SINDROME DE KEARNS-SAYRE EM ADOLESCENTE: RELATO DE CASO
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Introdugao: A Sindrome de Kearns-Sayres, doenga rara do DNA mitocondrial, é caracterizada
por alteragdes oftalmoldgicas, condugéo cardiaca anormal, com inicio antes dos 20 anos. Ataxia
cerebelar, déficit intelectual, perda auditiva, fraqueza muscular e endocrinopatias podem estar
presentes. Relato do caso: P. F. A. O., sexo masculino, 18 anos, filho unico de casal ndo
consanguineo. Gestagdo sem intercorréncias, parto cesareo, pesando 3, 790 kg, C: 51 cm,
PC: 37 cm, APGAR 7 e 8. Iniciou sintomatologia aos 7 anos, evoluindo com alteragdes visuais,
hipoacusia, fraqueza muscular e surdez neurossensorial. O paciente foi submetido a bidpsia
muscular e analise de DNA mitocondrial cujo resultado foi compativel com mitocondriopatia com
oftalmoplegia externa. Propedéutica: Ao exame fisico, evidenciou-se ptose palpebral bilateral
e paralisia da musculatura extraocular. Em exame neuroldgico, foi observado hiporreflexia,
fragueza em maos e membros inferiores e alteragdes de marcha. Resultados: Ressonancia
Magnética de encéfalo e ecocardiograma foram normais. Eletroneuromiografia apresentou
padrao miopatico distal. Conclusodes: O paciente apresenta os principais sinais descritos na
literatura médica: retinopatia pigmentar e oftalmoplegia externa progressiva, com aparecimento
antes dos 20 anos. Além disso, ha surdez neurossensorial. Deficiéncia intelectual, disfuncdes
endocrinolégicas e disturbios de condugéo cardiaca ndo foram encontradas no paciente em
questdo. Como se trata de uma doenga genética rara, a melhor compreenséao de suas formas de
apresentacao clinica é primordial no diagnostico e tratamento dos pacientes. Podendo antecipar
o tratamento das manifestagbes patologicas, além da prevengao de complicagdes secundarias,
evitando, assim, o pior prognostico desses pacientes.
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