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Introducao / Descricao do Caso

O Sindrome de Leigh é uma doenca neurodegenerativa progressiva associada a defeitos no metabolismo energético,
podendo estar associado a multiplos diagndsticos moleculares.

Sexo masculino, 13 meses. Trazido a urgéncia por dificuldade respiratoria. Na observacdo: polipneia, tiragem intercostal,
sibilos na auscultagdo pulmonar; figado palpavel 2cm abaixo do rebordo costal; hipotonia marcada sem controlo cefélico,
movimentos espontaneos pobres, fraqueza dos quatro membros, reflexos osteotendinosos pouco vivos, discinésia
orofacial e flutter ocular. AP: ecografias dos trés trimestres com didametro do cerebelo e ossos longos no percentil 5.
Regressdo do desenvolvimento psicomotor com hipotonia progressiva entre os 3-5 meses com perda de controlo
cefalico. Cruzamento de percentis do peso (P3 para P85-97) aos 4 meses. RM-CE mostrou hipersinal T2 simétrico e
bilateral da totalidade dos globos pélidos com restricdo a difusibilidade proténica e atrofia cértico-subcortical.
Analiticamente: acidémia latica e aumento do lactato e piruvato no LCR. Painel NGS de doencas metabdlicas identificou a
variante p.Phe205Leu (c.615C>G) em hemizigotia no gene PHDAT, tendo a piruvato desidrogenase atividade diminuida.
Os achados descritos sdo compativeis com o diagndstico de défice de piruvato desidrogenase, tendo sido instituida dieta
cetogénica e suplementagdo com tiamina.

Comentarios / Conclusées

Os achados do periodo pré-natal e, sobretudo, a regressdo do desenvolvimento sdo importantes indicadores de doenca,
tendo a clinica, imagem e estudo metabdlico inicial permitido fazer o diagndstico de Sindrome de Leigh. Destaca-se a
importancia do diagndstico metabdlico e genético pela possibilidade de instituir terapéutica especifica com impacto no
progndstico do doente.
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