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Introducao / Descricao do Caso

A Vanishing White Matter Disease (VWMD; OMIM 603896) é uma doenca degenerativa
da substancia branca, rara, tipicamente exacerbada por infe¢cdes ou trauma. A incidéncia
é desconhecida e é causada por mutacdes em genes que codificam o complexo da
proteina elF2B.

Caso 1: Adolescente do sexo masculino, 12 anos, desenvolvimento psicomotor normal
até os 2 anos, quando, apdés uma intercorréncia infeciosa, foi constatada regressao
psicomotora, com disartria, ataxia e perda de marcha auténoma. A Ressonancia
Magnética (RM) cerebral mostrou envolvimento grave e difuso da substancia branca,
sugestivo de VWMD. O estudo genético confirmou duas mutacdes em heterozigotia no
gene elF2B5. Evoluiu com tetraparésia espastica, ataxia e epilepsia, mantendo
deterioracao progressiva, agravada por diversas intercorréncias infeciosas.

Caso 2: Adolescente do sexo masculino, 17 anos, saudavel até aos 9 anos, quando, apds
traumatismo cranio-encefdlico (TCE) minor, desenvolveu hemiparésia esquerda. A
Tomografia Computorizada cerebral mostrou lesdes difusas da substancia branca,
confirmadas por RM. O estudo genético revelou uma mutacdo em homozigotia no gene
elF2B6. Tal como o primeiro paciente, teve importante deterioragdo motora, mas
mantém capacidade de marcha autdonoma, embora com sindrome tetrapiramidal e
cerebeloso, sob programa de reabilitacao motora.

Comentarios / Conclusoes

Os autores descrevem dois casos de uma doenca rara, com duas formas distintas de
apresentacao. No primeiro caso, a doen¢a manifestou-se na primeira infancia, sendo
esta a variante mais comum; o segundo doente teve inicio mais tardio e mais
lentamente progressivo, conforme descrito na literatura. Salientam-se a infecao e o TCE
como desencadeantes da apresentacdo clinica nos casos descritos.
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