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Resumo: Introducdo:Ataxia Telangiectasia (AT) é uma doenca neurodegenerativa rara, multissistemica,
progressiva de surgimento precoce e heranca autossdmica recessiva. Acomete ambos 0S Sexos,
todas as etnias, cujos sintomas aparecem na primeira infancia. Caracteriza por ataxia cerebelar,
telangiectasias oculo-cuténeas, distirbios extrapiramidais, infeccdes sinopulmonares de
repeticdo, retardo estaturo-ponderal e degeneracdo neuroldgica progressiva.Descricdo do
caso:AKSSA, 7 anos, sidorreia, tosse Umida e engasgos desde o nascimento. Com 1 ano de idade
iniciou com pneumonias de repeticdo, com uso frequente de antibidticos. Andou com 2 anos e 4
meses e com 4 anos iniciou quadro de ataxia. Apresentava também atraso do desenvolvimento
neuropsicomotor. Ao exame fisico apresentava teleangectasia em esclera bilateralmente,
bagueteamento digital leve, amigdala grau 1, incoordenagdo motora, dificuldade na fala. Alfa
feto proteina 168,95, 1gG p3.Discussdo:A AT de ser considerada em pacientes com doenca
neurodegenerativa e afeccdes respiratorias recorrentes. A doenca pulmonar € de instalacdo
progressiva podendo culminar bronquiectasias e doengas do parénquima, com alta mortalidade.
Essas infecgbes sdo atribuidas aos baixos niveis de 1gG, diminuicdo da complacéncia torécica
pelo comprometimento neuromuscular, tosse ineficaz, doenca do refluxo gastresofégico,
incoordenacdo da degluticdo e microaspiragdes. Até o momento ndo ha cura para a AT. O
tratamento deve ser preventivo no que diz respeito as infecgdes e outras doencas. O mau
prognostico se deve a ocorréncia de infecgdes respiratérias, neurodegeneracdo, envelhecimento
cutaneomucoso acelerado.Comentérios finaisEste relato visa aertar a sindrome como
diagnostico diferencial em paciente com doencas pulmonares associados a quadros neurol 6gicos,
além do acompanhamento multidisciplinar, com intuito de otimizar a assisténcia a qualidade de
vida.
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