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INTRODUGAO

As lipofuscinoses ceréides neuronais (LCNs), ou doenga
de Batten, representam um grupo de doencas
neurodegenerativas hereditarias raras, causadas por
mutagbes em diferentes genes e caracterizadas pelo
acumulo intracelular de lipofuscina. Os sintomas
incluem epilepsia, regressdo neuropsicomotora, perda
visual progressiva e morte precoce. O diagndstico
molecular é essencial para classificagdo, manejo clinico
e aconselhamento genético.

OBJETIVO

Descrever o perfil clinico, molecular e
sociodemografico de uma série de pacientes com LCN
acompanhados em um centro de referéncia em
doengas raras no Nordeste do Brasil.

METODOS

Trata-se de um estudo observacional, descritivo e
retrospectivo baseado na revisdo de prontudrios de
pacientes com diagndstico confirmado de LCN por
anélise genética, entre os anos de 2014 e 2025. Foram
coletadas informagdes clinicas, sociodemograficas e
genéticas. Os dados foram organizados e analisados de
forma descritiva.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Foram incluidos 10 pacientes com LCN confirmada
molecularmente. A média de idade ao inicio dos
sintomas foi de 5,7 anos (+1,4), sendo 60% do sexo
feminino. As manifestagdes mais prevalentes foram
epilepsia (100%), perda visual ou amaurose (90%),
regressdo do desenvolvimento (80%) e disturbios do
movimento (70%). Sintomas neuropsiquiatricos, como
alucinagdes e alteragdes de comportamento, foram
descritos em menor frequéncia. Os subtipos genéticos
identificados incluiram CLN3 (40%), CLN7 (30%),
CLN5 e CLN6 (10% cada). Sessenta por cento dos
pacientes eram oriundos do interior do estado e
apresentavam histérico de consanguinidade parental.

Os dados desta série reforgam a complexidade clinica
e genética das lipofuscinoses cerdides neuronais
(LCNs), evidenciando desafios diagndsticos
relevantes, sobretudo em contextos com recursos
limitados. O inicio precoce dos sintomas e a alta
frequéncia de epilepsia associada a regressdo do
desenvolvimento reforgam descrigbes classicas da
doenca e destacam a importancia da suspeita clinica
em quadros neuroldgicos progressivos.

A predominancia de pacientes oriundos do interior e a
elevada taxa de consanguinidade sugerem um
impacto significativo de fatores sociogenéticos,
apontando para a necessidade acesso ampliado ao
diagndstico  molecular e fortalecimento do
aconselhamento genético. O manejo adequado requer
abordagem multidisciplinar e suporte continuo as
familias, reforgando a importancia da integragao entre
atencao especializada e politicas publicas voltadas as
doengas raras.

CONCLUSAO

Este estudo mostra que as lipofuscinoses cerdides
neuronais sdo um desafio clinico e social complexo. O
diagndstico tardio, causado pela variabilidade
fenotipica e pelo acesso limitado a testes genéticos,
prejudica o progndstico e a qualidade de vida dos
pacientes. E essencial investir em politicas publicas
que ampliem o diagndéstico molecular, o
aconselhamento genético e fortalegam equipes
multidisciplinares para garantir um atendimento eficaz
e personalizado as familias afetadas.
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