PARAPLEGIA ESPASTICA TIPO 64 E DEFICIENCIA INTELECTUAL — UM
RELATO DE CASO
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Introducdo: A Paraplegia espéstica tipo 64 € uma doenca autossémica
recessiva, com incidéncia de 1/1.000.000, marcada por fraqueza muscular em
membros inferiores e espasticidade, que geralmente inicia na infancia. E uma
enfermidade neurodegenerativa de evolugéo lenta e gradual. Relato de caso:
E.S.A, 14 anos, sexo masculino. A genitora relata que o menor apresentou
desenvolvimento motor esperado para a idade até 8 anos, porém, a partir dessa
idade iniciou com quadro de fraqueza muscular em MMII, evidenciado por
quedas frequentes e dificuldade de deambulacdo. Além disso, possui
diagnostico de TDAH e Deficiéncia intelectual (realizado por neurologista
infantil), apresentando sintomas desde 1 ano e 4 meses. Propedéutica: Forca
muscular preservada em MMSS e diminuida em MMII, presenca de pés cavos.
Possui dificuldade na deambulacdo, apresentando marcha espastica.
Resultados: Diante do quadro clinico supracitado, foi solicitado uma
ressonancia magnética que apresentou sinais de verticalizacdo dos hipocampos
e um exoma que revelou presenca de variantes em heterozigose no gene
ENTPD1 (uma vus e uma patogénica); presenca de vus em heterozigose nos
genes TMEM240 e CLCNL1. Conclusdo: Mediante ao quadro clinico e ao



resultado do exame genético, foram formuladas duas suspeitas diagnosticas:
ataxia espinocebelar tipo 21, que logo foi descartada, pois 0 genitor € portador
da mesma mutacdo do menor (TMEM240) e é assintomatico e paraplegia
espastica tipo 64 (ENTPD1). Nesse sentido, as condutas incluiram o
encaminhamento para fisioterapia e acompanhamento regular com

neuropediatra e geneticista, para aconselhamento genético.
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