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Introducao: A Unidade de Bioquimica Genética do Cen-
tro de Genética Médica Doutor Jacinto Magalhdes (UBG-
-CGMJM) desenvolve atividade integrada de Assisténcia,
Investigacado e Formacao no diagnostico de cerca de 100
Doencas Hereditarias do Metabolismo (DHM), pertencentes
aos grupos de doengas Lisossomais, Peroxissomais e Défi-
ces Congeénitos da Glicosilagao.

Estas patologias apresentam fendtipos clinicos muito
diversos, que vao desde formas neonatais, na sua maioria
muito graves, até formas com apresentacdo mais tardia, que
pode ser infantil, juvenil ou adulta, esta ultima clinicamente
mais moderada.

Objetivos: Neste trabalho apresenta-se a casuistica
obtida em 30 anos de estudo de cerca de 16 000 casos com
suspeita clinica de DHM, pretendendo chamar a atencdo
para a apresentagcao no doente adulto.

Métodos: O diagndstico pré e pos-natal da maioria das
doencas estudadas € efetuado a 3 niveis de estudo, ou seja,
pelo rastreio dos metabolitos acumulados, pela determina-
¢ao da deficiéncia metabdlica e finalmente pela identificacdo
das mutagdes causais.

Resultados: Foram diagnosticados cerca de 1000
doentes no total das patologias estudadas, dos quais 30%
em idade adulta, distribuidos por 30 patologias. Embora a
doenca de Gaucher continue a ser a patologia lisossomal
mais frequente (de 135 diagndsticos efetuados, 94 sao for-
mas adultas), nos ultimos anos aumentou muito o nimero de
diagndsticos de doenca de Fabry, tornando-a na segunda
patologia em numero de doentes (133 diagndsticos efetua-
dos) e mesmo na primeira em numero de formas adultas (119
diagndsticos). Sao apresentados os dados referentes a dis-
tribuicdo por patologias e dados epidemioldgicos.

Conclusdo: Embora individualmente raras, coleti-
vamente constituem um grupo significativo de doentes.
Com o desenvolvimento de abordagens terapéuticas ganha
maior preméncia o diagndéstico precoce como forma de mini-
mizacado do desenvolvimento de lesbes irreversiveis.

O numero significativo de adultos diagnosticados a partir
de 2009, deve-se a crescente sensibilizacdo de especialida-
des médicas para além da pediatria.

Os projetos de rastreio em sangue seco capilar tém
contribuido sobremaneira para esta evolucdo, permitindo
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0 acesso a estas andlises altamente especificas a médicos
de diversas especialidades e de todo o pais. Contudo, ainda
nao é possivel afirmar se esse numero se deve a um diagnos-
tico tardio ou a um efetivo aparecimento de sintomatologia
na idade adulta.
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