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Introducdo. A Doenca de Tay-Sachs € uma condicdo autossdmica recessiva neurodegenerativa.
Na forma classica é usualmente fatal até 3 anos de idade. Ha deficiéncia da enzima
hexosaminidade A (HexA), responsavel por degradar o gangliosideo GM2. Relato de caso.
Paciente 1 ano e 6 meses, filho de pais consanguineos, apresentou, a partir dos 8 meses,
involugdo do desenvolvimento neuropsicomotor. Aos 10 meses iniciou quadro de crises
epilépticas tbnicas associadas a cianose central, evoluindo com hipotonia axial, espasticidade,
irritabilidade acUstica e diminuicdo da acuidade visua. Internado para otimizagdo de
anticonvulsivantes e seguimento da investigagcéo clinica. Ressonancia Magnética de encéfalo
evidenciou atraso difuso da mielinizagdo para faixa etéria e atrofia cortico-subcortical, associados
a alteracdo de sind nos nidcleos da base e tdlamos, aém de macrocefdia. Ao exame
oftalmoldgico foi observada mancha vermelho-cergja bilateralmente. A confirmacdo diagndstica
foi realizada através da dosagem de HexA plasmética igual a zero. Discussdo. A Doenca de Tay-
Sachs € uma condicdo autossdOmica recessiva, progressiva e neurodegenerativa, causada pela
deficiéncia da enzima HexA, responsavel por degradar o gangliosideo GM2, ocasionando o
acumulo intralisossomal do mesmo e lesdo neuronal. Na forma cléssica infantil € usualmente
fatal entre 2 e 3 anos de idade. E aproximadamente cem vezes mais comum em criangas com
descendéncia judia. A Doenca de Tay-Sachs € classicamente caracterizada por fragueza
progressiva com perda dos marcos motores, cegueira, irritabilidade acustica, hipotonia,
espasticidade, crises convulsivas e macrocefalia, sem visceromegalia. O diagnéstico € baseado
nos dados clinicos, neuroimagem, exame oftalmol 6gico, pesquisa da atividade da enzima HexA e
estudo genético do gene HEXA. Conclusdo. Relatado caso de Doenca de Tay-Sachs na forma
cléssica infantil. Atualmente ndo h4 tratamento curativo para esta condi¢do. Dessa forma, o
aconselhamento genético e as terapias de suporte ganham extrema importancia
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