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Resumo: Introducdo: A doenca de Krabbe, leucodistrofia de células globdides, é uma patologia rara,
caracterizada por um distirbio enzimético de transmissdo heredité&ria autossdmica recessiva,
ocasionada pela deficiéncia da enzima lipossomia ?-galactocerebrosidase Relato de caso:
MLSM, 2 anos e 1 més, sexo feminino, branca, natural e procedente da Bahia. Nasceu de parto
cesario sem intercorréncias. Com crescimento e desenvolvimento neuropsicomotor adequados até
a idade de 1 ano e 9 meses, quando iniciou quadro de hemiparesia a esquerda com perda
progressiva de fungdes, evoluindo com alteragdo na marcha, dificuldade de degluticéo e disartria.
Quando chegou ao nosso hospital, apresentava contato visual pobre com o meio, irritabilidade
intensa e choro constante. No exame neuroldgico foi observado tetraparesia espastica com
hipotonia axial associada a hipertonia apendicular e reflexos abolidos. Evoluindo com espasmos
ténicos e febre intermitente. Realizada ressonancia nuclear magnética que evidenciou atrofia
cortical e subcortical difusa com marcada alteracdo global de substancia branca no cortex
cerebral e cerebelo. Nos exames laboratoriais ndo foram observados alteragbes. O exame do
liquido cefalo-raquidiano mostrava-se limpido, incolor, com celularidade norma e aumento de
proteina (110mg/dl). Aventada hipotese diagnostica de Leucodistrofia, sendo dosada a enzima
Galactocerebrosidase, suspeitando-se de Leucodistrofia de Krabbe. Foram solicitadas enzimas
para investigacdo, cujo resultado mostrou-se abaixo dos valores de referéncia. Discussdo: A
leucodistrofia de Krabbe é caracterizada como uma doenca autossdmica recessiva, marcada por
manifestacBes clinicas progressivas e irreversiveis. A crianga tem seu desenvolvimento normal
aé o inicio dos sintomas, quando comega apresentar perda progressiva das funcbes
neuropsicomotoras. O acompanhamento com equipe multiprofissional € indicado com intuito de
minimizar as perdas funcionais e deformidades ocasionadas pela doenca e a Unica forma de
prevencdo € o aconselhamento genético Conclusdo: Paciente descrito nesse caso apresentou
regressdéo de fungdes neuropsicomotoras e deficiéncia da enzima galactocerebrosidase,
comprovando um raro diagnastico de leucodistrofia de Krabbe forma tardia.
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