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Resumo: INTRODUCAOQ: Gangliosidose GM1 é uma doenca lisossdmica, gnética de heranca autossdmica
recessiva. Causada pela mutagbes no gene GLB1 levam a deficiéncia ou reducéo na atividade da
enzima beta-galactosidase. Esta enzima € responsavel pela degradacdo dos gangliosidios
GM1.Quando ndo clivados acumulam-se nos lisossomas, principalmente no SNC, figado e baco.
Gangliosidose GM1 tem surgimento na infancia e os principais achados sd0: regressdo
psicomotora, dismorfia facial, esplenomegalia, mancha vermelho-cergja em retina, anomalias
Osseas e crises convulsivas. Distlrbios na marcha ou perda do controle motor ja adquiridos sdo
geramente os primeiros sintomas. RELATO DO CASO: menina, de parto cesarea, Apgar 8/9,
37159, 49cm, PC 37 cm, méde com 31 anos, higida, G1IP1AO. Negou bebida acodlica, cigarro ou
drogas na gestacdo. Até 9 meses de vida, crianga com desenvolvimento neuropsicomotor dentro
da normalidade para a idade. Apds esse periodo apresentou regressao psicomotora gradativa, ndo
mais conseguindo manter-se em pé, sentar sem apoio e sustentacdo adequado do pescoco, além
de hipotrofia e hipotonia de membros superiores e inferiores e infeccdes respiratorias frequentes.
Procurou UBS e foi encaminhada ao neurologista que solicitou RNM: reducéo da substancia
branca cerebral e diminuicdo volumeétrica cerebral. Neurologista informou aos pais que néo
necessitaria de tratamento e que tratava-se de um quadro. Diagnostica 1 ano apds inicio dos
sintomas e em um terceiro servico. Hoje encontra-se com 3 anos, hipotonia generalizada, néo
controle esfincteriano, crises convulsivas didrias. Necessitou de tragueostomia e gastrostomia
devido internages recorrentes por pneumonias aspirativas. DISCUSSAO E CONCLUSAO:
embora doencas degenerativas sejam progressivas e de ruim prognostico devem ser investigadas
e diagnosticadas. Apesar do prognostico esperado, compreender a doenca ajuda os pais a
aceitarem a condicdo do filho, prepararem-se emociona mente e fisicamente para a evolucéo do
guadro e buscarem tratamentos de suporte para que as manifestagcbes possam ter uma progressao
mais lenta, garantindo uma melhor qualidade de vida.
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