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Resumo: INTRODUCAO: A sindrome de Leigh (SL) é a mitocondriopatia, com incidéncia de 1:40.000,
determinada por mutagdes do complexo enzimético do piruvato desidrogenase, que afeta a
fosforilagdo oxidativa, afetando principalmente coracéo, cérebro e musculos. RELATO DO
CASO: Menina de 3 anos com relato de involugéo motora percebida com 1 ano e 2 meses e com
distarbio de degluticdo, sendo entdo submetida a tragueostomia e gastrostomia. Realizou
ressonancia magnética (RNM) de crénio com 1 ano e 6 meses que evidenciou extensas lesdes
confluentes em substancia branca, em ambos os hemisférios, com envolvimento de ganglios da
base, corpo caloso, tAlamo, mesencéfalo, bulbo e ponte. Evoluiu com desnutricdo importante,
apos episddios de gastroparesia e obstrugdo intestinal por bridas. Realizou ecocardiograma com
achados sugestivos de miocardiopatia hipertréfica, com bradicardia persistente.Menino de 5 anos
gue nunca deambulou sem apoio, aos 3 anos evoluiu com hipotonia e rigidez de membros
evoluindo com regressdo progressiva dos marcos do desenvolvimento. Na RNM foi evidenciado
alteracdo simétrica dos ganglios da base, com discreta reducdo volumétrica do putamen,
bilateralmente. Evoluiu com constipagdo cronica, sonoléncia excessiva, hipertonia difusa e
espasticidade e posicdo em opistotono. DISCUSSAO O diagndstico SL é feito pela presenca de
clinica compativel, alteragdes tipicas da neuroimagens e presenca de uma das mais de 60
mutagdes. Em meios com poucos recursos, o diagnéstico podera ser realizado pela presenca de
dois desses critérios. A doenca pode ser desencadeada estresse metabdlico agudo e cursar com
alteracbes progressivas neurolégicas, respiratérias, de degluticdo, oftamoplegia, da
termorregulacdo e cardiacas (cardiomiopatia hipertréfica e dilatada e arritmias). CONCLUSAO
guando o diagndstico com estudo genético ndo € possivel a clinica e os exames de imagem sdo
fortes aliados. Ainda ndo existem tratamentos especificos, 0 uso da biotina e reposicdo de
coenzima Q10 sdo aconselhavels, além de todo o suporte para uma qualidade de vida melhor.
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