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Leucodistrofia Com Mielina Evanescente De Instalacéo Precoce: Relato De Caso
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Introducdo: A leucodistrofia com mielina evanescente é uma doenca de heranca autossomica
recessiva, caracterizada por ataxia e espasticidade, em sua maioria de inicio subito, apos trauma
ou infeccdo, com evolucdo mais rapida quando de instalagéo precoce. Relato de caso: Paciente
masculino, 4 anos, deu entrada no pronto-socorro com histéria de queda da prépria altura, com
trauma em regido occiptal h4 16 horas, evoluindo com espasticidade em membro inferior direito
e marcha com apoio e ataxica. Ressonancia nuclear magnética de cranio evidenciou predominio
de hipersina em T2, com &reas de menor atenuacdo de permeio em substancia branca profunda
cerebral e cerebelar, podendo corresponder a &eas de rarefacdo mielinica, sugerindo
leucodistrofia com mielina evanescente. Apresentou quadro semelhante ha um ano, apos
gastroenterite aguda, com episddios freqlentes, desde entdo, de queda a deambulagdo. Durante
internacdo, paciente evoluiu com espasticidade em primeiro quirodactilo direito e um episodio de
nistagmo. Apds nove dias de internacdo, apresentava melhora da marcha, ainda com apoio, sem
novas alteragdes neuroldgicas. Discussdo: A leucodistrofia com mielina evanescente ou sindrome
de ataxia infantil com hipomielinizagcdo do cérebro (SCACH) € uma condic¢do rara marcada por
mutagdes do fator de iniciagdo de traducdo 2B (elF2B), levando a degeneracdo da substancia
branca cerebral. No caso apresentado, o diagnostico baseou-se em evidéncias clinicas e em
achados radiol6gicos compativeis com a doenca, com melhora do quadro sem tratamento
especifico. Dentre os critérios clinicos do paciente, destacam-se: desenvolvimento
neuropsicomotor normal, congnitivo preservado, ataxia e espasticidade episddicas,
desencadeadas por trauma e quadro infeccioso prévios. Conclusdo: a SCACH é considerada uma
das “novas’ leucodistrofias, ainda sem tratamento especifico. No entanto, a suspeita clinica é
fundamental para se estabelecer um diagndstico e, a partir dai, o prognéstico, um plano de
tratamento individual e multidisciplinar, e 0 aconselhamento genético.
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