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Fig. 1 —  C a s o LSJr. Tomografia axial computadorizada revelando extensa calcifi­

cação em gânglios da base, dilatação do ventrículo lateral esquerdo e áreas com 

baixos valores de atenuação na região occipital direita sugestwas de vnfarto cerebral. 

d e m i t o c ô n d r i a s . D o s a g e n s d e e n z i m a s m i t o c o n d r i a i s f o r a m r e a l i z a d a s n o t e c i d o m u s -

c u l a r ( T a b e l a 1) . E v o l u ç ã o —  P o r o c a s i ã o d a ú l t i m a a v a l i a ç ã o , a p r e s e n t a v a e x a m e 

n e u r o l ó g i c o n o r m a l , s e m d é f i c i t s c o g n i t i v o s a p r e c i á v e i s e  s e m h e m i a n o p s i a , m a s c o m 

c e r t a s d i f i c u l d a d e s e s c o l a r e s , p r i n c i p a l m e n t e n a l e i t u r a e  e s c r i t a . 
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m o m e n t o s ã o b e m c o n h e c i d a s a  s í n d r o m e d e K e a r n s - S a y r e , M E R R F ( M y o c l o n u s 
e p i l e p s y w i t h r a g g e d - r e d f ibers , i s t o é , e p i l e p s i a m i o c l ô n i c a c o m f i b r a s g r a n u -
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v ida , q u a n d o s e i n i c i a m e p i s ó d i o s d e v ô m i t o s , c o n v u l s õ e s e  e p i s ó d i o s s u g e s -
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e s t u d a d o s d a l i t era tura , p r o c u r a n d o - s e v e r i f i c a r a s e n z i m a s d a c a d e i a re sp i -
r a t ó r i a d a s m i t o c ô n d r i a s , o s r e s u l t a d o s s e m o s t r a r a m n o r m a i s o u c o m r e d u ç ã o 
parc ia l d a s u c c i n a t o / c i t o c r o m o c  r e d u t a s e e  c i t o c r o m o c  o x i d a s e , c o m a u m e n t o 
d a c i t ra t o s i n t e t a s e e  c a r n i t i n a aci l t r a n s f e r a s e 7 . A  M E L A S p a r e c e s e r p r o -
g r e s s i v a , c o m e p i s ó d i o s d e i n s u l t o s c e r e b r a i s c o n t í n u o s , h a v e n d o a l g u m a s t e n t a -
t i v a s d e t r a t a m e n t o c o m m e t i l p r e d n i s o n a e  c l o r o p r o m a z i n a m o s t r a n d o b o m 
r e s u l t a d o 8> 9, d u r a n t e o s e p i s ó d i o s d e e x a c e r b a ç ã o . N o e n t a n t o é  n e c e s s á r i o 
s e g u r a n ç a a b s o l u t a s o b r e o  d i a g n ó s t i c o , p o r q u e o  u s o d e c o r t i c o e s t e r ó i d e e m 



s í n d r o m e d e K e a r n s - S a y r e p o d e d e s e n c a d e a r a c i d ó s e m e t a b ó l i c a fatal , h iper -
g l i c e m i a e  c o m a ! . P e l o s re la to s d e b o n s r e s u l t a d o s co m o  us o d e C o e n z i m a 
Q 1 0 n a s í n d r o m e d e K e a r n s - S a y r e 6  c  pe l a a ç ã o inespec í f i c a d a 1-carnitin a e 
á c i d o fó l ic o n o m e t a b o l i s m o mi tocondr ia l , e s t a s m e d i c a ç õ e s t a m b é m p o d e m se r 
t e n t a d a s , t e n d o e m v i s t a qu e n ã o irã o determina r m a i o r e s p r e j u í z o s a o s pac ientes . 

