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Atendi Camila com sintomas de ataxia espinocerebelar e histéria familiar de ataxia espinocerebelar tipo 3 (o tio materno
realizou teste molecular e a mée tinha sintomas desde os 35 anos). Apés aconselhamento genético e diante de um
paciente sintomatico, solicitei a pesquisa de expansao (CAG) no gene ATXN3 e foi detectada a expanséo de 72 (CAG)
em um dos alelos do gene, o que confirma o diagndstico.

Diagnostico: Ataxia espinocerebelar tipo 3 (Doenca de Machado Joseph) - CID 10: G11

A ataxia espinocerebelar tipo 3, também conhecida como doenca de Machado-Joseph (DMJ), é caracterizada por ataxia
cerebelar progressiva e achados variaveis, incluindo sinais piramidais, sindrome extrapiramidal rigida e distbnica,
amiotrofia periférica significativa e arreflexia generalizada, oftalmoplegia externa progressiva, fasciculacdes faciais e
linguais induzidas por acéo e olhos esbugalhados. Os achados neuroldgicos tendem a evoluir & medida que o distarbio
progride.

O diagnéstico desta doencga € estabelecido em um individuo com achados sugestivos e uma expansao heterozig6tica de
repeticdo de trinucleotideo CAG anormal em ATXN3 identificada por teste genético molecular. Este diagndéstico esta
confirmado em Camila.

Ainda ndo ha uma cura ou um tratamento especifico para esta doenca. O manejo € de suporte. Os objetivos do
tratamento sdo maximizar a funcéo e reduzir as complicacdes. Recomenda-se que cada individuo seja tratado por uma
equipe multidisciplinar de especialistas relevantes, como neurologistas, terapeutas ocupacionais, fisioterapeutas,
fisiatras, ortopedistas, nutricionistas, fonoaudidlogos, assistentes sociais e psicélogos. Varias manifestacdes podem
responder a agentes farmacol6gicos. Recomenda-se atividade fisica regular, incluindo terapia fisica e ocupacional
combinada com foco na marcha e coordenacédo. Bengalas e andadores ajudam a evitar quedas; patinetes motorizados,
talheres com peso e ganchos para vestir ajudam a manter a independéncia. Fonoaudiologia e dispositivos de
comunicacao podem beneficiar pessoas com disartria, € modificacédo dietética naqueles com disfagia. Outras
recomendacfes incluem adaptacdes domiciliares para prevenir quedas e melhorar a mobilidade, suplementos dietéticos
se a ingestéo caldrica for reduzida, controle de peso para facilitar a deambulacdo e mobilidade e cautela com anestesia
geral.

Devem ser feitas avaliag6es anuais (ou mais frequentemente conforme necessario) de achados neuroldgicos (por
exemplo, disartria, disfagia, disfuncdo da bexiga, dor neuropatica, manifestacées cognitivas e psiquiatricas), peso e
estado nutricional e suporte social.

A DMJ é herdada de forma autossdmica dominante . Cada filho de um individuo afetado tem 50% de chance de herdar a
expanséo de repeticdo ATXN3 CAG. Uma vez que a expanséo da repeticdo CAG tenha sido identificada em um membro
da familia afetado, o teste pré-natal para uma gravidez de risco aumentado e o teste genético pré-implantacdo sédo
possiveis.

Na presente data, Camila recebeu a confirmacdo diagnéstica, aconselhamento genético, foi encaminhado ao
fisiatra, fisioterapeuta, terapeuta ocupacional, fonoaudi6logo e neurologista clinico.

Trata-se de de doenca genética sem cura. Este laudo tem carater permanente.
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