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Ataxia Telangiectasia

Doenca de Louis Bar, Sindrome de Louis Bar

Descrita por Syllaba e Henner em 1926, por
Mme Louis Bar em 1941 e Boder e Sedgwick
em 1957

AutossOmica recessiva - cromossomos 7, 14
Afeta igualmente ambos os sexos
Acomete aproximadamente 1 em 40/ 100 mil

Sindrome complexa, com manifestacoes
Imunoldgicas, neuroldgicas,endocrinoldgicas,
hepaticas e cutaneas




Ataxia tem inicio entre o 8° més e o terceiro ano
de vida

Tremor, disartria e hipotonia global
Coreoatetose, distonias, nistagmo

Fragueza muscular generalizada, abolicao de
reflexos profundos

Déficit de sensibilidade profunda

Deterioracao mental

Alteracoes do desenvolvimento mental
Convulsoes

Telangiectasias oculocutaneas

Encanecimento prematuro

Atraso pondero estatural

Atraso ou auséncia do desenvolvimento sexual
InfeccOes sinupulmonares de repeticao



50% a 80% dos pacientes tém diminuicao
de IgA. Pode ocorrer também
hipercatabolismo de IgA

Os niveis de IgG podem ser baixos
IgM e IgE tém baixo peso molecular
AlteracOes da funcao linfocitaria
Hipoplasia de timo

Intolerancia a glicose

Grande incidéncia de neoplasias
(linfomas, linfossarcomas, leucemias,
hodgkin, gliomas)




 Na maioria dos casos o quadro e
progressivo e leva a confinamento no leito
no final da primeira década

* A morte ocorre geralmente aos dez anos,
na adolescéncia e raramente no inicio da
vida adulta , com invalidez completa

* N&o existe tratamento especifico, sendo a
doenca evolutiva e fatal



Ataxia Telangiectasia - Patologia

Atrofia cerebelar
Perda severa das células de Purkingie

No tronco encefalico, perda neuronal severa e
gliose na substancia negra, locus ceruleus com
corpos de Lewy, perda neuronal nas olivas
Inferiores e em varios nucleos de nervos
cranianos

Degeneracao das colunas posteriores
medulares e das vias dorsais, afetando 0s
fasciculos gracil e cuneiforme

Alteragoes dos neurdnios motores do corno
anterior medular

Degeneracao axonal nos nervos perifericos
associada a inclusoes lipidicas nas células de
Schwann



Ataxia Telangiectasia - Patologia

Timo freqientemente ausente ou atrofico
Linfonodos e baco com diminuicao dos
linfocitos

Infiltrac&o gordurosa hepatica

Ovarios ou testiculos atroficos

Hipofise com lobo anterior apresentando
alteracoes celulares

Bronquiectasias e fibrose pulmonar nos
casos de infeccoes pulmonares graves



ATAXIA TELANGIECTASIA SIFILIS

Convulsodes

Alteracdes do desenvolvimento mental

Disartria
Ataxia
Abolicao de reflexos profundos

Tremores




SIFILINISMO

SISTEMA NERVOSO
GLANDULAS
OSSOS

SISTEMA LINFO GANGLIONAR

Deficiéncia do Metabolismo
Intermediario

Deficiéncia Dissipativa

SICOSE

HIPERPRODUCAO DE SECRECOES
HIDROGENISMO

HIPERPROLIFERACAO TECIDUAL

Alteracao na producao de IgA

Aumento de hialuronidase

Deficiéncia das vias de
eliminacéao



Caso Clinico

MPA 10 anos

Diagndéstico de Ataxia telangiectasia
feito em 2005

2003



Ataxia Telangiectasia - Caso Clinico

Primeira consulta na homeopatia em 01/11/2005, com 7 anos e 8
meses

Biopatografia:
Terceira gestacao, hiperemese até o 3° més e colicas durante todo o pré
natal

Parto cesareo por DCP, chorou ao nascer, 3400gr, tendo permanecido
em incubadora por 4 dias em uso de antibioticos, talvez em funcéo de
secrecao ocular

Recebeu LM exclusivo por 45 dias
Bebé que chorava muito até o 6° més

Entre 0 5° e 0 6°més, iniciou quadros de pneumonia e tosse que
rapidamente era produtiva e com secrecao verde, otites e ITU de
repeticdo, com varias internagoes



Ataxia Telangiectasia - Caso Clinico
Sentou aos 9 meses, iniciou fala entre 1 e 2 anos
Andou em torno dos 2 anos, sempre caindo muito

Aos 3 anos inicia perdas motoras, a fala se torna disartrica, aparecem
manchas café com leite

Familia migra para o RJ em busca de tratamento
Aos 4 anos é feito o diagnostico de AT
Aos 5 anos inicia quadro de convulsfes

Aos 6 anos agrava o quadro motor apresentando hemiparesia D,
passando a deambular com mais dificuldade. Agrava-se também o
guadro respiratorio

Aos 7 anos para de deambular e inicia os movimentos involuntarios mais
evidentes e progressivos



Ataxia Telangiectasia - Caso Clinico

HF: Pais consanguineos (primos de 2° grau)

avo com guadro psiquiatrico; 2 tios faleceram ao nascer;
tios surdos-mudos; S. de Down; pneumonias; neoplasia de
cabeca e pescoco e prostata; bronquite ; HAS

RNMC de maio/2005: Acentuacao dos sulcos cerebelares

Genéetica: Confirma o diagnostico de AT, com
acometimento dos cromossomos 7 e 14

Exame oftalmoldgico mar/2005:Telangiectasias

conjuntivais

Em uso de:Cloridrato de Triexifenidila 5mg (Artane) 5 cp/dia
Valproato de sodio (Valpakine) 5mi/dia (1000mg)
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RELATORIO MEDICO

PACIENTE : DMATHEUS
PRONTUARIO :  GO04333
DATA - 07/04/2006

Matheus € uma crianga de 08 anos e 01 més, que estd sendo assistido
neste Centro de Reabilitacio Infantil desde setembro de 2005, e termn diagndstico confirmado
por biologia molecular, de Sindrome de Louis-Bar (Ataxia-telangectasia).

