Editorial

Doencas neurometabolicas hereditarias e a importancia
das classificacoes baseadas em achados de imagem

Inherited neurometabolic diseases and the importance of imaging-based classification
systems

Nina Ventura®

As doencas neurometabdlicas hereditarias (DNMHSs) re-
presentam um heterogéneo grupo de doengas que englobam
os chamados erros inatos do metabolismo, as leucodistrofias,
as mitocondriopatias, as doencas de depésito, entre outras®.
Sao doencas individualmente raras, mas que em seu conjunto
representam uma propor¢ao significativa das doencas neu-
rolégicas em criancas®?. Os achados clinicos e de imagem
podem ser inespecificos e se sobreporem, tornando o diagnos-
tico ainda mais desafiador. Todavia, como algumas DNMHs
apresentam possibilidades terapéuticas, o diagnéstico pre-
coce é imprescindivel, a fim de prevenir ou minimizar o dano
neurolégico™. Portanto, o reconhecimento de alguns achados
de imagem que possam estreitar o diferencial é essencial na
pratica da neurorradiologia.

A ressonancia magnética é a modalidade de escolha para
avaliacdo de varias doencas do sistema nervoso central®?,
dentre elas as DNMHSs, sendo crucial na identificagao, carac-
terizacdo e localizacdo das alteracdes. E ainda o principal mé-
todo de rastreio de familiares para aconselhamento genético
e no acompanhamento dos pacientes, seja na avaliacao da
progressao natural da doenca ou de uma eventual resposta
terapéutica®19,

Ao longo dos anos, diversas classificacoes baseadas em
achados de ressonancia magnética foram propostas, na ten-
tativa de facilitar a abordagem das DNMHSs e tornar o tema
menos arido. Artigos recentes propuseram divisoes por grupos
de doencas, como leucodistrofias ou mitocondriopatias®®*%),
ou uma divisao epidemiologica, com classificacdes para desor-
dens apenas de adultos ou criancas®*?. Alguns artigos tam-
bém demonstraram que a identificacdo de achados especifi-
cos de imagem, como o padrao de acometimento da substan-
cia branca, dos nlcleos da base, presenga ou nao de cistos e
sinal em T2 no corpo caloso, é bastante (til no direcionamento
do diagnéstico!®13.
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0 artigo de Pedri et al.*¥ “Classificacdo das doencas neu-
rometabdlicas hereditarias baseada em aspectos radiolégicos:
ensaio iconografico”, publicado no nimero anterior da Radio-
logia Brasileira, propde uma nova classificacao, agora englo-
bando todas as DNMHs, independente da epidemiologia ou de
diferentes subgrupos de doencas. Esta abordagem é de facil
aplicacao na pratica diaria, uma vez que se baseia no padrao
de imagem para o diagnostico. Os dez diferentes padroes a se-
rem identificados sao: macrocrania, presenca de cistos, distri-
buicao das alteragdes da substancia branca, presenca ou nao
de realce pelo meio de contraste, calcificagdes, envolvimento
de nucleos da base e talamos, restricao a difusao, alteracoes
vasculares, envolvimento de nervos cranianos e alteragoes
metabdlicas especificas na espectroscopia. O artigo apresenta
segmentacoes praticas e pode se tornar uma excelente fonte
de consulta quando nos depararmos com alguma suspeita de
DNMH.

Apesar de ser um assunto complexo e evitado por muitos
radiologistas, € inevitavel nos depararmos com algum caso de
DNMH ao longo de nossa pratica. O conhecimento de alguns
achados e padroes de imagem e também de fontes seguras e
resumidas de consulta, com guias praticos como o oferecido
por Pedri et al., facilitam a pesquisa e podem tornar esse diag-
noéstico menos desafiador.
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