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Resumo: INTRODUCAO A Xantomatose cerebrotendinosa (XCT) é uma doenca genética rara, causada
pela deficiéncia da enzima mitocondrial esterol 27- hidroxilase (CYP27A1), o que ocasiona
acumulo de precursores de acidos biliares no sistema nervoso central e em outros tecidos.
Apresenta como principais sinais e sintomas a catarata juvenil, a aterosclerose precoce, 0s
xantomas tendineos e a regressdo neuroldgica (sinais piramidais, cerebelares, convulsoes,
deficiéncia cognitiva, deméncia e neuropatia periférica). DESCRICAO DO CASO Adolescente,
17 anos, com diarréia crénica de inicio na infancia, epilepsia refratéria (primeira crise convulsiva
aos 12 anos, refratéria as drogas antiepil éticas), transtorno de ansiedade generalizada e a presenca
de xantomas hilaterais em tenddes de Aquiles. Desenvolvimento neuropsicomotor adequado.
Ressondncia Nuclear Magnética (RNM) de crénio: Hipersina na substdncia branca
periventricular e substancia branca de hemisférios cerebelares. Eletroencefalograma: Normal
RNM do tornozelo: Espessamento bilateral dos tenddes de Aquiles, compativel com xantomas. O
diagnostico confirmado pela dosagem sérica do colestanol e apos todos 0s processos legais para
conseguir a medicacdo de ato custo pelo SUS, foi iniciado o tratamento com &cido
guenodesoxicolico, Como seguimento investigamos comorbidades: Ecocardiograma e fundo de
olho Normais Eletroneuromiografiaz Polineuropatia dos membros inferiores simétrica
Densitometria Ossea: Densidade 6ssea menores que o esperado para idade. COMENTARIOS A
XCT é uma doenca multissitémica e como tal pode apresentar uma grande heterogenicidade de
manifestagdes clinicas, devendo ser lembrada como diagndstico diferencial por varios
especidistas. Trata-se de um erro inato do metabolismo em que o tratamento modifica
drasticamente o0 curso da doenca e por isso seu reconhecimento e tratamento precoce sdo téo
importantes. Apos o diagndstico deve-se investigar e acompanhar as comorbidades geradas pela
doenca.
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