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Resumo: Introducéo: A sindrome de Leigh é uma enfermidade neurometabdlica congénita que faz parte do
grupo das encefaopatias mitocondriais. Sua principal ateragdo ocorre no metabolismo
energético, sendo a principal causa de defeito na fosforilagdo oxidativa e geracdo de ATP celular.
O diagnostico é pouco favoravel nos casos mais graves. Doentes com fendtipos clinicos mais
benignos podem ter uma esperanca de vida mais longa mesmo com uma deterioracéo neurol dgica
progressiva. Descricdo do Caso: A.B.S.R.S, 1 ano e 5 meses, natural do Rio de Janeiro, iniciou
aos 2 meses hipotonia, deficiéncia ao sugar, anorexia, vomitos, irritabilidade, choro continuo,
contragdes mioclonicas e convulsdes. Realizou ressonancia nuclear magnética em maio de 2012
que mostrou desordem mitocondrial/ aciddria orgénica, e laboratério com niveis de
creatinofosfoquinase ligeiramente elevada, aumento dos niveis de lactato no sangue e liguor,
medicdo de acido latico sérico aumentado, deficiéncia de piruvato descarboxilase e relacéo
lactato/piruvato maior que 20. Frente a esses resultados a crianga foi diagnosticada com 1 ano e 2
meses com Sindrome de Leigh. Iniciou tratamento com dieta cetogénica utilizado nos casos de
deficiéncia de piruvato desidrogenase. Discussdo: Apesar do dificil diagnéstico em decorréncia
do grande leque de manifestacBes neuroldgicas e metabdlicas, o que nos leva a pensar outras
doengas, a crianca pode ser diagnosticada precocemente, fato incomum. Assim iniciou de forma
precoce os tratamentos existentes e as medidas paliativas;, como fisioterapia, acompanhamento
com nutrélogo, cirurgias corretivas, visando qualidade de vida. Conclusdo: Por ser uma doenca
rara, torna-se importante a busca do diagnostico precoce, observando criteriosamente as
manifestacBes clinicas e laboratoriais para que a crianga obtenha suporte necessario. E importante
acompanhamento multidisciplinar com a pediatria, neurologia, cardiologia, oftalmologia,
fisioterapia, nutrologia e outras areas, para a avaliacdo da gravidade das alteractes e sua evolugéo
€ de suma importancia, a fim de averiguar se a doenca esta sob controle, ja que seu curso é
progressivo.

http://www.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da-shp/36CB Pedi atri a/0690-si ndrome-de-| ei gh-em-uma- paci ente-di agnosti cada-p.pdf



