TITULO: GANGLIOSIDOSE GM1 INFANTIL E SUAS GRAVES REPERCUSSOES
CLINICAS - RELATO DE CASO.

PALAVRAS-CHAVE: Gangliosidoses. Fisiopatologia. GM1.

INTRODUCAO: As gangliosidoses sdo doengas de armazenamento com acumulo
lisossomico de gangliosideos devido a deficiéncias enzimaticas'. A gangliosidose GM1, um
raro e rapidamente fatal erro inato do metabolismo, decorre da deficiéncia da enzima Beta-
galactosidase por mutacdes no gene GLB1, sendo descritas mais de 50 na literatura, e cursa
com depdsito principalmente no sistema nervoso central (SNC), causando apoptose celular e
conseqiientes déficits neuroldgicos progressivos, além de acimulo em outros 6rgdos®. A
sobrevida € menor que 3 anos, sendo a média de idade ao diagnostico de 8,7 meses e ao 6bito
de 18,9 meses. DESCRICAO DO CASO: J.M.B.M.J., masculino, 15 meses, natural de
Lavras, historico de malformagdes fetais intrattero, sendo elas: hidrocefalia fetal com prega
nucal aumentada as 27 semanas de gestacdo, diagnosticada como macrocrania na investigacao
pos-natal; hidrocele bilateral e cardiomegalia as 33 semanas, as quais permanecem como
criptorquidia e miocardiopatia dilatada do ventriculo esquerdo. Destarte, apresenta ainda
amaurose ¢ atraso do desenvolvimento neuropsicomotor como consequéncias da GM1, com
elucidacdo diagnostica através da clinica, exames de imagem e laboratoriais. DISCUSSAO: A
GMI1 culmina com rdpida degeneracdo do SNC, com repercussdes clinicas e progndsticas
desfavoraveis que comprometem definitivamente o tempo e a qualidade de vida do paciente.
Ha 3 diferentes formas clinicas descritas, baseadas na idade de inicio e gravidade: infantil tipo
1, a mais grave, com inicio dos sintomas antes dos 6 meses, sendo achados importantes
hipotonia e atraso do desenvolvimento, além de cardiomiopatia; tipo 2, subdividida em
infantil tardio (tipo 2a) e juvenil (tipo 2b); e a tipo 3, variante cronica ou adulta, com inicio
tardio dos sintomas®. Atualmente nao ha tratamento especifico, sendo a terapéutica baseada no
manejo sintomatolégico. CONCLUSAO: E uma desordem genética rara, rapidamente
progressiva e potencialmente fatal, para a qual ndo hé tratamento curativo, o que torna o
presente relato importante como fonte de pesquisa.
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