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Introducao: A doenga de Tay-Sachs (DTS) é uma doenca autossomica recessiva
neurodegenerativa rara, potencialmente letal, caracterizada por uma desordem
lisossomal autossdmica recessiva. E ocasionada por muta¢des no gene HEXA que
resultam na deficiéncia da enzima hexosaminidase A, com consequente acumulo de
gangliosideos (GM2), principalmente no tecido neuronal. A incidéncia dessa patologia é
de 1:100 mil nascidos vivos na populacao em geral e é caracterizada pelo retardo no
desenvolvimento, seguido de paralisia, deméncia e cegueira. Objetivo: Estudar a
fisiopatologia da Doenga de Tay-Sachs e o impacto genético no neurodesenvolvimento
infantil. Metodologia: Trata-se de uma revisao narrativa da literatura e analise de
relatos de casos sobre a Doenca de Tay-Sachs. Foram consultadas as bases de dados
SciELO, PubMed e Google Scholar, utilizando os descritores do DeCS: "Doenca de Tay-
Sachs", "Neurodesenvolvimento", "metabolismo", "Gangliosidoses" e "genética",
combinados pelo operador booleano “AND”. Foram selecionados estudos que abordam a
fisiopatologia da DTS e seu impacto no neurodesenvolvimento infantil. Resultados: A
Doenga de Tay-Sachs (DTS) se manifesta com uma rapida e implacavel deterioracdo das
habilidades fisicas e mentais. Na forma infantil da doenca, os primeiros sinais surgem por
volta dos 6 meses de idade, com a progressao rapida, levando a morte geralmente entre 3
a 5 anos de idade. Os sintomas iniciais incluem atraso no desenvolvimento motor e
cognitivo, perda de habilidades previamente adquiridas, cegueira, paralisia e,
eventualmente, a incapacidade de engolir e hipertonia muscular. O acumulo de
gangliosideo GM2 nas células nervosas leva a destruigcdo neuronal, prejudicando o
funcionamento do cérebro e da medula espinhal. Conclusao: A Doenga de Tay-Sachs é
uma doenca genética rara com impacto devastador no neurodesenvolvimento infantil,
resultando em um curso clinico grave e progressivo. O diagnéstico precoce e o
aconselhamento genético sdo essenciais para o manejo da doenca, especialmente em
familias com histérico da condigao.
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