g h:_p';’i':'lri
L i

DE OUTUBRO ﬁé?éf.
DE 2024 Bh ocscece

. de paduatria
FLORIANOPOLIS - 5C

Trabalhos Cientificos

Titulo: Abordagens Para O Diagndstico E Manegjo Da Doenca De Leigh Em Pacientes Pediatricos.

Autores: MARIVALDO DE MORAESE SILVA (CENTRO UNIVERSITARIO METROPOLITANO DA
AMAZONIA (UNIFAMAZ)), LEONARDO RODRIGUES FERREIRA DIOGO
(UNIVERSIDADE DO ESTADO DO PARA (UEPA)), MANUELA CHAVES MARQUES
LOPES (UNIVERSIDADE DO ESTADO DO PARA (UEPA)), FABIO MIRANDA DOS
SANTOS (UNIVERSIDADE DO ESTADO DO PARA (UEPA))

Resumo: A sindrome de Leigh € uma desordem neurodegenerativa associada a mutagdes genéticas
mitocondriais que tipicamente se manifesta na infancia. Caracteriza-se por um declinio
progressivo das fun¢Bes motoras e cognitivas. Compreender avancos na abordagem diagnostica e
terapéutica da sindrome de Leigh em pacientes pedidtricos. Trata-se de uma revisdo integrativa
de literatura de caréter observacional, qualitativo e transversal. Os descritores foram selecionados
por meio dos Descritores em Ciéncias da Salde (DeCS), sendo estes. “Leigh Disease’,
“Children”, “Early Diagnosis’ e “Treatment”. Em relaco a base de dados utilizada para a busca
de dados optou-se pelo PubMed. Assim, foram selecionados artigos disponiveis de forma gratuita
e completa. Houve, ainda, a consideracéo de livros, documentos, casos reportados, estudos
clinicos, multicéntricos, observacionais, de comparacéo e de evolucdo, nos idiomas inglés ou
portugués. N&o foram incluidos estudos fora do periodo de 2019 a 2023, os quais ndo se adequam
ao objetivo do trabalho e revisdes de literatura, nas suas diversas modalidades. Apos andlise dos
16 artigos encontrados na base de dados utilizada, 7 foram incluidos para elaboracdo de
resultados. Dessa forma, constatou-se que o diagnéstico da sindrome de Leigh, pode ser realizado
pela andlise de metabdlitos de urina e plasma via cromatografia liquida com espectrometria de
massa em tandem (LC-MS/MS). Em pacientes com essa sindrome, observam-se nivels elevados
de cisteina/cisteamina na urina. Além disso, a triagem neonatal de disturbios mitocondriais,
incluindo niveis de citrulina e C5-OH, pode identificar alteracbes mitocondriais patogénicas
especificas da sindrome de Leigh. Formas graves da sindrome sdo induzidas pela mutacéo
m.8993T>G em MT-ATP6 e pela deficiéncia de MT-ND5, enquanto deficiéncias em NDUFAF6,
ECHS1 e SURF1 resultam em sintomas mais leves e melhor sobrevida. No entanto, o
prognostico geral € sombrio, com a maioria das mortes ocorrendo antes dos seis anos de idade.
Ademais, a energética mitocondrial, que impacta as trajetorias de desenvolvimento antes da falha
metabdlica aguda e da regressdo neuronal, oferece uma oportunidade para diagnéstico precoce e
intervencao terapéutica. O tratamento precoce, incluindo uma dieta restrita em valina e gordura,
especialmente gordura lactea, pode limitar a progressdo da doenca, melhorando a distonia e a
qualidade de vida dos pacientes afetados. Assim, destacam-se avancos significativos no
diagndstico e manejo da sindrome de Leigh em pacientes pediatricos. No entanto, 0 progndstico
permanece desafiador, com a maioria dos casos resultando em 6bito de forma precoce. Em suma,
a combinacdo de diagndsticos avancados e intervencdes dietéticas especificas pode transformar
significativamente o manejo da sindrome de Leigh, proporcionando melhores desfechos para os
paci entes pediéatricos af etados.
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