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Introdug@o: As Doengas Hereditarias do Metabolismo (DHM) constituem um grupo
de distarbios cujo diagndstico € frequentemente intrincado. Dado a maioria das DHM
afectar o Sistema Nervoso Central, a Ressonancia Magnética (RM) tem um papel
relevante na orientagdo diagndstica de casos sus-peitos, apresentando, por vezes,
padrdes patognomodnicos ou fortemente caracteris-ticos.

Objectivos: Seleccionar, de entre os doentes com DHM seguidos no Hospital Pediatrico
de Coimbra (HPC), casos ilustrativos nos quais os achados em RM foram decisivos ou
orientadores do diagndstico.

Metodologia: Estudo retrospectivo das RMs cerebrais que contribuiram para o diag-
noéstico de DHM, entre 1998 ¢ 2007, nos doentes seguidos no HPC. Os padrdes lesionais
subdividiram-se em trés grupos: com aspectos patognomonicos de deter-minada DHM;
com caracteristicas orientadoras, estreitando o leque diagndstico; com alteragdes
inespecificas.

Resultados: No periodo do estudo seguiram-se 235 doentes com DHM. No primeiro
grupo, onde os aspectos neurradioldgicos foram determinantes no diagnoéstico, in-
clui-ram-se casos de aciduria glutarica tipo I, acidtiria L-2-hidroxiglutarica, leucodistrofia
metacromatica, adrenoleucodistrofia e sindrome de deficiéncia da creatina cerebral; no
segundo, incluiram-se casos com padrdo de sindrome de Leigh ¢ com outras altera-
¢des que, embora ndo tenham contribuido directamente no diagndstico por aquele se
ter antecipado a RM, sdo tipicos, embora ndo especificos das DHM em causa: aciduria
metilmaldnica, sindrome MELAS e defeito congénito da glicosilagdo tipo I, entre ou-
tros; no terceiro grupo, incluiram-se alteragdes inespecificas que impdem diagnostico
diferencial entre DHM e outras. Realca-se o papel da espectroscopia no diagnéstico
de algumas DHM, destacando-se os défices da creatina cerebral.

Conclusdes: A mesma DHM pode associar-se a padrdes variaveis de acordo com o seu
estadio, grau de défice funcional e heterogeneidade tissular e alteragdo genética sub-
jacente, dificultando a interpretagdo da RM. Abordagens sistematicas, baseadas no
padrdo de envolvimento cerebral, sdo indiscutivelmente Gteis na avaliagdo imagio-
logica. Novas técnicas, como DWI e PWI, terdo seguramente um papel importante no
diagnds-tico das DHM.
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