O exame de confirmagio genética foi realizado através de um caridtipo
com pesquisa de instabilidade cromossémica no dia 19/01/2006, e confirmou que, na contagem
de 150 células provenientes da cultura, sem indutor de quebras, foram observadas células com
translocacfio e inversdes tipicas envolvendo os cromossomos 7 e 14. Na contagem de 150
células metafasicas de controle apresentou quebra cromossomica inespecifica em apenas uma
célula. MNa contagem de 350 células provenientes de cultura com indutor de quebras
(bleomicina), no paciente & no contrele, foram observados 12 e 6 quebras inespecificas,
respectivamentes.

Drogas radiométricas como a Bleomicina mostram um diferencial de 02
a 05 vezes no dano cromossomico induzido em paciente com ataxia-telangectasia em relacio ao
controle. Esses achados sio compativeis com diagndstico de Ataxia-telangectasia, onde €
freqiiente a presenca de rearranjos nfio randdmicos espontineos envolvendo os cromossomos 7
e 14 em cultura de linfocito.

Ele também foi submetido a hemograma, eletroforese de proteinas e
antipeno carcinoembrionario, este tiltimo um pouco abaixo dos wvalores de referéncia, estando
em 2, 7% (5.1 - 10).

Também foi coletada a dosagem de Alfa-fetoproteina, gque se mostrou
hem acima do limite inferior da normalidade: 99.4 (normal < 10).

As imunoglobulinas do paciente, incluindo a IgA, estavam normais.

Orientamos a mie gque mosire este relatério médico, com o diagnostico
definitivo da patologia de base do paciente, sempre que for necessirio realizar algum tipo de
procedimento radiolégico no paciente. Isso porque, na doenca de Louis-Bar, a radiagio
excessiva pode levar a uma instabilidade cromossémica maior, repercutindo com piora de
sinais clinicos e neuroldgicos progressivos caracteristicos da deoenga.



Ataxia Telangiectasia - Caso Clinico

Ao exame, movimentos coreicos, distonicos
Importantes de tronco, cabeca e membros,
dificultando o exame. Apresenta ainda
movimentos atetosicos.

Durante a avaliagao, observamos episodios de
crises do tipo auséncia com movimentos oculares

Telangiectasias oculares

Nao conseguia expressar-se

Hipotonia acentuada em tronco e pescoco
Escoliose, deformidade toracica,desnivel de bacia
Sem ganglios, sem visceromegalias

Roncos e estertores crepitantes e subcrepitantes
difusos

Peso: 12 kg
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Convulsdoes Evolucao

homeopatia

_I

2003 NOV 2005  Fevereiro 2006



Internacoes - Evolucao

29/07/05

19/08/05

Inicio da Homeopatia em Novembro/05

09/06/06

19/01/05

20/05/06

13/01/005 05/07/05 04/08/05 17/05/06 01/06/06



EXAMES - EVOLUCAO

DATA TGO | TGP | v Fosf albumina | globulina | Ptns Gli
GT alc

Jul/05 |130 |[105 (110 212 3,9 2,6 6,1 74

Ago/05 | 106 |55 112 187 3,3 3,7 7 82

Ago/08 | 29 21 26 596 5,2 2,2 7,4 87




PESO - EVOLUCAO

DATA PESO IDADE
Set/2002 15 Kg 4a6m
Mar/2003 15,7 Kg 5a
Out/2003 16,5 K¢ 5a8m
Jul/2005 18,5 Kg 7a4m
Ago/2005 18,3 Kg 7a5m
Nov/2005 12 Kg 7a8m
Nov/2006 20,9 kg 8a8m
Jun/2007 23,6 Kg 9a3m
Jul/2008 21,9 Kg 10ad4m




Aconitum Cuprum Medorrhinum
Agaricus Dulcamara Mercurius dulc
Ant tartaricum Euphrasia Mercurius sol
Aranea diadema Ferrum phosph Mygalle lasio
Arum tryph Gelsemium Natrum mur
Belladona Grindelia rob Oleum jecoris
Blata orientalis Hydrastis Oleander
Borax Ignatia amara Phosphorus
Calcarea Phos Indigo Rhus tox
Cantharis Ipeca Sanicula acqua
Cardus mar Kali sulphuricum Serotoninum
Chamomilla Lachesis Tarentula hisp
China off Lobelia inflata Zincum mett




Ataxia Telangiectasia - Caso Clinico

Percurso (HUAP / AFR / PSF)

Ultima convulsao em fevereiro de 2006
Ultima internacao em junho de 2006

Sem medicacao neurologica alopatica

Tem apresentado necessidade do uso de antibioticoterapia a cada
4 a5 meses aproximadamente

Encontra-se em cadeira,voltou a conseguir sentar-se
Permanece com movimentos involuntarios importantes
Permanece com AP de estertoracao bilateral

Fregientando a escola desde agosto de 2007
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