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INTRODUCAO

A Lipofuscinose Ceroide Neuronal (LCN) € uma doenca neurodegenerativa
progressiva causada pelo acumulo de lipopigmentos em lisossomos.
Caracteriza-se por regressdo do desenvolvimento, crises epilépticas, perda
visual e 6bito precoce.

RELATO DO CASO

Paciente de seis anos, sexo masculino, primeiro filho de casal nao
consanguineo, sem historia familiar de doencgas neuroldgicas. Gestacao e parto
sem intercorréncias. Triagem neonatal sem alteracbes. Apresentou
desenvolvimento neuropsicomotor de partida adequado: sentou-se aos seis
meses, andou e falou aos doze meses. A partir de trés anos, iniciou regressao
de fala e prejuizo da interacdo social. Evoluiu com crises focais disperceptivas
motoras, e iniciou tratamento farmacolégico. Por volta de 3 anos e meio, iniciou
ataxia de marcha e quedas frequentes da propria altura, seguido por descontrole
de crises epilépticas e rapida regressao do desenvolvimento neuropsicomotor.

PROPEDEUTICA

Neuroimagem evidenciou atrofia cerebelar e painel genético revelou variante
patogénica em homozigose no gene TPP1. Adicionalmente, foi realizado estudo
enzimatico em papel filtro, que demonstrou niveis indetectaveis da enzima
tripeptidil peptidase, com niveis normais da enzima palmitoil tioesterase.

RESULTADOS

Indicado tratamento com alfacerliponase humana recombinante em marco de
2022, aos cinco anos de idade, apdés judicializacdo da medicacdo. Realizadas
infusdes intracerebroventriculares quinzenais. Apds a segunda infusdo, o
paciente apresentou ventriculite. Infusdes suspensas e retomadas apenas em
agosto, apos tratamento da infeccdo e troca do cateter. Até o momento recebeu
dez doses da medicacéo.

CONCLUSAO



O caso descrito refor¢a a necessidade de diagnéstico e tratamento precoces de
uma doenca de curso degenerativo, para melhor prognostico de pacientes
portadores de LCN2.



