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Resumo: Introducdo: A Sindrome de Leigh é uma patologia neurometabdlica genética rara, causada por
disfuncdo do metabolismo energético, levando a defeitos na fosforilagdo oxidativa e geracéo de
Adenosina Trifosfato (ATP) celular. Tem inicio, em geral, nos dois primeiros anos de vida,
evoluindo de forma insidiosa e progressiva. Seu diagnéstico € baseado em achados clinicos e
exames complementares. Descricdo do caso: K.D.L.S., 1 ano e 4 meses, masculino, pardo,
natural e residente em Jo&o Pessoa-PB. Genitora relata perda da capacidade de controlar a cabeca
aos 5 meses de idade, evoluindo com hipotonia muscular generalizada, dificuldade de sugar,
convulsdes, vomitos e perda ponderal. Foi admitido na Unidade de Terapia Intensiva (UTI) ha 8
meses, letargico, bradpnéico, hipotérmico, hipoténico, com cianose de mucosas e extremidades,
Sat02=62%, devido a quadro neurolégico e respiratorio cronico. Ao exame neurol6gico:
espasticidade de membros, hipotonia muscular grave, flexado coxofemoral e joelhos em extensao;
predominio de movimentos de coreoatetose e distonia, reflexo profundo com hipertonia de
membros inferiores e superficial cutdneo plantar em extensdo bilateral. Tomografia
computadorizada de crénio evidenciou imagens hipodensas nos nicleos da base e exames
laboratoriais demonstraram hiperproteinorraquia e niveis elevados de lactato e piruvato
sanguineos. Evoluiu com perda progressiva das habilidades psicomotoras, insuficiéncia
respiratoria, ateragdes oftalmoldgicas e dificuldade de degluticdo, necessitando de gastrostomia.
Discussdo: Os achados clinicos mais frequentes desta sindrome s&o distonia, coreoatetose, ataxia,
descoordenacdo motora, hipotonia, retardo no desenvolvimento neuropsicomotor e, menos
frequente, convulsdes, alteracbes cardiologicas e achados oftalmologicos. No caso descrito, 0
paciente apresentou todas essas alteracOes, exceto cardioldgicas. Conclusdes. Doenca de
diagnostico clinico dificultado pelo pleomorfismo de sua apresentacdo. Por ndo ter cura, o
tratamento consiste em medidas paliativas e acompanhamento multidisciplinar, baseado em sua
sintomatologia, evolugdo e gravidade. O Obito pode ocorrer em poucos anos, geralmente em
decorréncia de falénciarespiratoria.
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