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Resumo: Introducdo: A leucodistrofia metacromética (DLM) é uma enfermidade rara neurodegenerativa
autossOmica recessiva causada pela deficiéncia da enzima arilsulfatase A (ARSA), com
comprometimento neurocognitivo e motor graves adquiridos. A variante infantil tardia € a mais
comum, de rgpida progressdo e elevada mortalidade. Descri¢do do Caso: RSC, masculino, 3 anos
e 11 meses, admitido com perda da capacidade de deambulacéo e disfagia. O pré-escolar era
previamente higido e insidiosamente iniciou quadro de ataxia, evoluindo em 2 meses com
dificuldade progressiva da marcha até completa restricdo ao leito. Associou-se a declinio
cognitivo e regressdo da fala. Negou febre e convulséo nesse intercurso. Atingiu os marcos do
desenvolvimento até inicio das queixas: faou com 1 ano, andou com 15 meses e controle
esfincteriano aos 2,5 anos. Ao exame fisico da admissdo: ndo deambulava, ndo sentava, fala
disértrica, nistagmo horizontal e vertica com componente répido para direita, tetraparesia
simétrica arrefléxica flacida, hipotonia apendicular com pouca sustentagdo cervical, e
hipersialorreia. Reflexo cutaneo-plantar presente. A ressonancia nuclear magnética de créanio
notaram-se lesBes difusas simetricamente em substancia branca supratentorial com hipersinal em
T2/Flair. Sem captacdo de contraste. Assim, a principal suspeita diagnéstica foi DLM forma
infantil tardia. Realizou-se entédo dosagem da ARSA e cromatografia de sulfatados urindrios,
confirmando-se bioguimicamente tal diagnéstico. Vem progredindo com involucdo do
desenvolvimento neurolégico. Discussdo: Além de regressio do  desenvolvimento
neuropsicomotor e distarbios da marcha, ocorrem tardiamente atrofia Optica com deterioracdo
visual, comprometimento auditivo, convulsdes e deméncia grave. A evolucéo da doenca é de 3 a
10 anos e a principal causa de morte € pneumonia ou outra infeccdo em estado descerebrado.
Conclusdo: A DLM ¢é manejada de forma paliativa com atuagdo multidisciplinar, fisioterapia e
sintométicos (relaxantes musculares e anticonvulsivantes), tendo em vista a falta de tratamentos
curativos. Atuamente, algumas modalidades terapéuticas tém sido propostas experimentalmente,
como aterapia de reposicao enzimética e terapia génica.
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