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Introducdo: A ataxia telangiectasia (A-T) é uma doenca degenerativa progressiva rara que afeta
multiplos sistemas. Trata-se de uma heranga autossdmica recessiva com mutagdo no gene ATM
localizado no cromossomo119.26. Este gene codifica uma proteina quinase que exerce um papel
essencial na resposta celular as influéncias prejudiciais e ao estresse, particularmente as que
resultam em quebra do DNA de dupla cadeia. A incidéncia € de 1:100.000 e pode cursar com
ataxia, apraxia oculomotora, disfagia, telangiectasia ocular e cuténea, risco aumentado de
desenvolver neoplasias, ateracdes no crescimento e no desenvolvimento puberal,
hipersensibilidade a radiac&o ionizante e imunodeficiéncia. Ainda ndo existe tratamento curativo
para esta condi¢cdo. Relato de Caso: MSGL, 21 anos, feminino, diagnosticada com A-T aos 18
anos, apresentando atrofia cerebelar (ataxia) com focos de telangiectasia capilar (notavel
telangiectasia ocular) e deficiéncia imunoldgica (IgA e 1gG2), dém de disfagia, infeccOes
pulmonares de repeticéo e sequela a doenca pulmonar crénica. Foi acompanhada no ambulatério
de imunodeficiéncias primarias HU/UFJF e apresentou reducdo dos episodios infecciosos apos
uso de imunoglobulina mensal e oxigenioterapia domiciliar. Discussdo O diagnéstico da A-T é
clinico, sendo a ataxia cerebelar precoce e as telangiectasias dados importantes para esta
condi¢do. Diante da evolugdo progressiva e irreversivel da A-T, o diagndstico precoce, 0
acompanhamento e a intervencdo nas manifestagdes clinicas visam proporcionar uma melhora na
gualidade de vida do paciente, propondo amenizar as sequelas. Conclusdo: Na auséncia de
tratamento curativo, 0 acompanhamento e a intervencdo precoce na sintomatologia e nas
complicacdes consequentes a A-T sd0 essenciais para a melhoria da qualidade de vida dos
paci entes.
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