'm kb o 04 a 07
- B 2 PCONORTE | pDE JUNHO

Trabalhos Cientificos

Titulo: Diagnostico Diferencial De Hipotonia E Surdez Na Primeira Infancia— Um Relato De Caso

Autores: WENNDER TELLES SILVA (AFYA ), LUCAS FERNANDES SANTOSPIO (AFYA), JULIA
ANDRADE GONDIM (AFYA), ISABELLA ANDRADE VULCANO (HGP)

Resumo: Paciente do sexo masculino, 6 anos, compareceu aos 3 meses trazido pela mée com relato de
atraso motor, hipotonia e impossibilidade de sustentar o tronco. Genitora relata gravidez e
gestacao tipica, parto cesarea sem complicacdes e pais consanguineos (primos em primeiro grau).
Refere que aos 6 meses parou de interagir, seguido de hipotonicidade e atraso de denticdo. Na
avaliacdo, paciente apresenta diminuicdo do tbnus muscular, reflexo cutaneo-plantar extensor
reduzido, hipersalivagdo, nistagmo e hiperexcitabilidade, além de desnutricdo, presenca de
espasticidade e clonus. Foi solicitado fisioterapia, eletroencefalograma, BERA (exame do
potencial evocado auditivo do tronco encefdlico) e teste genético. Ao resultado, é tido o
diagndstico de polineuropatia e leucoencefalopatia progressiva, na presenca de surdez profunda
bilateral através do BERA. O teste genético constatou a doenga de Sandhoff. Iniciou prednisona e
vigabatrina, com baixa resposta clinica, seguido com Depakene, hoje com boa resposta as
convulsdes."A doenca de Sandhoff € causada por mutacbes no gene HEXB, localizado no
cromossomo 5. Este gene fornece instruces para a producdo da enzima beta-hexosaminidase
glicoesfingolipidios, crucia para o funcionamento adequado das células nervosas. Na presenca
de mutagbes no gene HEXB, a enzima HexB € produzida em quantidades insuficientes. Logo,
ocorre 0 acumulo de glicoesfingolipidios nas células do sistema nervoso central, especialmente
nos neurdnios, levando a degeneracdo neuronal caracteristica da doenca de Sandhoff. Portanto, a
mutacdo no gene HEXB resulta na deficiéncia da enzima HexB, 0 que causa 0s sintomas
neurol 6gicos e sistémicos observados na doenca de Sandhoff. Isso posto, ha diferentes formas de
apresentacdo, sendo a forma infantil a mais comum e grave. Alguns dos sintomas sdo atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor, espasticidade muscular, convulsdes, perda progressiva de
habilidades, atrofia cerebral, deterioracdo da visdo e audicdo, dificuldades na alimentacdo e
degluticdo, disfuncdo neurolgica, comprometimento cognitivo, entre outros."""A gravidade e a
prevaléncia dos sintomas sistémicos podem variar entre os pacientes. Os sintomas costumam se
manifestar nos primeiros meses de vida e pioram ao longo do tempo. N& ha cura, e os
tratamentos visam aliviar os sintomas e melhorar a qualidade de vida com enfogue no manejo dos
sintomas, fisioterapia e terapia ocupacional .
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