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RESUMO

Objetivo: Relatar um caso da rara Sindrome de Lelgiscrevendo a evolugdo, os sintomas e o tratament
utilizado neste paciente, com o objetivo de amptiamhecimento sobre a doenca. Relato de caso: garian
apresentou desenvolvimento normal até os 2 mesetade, quando iniciou com crises convulsivas ardet
neuropsicomotor progressivo. Recebeu diagnésticeiddrome de Leigh aos 5 meses de idade, quando a
suspeita clinica levou a realizacdo de uma ressananclear magnética (RNM) evidenciando lesOestdriis

no nucleo da base. O tratamento utilizado foi oscamvulsivantes topiramato e fenobarbital, além da
suplementacdo de coenzima Q10. Com as medicacPesiente teve uma melhora consideravel do retardo
psicomotor, porém aos 7 meses apresentou quadroedgnonia com piora progressiva indo a ébito poagea
cardiorrespiratéria. Conclusdo: Apesar de rara, irdrBme de Leigh € uma doenca neurodegenerativa
progressiva e sem tratamento que merece maioredossh fim de conduzir e confortar os médicos que s
deparam com essa enfermidade e com os pais que ponlkecem sobre o assunto.

Descritores: Doenca de Leigh; Encefalomiopatias Mitocondri&igilepsia.
LEIGH SYNDROME

ABSTRACT

Objective: To report a rare case of Leigh Syndrbyeescribing its evolution, symptoms and the tresatt used

in this case, aiming to increase the general kndgdeabout the disease. Case report: A boy had thorma
development until 2 months of age when startedrésgnt seizures and progressive psychomotor impairm
He was diagnosed with Leigh Syndrome at the ag® ofonths after the brain magnetic resonance imaging
(MRI) evidence of lesions at the basal ganglia othbhemispheres. The treatment used was based on
anticonvulsants - topiramate and phenobarbital welt as coenzyme Q10 supplementation. The patiadt
significant improvement in psychomotor retardatdhre to clinical treatment, but at 7 months had prmenia
with a progressive worsening that led to cardiaesirand death. Conclusion: Leigh syndrome is a rar
progressive neurodegenerative disease that hadfedive treatment, thus needs further study ineortb
comfort and help the physician to manage it, asd tiie parents to face their kids’ condition.

Keywords: Leigh Disease; Mitochondrial Encephalomyopathigslepsy.

INTRODUCAO

A Sindrome de Leigh, também conhecidaaencefalopatia necrosante subaguda, foi
descrita pela primeira vez em 1951 por Denis LeiJhata-se de uma doenca
neurodegenerativa extremamente rara, com uma preralde 1 para cada 100.000-140.000
nascimentds E uma desordem neurometabélica hereditaria gea aferalmente criancas
entre as idades de 3 meses a 2 anos, mas, enraas)sadolescentes e adultos também séo

afetados.
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As mutacdes ocorrem no DNA mitocondrisgrando o metabolismo energético, sendo
que a principal causa € um defeito na fosforilag@mativa e geracdo de ATP celular,
causando degeneracdo das habilidades motorasnéy@neente, a morte

O inicio dos sintomas podem ocorrer dem# aguda ou subaguda, sendo que
procedimentos cirlirgicos ou episédios febris pogeetipitar o aparecimento dos mesfos
A doenca por sua veafeta de forma heterogénea diversos 6rgdos e éteazada por
convulsdes, atraso psicomotor, atrofia Optica, toip@, fraqueza, letargia, vOmitos,
movimentos anormais como ataxia e tremores, iilidaole, nistagmo, oftalmoplegia externa,
perda de vis&o e anormalidades respiratbrias

O diagnostico é dificil pela variedadesta apresentacdo, sendo baseado nos achados
clinicos bem como neuropatolégicos e neuroimagel@o existe tratamento especifico,
apenas medidas paliativas e tratamentos experirme@tgrognostico é ruim e a condicao é

progressiva

RELATO DE CASO

Crianca de 7 (sete) meses, caucasiano, do sexalmasmatural de Santa Catarina.
O menor nasceu a termo, com peso adequado paegla gegstacional, sem intercorréncias
durante o parto. Desenvolveu-se normalmente atfbissmeses de idade, quando apresentou
pela primeira vez crises convulsivas generalizadasn olhar fixo, cianose perioral,
hipertonia de membros seguido de movimentos cl8reco membros superiores com duracao
média de 3 minutos.

