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Resumo: INTRODUCAO: A Leucoencefalopatia com substancia branca evanescente (L SBE), de heranca
autossomica recessiva, foi identificada inicialmente em 1993 por Henefelt. A idade de inicio dos
sintomas varia do periodo pré-nata até a idade adulta, mas em gera € uma afeccdo neuroldgica
rapidamente progressiva, caracterizada por ataxia e espasticidade, seguida por sinais
pseudobulbares e epilepsia, levando a grande incapacidade motora no prazo de dois anos.
DESCRICAO DO CASO: Menina de 8 anos, filha de pais ndo consanguineos, nasceu a termo e
sem intercorréncias. Ao exame fisico apresentava agressividade e comprometimento no
desenvolvimento neurol6gico. Em 2014 teve os primeiros episodios de sincope seguidos de crise
convulsiva tbnico-clonica generalizada (CCTCG), sem febre. O seguimento da paciente no
ambulatério iniciou em 2019, apos a terceira CCTCG, apresentando quadro de fragueza slbita
em membros inferiores bilateral, diminuicdo da sensibilidade tétil em membro inferior direito,
ataxia e quedas. Em 2022 ocorreu a 42 crise, do tipo auséncia. O Exoma detectou duas variantes
em heterozigose no gene EIF2B5. DISCUSSAO: A LSBE é uma doenca rara em que ha
deficiéncia na maturacéo dos astrécitos e consequente maior suscetibilidade da substéncia branca
a0 estresse celular. Os casos tipicos apresentam espasticidade, ataxia cerebelar, atrofia Optica e
capacidade mental relativamente preservada. Os achados da ressonancia magnética de crénio
mostram que pode existir uma ateracdo progressiva da substéncia branca, que € substituida por
fluido cerebrospinal. N&o ha um tratamento eficaz e os corticdides sdo Uteis em fases agudas. Os
sinais e sintomas da paciente que apresentamos sao inespecificos, podendo acontecer em varias
doencas, incluindo LSBE. A avaliagdo laboratorial com EXOMA comprovou o diagndstico
etiologico de forma répida, permitindo o tratamento e aconselhamento genético adequados.
CONCLUSAO: Os sinais/sintomas neuroldgicos da paciente eram compativeis com LSBE e o
EXOMA foi essencial para a confirmagdo etiologica, permitindo o tratamento neuroldgico e
aconselhamento genético adequado.
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