Vanishing White Matter disease: um relato de caso
[bookmark: _GoBack]Objetivo: Relatar um caso de leucoencefalopatia com substância branca evanescente (LSBE), também conhecida como “Vanishing White Matter disease” (VWMD). Relato do caso: Paciente do sexo feminino, 47 anos, procurou atendimento médico devido a suspeita de esclerose múltipla, por quadro de quedas, diminuição da força de membro inferior esquerdo, parestesia, episódios convulsivos e labilidade emocional, iniciado há mais de um ano. Em uso de Interferon Beta semanal, Dexametasona, vitamina D, Carbamazepina e Divalproato de sódio. Na avaliação neurológica, apresentava-se com tetraparesia, déficit cognitivo leve, afeto pseudobulbar, reflexos tendinosos profundos simétricos, piscamento lento, nistagmo optocinético alterado. Realizada ressonância magnética de encéfalo, que evidenciou alteração difusa da substância branca com degeneração cística associada, compatível com Vanishing White Matter e afilamento do corpo caloso sem captação; ressonância de coluna cervical, torácica e lombossacra sem alterações significativas; interrogou-se mononeurite múltipla de membros superiores e afecção miogênica de membros inferiores; estudo liquórico com esquistossomose, HTLV, cisticercose, VDRL, fungos e BAAR negativos; gram sem alterações, glicose 56mg/dl, proteínas 79mg/dl, leucócitos 2/mm3, hemácias 3/mm3, linfócitos 83%, polimorfonucleares 17%; eletroforese de proteínas sem alterações. Diante do quadro clínico progressivo, déficit cognitivo, tetraparesia, crises epilépticas, foi aventada hipótese de Doença da Substância Branca Evanescente. Foi solicitado teste genético, que evidenciou mutação patogênica em homozigose do gene EIF2B5 com troca do aminoácido arginina para histidina, confirmando a suspeita. Conclusão: A LSBE está associada à mutação de 5 genes relacionados ao eIF2B (eIF2B1-5), que confere fenótipos variados, com quadro neuropsiquiátrico espectral. A faixa etária mais comum são crianças entre 5 a 15 anos, porém o quadro também pode ter início desde o período neonatal até a vida adulta. A evolução com déficit motor pode representar uma variante intermediária. O diagnóstico requer alto grau de suspeição e, em um cenário clínico compatível, pode ser respaldado pela propedêutica de imagem (ressonância magnética) e/ou por teste genéticos moleculares. A raridade da condição dificulta pesquisas direcionadas ao tratamento e possíveis alvos terapêuticos, de modo que seu manejo ainda configura um desafio. 
