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QUEM SAO OS DOENTES AFETADOS?

A galactosialidose é uma doenc¢a autossdmica recessiva, o que significa
que sdo necessarias duas copias do gene com a mutacdo patogénica. Ambos 0s
pais, sendo portadores, possuem uma copia com a mutagao, ndo apresentando
assim sintomas da doenca. No entanto, o filho afetado recebeu uma copia com
mutacao de cada um dos pais. Em cada nova gestacdo havera a probabilidade de
25% de um novo filho afetado.

CLASSIFICACAO?

A galactosialidose divide-se em 3 tipos, consoante a idade de aparecimento dos
primeiros sintomas.

0 Forma infantil precoce:

E o tipo mais severo de doencga, sendo que os sintomas surgem na
vida fetal ou até aos primeiros 3 meses de vida.

(> W Forma infantil tardia;

Trata-se de um tipo com menor severidade. Os sintomas surgem
nos primeiros 2 anos de vida, mais frequentemente entre 0os 3 e 0s 12
meses.

° Forma juvenil/adulta:

E a forma mais comum, compreendendo cerca de 60% dos casos. As
manifestacdes da doenca surgem na adolescéncia tardia, ou no
inicio da idade adulta, mais frequentemente aos 16 anos de idade.

SINTOMAS?

A doenca afeta varios o¢rgaos, incluindo o sistema nervoso, esquelético,
cardiovascular e os olhos. Os sintomas variam consoante a forma da doenca:

© Formainfantil precoce:

Pode causar hidrépsia fetal (acumulagédo de liquidos no feto),
morte in utero, face grosseira, aumento do figado e baco,
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alteragdes 6sseas e cardiacas, insuficiéncia renal, problemas
oculares e neurolégicos. A maioria dos doentes ndo sobrevive além do
primeiro ano de vida.

° Forma infantil tardia:

Apresenta sintomas semelhantes, mas menos graves. Inclui baixa
estatura, alteracdes esqueléticas, problemas visuais e auditivos,pos-
siveis dificuldades intelectuais e, em alguns casos, convulses. A
progressao da doenc¢a é mais lenta, podendo os doentes atingir a
idade adulta, embora com complicacdes renais e pulmonares.

© Formajuvenil/adulta:

Varia em gravidade e progressdao, destacando-se sintomas
neurolégicos como ataxia (perda de equilibrio), mioclonias (movi-
mentos involuntarios), convulsdes e declinio intelectual progres-
sivo. Também podem surgir pequenas manchas avermelhadas na
pele (angioqueratomas).

DIAGNOSTICO

O diagnostico da galactosialidose é confirmado através da medicao da
atividade enzimdtica da alfa-neuraminidase e beta-galactosidase, bem
como por estudo genético para identificar mutacdes no gene CTSA. Como
método auxiliar, pode-se pesquisar oligossacarideos na urina, embora nem
sempre apresentem altera¢des, sendo fundamental confirmar a suspeita
clinica com exames especificos.

TRATAMENTO

Atualmente, ndo ha cura para a galactosialidose. O tratamento consiste num
acompanhamento multidisciplinar especializado, disponivel nos Centros de
Referéncia de Doencas Hereditarias do Metabolismo, focado no controlo dos
sintomas e na prevencao de complicacdes. O objetivo principal é melhorar a
qualidade de vida dos doentes e das suas familias, além de garantir um acon-
selhamento genético adequado.
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