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INTRODUGAO

As doengas lisossOmicas (DLs) sdo

condicGes  genéticas causadas  por
deficiéncias enzimaticas nos lisossomos,
levando ao acimulo de macromoléculas
no organismo. Apresentam sintomas
diversos e com variagdes na gravidade. O
diagnostico precoce é um desafio, ja que
os sinais muitas vezes ndo sdo evidentes
ao nascimento. Refletindo em um atraso
entre o aparecimento dos sintomas e a
confirmagdo do diagnéstico,
comprometendo o inicio do tratamento e
influenciando negativamente o

progndstico dos pacientes.

OBJETIVO

Nosso objetivo é compartilhar a rica
experiéncia acumulada ao longo desses anos
nesse centro de exceléncia, contribuindo para
0 avango no diagndstico e manejo.

METODOLOGIA

Foram analisados os prontuarios e exames
laboratoriais de pacientes diagnosticados
com DLs no SGM/HCPA, abrangendo o
periodo de 1982 a junho de 2025. Em alguns
casos, a investigacdo diagndstica foi iniciada
por triagem na urina, incluindo a
quantificagdo e eletroforese de
glicosaminoglicanos,  cromatografia de
oligossacarideos e sialiloligossacarideos,
além da quitotriosidase e outros exames
mais especificos. Os diagnodsticos foram
confirmados por meio de ensaios
enzimaticos especificos e/ou variantes
patogénicas.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Ao longo de 43 anos, investigamos 95.551
pacientes de alto risco para erros inatos do
metabolismo (EIM), encaminhados por
diversos servicos de diferentes regiGes do
Brasil.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Nesse periodo, confirmamos o diagndstico
de DLs em 4.318 pacientes (4,52%). O
grafico 1 mostra as DLs diagnosticadas
nesse periodo.
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Figura 1: Nimero de DLs diagnosticadas no Servigo de
Genética Médica do HCPA.

CONCLUSAO

Esses resultados demonstram que, embora
raras, as DLs sdo relativamente frequentes
quando investigadas em laboratérios de
referéncia. Esses dados sdo fundamentais
para orientar as autoridades de saude no
planejamento do atendimento a esses
pacientes, tanto com as terapias especificas
ja disponiveis quanto com aquelas ainda em
desenvolvimento.
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