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Resumo: INTRODUCAO: Ataxia-telangiectasia (AT) é uma doenca multissistémica complexa rara,
herdada de forma autossOmica recessiva, causada por mutagbes no gene ATM localizado no
cromossomo 11. Acomete 1/40.000 nascidos afetando em particular o sistema nervoso e o
sistema imunolégico com disfuncdo cerebelar progressiva, imunodeficiéncia, telangiectasia
oculocutanea e risco aumentado para neoplasias iniciado na primeira infancia. RELATO DO
CASO: Individuo masculino, 9 anos, apresentou perda progressiva do desenvolvimento motor ha
dois anos, com dificuldade para deambular, perda de habilidade motora fina, dificuldade de
degluticdo e de comunicacdo. Historia de atraso nos marcos do desenvolvimento e infeccbes
respiratorias de repeticdo. No exame fisico foram encontrados nistagmo horizontal espontéaneo,
apraxia oculomotora, teleangiectasias oculares bilaterais e ataxia de marcha. Na investigagéo do
paciente com sindrome cerebelar, encontramos atrofia cerebelar isolada a ressonancia magnética,
dosagem elevada de alfafetoproteina e caridtipo compativel alteracdo no gene ATM. Essas
alteragbes associadas ao disturbio de degluticdo, telangiectasia ocular, apraxia oculomotora,
historia de infeccBes respiratorias de repeticio, foi possivel o diagndstico da AT. DISCUSSAO:
O diagnostico da AT é dividido em critérios definitivos, provaveis e possiveis. Pacientes que
possuem suas culturas de células quebra cromossdmica quando expostos a radiacdo, ou ataxia
cerebelar progressiva (ACP) com mutagdo em ambos os aelos da proteina ATM possuem
diagnodstico definitivo. A apresentacdo de telangiectasia facial ou ocular; deficiéncia de I1gA;
aumento de alfafetoproteina; sdo demais critérios utilizados para diagnéstico. No caso exposto,
estabelecemos critérios suficientes para o diagnostico, corroborando com os dados expressos na
literatura. Devido sua peculiaridade, associacdo com imunodeficiéncia e aumento do risco de
desenvolver tumores, diagndsticos diferenciais como Sindrome de Bloom, Sindrome de
Nijmegen devem ser lembrados. CONCLUSAO: A AT é uma doenca cronica degenerativa,
sendo assim os cuidados de suporte com fisioterapia e fonoaudiologia sdo primordiais para que o
paciente possa ter melhor qualidade de vida
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