Síndrome de Lesch Nyhan: um relato de caso
[bookmark: _heading=h.gjdgxs][bookmark: _GoBack]Objetivo: Relatar um caso de síndrome de Lesch Nyhan (LNS). Relato do caso: Paciente, sexo masculino, 11 anos, iniciou acompanhamento médico aos 9 meses devido a “areia na fralda”. Evoluiu com atraso no desenvolvimento, movimentos anormais, alterações no padrão do sono, episódios de autoagressão e heteroagressividade, agitação psicomotora e déficit cognitivo. História pregressa de internação por cálculo renal. Exame neurológico demonstra paciente alerta, ativo, obediente a comandos, compreensivo, com emissão de sons inteligíveis, hipotônico, postura distônica de membros, movimentos coreoatetóticos e balísticos, ausência de espasticidade, reflexo cutâneo plantar extensor bilateral, deformidade em pés, contratura leve do tendão Aquileu. Tomografia computadorizada de crânio e ressonância magnética de encéfalo sem alterações; hemograma, função renal e eletrólitos sem alterações; ácido úrico elevado; presença de cristais de ácido úrico na urina rotina; ultrassom de rins e vias urinárias demonstrando nefrolitíase não obstrutiva à direita de pequenas dimensões, rim esquerdo com focos hiperecogênicos sem artefatos acústicos, podendo corresponder a cálculos. A história clínica e a presença de hiperuricemia sugerem um erro inato do metabolismo do ácido úrico. Foi então levantada a hipótese de LNS e solicitado teste genético, que evidenciou mutação do gene HPRT1, confirmando o diagnóstico de síndrome de Lesch Nyhan. Foram prescritos Fenobarbital, Piriciazina, vitamina D, Alopurinol, além encaminhamento para fisioterapia e fonoaudiologia. Conclusão: A LNS é caracterizada pela desordem no metabolismo da purina, gerada pela deficiência da enzima Hipoxantina-Guanina Fosforibosiltransferase (HPRT) devido a um defeito genético ligado ao X. A consequência dessa deficiência é a elevação na síntese de novo de purinas, o que aumenta a produção de ácido úrico, repercutindo em sintomas renais e articulares, além de envolver um variado espectro de anormalidade neurológicas e comportamentais. Por ter uma herança recessiva ligada ao X, o sexo masculino possui a preponderância dos diagnósticos. Considerando-se o cenário epidemiológico do caso, as manifestações clínicas, os exames laboratoriais e de imagem apresentados, além da confirmação pelo teste genético, o diagnóstico é ratificado.
