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A leucodistrofia metacromatica (LDM) é uma doenga genética transmitida de forma autossomica recessiva
caracterizada pelo acimulo de sulfatidio principalmente no sistema nervoso central. A deficiéncia da enzima
arilsultatase A (ASA), é a causa principal da LDM e essa esta envolvida na degradagdo de glicolipideos sulfatados. O
presente trabalho tem como objetivo implantar um protocolo diagnéstico racional, para o diagndstico bioquimico e
molecular de pacientes com LDM residentes no nosso pais, estendendo a avaliagdo aos familiares, de modo a
identificar portadores do gene mutante e propiciar o aconselhamento genético as familias, incluindo o diagnéstico
pré-natal. Num primeiro momento, mede-se a atividade da ASA. Ao identificar baixa atividade dessa enzima realiza-
se a medida de outra sulfatase, a arilsulfatase B (ASB), que caso encontre-se diminuida comprova-se deficiéncia
maltipla de sulfatase. Se a atividade da mesma apresentar-se normal descarta-se essa possibilidade apresentando-se,
entdo, um possivel caso de LDM que é comprovado realizando uma cromatografia de sulfatidios. Nos casos em que a
cromatografia de sulfatidios é normal trata-se da situacdo conhecida como pseudodeficiéncia para a ASA (PD). Para
analise bioquimica é necessario sangue heparinizado e urina, e para analise molecular de PD e LDM sangue com
EDTA. Até entdo foram avaliados 192 pacientes com suspeita clinica de possuirem LDM. O diagnoéstico definitivo
LDM foi obtido em 12 pacientes. H& ainda outros 12 pacientes onde ndo foi possivel o diagnéstico definitivo, pois
em alguns casos ndo havia amostra de urina. At¢é o momento o protocolo utilizado parece ser eficiente para o
diagnostico da LDM, principalmente por discriminar esses casos dos de PD. (PIBIC).
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