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INTRODUGAO RESULTADOS E DISCUSSAO

A esclerose lateral amiotrofica juvenil-27 (ELA27) é A paciente apresentou sinais clinicos de
uma doenga autossébmica dominante caracterizada comprometimento sensorial tatil e atraso motor leve.
por espasticidade dos membros inferiores de inicio A Eletroneuromiografia (ENMG) evidenciou uma
precoce na infancia, manifestando-se com alteragao polineuropatia desmielinizante grave, com
na marcha, seguida por fraqueza progressiva componente axonal, de natureza sensitivo-motora,
mediada por neurbnios motores inferiores, sem ou difusa, simétrica, com predominio motor em
com sintomas sensitivos. musculos dos membros superiores e maior

comprometimento sensitivo-motor nos musculos dos
membros inferiores. O sequenciamento do exoma
identificou uma provavel variante patogénica no

DESCRICAO DO CASO gene  SPTLC1  (NM_006415),  ¢.992C>T

. o (p.Ser331Phe) compativel com ELA 27.
Feminino, 9 anos, com atrofia importante de

membros superiores e inferiores. Pré-natal sem ~

intercorréncias, sem consanguinidade parenteral e CONS'DERAQOES FlNAlS
teste do pezinho sem alteragbes. Atingiu
satisfatoriamente os marcos de desenvolvimento
infantil, exceto no quesito motor: iniciou a marcha
com 1 ano e 4 meses com uso de apoio. Refere
catarata ha 5 anos e prévia realizagdo de cirurgia
nos tenddes dos pés. Ao exame fisico, atrofia
muscular de membros bilaterais, com forcga
proximal grau IV e forca distal grau IV em maos e
Il em pés. Hiperreflexia de membros superiores e
hiporreflexia em membros inferiores, com reflexo

cutdneo plantar em extensdo a direita. REFERENC|AS

Sensibilidade vibratoria preservada e sensibilidade

A suspeita diagnodstica surgiu pelo quadro de
acometimento de primeiro e segundo neurdnio,
déficit sensorial, atraso motor leve e ENMG
alterada. O quadro clinico e o tempo de evolucao
sao compativeis com outros relatos. Este trabalho
reforca a necessidade de acompanhamento
continuo e  multidisciplinar pela  condigcao
progressiva da doencga

AUER-GRUMBACH, M. et al. Mutations at Ser331 in the

tatil diminuida nos pés. Auséncia de dismetria ou HSN type | gene SPTLC1 are associated with a distinct
disdiadococinesia. Presenca de fasciculagbes em syndromic phenotype. European Journal of Medical

, . . . Genetics, v. 56, n. 5, p. 266-269, 1 maio 2013.

lingua (sem atrofia associada) e movimentos

oculares preservados. FIORILLO, C. et al. The SPTLC1 p.S331 mutation bridges

sensory neuropathy and motor neuron disease and has
implications for treatment. Neuropathology and Applied
Neurobiology, v. 48, n. 7, 29 jul. 2022.
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