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Relato de Caso

Introducgdo: A sindrome de Kearns-Sayre (SKS) é uma doenca rara, que acomete individuos jovens, com prevaléncia desconhecida, caracterizada
por uma desordem mitocondrial ligada a mutagdo do DNA. Os critérios diagnésticos da sindrome séo a triade classica: oftalmoplegia progressiva,
degeneracdo pigmentar retiniana e bloqueio de condugao cardiaco. Relato de caso: Paciente de 18 anos, masculino, natural de Niter6i-RJ, estudante,
atendido no ambulatorio apés internagao por dispneia aos minimos esfor¢cos seguido de sincope. Relatava que ha dois anos apresentava queixa de
perda progressiva da acuidade visual, ptose palpebral bilateral, dispneia aos médios esforgos seguida de sincope, sendo internado com diagnostico
de Insuficiencia cardiaca associada a bradiarritmia. Ao exame clinico apresentava baixa acuidade visual, atrofia muscular, baixa estatura (143 cm),
baixo desenvolvimento puberal (estimado em 15 anos). Ritmo cardiaco irregular, sopro sistdlico em foco tricuspide e uma onda a em canh&o no pulso
venoso. Ecocardiograma, exames laboratoriais e radiografia de térax foram normais. Eletrocardiograma apresentava bloqueio de ramo direito,
hemibloqueio anterior esquerdo e bloqueio atrioventricular total. Apos avaliagdo foi implantado marcapasso bicameral, evoluindo com melhora clinica.
Durante o acompanhamento ambulatorial foi confirmado o diagnosticado de SKS. Discussao: A SKS é uma doenca rara, necessitando de grande
suspeicao diagnostica. O inicio dos sintomas pode ocorrer antes dos 20 anos de idade. A morbimortalidade esta relacionada ao percentual DNA
mitocondrial anormal, 6érgdos acometidos e a gravidade das manifestagdes clinicas. Além da triade classica, outras manifestacdes podem ser
encontradas: hiperproteinorraquia, miopatia proximal, disturbios da tireoide, hipoparatireoidismo, doencga de Addison, disfagia por acalasia, acidose
tubular renal, baixa estatura e ataxia cerebelar. A confirmac&o diagnostica é realizada através da biopsia de musculo esquelético ou através da técnica
de amplificacdo do DNA mitocondrial. Nao ha tratamento especifico efetivo para a SKS, principalmente para a miopatia e para a retinopatia. O
tratamento é paliativo e de suporte para as condigdes clinicas associadas. Alguns pacientes com miopatia se beneficiam do uso da coenzima Q10,
principalmente naqueles com mutag¢des que produzem reducdo na sintese desta proteina.
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Figura 1. Paciente com sindrome de Kearns-Sayre. Ptose palpebral
bilateral. e e A s e e e




