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Introducdo A leucoencefalopatia com envolvimento do tronco cerebral e da medula espinhal
(LBSL) é uma doenga rara que afeta a substancia branca com padréo de heranca autossdmica
recessiva, descrita pela primeira vez em 2003. Descricdo caso S.V.M, previamente higida,
desenvolvimento neuropsicomotor normal. Aos 14 meses, evoluiu com perda da marcha e do
sustento de tronco, aém de adquirir progressivamente uma postura distbnica de membros
superiores (MMSS) e espasticidade global. Mantinha sua cognicéo aparentemente preservada. A
ressonancia magnética (RM) de encéfalo evidenciou extensas areas de hipersina em T2 na
substancia branca periventricular fronto parietal bilateral, corpo caloso, face interna dos talamos,
pedunculos cerebrais e mesencéfalo, além de medula espinhal cervical prolongando-se até a
medula torécica. Espectroscopia ndo evidenciou aumento de lactato. O exoma foi normal.
Discusséo A LBSL é causada por mutacdes no gene DARS2 de fisiopatologia ainda
desconhecida. Tem espectro fenotipico amplo. Os individuos afetados apresentam ataxia
cerebelar, fragueza muscular, espasticidade, perda da propriocepcao e sensibilidade vibratéria do
membro afetado, sendo pior em MMII, o que torna interessante o caso descrito ja que nele ha um
maior comprometimento dos MM SS com predominio de distonia. O diagndstico € baseado em
critérios radiol 6gicos tipicamente observados na RM e nos exames genéticos. Contudo, em até 10
dos casos 0 exame genético pode ser inconclusivo e o diagnéstico fica direcionado pelos critérios
de imagem. Conclus&o A paciente em questdo, apesar, de ter o exoma normal, preenche todos os
critérios radiologicos, o que permite a confirmagdo do diagnostico de leucoencefalopatia com
envolvimento do tronco cerebral e da medula espinhal. A predominancia da distonia nessa
paciente pode sugerir um espectro clinico ainda maior para o quadro no qual ainda néo ha
tratamento efetivo.
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