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INTRODUGCAO:

O presente estudo busca relatar o caso de Ataxia telangiectasia (AT) acompanhado em
um hospital da Serra Catarinense, cujo paciente teve diagndstico confirmado através de
teste genético.

A Ataxia telangiectasia, também conhecida como Sindrome de Louis Bar, é uma
desordem multissistémica autossGmica recessiva com uma incidéncia de nascimento de
1 em 300.000. E a causa mais comum de ataxia de inicio entre os 12 e 0s 24 meses de
vida, sendo caracterizada por ataxia cerebelar progressiva, telangiectasias ocular e
cutanea, infecgbes sinopulmonares recorrentes, imunodeficiéncia e suscetibilidade para
desenvolver cancer.

DESENVOLVIMENTO:

DESCRICAO DO CASO: Masculino, 10 anos, natural e procedente de Lages-SC, com
histéria de fragueza em membros inferiores e disturbios de marcha iniciados aos 4 anos
e exacerbada aos 6 anos de idade, acompanhados de sialorreia e episédios frequentes
de resfriado. Posteriormente, o paciente comecou a apresentar disartria e disfasia, além
de dificuldade para realizar movimentos manuais. Aos 8 anos, o paciente somente
deambulava com auxilio e agora, aos 10 anos, usa cadeira de rodas na maior parte do
tempo, diminuiu a ingestdo alimentar devido a nduseas e inapeténcia frequentes e
refere secrecdo abundante em ambos os olhos. Frequenta a escola regular, onde tem
bom desempenho cognitivo, realizando as provas de forma oral, pois ndo consegue
escrever. Também, acompanha com fisioterapeuta e fonoaudidloga e
frequentaequoterapia, hidroterapia e terapia ocupacional, sendo que comecou a
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Dessé€ modo, a |mportanC|a desse relato se da pela raridade da doenca, uma vez que a
incidéncia de AT é de 1 em 300.000. Ainda, destaca-se o fato deste paciente ter
demorado dez anos para receber o diagndstico definitivo, através de teste genético, e
mesmo assim ter realizado terapias de reabilitacdo, totalmente indicadas para esses
casos, nos ultimos seis anos, o que colaborou para que hoje ele tivesse uma satisfatéria
qualidade de vida.

CONSIDERAGOES FINAIS:

Conclui-se que existem muitos casos de AT ndo diagnosticados ou somente
diagnosticados como ataxia, sem maiores especificagdes.Portanto, deve-se atentar para
pacientes com manifestagGes clinicas como ataxia de marcha, nistagmo, telangiectasias
na conjuntiva ou nas orelhas e infec¢des respiratorias de repeticdo para que nao se adie
o encaminhamento para um servico de genética e o diagndstico desses pacientes.
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