LABORATORIO DE REFERENCIA DE ERROS INATOS DO METABOLISMO: RELATO
539 DE UMA EXPERIENCIA DE 12 ANOS. P.A. Gaspar, J.F. de Mari, E. Lewis, L.C.S. Silva, F.B.
Scalco, M.G. Burin, M. Wajner, J. Coelho, R. Giugliani (orientador). (Unidade de Genética Médica

do HCPA e Dep. de Genética e de Bioquimica da UFRGS).

Avaliamos em nosso laboratdrio, um centro de referéncia para o diagnéstico de erros inatos do metabolismo no
Brasil, um total de 8189 pacientes de alto risco (selecionados a partir de dados clinicos sugestivos) no periodo
1982-1993. Amostras colhidas desses pacientes (principalmente sangue, urina, biopsia de figado ou de pele) foram
enviadas por 58 centros espalhados por todo o territorio brasileiro. Em 586 (7,2 %) desses individuos foi
confirmada a ocorréncia de um distdrbio metabdlico, os quais foram classificados em 3 grupos principais: doencas
lisossdmicas de depdsito (297 casos), aminoacidopatias (208 casos) e outros distirbios (81 casos). No grupo das
doencas lisossdmicas, destacaram-se 0s sub-grupos das mucopolissacaridoses (169 casos) e o das esfingolipidoses
(120 casos). Apesar da maioria dos casos ser procedente da regido sudeste, onde se concentra metade da populagdo
brasileira, uma alta freqiiéncia relativa foi observada na regido nordeste, onde a taxa de consangiinidade é elevada.
Algumas doencas apresentaram frequéncia relativa diferente da esperada a partir dos dados da literatura,
destacando-se o grande nimero de afetados por gangliosidose GM1 (47 casos) e a baixa propor¢do de doenca de
Gaucher (12 casos). Os resultados obtidos indicam que, apesar da caréncia de recursos e da desorganizagdo do
sistema de salde, a implantacdo de centros para a investigagdo de doencas genéticas é uma alternativa viavel e
aplicavel em paises latino-americanos.
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