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Resumo: Doenca Niemann-Pick tipo C (DNPC) é uma doenca rara de depdsito lisossomal, ocasionada por
alteragdes no tréfico de colesterol ndo esterificado, decorrente de alteraces bialélicas nos genes
NPC1 ou NPC2, ambos definindo uma doenca autossdmica recessiva, progressiva e irreversivel,
caracterizada por manifestacdes viscerais, neurolégicas e psiquidtricas, ndo necessariamente
combinadas. A apresentagdo clinica é extremamente heterogénea, variando de uma doenca
sistémica grave e rapidamente fatal com inicio neonatal a uma doenca neurodegenerativa crénica
na idade adulta. Lactente de 9 m, natura do Maranhdo, com esplenomegalia afebril desde os 2
meses de idade. Internou por causa da esplenomegalia, febre e desconforto respiratorio.
Apresentando atraso na obtencéo dos marcos de desenvolvimento e comprometimento cognitivo,
a0 exame fisico: regular estado geral, hipocorada, anictérica, peso e estatura baixos para idade.
Presenca de roncos difuso na ausculta pulmonar. Abdome globoso, indolor, com baco a cerca de
10 cm do rebordo costal (RC) esquerdo, figado a 3 cm do RC direito, diastase de musculo reto
abdominal. Sem sinais de hipertensdo portal. Exames complementares. hemograma com
pancitopenia, transaminases e canaliculares levemente alteradas e disipidemia. Raio x de térax
com infiltrado pulmonar difuso bilateral. Ultrassom de abdome com esplenomegalia homogenia.
Exame oftalmol 6gico normal. Tomografia de crénio normal. Durante a internacdo foi descartado
doencas infectocontagiosas, autoimunes, fibrose cistica, hemoglobinopatias. Laboratérios para
doenca de deposito Niemann Pick e Gaucher ambos negativos. Cromatografia de aminoacidos
normais. Teste genético para DNPC com laudo positivo demonstrando alteracdo no gene NPCL.
Durante a internacdo, lactente apresentou leve melhora respiratéria. JA que, esses achados
radiol6gicos sdo comuns na DNPC, mesmo na auséncia de sintomas respiratorios. Regressao
neuroldgica e cognitiva, pois essa doenca é neurodegenerativa. A DNPC1 ndo tem cura, tem
estudo com miglustate e com ciclodextrinas com objetivo de retardar a doenca. Apdés fechar o
diagndstico e estabilizar a paciente, a mesmo foi encaminha para acompanhamento
multiprofissional em Hospital de Doencgas Raras. Esse relato de caso mostra a Importancia de
fazer com que os profissionais da salde sgjam encorgjados a ndo descartar um possivel
diagnodstico de DNPC em pacientes com um fendtipo clinico e bioquimico altamente sugestivo
dessa doenca, levando em conta a prevaléncia de sintomas no diagnéstico, em diferentes faixas
etarias e destacando possivels correlagbes entre os sintomas. Esta informacéo pode auxiliar no
reconhecimento dos pacientes com DNPC.
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