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Resumo: INTRODUCAO: A Doenca de Niemann-Pick (DNP) é hereditéria, rara e considerada uma
doenca generalizada e grave. Os sintomas devem-se a0 acumulo de macrofagos repletos de
lipidios e vacuolizados, em vérios 6rgéos, como bago e figado. RELATO DE CASO: ARM
paciente sexo feminino, quatro anos, prematura, ictérica neonatal, necessitou fototerapia, por 12
dias, sem resposta adequada, com dificuldade de ganho de peso e de sugar, esplenomegalia,
hirsutismo. Fez estudo do DNA e bidopsia que diagnosticou Niemann Pick pela presenca de
mutacdo genética e alteracbes moleculares. Com um ano, ocorreu plaguetopenia e anemia . Até
dois anos expressava verbalmente, mudando o curso da doencga apds quadro de mononucleose em
gue teve regressdo motora e verbal. Aos trés anos apresentou trés episodios de pneumonia.
Demonstrou progressdo da doenca ao afetar a via respiratéria, apresentando disfagia, dispnéia
para se alimentar e afasia. Atualmente realiza fisioterapia motora e respiratoria e fonoterapia que
tem sido um grande adjuvante ao tratamento medicamentoso. DISCUSSAO: A DNP é
diagnosticada por meio de anamnese e exame fisico detalhado, apoiados pela bidpsia de medula
0ssea com achados de células de Niemann-Pick caracteristicos, os histiécitos azul-mar. Pode se
fazer necessério o estudo do DNA para sanar duvida diagnostica, como ocorrido nesse caso. Esta
doenca apresenta atualmente seis subtipos, dependendo da gravidade da deficiéncia enzimatica.
No subtipo C, como no caso em questdo, ha o desenvolvimento da forma neuropética cronica.
Este subtipo apresenta distUrbios neurodegenerativos, com inicio nos primeiros 2 anos ou mais de
vida, ou, ainda, no final dainfancia, sendo a evoluc&o progressiva. CONCLUSAO: A Doenca de
Niemann Pick tipo C € progressiva, e necessita acompanhamento sequencial do quadro. O
cuidado multidisciplinar é essencial e busca—se a funcionalidade maxima possivel durante a
progresséo da doenca.
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