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Resumo: A lipofuscinose Cer6ide Neurona (NCL) é uma doenca rara, caracterizada pelo acimulo de lipo
pigmento autofluorescente nos neurdnios, causando repercussoes em diversos sistemas. MFNC,
sexo masculino, 18 anos, sem antecedentes gestacionais de risco, com desenvolvimento
neuropsicomotor adequado até os 6 anos, quando iniciou quadro de deterioracdo cognitiva,
diminuicdo da acuidade visual e crises convulsivas, recebeu o diagndstico apenas aos 12 anos
apos exame genético. Atualmente, apresenta-se acamado, com Escala de Coma de Glasgow de 15
pontos e Escala de Braden de 13 pontos. E dependente total para as atividades bésicas diarias,
com nutricdo de dieta enteral polimérica por gastrostomia e com crises convulsivas parcialmente
controladas com medicacdo de uso continuo (6leo de canabidiol, clobazam e levetiracetam). No
exame fisico apresentou hiperlordose lombar, Ulcera de decubito em regido lombar, atrofia
muscular, parestesia e espasmos mioclénicos em membros superiores e inferiores. Foi realizada
em 2015 uma ressonancia magnética do cranio e encéfalo que evidenciou hipotrofia cortical dos
hemisférios cerebrais e em 2018 um estudo genético por NGS (Sequenciamento de Nova
Geracdo), que demonstrou uma variante genética em chr13:77569212 (hg19) do gene CLN 5. O
paciente recebe visitas domiciliares mensais de equipe multidisciplinar (Médica, enfermeiros,
psicologo, fisioterapeutas e assistente social). Discussdo: A NCL, também denominada “ Doenca
de Batten”, é na redlidade, um grupo de doencas neurodegenerativas classificadas em 8
diferentes formas clinicas, de acordo com o locus genético afetado. A lipofuscinose ceroide
neuronal tipo 5 (CNL 5), conhecida como variante finlandesa, tem o cromossomo 13922 afetado
levando a0 armazenamento da subunidade ¢ da ATP sintase mitocondrial (SCMAYS). O quadro
clinico tem inicio entre os 4 a 7 anos e 0s principais sintomas séo: ataxia, atraso mental, perda
visua e epilepsia mioclénica, sintomas também apresentados pelo paciente relatado. A
confirmacgdo diagndstica s € possivel com bhiépsia de pele ou mucosa retal com estudo
anatomopatol6gico e/ou testes genéticos, os diagnosticos diferenciais estdo relacionados com
doencas neurodegenerativas ou metabodlicas. A expectativa média de vida dos pacientes com
CNL 5 variaentre 13 e 30 anos €, até 0 momento, ndo ha cura. Concluséo: Desse modo é possivel
observar que o diagndstico da NCL é dificil devido a raridade da doenca, as variadas formas
genéticas e apresentacdes clinicas podendo gerar ansiedade na rede de apoio do menor. Além
disso, o inicio precoce, a baixa expectativa de vida e o cardter incapacitante, causam impactos
emocionais e financeiros na familia, devido ao alto nivel de dependéncia do paciente. Sendo
assim, como evidenciado, € imprescindivel a atuacdo de uma equipe multidisciplinar para o
suporte ndo somente em relagdo a doenga, como também em relacdo aos aspectos psicol 0gicos,
financeiros e sociais da familia afetada.
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