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Resumo: Introducdo: As Lipofuscinoses Cerdides Neuronais (LCN) sdo um grupo de doencas
caracterizadas pelo acimulo de cerdide e lipofuscina no interior das células causada por
deficiéncia enzimética, cuja mutacdo ainda é desconhecida. A LCN Juvenil, Doenca de
Spielmeyer-Vogt ou Doenca de Batten de Inicio Tardio tem diagndstico entre cinco e dez anos de
idade numa crianca previamente sadia, cursando com perda de visdo por degeneragéo da retina,
deméncia, dificuldade de articular a fala e convulsdes. Descricdo do caso: Escolar, 4 anos e 6
meses, feminino, previamente higida, evoluiu com progressiva perda dos movimentos, incluindo
fala e deambulac&o, com evolucdo em 1 ano. O diagnoéstico foi realizado 4 anos apos o inicio do
guadro, quando j& apresentava cegueira total, paralisia motora e deméncia. Foi mantida a
fisioterapia respiratOria e motora e realizada gastrostomia. Hoje com 9 anos, apresenta historia de
convulsdo tbnico clonica-generalizada de dificil controle, nistagmo, constipacdo crbnica e
pneumonias broncoaspirativas de repeticdo. Discussdo: A LCN é uma doenga rara, 0,46/100.000,
e tem vérios periodos de apresentacao clinica e apresentam evolucédo progressiva do quadro, onde
manejo inadequado pode comprometer ainda mais a sobrevida destes pacientes. Ainda sem
definicdo da deficiéncia enzimética, ndo ha perspectiva de um tratamento adequado, contudo a
conduta empregada pode preparar melhor o paciente e a familia, melhorando assm o
prognostico. Conclusdo: A LCN deve entrar no diagndstico diferencial dos quadros de convulsdo
de dificil controle associada a déficits motores progressivos, conguanto ndo ha terapia especifica,
as terapias de suporte diminuem as complicacdes associadas a evolucdo do quadro, melhorando a
gualidade de vida destes pacientes.
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