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Resumo: Introducdo: DESB é uma das mais prevalentes leucodistrofias, com achados clinicos, patol égicos
e moleculares Unicos. A heranca é autossdomica recessiva com defeito na transcricdo do RNA
mensageiro e papel fundamental dos astrécitos. Descricdo do caso: Paciente de 6 meses, foi
admitida em outra ingtituicdo com quadro de tagquidispnéa e irritabilidade. Diagnosticada
sibilancia e medicada com beta-adrenérgico inalatério, corticdide inaatorio e sistémico, aém de
ceftriaxona, sem boa resposta. Historico de hospitalizacdo em unidade de terapia intensiva aos 3
meses de vida por quadro de bronquiolite. Apoés ata, foi observada hipotonia, irritabilidade e
regressdo dos marcos do desenvolvimento. Na hospitalizagcdo atual, pesando 7300g, afebril, com
esforco respiratorio leve, frequéncias respiratoria e cardiaca normais, ausculta pulmonar com
roncos e sibilos esparsos. Hemograma: 9900 leucocitos, 0 de bastbes, 27 de segmentados e 63 de
linfécitos, hemoglobina: 12,9g/dL, hematdcrito: 37,8. Exame de urina (EAS) normal. Radiografia
de térax: hiperinsuflacdo. Tomografia de cranio: éreas hipodensas em substancia branca (SB)
profunda, frontal bilateral. Ressondncia Nuclear Magnética de crénio (RNMC): hipersinal
FLAIR/T2 e hipossina T1 comprometendo difusamente a SB supratentorial em regides
frontoparietais. Pequenas cavitagdes na SB nas regides parietais e hipersinal FLAIR/T2 atingindo
regido inferior do bulbo e porgéo superior da medula cervical. Discusséo: A perda da capacidade
de sustentacdo da cabeca, a irritabilidade e a hipotonia associadas aos achados ha RNMC
(envolvimento simétrico, difuso e bilateral da substéncia branca com progressiva rarefacdo e
degeneracéo cistica da SB, substituida por liquido), fortemente sugerem o diagnostico de DESB.
A doenca ocorrida aos 3 meses de vida deve ter constituido o gatilho para a exteriorizagdo desta
leucodistrofia. Conclusdo: O presente relato reforca a importancia da criteriosa avaliacdo clinica
associada ao exame de imagem (RNMC) para suspeicéo da DESB em lactentes.
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