Aos cinco meses, foi hospitalizado por apresentaas crises, mesmo em uso de
Fenobarbital. Durante a internacgéo, verificou-gavats do exame fisico que a crianca nao
possuia reflexos pupilares e o nervo Optico aptagandiscreta palidez. Sem alteracdes
maculares e as retinas fixadas considerando aneawibsteral de causa central. Foi
constatado ainda hipotonia, auséncia de reflexoprdensédo palmar e plantar, sinal de
Babinski bilateral e pés cavos.

A Tomografia de Cranio apresentou-se normal, porenRessonancia Nuclear
Magnética (RNM), evidenciou lesdes bilaterais enclens da base, com restricdo difusa

(figura 1).
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Figura 1 — Ressonancia Nuclear Magnética (RNM) randb lesbes bilaterais no ndcleo da
base

Através do diagndstico clinico, foi iniciado tma@nto com coenzima Q10,
topiramato e mantido o fenobarbital, acompanhamentdbulatorial com neurologista,
geneticista e fisioterapeuta. Aos sete meses de,id@ novamente hospitalizado com quadro
clinico de pneumonia.No transcorrer da internacdo houve piora do quaespiratorio
necessitando ser transferido para unidade de @sdatensivos, onde o paciente apresentou
parada respiratéria ndo responsiva a ventilacdo pmasdo positiva (VPP), seguida de
parada cardiorrespiratéria sem sucesso com as maande ressuscitacdo, evoluindo para

obito.

DISCUSSAO

Nos individuos com doengas mitocondriais ocorreatagbes no DNA mitocondrial
que podem variar entre pacientes, 6rgdos e até ondsncélula para céldti Entre os
principais sinais e sintomas das doencas mito@steistdo: convulsdes, mioclonias, apneias
recorrentes, diplopia, oftalmoplegia externa pregika, limitacdo de movimentos oculares,
atrofia dptica, surdez neurossensorial, entre sutideste relato, a crianca apresentava
amaurose bilateral com sinais de palidez em negptio@

Em geral, nos exames complementares, a tomogmdide evidenciar, lesbes

hipointensas nas sequéncias com TR curto e hipagas no TR longo. Ja na RNM, algumas
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lesbBes séo transitorias e podem apresentar logddigavariadas. Os sitios mais comuns sdo a
medula, as vias 6pticas, 0 putamen e assim conte reato nos ganglios da base

Até o momento ndo ha tratamento especifico pasa egndrome. As medidas
utilizadas sao paliativas com o0 uso de anticonvaiges, controle dietético e fisioterapia
motora e respiratora

A coenzima Q10 (CoQ10) é uma substancia lipossbléneontrada principalmente
nas mitocondrias para producdo de energia. Comatiaslades celulares dependem da
energia, a CoQ10 é essencial para integridade rgés® e tecidos. Por esse motivo tem sido
empregada no tratamento de doencas neurodegeasratitn grandes resultados evitando a
progressdo da doericélesse paciente, foi prescrito a coenzima Q10 poéada, logo ap6s o
diagndstico, com melhora consideravel do desenvarto motor.

O acometimento da musculatura respiratéria faz o esses pacientes tenham
maior predisposicdo a desenvolver infeccdo pulmbear como hiperventilacdo ou aprieia
O paciente em questdo apresentou quadro sugestiyyane&umonia com posterior parada
respiratoria, a faléncia da musculatura respirat@oor tanto pode ter contribuido para a

deteriorizacdo do quadro e evolucado para obito.

CONCLUSAO

A Sindrome de Leigh é um distlrbio négimwo severo caracterizado pela perda
progressiva das habilidades psicomotoras. Semntegii® especifico, a doenca tem
progndstico ruim, sendo fatal em poucos anos, ipahtente devido a faléncia respiratoria.
Apesar de rara, a Sindrome de Leigh é progressiwegerece maiores estudos a fim de
conduzir e confortar os médicos que se deparameassa enfermidade e com os pais que

pouco conhecem sobre o assunto.
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