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INTRODUCAO A doenca de Krabbe (DK) é causada pela deficiéncia da enzima
galactocerebrosidade, sendo considerada uma doenca de depdsito lipossomal. Ocorre entdo um
acumulo de psicosing, resultando na destruicdo de oligodendrécitos e células de Schwan e
consequente desmielinizacdo do sistema nervoso central e periférico, provoca também ativacéo
de astrécitos e formacdo de células globoides multinucleadas (macréfagos com acumulos de
galactocerebrosidadeos), caracteristicos da doenca no anatomopatoldgico. Duas formas da
doenca de Krabbe sdo conhecidas: a infantil e a de aparecimento tardio. A infantil sendo mais
comum e com inicio dos sintomas antes dos 6 meses, tendo como sintomas principais choro
excessivo, rigidez, irritabilidade, convulsdes, dificuldade de sustentacdo cervical e atraso ou
involugdo no desenvolvimento neuropsicomotor. DESCRICAO DO CASO L.M.B.D, feminino, 6
meses, com quadro de involucdo no desenvolvimento neuropsicomotor (cessou Ssorriso social,
parou de fazer contato visual e perdeu a sustentacdo cervical) percebido pela mée com 3 meses.
Com 5 meses apresentou choro excessivo, irritabilidade extrema e episodios de Startle. Realizou
ressonancia de encéfalo que evidenciou atrofia cerebral com comprometimento da substancia
branca e eletroencefalograma com desorganizacdo difusa do tragado. Realizou exoma que
evidenciou homozigose no gene GALC, porém como variante de significado incerto. Solicitado
entdo dosagem de gal actocerebrosidade com reducéo importante da mesma. DISCUSSAO O caso
relatado demonstra caracteristicas da doenca de Krabbe na sua forma infantil, com sintomas
carateristicos da doenca. Sendo importante ressaltar 0 sobressalto patologico, irritabilidade e
choro excessivos além da involucéo do desenvolvimento neuropsicomotor. Realizado diagnéstico
a crianga se encontra em acompanhamento multidisciplinar. Atualmente a crianga apresenta
hipotonia generalizada importante, realizou traqueostomia em ventilagdo mecénica e
gastrostomia. Em seguimento para Home Care. CONCLUSAO Devido a apresentacio da doenca
ocorrer antes dos 6 meses correlaciona-se um pior prognostico, mostra-se entdo a importancia do
diagnéstico precoce das sindromes genéticas para readlizagdo de acompanhamento
multidisciplinar.
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