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Resumo: INTRODUGCAO: A Doenca de Krabbe (DK) é uma leucodistrofia de céulas globoides, rara de
incidéncia de 1/100.000 nascidos, com carater autossdomico recessivo causada pela deficiéncia da
enzima galactocerebrosidase (GALC), o que leva ao acumulo de galactolipideos que iré&o
promover a morte dos oligodendrécitos e a desmielinizagdo do sistema nervoso central e
periférico. DESCRICAO DO CASO: DMS, 2 anos e 6 meses, masculino, natural e procedente de
Porto Nacional (TO), filho de um casa ndo consanguineo, com desenvolvimento
neuropsicomotor adequado para a idade até 1 ano, apresentando, a partir desse periodo, involugéo
motora de rpida progressdo (2 semanas). Parou de andar, falar e sustentar a cabeca.
Encaminhado para o centro de referéncia em agosto de 2018, onde passou por avaliagdo
neuroldgica, teste enzimético e novos exames de imagem. A ressonancia magnética evidenciou
sinais de leucodistrofia de predominio parieto-ocipital com padr&o tigroide. Os acidos graxos de
cadeia muito longa, acido fitanico e pristanico, foram normais. Em abril de 2019, confirmou-se 0
diagnostico, com a dosagem de galactocerebrosidase: 0,13micromol/h/L (normal 0,58). A crianca
evoluiu com quadro respiratério hipersecretivo e disfagia, sendo necessaria fisioterapia
respiratOria, antibioticoterapia, sondagem nasoentérica e, posteriormente, gastrostomia. Desde
entdo, reinterna com frequéncia por quadros respiratorios. DISCUSSAO: A DK é rara, sendo que
a maioria dos pacientes desenvolve os sintomas nos primeiros meses de vida, devendo-se
suspeitar em casos de involugdo psicomotora rapida, semelhantes ao descrito neste relato. O
diagnostico é feito por meio da dosagem de atividade da GALC e o progndstico é reservado. Os
pacientes evoluem com deteriorizac8o neurolégica progressiva até coma e morte, em média, em
24 meses. CONCLUSAO: A DK tem progressdo rédpida e prognostico reservado. Sendo
fundamental o diagnostico precoce para melhora da qualidade de vida restante, e aconselhamento
genético dafamilia.
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