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Resumo: Introducdo: A sindrome de Leigh é uma doenca hereditéria transmitida por diferentes modos de
heranca: mitocondrial, autossdmica recessiva e recessiva ligada ao X. O inicio das manifestacdes
clinicas é variado, ocorrendo em geral, dentro dos primeiros dois anos de vida, com evolucdo
insidiosa, progressiva e com periodos de exacerbacdes. O diagndstico é dificil pelo pleomorfismo
de sua apresentacéo, sendo baseado nos achados clinicos e estudos complementares rel acionados
a deficiéncia na producdo mitocondrial de ATP e da citocromo C oxidase. Descricdo do caso:
Paciente, dois anos, sexo feminino, previamente higida, com desenvolvimento neuropsicomotor
normal, apresentou quadro convulsivo, evoluindo com marcha atéxica, agitacdo psicomotora e
insbnia, foi internada para investigacdo diagnodstica. Evoluiu, ao longo de 30 dias, com crises
convulsivas recorrentes associadas a involugdo da interagdo com o meio ambiente, perda
progressiva de suas fungdes motoras, dificuldades de degluticdo, perda auditiva bilateral,
diminuicdo da acuidade visual e incapacidade de deambulacdo. Realizou angioressonancia com
imagem compativel com Sindrome de Leigh. Discussdo: Os achados clinicos mais frequentes
relacionados a deficiéncia na producéo mitocondrial de ATP sdo a distonia e coreoatetose, e 0s
relacionados com a deficiéncia do citocromo C oxidase sdo a ataxia e descoordenagdo motora,
hipotonia, aciddria organica, movimentos anormais de membros, atraso mental e psicomotor, e
com menos fregliéncia ocorrem a hemiplegia, hemiparesia, convulsdes e epilepsias aém de
alteracbes cardiacas. As doencas mitocondriais sdo diagnosticadas primariamente pela
apresentacdo clinica e através de estudo de exames complementares, tais como a bidpsia de
musculo que evidencia aumento do nimero de mitocondria, niveis de CPK , aumento dos niveis
de lactato no sangue e liquor, deficiéncia de piruvato descarboxilase. Conclusdo: como ndo ha
tratamento especifico, este é baseado em medidas paliativas, portanto a identificacdo desta
sindrome € importante como diagnostico correto permitindo condutas adequadas a melhor
qualidade de vida de seus portadores.
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