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Gangllos1dase GMLl & um erro inato do metabolismo causado pela deflcl-
encia da enzima beta—galactosldase, que gera o acumulo do gan311031-
deo GM1 de forma generalizada nos diversos tecidos. Sua heranca & au-
. tossomica recessiva. Retardo do desenvolvimento pslcomntor e hepato
~e/ou esplenomegalia sao os principais achados clinicos. Sendo de de-
senvolvimento rapido e progressivo, o individuos afetado nao sobrevi-
ve por mais de 2 anos de idade., Devido a sua gravidade e impossibili-
dade de cura, a detecgﬁo de heterozigotos para aconselhamento de ca-
: sals e, em nosso meio, a alternativa para tentar diminuir a sua ocor-
rencia. Através do estudo de uma familia com diversos casos de Gan-
gliosidose GMl, nos propusemos a identificar individuos heterozigotos -
. atraves da medida da atividade da enzima beta-galactosidase em fibro-
- blastos cultivados e a testar a possibilidade desta identificagao di-
retamente em leucocitos. Pelos resultados obtidos em fibroblastos, e
considerando os dados da historia famlliar,fol possivel especular
: qual provavel genotlpo de cada individuo da amostra. Foi tambem.pos
sivel estimar o valor meédio de atividade enzimatica dos heter031gutos
desta genealogia e a amplitude aproximada deste valor. Em leucocitos
a atividade de beta-galactosidase esteve muito dispersa, nao apresen-— -
tando valor informativo. Concluimos assim, que a dosagem de atividade
de beta-galact051dase em fibroblastos parece ser um meio viavel para
a 1dent1f1cagao de heterozigotos dentro de um contexto familiar apro- -
prladn, o que nao parece ser verdade1rtbpara 1eucoc1tos (CNPq/FIP-HCPA




