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Resumo

Introducdo: A mancha vermelho-cereja € um achado fundoscépico significativo na macula,
observado na oclusdo da artéria central da retina (OCR) e em uma variedade de disturbios de
armazenamento de lipidios, como a sialidose, condicdo autossdmica recessiva causada por
deficiéncia da enzima lisossomal neuraminidase. Além da alteracdo oftalmoldgica, cursa com
epilepsia mioclénica progressiva e ataxia. Objetivo: Relatar o caso clinico de um paciente com
diagnostico de sialidose tipo I. Relato do caso: Paciente do sexo masculino, 17 anos, filho de
pais consanguineos, procedente do interior da Paraiba, foi encaminhado para investigagdo de
epilepsia iniciada aos 15 anos. Previamente higido, relatava apenas alta miopia desde a infancia
e negava outras alteracdes oftalmoldgicas. Ao exame, apresentava ataxia global e foi solicitado
um painel genético para epilepsia e ataxias. No retorno, trouxe avaliacdo oftalmologica com
mancha vermelho-cereja em macula, presente desde aos 12 anos, quando o paciente ainda era
assintomatico. Propedéutica e resultados: Avaliacdo neurolégica mostrou ataxia global,
nistagmo, mioclonias, tremores posturais e hiperreflexia dos membros inferiores. Ressonancias
magnéticas de encéfalo: cisto na glandula pineal e sinais de atrofia cerebelar. Diante do painel
normal e da avaliacdo oftalmoldgica, foram solicitadas cromatografias de oligossacarideos e
sialiloligossacarideos que sdo compativeis com sialidose. Paciente evoluiu com piora
progressiva da ataxia, da acuidade visual e disartria. Conclusbes: A documentagédo das
presenca ou auséncia de alteracdes clinicas é fundamental para orientar suspeicéo diagnéstica
e orientar investigacao, otimizando a realizacdo de exames e a terapéutica. A mancha vermelho-
cereja € um achado fundamental para direcionar suspeitas.
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