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Resumo: A Gangliosidose GM1 tipo Il € uma doenga autossbmica recessiva, com apresentacdo variavel
caracterizada pelo desenvolvimento normal nos primeiros meses de vida seguido pela involugéo.
No interim da pneumologia, tal doenca predispde a infeccbes pulmonares de repeticdo e
broncoaspiragdes. Dessa forma, este relato tem como objetivo ilustrar 0 caso de uma doenca
genética diagnosticada através de um quadro pulmonar."Lactente, 3 meses, masculino,
apresentando atraso de desenvolvimento, facies sindrémicas e pais consanguineos, admito com
guadro de broncoespasmo, associado a atelectaia. Realizou-se medidas para broncoespasmo, com
melhora clinica, porém mantendo hipdxia e dependéncia de oxigénio (O2). Evoluiu com quadro
de sepse, sendo iniciado antibioticoterapia empirica, com melhora do quadro. Contudo, durante
tentativas de retirada de O2, apresentava cianose labial e livedo reticular. Ao ser questionada méae
refere que tais sinais estavam presentes desde o nascimento. Dessa forma, realizada tomografia
de térax (TC) sugestiva de pneumonia. Lactente evoluiu com insuficiéncia respiratéria e choque,
com necessidade de intubacdo e drogas vasoativas (DVA). Apoés 10 dias, paciente evoluiu com
melhora do quadro, realizado extubagdo, contudo mantém picos pressoricos mesmo sem uso de
DVA. Redizado ecocardiograma (ECO) com hipertrofia ventricular, sendo iniciado captopril.
Devido aos episodios persistentes de hipdxia, cogitado hipdtese de doenca genética, realizado
cariétipo, com diagndstico de Gangliosidose GM1 tipo |l. Paciente evoluiu com melhora do
guadro, recebendo alta e uso de O2 com acompanhamento ambulatorial.""A gangliosidade GM 1
€ causada por mutagdes no gene GLB1 que codifica a beta-galactosidase de progresséo lenta. Os
doentes com a forma infantil desenvolvem disturbios de locomocgdo, estrabismo, fragueza
muscular, convulsdes, letargia, infecgdes pulmonares e facies grosseiras. Assim como a doenca
descrita no caso acima, diversas doengas genéticas trazem as pneumopatias como sintomas
iniciais, sendo de suma importancia, seu conhecimento pelo pneumologista pediétrico."Dessa
forma, € de suma importancia considerar posibilidade de doencas genéticas como Gangliosidose
GM1tipo Il em paciente com hipOxia persistencia e atraso do desenvolvimento psicomotor.
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