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Resumo: Introdugao / Descricdo do Caso

A deficiéncia da descarboxilase dos aminoacidos aromaticos (DCAA), € uma doenga genética neurometabdlica
grave que ocorre em idade pediatrica. O fenétipo é heterogéneo e cursa com atraso global de desenvolvimento,
hipotonia, distonia, crises oculogiras e disautonomia. O diagnéstico fundamenta-se no doseamento de
neurotransmissores no liquido cefalorraquidiano (LCR).

Apresentamos o caso clinico de uma crianga do sexo feminino, atualmente com 9 anos de idade, seguida em
outro hospital até aos 7 anos por hipotonia axial, tetraparésia flacida, distonia, discinésias orofaciais e epilepsia,
sem diagndstico etiolégico estabelecido, apesar do extenso estudo complementar realizado. Aos 7 anos foram
valorizadas crises oculogiras, discinésias orolinguais e apneias que ocorriam desde os 3 anos, e ainda diaforese
intensa desde os 5 anos. Por suspeita de doenga dos neurotransmissores efetuou pungéo lombar que mostrou
diminuig&o dos valores de acido 5-hidroxi-indol-acético e de acido homovanilico, compativel com DCAA. O
diagnéstico foi confirmado por estudo molecular. Iniciou tratamento com bromocriptina e piridoxina, verificando-se
melhoria do ténus global, da doenga do movimento e da disautonomia.

Comentarios / Conclusodes

O prognéstico é geralmente desfavoravel, sobretudo no sexo feminino. Os autores apresentam este caso clinico
pela sua raridade e necessidade de diagndéstico adequado, considerando as possibilidades terapéuticas.

25/08/2015 15:13:25



