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Introducgao

A encefalomielopatia necrotizante subaguda ou Sindrome de Leigh (SL) consiste em
uma encefalopatia mitocondrial, sendo, portanto, uma doenga metabdlica congénita
no Sistema Nervoso, principalmente, devido a uma falha na fosforilacido oxidativa e
producao de ATP pela mitocéndria (LEIGH, 1951).

De acordo com Schmultzler e equipe em 2000, a Sindrome de Leigh (SL) consiste
numa encefalopatia mitocondrial que pode ter como etiologia, principalmente, os

casos de herancas mendeliana ou materna.

Objetivos
Este trabalho tem como objetivo principal uma breve revisao de literatura sobre a SL,
apresentando o0s aspectos gerais da doenga: sua etiologia, fisiopatologia,

sintomatologia, sinais, diagndstico e terapéutica.

Metodologia

Foram feitas buscas em sitios que funcionam como bancos de dados para artigos
cientificos, como Scielo, PubMed-Medline e outros, a procura de artigos recentes
e/ou de autores classicos sobre “Doencas Mitocondriais”, “Sindrome de Leigh”,
“Tratamento e Diagndstico da Sindrome de Leigh”, entre outros, que consistem no
tema do artigo a ser escrito. Além destes, foram utilizados como base capitulos de
livros de autores classicos, sejam eles recentes ou ndo, pois demonstram como a
relacdo da doenga com sua etiologia e fisiopatologia tem sido abordada em
Tratados, Fundamentos, entre outros, encontrados, principalmente, na Biblioteca
Central do Centro Universitario de Volta Redonda — UniFOA.

Discussao

A transmissdo da SL se faz por heranga genética recessiva ligada ao X,
autossdmica recessiva — com mutacdes em subunidades das enzimas codificadas
pelo DNA -, ou mitocondrial — segundo escreveu Schmultzler et al. em 2000, na qual
a etiologia pode encontrar-se na mutagdo T8993G ou T8993C, principalmente, na
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ATPase dos genes MTATP6 e MATCO3 mitocondriais, principalmente, mesmo que
as etiologias possam ser decorrentes de diferentes falhas (AKAGI et al., 2002;
SGARBI et al., 2006; MERRITT, 2011).

O aparecimento da doenga ocorre nos dois primeiros anos de vida, principalmente,
mas seu inicio pode variar, podendo ocorrer manifestagdes no adulto jovem segundo
Huntsman et al. publicado em 2005. A manifestagdo de sinais e sintomas ocorre de
forma aguda ou subaguda, com, em alguns casos, episddios febris como surgimento
prodrébmico (ADAMS; VICTOR; ROPPER, 1998), ja que a instalagdo da patologia
comumente ocorre apds um estresse metabdlico, como infecgbes ou cirurgias.
(BERKOVIC et al., 1987; ADAMS; VICTOR; ROPPER, 1998; FERNANDES, 2001).
A doenca possui evolugdo progressiva e insidiosa, quando se manifesta
tardiamente. Quando se manifesta com o paciente na infancia, a forma mais comum
se apresenta com evolugdo de forma surto-remissdo. (BERKOVIC et al.,, 1987;
HUNTSMAN et al., 2005;).

Suspeita-se de SL quando houver uma associacdo de anormalidades de nervos
cranianos, disfuncao respiratéria e ataxia, associadas ao atraso de desenvolvimento
neuropsicomotor, hipotonia, crises convulsivas, alteragbes da visdo (nistagmo e
oftalmoplegia externa progressiva — tipo de estrabismo), sinais piramidais,
cardiopatia hipertrofica, niveis elevados de lactato de alanina no sangue e/ou e
retinite pigmentosa. (SHOFFNER, 1999; MERRITT, 2011). Estes fatores clinicos se
devem as lesdes, primordialmente no Sistema Nervoso Central, que podem ser
encontradas na imagem de ressonancia magnética. (ALBAYRAM et al., 2004,
KIRTON et al., 2005).

Para confirmar o diagndstico, pode ser feito teste molecular génico de DNA, retirado
de uma amostra sanguinea. No entanto, este nao se faz preciso devido a elevada

gama de mutagdes que levam a doencga. (KIRTON et al., 2005).

Concluséao

Observamos na realizagdo desse trabalho que os dados e estudos referentes ao
tema sao parcos e superficiais, por se tratar de uma doenga de rara incidéncia.
Dessa maneira, nosso estudo visa uma maior investigagdo e esclarecimento da
moléstia, que proporciona um conhecimento mais abrangente aos profissionais
médicos de suas caracteristicas, auxiliando assim no diagndstico e tratamento
desta.
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