.

- T oo

390 Congressu
Brasileiro

CBP de Pediatria

DE 09 412 DE QUTUBRD - PORTO ALEGRE/RS

Vamos construir o pediatra do futuro

Trabalhos Cientificos

Titulo: A Importancia Do Diagndstico Diferencial Da Ataxia Pediétrica: Relato De Caso De Erro Inato
DaImunidade

Autores. RACHEL MOCELIN DIAS COELHO (UNIVERSIDADE FEDERAL DO ESPIRITO SANTO -
UFES), FERNANDA LUGAO CAMPINHOS (HINSG, MULTIVIX VITORIA), LUIZA
MOCELIN DIAS COELHO (MULTIVIX VITORIA), RUBENS PIZETA FILHO (MULTIVIX
VITORIA)

Resumo: INTRODUGCAO: A sindrome ataxia telangiectasia (AT), também denominada sindrome de L ouis-
Bar € uma imunodeficiéncia combinada de heranca autossbmica recessiva em que ha
neurodegeneracdo, manifestando-se com uma sindrome cerebelar, além de lesdes cutaneas de
telangiectasias e ateracdo da imunidade. Faz parte do grupo de doencas denominadas erros
inatos da imunidade (EIl). RELATO DE CASO: M.K., masculino, 8 anos, pais consanguineos,
sem casos de Ell na familia, apresentou desenvolvimento normal até 1 ano de vida, quando
iniciou ateragBes ao sentar e movimentos coreicos. Aos 14 meses apresentou deambulagdo com
inadequacdo da marcha e com 24 meses diagnosticado marcha atéxica apresentando piora
progressiva, com multiplas quedas. Aos 13 anos parou de andar sozinho, dependendo do apoio
dos pais ou de cadeira de rodas. Iniciou a fala aos 10 meses, e com 7 anos constatado disartria e
disalia sendo iniciada terapia fonoaudiologica intensa. Também apresenta multiplas
telangiectasias oculares e cutédneas em face, contribuindo para o diagnéstico. Na historia
pregressa retrata quadros gripais, sinusite, diarreia e impetigo com nenhuma internagdo ou
guadros graves. Laboratorialmente foi detectado deficiéncia de imunoglobulina A (IgA), com
niveis normais de outros anticorpos e linfocitos. Mantém esquema vacinal completo, sem reagéo.
Nos ultimos 2 anos apresenta maior controle da fala, piora progressiva da marcha e déficit
cognitivo. DISCUSSAQ: E evidenciada a necessidade de investigagdo clinica, com histéria e
exame fisico detalhados visto a variabilidade clinica da doenca. Importante observar que neste
caso as infeccdes recorrentes ndo ocorreram, e a principal manifestacéo foi a sindrome cerebelar.
Porém, com andlise cuidadosa foi possivel chegar ao diagnostico de sindrome AT.
CONCLUSAO: A sindrome AT é rara, porém deve ser conhecida para um diagnéstico precoce,
pois pode se apresentar de diversas formas. Neste caso, 0 quadro se iniciou com alteragoes
neurol 6gicas, entretanto, podem ocorrer infeccdes recorrentes ou graves, além de telangiectasias.
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