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Resumo: A afa-mannosidose é uma doenca hereditéria rara causada pela deficiéncia da enzima afa
mannosidase, levando ao acimulo de oligossacarideos ricos em manose nos tecidos. A condicéo
apresenta um espectro clinico amplo e progressivo, variando desde comprometimento auditivo e
infeccOes recorrentes na infancia até problemas esqueléticos e ataxia na vida adulta(1,2,3).
Menina, nascida a termo, sem fatores de risco, peso adequado para idade, apresentou
desenvolvimento inicial aparentemente normal. Entretanto, nos primeiros anos de vida, surgiram
sinais de atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, dismorfia fécil, aém de episodios
recorrentes de infeccOes respiratorias e crises de sibilancia. Tendo em vista a sintomatologia da
paciente, a mesma foi investigada por equipe multidisciplinar. Em audiometria tonal fora
detectado perda auditiva sensorioneura bilateral de grau leve, e em exames de neuroimagem
alteracOes cerebelares e escoliose. Aos seis anos, foi submetida a teste genético. O
sequenciamento completo do exoma revelou uma variante de significado incerto em homozigose
no gene MAN2B1, associada a alfa-mannosidose. A evolucéo da doenca na paciente foi marcada
por um atraso no desenvolvimento motor e intelectual, dificuldades na fala e problemas
respiratorios persistentes. Intervengdes terapéuticas multidisciplinares sdo frequentes em sua vida
visando minimizar as complicagdes e melhorar a qualidade de vida. A afa-mannosidose é uma
doenca rara, com uma prevaléncia estimada de 1:500.000 a 1:1.000.000 nascidos vivos. Devido a
sua raridade, a doenca frequentemente € subdiagnosticada e identificada tardiamente (2,3). Os
pacientes com afa-mannosidose podem manifestar uma variedade de sintomas, incluindo
deficiéncia intelectual, perda auditiva, dismorfias faciais, infecgdes recorrentes, problemas
esqueléticos e ataxia. A progressao da doenca é lenta, com estabilizagdo cognitiva geralmente
apos os 20 anos. ManifestacBes psiquiatricas podem ocorrer em cerca de 25% dos pacientes ap0s
os 15 anos(1,2,3). Este caso ilustra a complexidade e a variabilidade das manifestagdes clinicas
da alfamannosidose, destacando a importancia do diagnéstico precoce e do acompanhamento
continuo para melhorar os desfechos dos pacientes. A identificagcdo e tratamento adequado
podem reduzir significativamente o impacto da doenca e proporcionar melhor qualidade de vida.
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