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Resumo: Introducdo: A ataxia telangiectasia (AT) tem uma incidéncia estimada de 1:20.000 — 1:100.000
nascidos vivos. Trata-se de um distUrbio autossdmico recessivo associado a defeitos nos
mecanismos de reparo de DNA. Descricdo: PRNV J, masculino, atualmente com 8 anos de idade.
Iniciou quadro com desequilibrio e deterioracdo do sistema motor fino. Em torno dos 7 anos de
idade, apresentou telangiectasias em pavilh&o auricular, conduto auditivo e conjuntiva ocular,
Além de bagueteamento digital, unhas em vidro de reldgio, nistagmo horizontal, estrabismo,
ataxia de marcha, atraso no inicio da fala, disartria e tosse seca cronica. Em investigacéo,
tomografia de térax evidenciou atelectasia de lobo médio, sem fator obstrutivo brénquico,
Presenca de pequenas bronquiectasias tubulares, lingulares e basilares com aprisionamento aéreo.
Exames laboratoriais: 1gG: 695 (percentil 10), IgE: 6,13, Alfafetoproteina: 110, 1gG2: 740
(abaixo do percentil 3). Citometria de fluxo: Linfocitos B total: 3,7 (baixo), CD4: 501 (abaixo do
percentil 3), Relacdo CD4/CD8: 0,89 (diminuido). Discussdo: A patologia descrita cursa com um
defeito no cromossomo 11g22.3 (gene ATM), o qual esta envolvido na deteccdo de danos no
DNA e desempenha um papel importante na progressdo do ciclo celular. Sem supervisdo da
ATM, as células podem construir mutacGes sométicas, possivelmente levando a transformacéo
maligna. Estes pacientes desenvolvem ataxia cerebelar progressiva, movimentos oculares
anormais, telangiectasias oculocuténeas e imunodeficiéncia, Este Ultimo ocorre em
aproximadamente 70 dos casos e muitas vezes se manifesta como infeccbes sinopulmonares
recorrentes. O aumento de alfafetoproteina € a ateracdo mais consistente desta patologia. A
doenca pulmonar crénica € uma das principais causas de morbimortalidade em pacientes com
AT. Nenhuma terapia altera significativamente seu curso Conclusdo: Trata-se de uma doenca
com mau prognoéstico devido ao seu envolvimento multissistémico. A expectativa de vida é de
aproximadamente 25 anos. Muitos pacientes sucumbem a doenca pulmonar progressiva causada
por infecgdes de repeticdo ou ao cancer.
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