¥ F——
)

O olhar que prepara para o Futuro

Trabalhos Cientificos

Titulo: Sindrome De Niemann-pick Tipo C: O Relato De Um Caso

Autores: DENIZE NOBREGA PIRES (UFCG); NATHALIA PORTO RANGEL TRAVASSOS (UFCG);
ISADORA DIOGENES LOPES (UFCG); THIAGO ALEXANDRE MACEDO DE AZEVEDO
(UFCG); THALES ARAUJO FERREIRA (UFCG); ANA PAULA RODRIGUES MATOS
(UFCG): AMANDA REGO DE VASCONCELOS (UFCG); GEORGIA VELOSO ULISSES
PARENTE (UFCG); FELIPE AUGUSTO DE MEDEIROS CABRAL (UFCG); BEATRICE
NOBREGA DANTAS (UFCG)

Resumo: Introducdo: Sindrome de Niemann-Pick tipo C é uma doenca de carater autossdmico recessivo
(prevaléncia: 1/ 100.000) associada a mutagGes no gene NPC. Normamente apresenta-se nos
primeiros anos de vida. Caracteriza-se pelo acumulo de colesterol ndo-esterificado dentro da
célula. O quadro clinico no inicio da vida € inespecifico apresentando-se nos recém-nascidos com
ascite, hepatoesplenomegalia, doenca hepatica grave e/ou insuficiéncia respiratoria. Com a
progressdo da doenca surgem hipotonia e atraso no desenvolvimento psicomotor infantil.
Descricdo do caso: R.S.J., um ano e oito meses, nascida de parto cesariano a termo, apresentou
convulsdes recorrentes a partir dos cinco meses de idade. Aos quinze meses, apresentou uma
convulsdo prolongada e passou a mostrar regressdo neurolégica. Ao nascimento: media 50 cm e
pesava 3.750Kg. Aos dezesseis meses. media 79 cm e pesava 11.600Kg. No exame fisico
encontrava-se apatica, sem comunicacdo com o ambiente, com abalos motores intermitentes,
esclerética azulada e discreta hepatoesplenomegalia. Foram realizados diversos exames como
el etroencefal ograma e ressonancia magnética do encéfalo que tiveram como achados imaturidade
neurofisiologica da atividade bioelétrica e afilamento da regido posterior do troco do corpo
caloso. Foi realizado teste de FILIPIN, uma bidpsia de pele, que teve resultado positivo para
doenca de Niemann-Pick C. Discussdo: Paciente com caracteristicas clinicas e laboratoriais que
ddo o diagndstico de sindrome de Niemann-Pick tipo C. A apresentacéo cléssica ocorre na meia
infancia com o inicio insidioso de ataxia cerebelar, paralisia do olhar vertical supranuclear e
deméncia. Distonia e convulsdes também sdo comuns. Com evolugdo da doenga, surgem disartria
e disfagia que torna dificil a aimentagdo oral. A morte geralmente ocorre no final da segunda ou
terceira década de vida. O tratamento € com Miglustat na dose-padréo de 200mg/dia e com
sintométicos. Conclusdo: E importante haver diagndstico precoce, pois apesar dessa sindrome
N&0 POssui cura, 0s pacientes tratados com a medicacdo citada possuiram melhor prognostico.
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