Acta Pediatr. Port., 1996; N.° 5; Vol. 27: 797

Li com muito interesse o artigo da Dra. Jeni Canha et al
intitulado «Acidémia metilmalénica. Forma tardia. Caso Cli-
nico» (Acta Pediatr Port 1996; 26: 437-440).

E preocupante verificar que este trabalho sobre uma doen-
ca genética de mau progndstico e elevado risco de repeti¢do é
totalmente omisso no respeitante ao apoio a familia na drea da
prevengdo genética.

Nomeadamente ndo hd qualquer referéncia a realizagio de
aconselhamento genético aos pais («casal jovem e consan-
guineo»), a possibilidade técnica de realizacdo de Diagndstico
Pré-Natal (DPN) nesta situacdo e ao seu oferecimento ao casal
em futuras gestacoes.

Também ndo € fornecida qualquer explicacdo para a ndo
realizacdo do doseamento da mutase e da sua consequéncia —
ndo hd possibilidade de DPN por estudo das vilosidades
corionicas e este fica limitado, se aceite pelos pais, a amnio-
centese.

Posso imaginar que os autores irdo afirmar-se que os pro-
cedimentos que refiro foram todos realizados e que a sua refe-
réncia ndo foi considerada pertinente por serem outros os ob-
jectivos da publicagdo. Contudo mesmo esta explicacdo é por
mim considerada insatisfatdria.

Em qualquer caso clinico respeitante a uma doenca gené-
tica o aconselhamento genético e o DPN (se possivel) fazem
parte integrante do acto médico e por isso devem ser descritos
com a mesma mintcia que os restantes aspectos do diagndstico
e terapéutica.

Embora convicta que ndo € esta a posi¢do dos aas, este
artigo transmite uma visdo conservadora e redutora do apoio as
doencas metabdlicas genéticas, inaceitdvel em 1996 em termos
cientificos e humanos pois colide com o direito a informagio
completa de pais e familiares.

A Acta Pedidtrica Portuguesa € a principal fonte de for-
macdo de muitos pediatras portugueses o que lhe confere
enorme responsabilidades respeitantes ao contetido dos artigos
publicados.

Parece-me indispensdvel que nesta «nova era da revista»
passe a existir um maior rigor na critica e aceitacdo dos artigos
a publicar.

Resgistamos com muito agrado o interesse que lhe mereceu
a nossa publicagdo.

Os procedimentos a que se refere, foram obviamente rea-
lizados e tal como imaginou ndo constituiram objectivo do
artigo.

CARTA AO EDITOR

A. Trabalho publicavel muito prejudicado pelo modo como
estd escrito! Os aa, além de miiltiplas gralhas (que deveriam
ter sido anteriormente corrigidas) escrevem num portugués defi-
ciente e descuidado.

Algumas frases ndo podem ser publicadas e devem ser
revistas (referenciadas no texto). Sdo exemplos:

1. «Antropometria ao nascer no Pct 25/50»

2. O EEG realizado mostrou tracado «de fei¢do irritativa»

3. «A sua evolucio clinica revelou um razoavel aumento
de peso e estatura... com posterior desnivelamento e su-
cessivo cruzar de canais de percentis»

O portugués deve ser totalmente revisto antes da publicacao

B. Em termos cientificos o contetido ¢ aceitdvel para publi-
cacdo com algumas modificacdes.
Assim € importante justificar:

1. A realizagdo, no 2.° caso, de método invasivo de Diag-
néstico Pré-Natal (amniocentese) sem os pais pretende-
rem interrup¢do de gravidez se a crianga estivesse afec-
tada. Os pais foram previamente esclarecidos do risco
da técnica e das suas indicacdes? Os aa ndo escla-
recem...

2. O interesse do estudo enzimdtico aos pais do caso 1.
E evidente que foi realizado porque ¢ indispensavel a
futuros Diagnédsticos Pré-Natais mas essa explicacdo ndo
estd no texto.

E ainda necessério substituir os «Comentérios» por «Dis-
cussdo». A discussdo faz parte integrante da apresentacdo de
qualquer caso clinico!

Nessa discussdo deve ser introduzido o diagndstico dife-
rencial das outras situagdes de encefalopatia progressiva.

Os aas, se tivessem abordado este caso duma forma dife-
rente teriam contribuido para uma adequada e moderna visdo da
acidémia metilmal6nica que deste modo ndo foi conseguido.

Foi pena que ndo o tivessem feito e que também ndo lhes
tivesse sido sugerido.

EM RESPOSTA

Nio achdmos oportuno alongar a discussdo com a aborda-
gem e conduta, que os pediatras portugueses bem conhecem,
face a uma crianca (familia) com o diagnéstico de uma doenca
hereditariamente transmitida.

Pelos autores
Jeni Canha