O present e c a s o a p r e s e n t a t o d a s a s carac ter í s t i ca s d a M E L A S , o u s e j a : 
d e s e n v o l v i m e n t o norma l a t é cert a idade , e p i s ó d i o s d e v ô m i t o s repet i t ivos , c o n -
v u l s õ e s , e p i s ó d i o s s e m e l h a n t e s a  a c i d e n t e s v a s c u l a r e s cerebra i s , ca lc i f i caçã o d e 
g â n g l i o s d a base , a c i d ó s e láct ica , b i ó p s i a m u s c u l a r c o m ev idênc i a d e miopat i a 
mi tocondr ia l e  a l t e r a ç õ e s n ã o e s p e c í f i c a s d a s e n z i m a s m u s c u l a r e s . 

R E S U M O 

R e l a t o d e c a s o d e m e n i n o d e 1 2 a n o s d e i d a d e q u e a p r e s e n t o u d i v e r s a s 
c r i s e s c o n v u l s i v a s , c e f a l é i a e  v ô m i t o s d e difíci l c o n t r o l e , c o n c o m i t a n t e s a  s i n a i s 
n e u r o l ó g i c o s foca i s . E s s e s e p i s ó d i o s e r a m r e c o r r e n t e s e  a p r e s e n t a v a m r e g r e s s ã o , 
c o m p e r m a n ê n c i a d e d i s c r e t o déf ic i t . A  i n v e s t i g a ç ã o r e v e l o u a u m e n t o d o á c i d o 
l á c t i c o p l a s m á t i c o , l e s õ e s s e m e l h a n t e s a  i n f a r t o s c e r e b r a i s e  c a l c i f i c a ç õ e s n o s 
g â n g l i o s d a b a s e . A  b i ó p s i a m u s c u l a r m o s t r o u i n ú m e r a s f i b r a s g r a n u l a r e s 
( r a g g e d - r e d s ) e  d i m i n u i ç ã o d a c i t o c r o m o c  o x i d a s e n o t e c i d o m u s c u l a r . É  a p r e -
s e n t a d a r e v i s ã o s o b r e a s d e s o r d e n s m i t o c o n d r i a i s c o m c o m p r o m e t i m e n t o d o 
s i s t e m a n e r v o s o c e n t r a l e  m ú s c u l o s , e n f a t i z a n d o - s e o  d i a g n ó s t i c o e  r e c o n h e c i -
m e n t o d e s t a n o v a e n t i d a d e , t e n d o e m v i s t a p o s s í v e l t r a t a m e n t o s i n t o m á t i c o . 

S U M M A R Y 

MELAS (mitochondrial encephalopathy, lactic acidosis and stroke like 

episodes): a case report. 

T h e c a s e o f 1 2 y e a r s - o l d b o y w i t h s e i z u r e s , h e a d a c h e , s e v e r e v o m i t a n d 
foca l n e u r o l o g i c a l s i g n s i s r e p o r t e d . T h e s e e p i s o d e s h a d s e v e r a l r e c u r r e n c e s 
a n d r e g r e s s i o n w i t h l i t t l e n e u r o l o g i c de f i c i t s . I n t h e i n v e s t i g a t i o n i t w a s f o u n d : 
l a c t i c a c i d o s i s ; s t r o k e l ik e e p i s o d e s a n d c a l c i f i c a t i o n i n t h e b a s a l g a n g l i a o n 
c o m p u t e r i z e d a x i a l t o m o g r a p h y ; r a g g e d r e d f i b e r s o n m u s c l e b i o p s y a n d 
d e c r e a s e d o f c y t o c h r o m e C  o x i d a s e i n t h e m u s c l e t i s s u e . A  r e v i s i o n a b o u t 
m i t o c h o n d r i a l d i s o r d e r s w i t h i n v o l v e m e n t o f t h e c e n t r a l n e r v o u s s y s t e m a n d 
m u s c l e i s m a d e , w i t h e m p h a s i s o n d i a g n o s i s a n d r e c o g n i t i o n o f M E L A S . 
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