficiéncia em citrina (citrulinémia tipo )

Doen¢a Neimann-Pick tipo C




Histéria da Doenca Atual

D1: Vomitos

D5:

- Vémitos Insuficiéncia hepdtica .
- Ictericia - didtese hemorrégica Exsanguineotransfusdo
- Perda ponderal (1Kg) Alteracdo neuroldgicas

Impossibilita doseamentos
enzimaticos eritrocitdrios

Estudo genético dos pais:

Mutacdo Q188R em heterozigotia do gene GALT




Histéria da Doenca Atual

D1: Vomitos

D5:

- Vémitos Insuficiéncia hepatica
- Ictericia - didtese hemorrégica Exsanguineotransfusdo

- Perda ponderal (1Kg)

Alteragdo neurolégicas

Galactoséemia classica
Resolug¢do do quadro

Substituicéio de leite materno por leite )

sem lactose

|

; NIg%I&NA |




Investigacao

-1
0 Galactose 1-fosfato eritrocitaria: 58,3 umol/L
0o N em galactosémico com dieta: 50-150

0 Gal-1P vridiltransferase GV: O mmol UDPglucose
consumida/h/g Hbg

oN:17-37
O Heterozigotos 5,6-16,5
O Homozigotos 0-1,5

0 Homozigotia para a mutagdo Q188R

GALACTOSEMIA CLASSICA




Evolugdo
B

2 anos : Apraxia da linguagem e disartria

@ anos:
O RM-CE
> atrofia cortical e subcortical
> hipossinal a nivel fronto-parietal e corpo caloso que traduzem
hipomielinizagdo
4 DMO

> Sugestiva de osteopenia/osteoporose



Evolugdo
—

11 anos:
» Doseamento de estradiol < 20,0 pg/ml

> FSH 94,4 mUI/ml Consulta de endocrino ogia

13 anos: Puberdade diferida
> Sem menarca

> M2P3

Hipogonadismo

hipogonadotroéfico

* Etinilestradiol 5microg durante 6 meses

* Efinilestradiol 10microg

17 anos: Ciclos regulares, sem dismenorreia, sem menometrorragias (medicada com

Mercilon ®)



Evolugdo
B

[ Crescimento regular

U Dificuldade de aprendizagem

» Necessidade de apoio do ensino especial

» Curriculo escolar adaptado

» Avaliagéo cognitiva com WISC lll:
* QI escala Verbal: 47 (muito inferior)
* QI escala de realizagcdo: 48 (muito inferior)
* QI escala completa: 43 (muito inferior)
* Compreensdo verbal: 48 (muito inferior)
* Organizagdo perceptiva: 50 (muito inferior)
* Velocidade de processamento: 51 (muito inferior)

[ Controlo oftalmolégico anual: sem cataratas



Orientagoes terapéuticas
N

00 Dieta restrita em lactose e galactose
O Cumprimento por vezes irregular (++ na adolescéncia)

O Plano alimentar modelo no adulto:

/> Pequeno Almocgo: 1 copo de leite de soja + 1 pdo com manteiga vegetal \

» Almocgo: arroz ou massas ou 1 batata com bacalhau ou salméo, meio péo, 1
copo de ice tea (sem sopa e sem fruta)

» Lanche: leite de soja com1 pdo com manteiga vegetal

» Jantar: arroz ou massas ou 1 batata com bacalhau ou salméo, meio pdo, 1

k copo de ice tea (sem sopa e sem fruta) /

0 Suplementagdo com cdlcio, vitamina D e etinilestradiol



0 Doseamento de galactose-1-P eritrocitdria (anual)

0 Andlises com bioquimica e sumdria de urina com
relacdo cdlcio/creatinina (anual)

0 Densitometria

0 Oftalmologia (anual)



Conclusdo
S

0 Galactosémia cldassica
O Mutacdo Q188R em homozigotia do gene GALT
O Défice de galactose -1-fosfato uridil transferase

0 Diagnéstico no periodo neonatal

00 Clinicamente:
O Ligeiro atraso do desenvolvimento psico-motor
O Hipogonadismo hipogonadotréfico
(Insuficiéncia ovdrica precoce)
O Osteopenia/ Osteoporose
O Sem cataratas
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