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Resumo: Introducdo: A Gangliosidose GM | € uma doenca hereditédria pouco frequente, que leva a
acometimento do tecido neuronal, levando principalmente a espasticidade associada a crises
convulsivas e esta associada a morte precoce em criangas. Caso Clinico: Paciente de 14 meses,
pesando 7,065g, com quadro de apneia, com melhora apds uso de oxigénio. Parto com 34
semanas, mae G1P1, que relata hipotonia ao nascimento, ficando internada por um més. Na
internagdo  atual  apresentou-se  com quadro de  broncoespasmo,  macronania,
hepatoesplenomegalia, e crises convulsivas reentrantes, necessitando de ventilagdo mecénica,
traqueostomia e gastrostomia. Veio a Obito 2 meses apls internacdo, com diagndstico de
Gangliosidose tipo |. Discussdo: A Gangliosidose GM1 é uma doenca lisossdmica, hereditaria,
caracterizada pela deficiéncia da enzima B-galactosidase, que acarreta no acumulo de
gangliosideo GM 1 nos lisossomos, sendo principal mente armazenado no tecido neuronal. Orgos
como figado e baco sdo também afetados, porém em menor extensdo. S&o trés as principais
variantes clinicas, o tipo I, Il e Ill. O tipo I, ou forma infantil, mostra rapida deterioracéo
psicomotora que inicia 6 meses apds 0 nascimento, com envolvimento generalizado do sistema
nervoso central, hepatoesplenomegalia, dismorfismo facial, manchas maculares vermelhas,
displasia esquel ética e morte precoce. O retardo acentuado do desenvolvimento neuropsicomotor
e a deterioracdo do sistema nervoso central levam ao quadro de hipotomia muscular generalizada,
gue evolui gradualmente para um estado de espasticidade associado a crises convulsivas.
Dificuldades respiratérias e broncopneumonias repetitivas sGo a causa do 6bito, que ocorre
usualmente antes dos 2 anos de idade. Conclusdo: O diagndstico de gangliosidose deve ser
suspeitado quando do retardo do desenvolvimento psicomotor, principalmente apos 6 meses do
nascimento, visto que ndo ha um bom progndstico, com morte precoce antes de 2 anos de idade.
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