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Galactosemia classica, como diagnosticar e evitar possiveis consequéncias
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Resumo

Introducao: A Galactosemia é um disturbio hereditério
do metabolismo da galactose causado devido a
atividade deficiente numa das quatro enzimas da via
Leloir, a galactoquinase (GALK), a galactose-1-fosfato
uridiltransferase (GALT), uridina difosfato-galactose
4-epimerase (GALE) e a mutarotase galactose (GALM).
A apresentacdo classica desta doenca é a deficiéncia
de galactose-1-fosfato uridiltransferase (GALT), onde
a maioria dos doentes apresenta no periodo neonatal,
apo6s ingestdo de leite, uma deterioracdo neurolégica
progressiva, cataratas e alteragdes no aparelho digestivo
e renal. Objetivos: Definicdo de Galactosemia classica,
quais os diagndsticos possiveis e como evitar os
efeitos desta doenca. Métodos: Pesquisa realizada na
base de dados PubMed, nos anos 2013/2015/2019,
com as palavras-chave: “Classic galactosemia”/"Long-
term complications”/” Enzyme activity”/"Diagnosis”
Resultados: O gene GALT esté localizado no cromossomo
9 p13 e consiste em 11 exons. Até ao momento, foram
identificadas mais de 300 mutag¢des. O gendtipo

homozigoto GALT Q188R, que leva a substituicao da
glutamina por arginina, é a mutacao verificada com mais
frequéncia na populacdo caucasiana, mesmo em 70%
dos casos. A substituicdo de lisina por asparagina (K285N)
representa a mutacdo mais frequente na Europa Oriental
e a substituicdao da leucina pela serina (5135) ocorre
predominantemente em populacdes africanas e afro-
americanas, resultando numa atividade residual de GALT
significativa e um fenétipo quase sempre mais leve.20
Outras mutacdes, como L195P, sao menos comuns e existe
uma nova mutacao: a Q188P.17. A deficiéncia da enzima
GALT eleva as concentraces de galactose-1-fosfato nos
glébulos vermelhos, galactose e galactitol, enquanto
que outros compostos podem expressar deficiente
concentracdo, tais como o uridildifosfatogalactose (UDP-
GAL) [1-2]. Conclusoes: A Galactosemia é uma doenca
hereditaria que, se nao for tratada, pode causar graves
consequéncias. No entanto, o diagndstico e tratamento
precoces da doenca, podem evitar ou minimizar essas
consequéncias [3].
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Resumo

Introducéo: A crescente interacdo social entre os atores
envolvidos, do ponto de vista individual, profissional e
social, estabeleceu novas formas de comunicacdo que

se desenvolveram de modo exponencial. As métricas
nao se podem desligar destas teméticas, e além disso,
como se nao bastasse, temos de liga-las em termos de
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