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Resumo: Introducdo:A doenca de Krabbe ou Leucodistrofia de células globoides é uma patologia rara, de
carater autossdmico recessivo, causada pela deficiéncia da enzima lisossomial galactosilceramida
beta galactosidase, mapeada no cromossomo 14¢31. Essa enzima faz parte do metabolismo da
mielina, quando deficiente, ocorre acumulo do metabdlito psicosina, toxico para 0s
oligodendrocitos, ocasionando desmielinizacdo do sistema nervoso central e periférico. Descricdo
do caso: M.E.N.F., feminino, 3 anos, natural do Rio de Janeiro,iniciou quadro de irritabilidade e
perda dos marcos de desenvolvimento aos 6 meses,confirmando a hipo6tese de doenca de Krabbe
através da dosagem de Galactocerebrosidase, ressonancia magnética de encéfalo e
eletroneuromiografia,todos com alteracbes compativeis com a doenca. Discussdo: S0 descritas
formas clinicas distintas de acordo com inicio dos sintomas, sendo que 80% dos casos comegam
antes dos seis meses, periodo importante na mielinizacdo do sistema nervoso.A forma infantil
precoce usualmente comega entre trés e seis meses de vida.A crianga desenvolve-se normalmente
até o inicio dos sintomas, quando comega a apresentar choro imotivado, perda de interesse pelo
meio e irritabilidade excessiva, que piora aos estimulos tateis, respondendo com sobressalto ou
espasmos ténicos.Este caso teve inicio aos seis meses, com irritabilidade excessiva, espasmos
ténicos,choro a manipulagéo, evoluindo com diminui¢cdo da movimentagdo esponténea e apatia,
confirmada a hipotese através da dosagem da Galactocerebrosidase.No Brasil ha poucos relatos
desta patologia, entretanto, acreditamos que muitos casos ndo sdo investigados,levando a crianga
a obito pelas complicagbes subsequentes, tanto pela falta de conhecimento da patologia pelo
pediatra generalista quanto pelas dificuldades que encontramos no sistema de salde.
Concluséo:A doenca de Krabbe € uma patologia rara de carater autossdmico recessivo,que a
suspeita muitas vezes ndo chega a ser levantada, ndo chegando a0 especialista para
diagnéstico.Apesar de ndo haver tratamento especifico, a orientacdo genética € necess&ria. O
diagnéstico corrobora também para o aumento da casuistica mundial, aprofundando o
conhecimento sobre a doenca.
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