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Resumo: A Lipofuscinose ceréide neuronal (LCN) representa um conjunto de doenc?as genéticas
autossdomicas recessivas neurodegenerativas por depésitos lisossomais. Pacientes gemelares,
femininas, higidas até os 7 anos, passaram a apresentar involucdo do desenvolvimento
neuropsicomotor, com perda progressiva de marcha e fala. Com a progresséo do quadro, entre 8 e
11 anos, apresentaram mioclonias e crises convulsivas ténico-clonicas de dificil controle. Aos 10
anos, passaram a apresentar disfagia progressiva, culminando na necessidade de gastrostomia. Ao
exame neurolégico, apresentavam reflexos exaltados, mioclonias generalizadas e Babinski
positivo. Descartou-se a hip6tese inicia de leucodistrofia, devido a incompatibilidade das RMs
de cranio obtidas. Realizada pesquisa para erros inatos do metabolismo, tendo como principais
hipéteses LCN, Gangliosidose GM 1-tipol e Tay-Sachs. O diagnostico de LCN foi confirmado
por meio da pesquisa de inclusdes em linfocitos, demonstrando inclusdes linfociticas
eletrodensas envolvidas por membrana associadas a estruturas tipo “fingerprint” e gotas lipidicas,
achados sugestivos da doenca. As pacientes seguem em acompanhamento com a neurogenética,
restritas ao leito, sem capacidade de comunicacdo, por vezes necessitando de assisténcia
hospitalar para manejo de intercorréncias infecciosas, controle de crises epil épticas e manutencdo
da gastrostomia. A LCN é umas das doencas neurodegenerativas mais prevaentes na infancia,
com diversos subtipos de apresentacdo variavel, impondo elevada morbimortalidade aos
acometidos e tendo, muitas vezes, dificeis diagndstico e tratamento de suas complicagdes. O raro
relato de acometimento gemelar de lipofuscinose cerdéide neuronal torna-se importante pois gjuda
a conhecer melhor a historia natural da doengca, bem como o manejo das intercorréncias
infecciosas, convulsivas e de estabilizagdo clinica. Apesar de ainda ndo existir tratamento
curativo, o diagnostico precoce traz beneficios tanto para familia quanto para paciente, visto que
propicia 0 melhor manejo das ateracfes clinicas e possibilita o aconselhamento genético e
suporte psicoldgico familiar.
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