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Doenças Neurometabólicas Hereditárias

Substância 
cinzenta profunda

Núcleos da base
Tálamos

Alteração da substância cinzenta 
na RM

Substância 
cinzenta cortical

Globo pálido
T2 ↓↓↓ 
NBIAS

Estriado 
Doença de Wilson 

Caudado
Doença de Huntington

Mitocondriopatias
(MELAS, POLG1,  

Def. de ubiquinona,  
Def. de complexo V)

LCN
GM1

CISTOS

Alteração da 
substância branca 

na RM
Espectroscopia

 Ɋ Canavan: NAA

 Ɋ Galctosemia: Gal

 Ɋ CTX: LIP

 Ɋ Mitocondriopatias:  
Lac + restrição

Mielinização deficiente 
T2 leve↑ T1 ↑, iso ou 

leve↓

Demais doenças  
T2 ↑↑↑
T1 ↓↓↓

Hipomielinização Retardo na 
mielinização Confluentes Isoladas/

Multifocais

Frontal Parietoccipital Periventricular Subcortical Difuso Fossa posterior 
& medula

 Ɋ Alexander 

 Ɋ X-ALD

 Ɋ X-ALD

 Ɋ Krabbe

 Ɋ Metacromática  Ɋ Acidúria L2- 
-Hidroxiglutárica

 Ɋ Kearns-Sayre

 Ɋ VWM

 Ɋ MLC

 Ɋ Xarope do bordo

 Ɋ CTX

 Ɋ LBSL
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