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DIFICULDADES DO 

DIAGNOSTICO  

Å Maior parte destas doenças de inicio na idade adulta são 
pouco identificadas 

Å Por terem fenótipos leves (inicio adulto ou infantil) 

Å Por terem sintomas habitualmente psiquiátricos ou 
neurológicos, clinicamente indistintos de outras doenças 
comuns 

Å Psicoses 

Å Comas / alteração do estado vigilia 

Å Neuropatias periféricas 

Å Ataxia  

Å Paraparésias espásticas 

Å Demência 

Å Doenças do movimento 

Å epilepsia 

 



Å O sistema nervoso central está maduro, pelo que muitas 

doenças são mais homogéneas na sua apresentação 

 

Å Quando suspeitar de erro hereditário do metabolismo? 

Å Quadro psiquiátrico bizarro ou sem características 

habituais 

 

Å Quadro neurológico no qual se excluiu as causas mais 

comuns 



SINTOMAS SUSPEITOS DE DHM  

Å Sintomas flutuantes, especialmente se desencadeados 

pelo jejum, febre, exercício ou stress físico (parto, 

cirurgia) 

 

Å Sintomas multissitémicos 

Å Neurologico + olho + coração + organomegalias 

Å (Mitocondriais, Lisosoma) 

 

Å Envolvimento várias partes do sistema nervoso 

Å Leucodistrofia + polineuropatia 

Å Lisosoma com leucodistrofia, peroxisoma) 

 

 

 



EX DE SINTOMAS MUITO 

SUGESTIVOS DE DHM  

Å Neurologicos 

Å Comas recorrentes  doenças do ciclo ureia 

Å Distonia dopa responsiva  defeitos síntese MAO 

Å Mielopatia aguda ou subaguda remetilação homocisteina 

Å Oftalmologicos 

Å Paresia dos movimentos oculares supranucleares

 gaucher, NPC 

Å Atrofia otica bilateral  leber, PDH  

Å Manchas vermelho cereja sialidose, dça lisossoma 



MRI  

Leucodistrofia metacromatica 

Dça Krabbe 

XALD CTX wilson PKAD 
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EX DE SINTOMAS MUITO 

SUGESTIVOS DE DHM  

Å Pele 

 

Angiomas - Fabry Xantomas tendinosos 

 CTX Ictiose - Refsum 

Dismorfismos 

   lisosoma 



EX DE SINTOMAS MUITO 

SUGESTIVOS DE DHM  

Å visceral 

hepatoesplenomegalia TVC 

Colestase neonatal 

ÅNPC 

Å CTX 



PROBLEMAS  

Å Muitos doentes apresentam-se com sintomas comuns 

epilepsia 

Alteração da memoria 

Sintomas psiquiatricos 

Paraparesia espastica 

ataxia 

polineuropatia 

miopatia 

distonia 

Alteração da vigília 



DHM COM ENVOLVIMENTO 

NEUROL  OU PSIQ  

Å Doenças do metabolismo energético 

Å CRM 

Å PDH 

Å Defeitos beta oxidação 

Å Défice creatina 

Å Doenças do metabolismo lipídico 

Å Doença lisosoma 

Å Doenças peroxisoma 

Å CTX 

Å Sindromas de ñtipo intoxica­«oò 

Å Porfirias 

Å D ciclo ureia 

Å Acidúrias orgânicas 

Å Aminoacidopatias 

Å Doenças de metabolismo dos neurotransmissores 

Å Doenças por depósitos de metais 

Å Cobre ï Wilson 

Å Ferro - PKAN 

Aguda/cronica 

Leucodistrofias/polineuropatuias 



ENCEFALOPATIAS / 

COMA  

Å Pensar DHM quando:  

Å desencadeada por fator externo: jejum, exercício, ingestão 

proteica, nova medicação 

Å Quando a RMNCE é anormal 

 

Å Que doenças: 

Å Sindromas tipo intoxicação 

Å (sintomas GI)  RMNCE Normal  

Å Doenças do metabolismo energético RMNCE anormal 

 

MSUD leigh 



AVC / PSEUDO -AVC  

Å AVC: 

Å Doenças Fabry 

Å Hiperhomocisteinemia 

Å Pseudo-AVC 

Å Doenças metabolismo energético 

Å Doenças ciclo ureia 



DOENÇAS MOVIMENTO  

Å Pensar DHM quando:  

Å Quando doente tem vários tipos de alteração do 

movimento em simultâneo 

Å Quando há associação com epilepsia ou demência 

Å Quando RMNCE é anormal 

Å Que doenças: 

Å RMNCE anormal: CRM, armazenamento de metais 

Å RMNCE Normal: NPC, GM1, GM2 

 

 



NEUROPATIA PERIFÉRICA  

Å Pensar DHM quando: 

Å Quando associada com outros sintomas: leucodistrofia, 
ataxia, sinais piramidais, sintomas psiquiátricos 

Å Quando associada com sintomas sistémicos: pele, 
xantomas, cataratas, esplenomegalia 

Å Que doenças: 

Å Doenças do armazenamento lipídico 

Å SNP (desmielinizante) + SNC 

Å Doenças do metabolismo energético 

Å PNP tipo axonal 

Å Porfiria aguda, Refsum agudo 

Å Neuropatia aguda de tipo ñS. Guillan Barréò 

Å Fabry 

Å Neuropatia dolorosa de pequenas fibras 

 



LEUCOENCEFALOPATIAS  

Å Pensar DHM quando: 

Å Lesões bilaterais e simétricas envolvendo grupos 

específicos de fibras 

Å Quando associada com envolvimento SNP 

Å Que doenças: 

Å Doenças do armazenamento lipídico 

Å Localização seletiva 

Å Sem envolvimento das fibras em U 

Å Com envolvimento SNP 

Å Aminoacidopatias / acidúrias orgânicas 

Å Com envolvimento das fibras em U 

Å Sem envolvimento SNP 

 



Van Der Knaap 

Å Doenças hereditárias 

Å Doenças Adquiridas 


