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De Janeiro de 1982 a Dezembro de 1992,amostras de 6928 pacientes de al
to risco de 58 servicos clinicos foram encaminhados ao nosso laboratd -
rio, um Centro Nacional de Referencia e diagndéstico de Doencas LisossO-
micas de Depdsito (DLD) no Brasil. Nbés confirmamos o diagnéstico de DLD
em 244 pacientes (3,5% da amostra total),incluindo 137 casos de mucopo-
lissacaridoses (MPS),99 (40,6%)casos de esfingolipidoses. As doencas
mais frequentes foram: MPS I (37 casos),Gangliosidose GM1 ( 36 casos )
MPS VI (22 casos),Leucodistrofia Metacromdtica (21 casos),MPS II (.18
casos),MPS IV A (15 casos) e MPS III B (9 casos). Outras 13 diferentes
DLD foram identificados em 72 pacientes e em outros 14 casos o diagnds-
tico de DLD foi confirmado (12 MPS e 2 mucolipidoses) mas o tipo preci-
so ndo foi identificado. Estes resultados mostram que a Gangliosidose
GM1 e a MPS III B sdo, quando comparados a dados utilizados de outros
paises, especialmente frequentes no Brasil. Por outro lado a doenca Gau
cher, relatada como uma das mais frequentes DLD, parece muito rara em
nosso pais. Estudos preliminares sobre distribuicdo geografica e concen
tracdo étnica demonstram que estas doencas sdo mais frequentes na Re-
gido Nordeste e Sudeste. Nb6s acreditamos que os dados Bioquimicos e Ge-
néticos obtidos neste trabalho fornece-nos valiosas informagoas para a
melhor compreensdo das DLD no Brasil.
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