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INTRODUCAOQ: A hidrépsia fetal (HF) define-se pelo aumento patoldgico de liquido nas
cavidades serosas e/ou edema dos tecidos moles, espessamento generalizado da pele e/ou
aumento do volume da placenta, derrame pericardico, derrame pleural ou ascite. Cerca de
90% das HF sdo designadas por ndo imunes, dada a auséncia de anemia fetal secundaria a
aloimunizacdo. As causas mais comuns de hidropsia fetal ndo imune (NIHF) sdo as anomalias
cardiacas, cromossomopatias, doencas hematolégicas, doencas infecciosas, tumores e doencas
metabdlicas. Dentro do grupo das doencas hereditarias do metabolismo, 15 doencas
lisossomais de sobrecarga (DLS) estdo descritas como podendo estar associadas a uma
apresentacao clinica de NIHF. O grupo de DLS é constituido pelas seguintes patologias: doenca
de Gaucher tipo I, Sialidose, Galactosialidose, ISSD (Infantile Sialic Acid Storage Disorder),
Mucopolissacaridose (MPS) tipo | (doenga de Hurler-Scheie), tipo IVA (doenga de Morquio A),
tipo VIl (doenca de Sly), Gangliosidose GM1, Mucolipidose tipo I, Niemann-Pick tipo A,
Niemann-Pick tipo C, Mucosulfatidose, doenca de Wolman e doenga de Farber.

OBJETIVOS: Promover o esclarecimento etiolégico dos casos com NIHF, através do
estabelecimento de um protocolo laboratorial definido para o diagnéstico de doencas
lisossomais de sobrecarga nestas apresentacdes clinicas.

MATERIAL E METODOS: O procedimento laboratorial utilizado neste estudo compreende trés
fases: estudo do sobrenadante do liquido amniético, pela pesquisa de substratos acumulados,
estudo de amnidcitos cultivados, pela determinagdo das atividades enzimaticas, doseamento
do &cido sidlico e teste de coloracdo histoquimica com filipina e finalmente pela analise
genotipica para identificagdo de mutagdes causais por PCR/sequenciacdo do gDNA e/ou cDNA.

RESULTADOS: Desde 2000 até a presente data foram estudadas 93 casos de NIHF, dos quais 7
apresentavam uma DLS. As patologias diagnosticadas foram as seguintes: 2 Galactosialidoses,
1 MPS VII, 2 Niemann-Pick tipo C, 1 Sialidose e 1 Mucosulfatidose.

CONCLUSOES: Apesar das DLS serem consideradas doencas raras, deverdo ser sempre
consideradas como causa possivel de NHIF, apds exclusdo das causas mais frequentes. Dos
casos estudados, 8% correspondiam a doencas lisossomais de sobrecarga o que demonstra
que estas patologias deverdo ser estudadas mesmo na auséncia de consanguinidade ou
histdria familiar. Este estudo possibilitou o esclarecimento da etiologia de vérias hidropsias
fetais possibilitando a oferta de aconselhamento genético e diagndstico pré-natal as familias
em risco.
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