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Paciente do sexo feminino, 15 anos, admitida com O diagnóstico é realizado por meio da tomografia 
história de crises convulsivas desde os 12 anos. Nasceu de parto computadorizada de crânio, que revela a presença de calcificações 
cesárea, pesou 3.130 g, mediu 49 cm, antecedente neonatal de dos núcleos da base. É fundamental, também, a avaliação 
laringomalácia. Mãe refere atraso no desenvolvimento laboratorial, incluindo cálcio sérico total e ionizado, calciúria, 
neuropsicomotor - início da deambulação com dois anos de paratormônio, fósforo, magnésio, cobre, ceruloplasmina, além de 
idade, após tratamento fisioterápico, além de dificuldade na funções tireoidiana, renal e hepática, a fim de identificar outros 
aprendizagem escolar. Pai hipertenso e diabético. Mãe com possíveis diagnósticos diferenciais que possam cursar com 

1,2,4hipercolesterolemia e hipotireoidismo. Irmã de 16 anos hígida. calcificações.
Sem antecedente de consaguinidade ou história de O tratamento deve ser direcionado ao controle dos 
comprometimento neurológico na família. sintomas bem como recuperação funcional, melhora da qualidade 

Ao exame: discreta exoftalmia, ataxia e disdiadococinesia. de vida e prevenção de complicações e, quando possível, da 
1,2,5,6O eletroencefalograma evidenciou sinais raros sugestivos de progressão da doença.

atividade paroxística. À tomografia computadorizada de crânio 
chama atenção a presença de calcificações, envolvendo a cabeça do REFERÊNCIAS
núcleo caudado, globo pálido e putâmen, bilateralmente (Figura 1). 
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As manifestações clínicas ocorrem entre os 30 e 60 anos 
de idade. Os pacientes apresentam características típicas de uma 
doença degenerativa, com deterioração progressiva da cognição, 
disartria, sinais extrapiramidais, ataxia, perda de atividades 

2motoras, paralisia espástica simétrica, atetose e atrofia óptica.
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Figura 1. Tomografia Computadorizada de Crânio mostra 
calcificações envolvendo a cabeça do núcleo 
caudado, globo pálido e putâmen bilateralmente.
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