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Introdução / Descrição do Caso

A deficiência da galactoquinase (GALKD, OMIM 230200) é uma doença rara, autossómica recessiva por

mutações no gene GALK1, no cromossoma 17q24. A acumulação de galactose, galactitol e galactonato leva à

formação de catarata bilateral precocemente.

Diagnóstico de catarata nuclear bilateral aos 10 meses, tratada cirurgicamente aos 11 meses. Pais de origem

Moldava, não consanguíneos, sem história familiar de relevo. Referenciada a consulta de Pediatria Geral aos

12 meses, com crescimento e desenvolvimento normais para a idade. A investigação revelou níveis elevados

de galactose (45,2 mg/dl, valor de referência <5) com galactose-1-P normal, apontando para GALKD, pelo

que iniciou dieta de evicção de galactose. Estudo do gene GALK1: c.500C>A (mutação missense,

potencialmente patogénica, não descrita anteriormente) / c.919_921delATG (mutação já conhecida). Estudo

genético dos pais em curso. Atualmente, com 24 meses, adaptou-se bem à dieta. Tem avaliação

oftalmológica e níveis de galactose normais.

 

Comentários / Conclusões

Ao contrário da galactosémia clássica, a manifestação principal da GALKD é a catarata bilateral, sem lesão

hepática ou renal. A bilateralidade e a localização nuclear das cataratas, na ausência de história familiar,

podem fazer suspeitar do diagnóstico. Este é de fácil confirmação, designadamente pela constatação de

níveis elevados de galactose com galactose-1-P normal. Apesar da origem Moldava, a doente não era

portadora da mutação mais frequente naquela população. O cumprimento da dieta com evicção da galactose

é a única medida que poderá impedir a formação da catarata nestes doentes.  


