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Resumo: Introducdo: Doenca de Krabbe é uma patologia rara, autossbmica recessiva, causada pela
deficiéncia da enzima lisossomial galactosilceramida beta galactosidase, no cromossomo 14q31,
gue gera acumulo metabdlito téxico para os oligodendrécitos, causando desmielinizagdo do SNC
e periférico. Descricdo do caso: Menina, 3 anos, parto cesarea, sem intercorréncias, atermo, filha
unica de pais higidos e ndo co-sanguineos. Historia familiar negativa para doengas genéticas e
abortamentos. Apresentou desenvolvimento normal até os 2 anos de idade, quando iniciou
guadro de involucdo psicomotora com dificuldade na marcha, irritabilidade, febre inexplicavel.
Foi internada, avaliada pela Neurologia Pediatrica, realizou Ressonancia Magnética do Cranio
gue demonstrou acometimento da substéncia branca profunda periventricular, sendo, entéo,
incluida dentro dos diagnosticos a Doenga de Krabbe. Durante a internacdo, crianga evoluiu com
didalia, dificuldade de degluticdo, de preensdo de objetos, diminuicdo da acuidade visual.
Realizou acompanhamento com fisioterapia, fonoaudiologia, nutricdo e neuropediatria. Dentro de
alguns meses houve uma progressao acentuada da doenga com movimentagéo espontanea pobre,
irritabilidade intensa, flexdo dos membros superiores e devido perda de peso excessiva por
impossibilidade de degluticdo, foi submetida & gastrostomia e por Ultimo a traqueostomia. Nesse
momento a crianca ja se encontrava com perda completa da visdo, fala, marcha e fascies
inexpressivas. Quando redlizada a dosagem de galactocerebrosidase e beta galactosidase,
demonstrou-se deficiéncia dessas enzimas, tendo a confirmagdo do diagndstico. Discussdo: Pode
manifestar-se nos primeiros meses de vida (90), na etapa juvenil ou na vida adulta. Deve ser
suspeitada em criangas com desenvolvimento previamente normal, que comecem a apresentar
irritabilidade excessiva, dificuldade progressiva na marcha, ataxia, cegueira cortical, atrofia
Optica. Conclusdo: Néo ha tratamento especifico, existem medidas para melhorar a qualidade de
vida e atualmente, o objetivo do diagndstico é a orientaco familiar quanto ao progndstico e
possibilidade de recorréncia familiar, pois a cada gestacdo ha 25 de chance de recorréncia da
doenca
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