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SIALIDOSE TIPO I: ACHADOS OFTALMOLOGICOS
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Introducéo:

A Sialidose é uma rara doenca lisossémica causada pelo défice da enzima neuraminidase, resultando na
acumulacdo dos seus substratos. Trata-se de uma doenca autossOmica recessiva, com idade de apresentacéo,
clinica e progndstico muito heterogéneos.

Material e métodos:

Neste trabalho relatamos o caso clinico de um paciente do sexo masculino, com diagnostico de Sialidose tipo |,
confirmado por estudo enzimoldgico e molecular. Descrevemos o espectro clinico, estudo complementar e evolucéo
do paciente, bem como efectuamos uma breve revisdo do conhecimento actual sobre o tema.

Resultados:

Os sintomas iniciaram-se aos 26 anos de idade com diminuigdo da acuidade visual, macula em cereja bilaterais a
fundoscopia e posterior surgimento de mioclonias, marcha ataxica e disartria. Este doente apresentava um irmo, ja
falecido, com a mesma doenca confirmada laboratorialmente.

Conclusdes:

Com esta apresentacdo pretendeu-se destacar a importancia de uma completa histéria clinica integrando todos os
sintomas, a fim de alcancar o diagnéstico correcto. Na presenca de méacula em cereja a observacdo do fundo
ocular, uma investigacao clinica cuidada e aprofundada é obrigatdria. Apesar de ser uma doenca rara, o diagnoéstico
de Sialidose deve ser sempre equacionado no contexto apropriado.



