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Introdução: A Doença de Tay-Sachs é uma doença de herança autossômica recessiva
caracterizada por deficiência de hexosaminidase A, com consequente acúmulo de
gangliosídeo GM2 e degeneração do tecido nervoso. Parada ou involução do
desenvolvimento, epilepsia com crises mioclônicas ou ausência atípicas, além de alterações
retinianas são repercussões comuns da doença. Comprometimento progressivo do
neurodesenvolvimento também é achado clínico da Síndrome de Aicardi-Goutiéres, que
pode se manifestar com crises focais, coloboma e agenesia do corpo caloso. Relato de
caso: Menina apresentou, dois anos de idade, quadro de instabilidade postural, disartria,
disfagia, perda do controle esfincteriano e nistagmo. Evoluiu com parada comportamental,
movimentos de resposta em sobressalto, disfagia, distonia e oscilação do nível de
consciência. Propedêutica: Realizada triagem metabólica, painel para imunodeficiências,
ressonância magnética, estudo genético (exoma). Resultado: No exoma, identificada
variante em heterozigose provavelmente patogênica no gene TREX1, consistente com
Síndrome de Aicardi-Goutiéres tipo 1, de herança autossômica dominante. Identificadas,
ainda, mutações herdadas dos genitores no gene HEXA, tipo missense patogênica e
provavelmente patogênica compatível para Doença de Tay-Sachs. Conclusão:
Ressaltamos a relevância do exame genético como ferramenta diagnóstica diante de
evoluções inesperadas do desenvolvimento infantil. Isso porque, apesar de rara, a
concomitância de síndromes genéticas podem justificar manifestações fenotípicas não
habituais.
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