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Nome por lei Nome preferido

Data de nascimento Sexo Género Pronomes

Diagndstico primario
Leucoencefalopatia com envolvimento do tronco cerebral e da medula espinal e elevacdo do lactato cerebral
(LBSL) - também denominado deficiéncia de aspartil-tRNA sintetase mitocondrial

Diagndsticos secundarios

Medicamentos/Suplementos '] “Coquetel mitocondrial” (enumere os componentes e a dose)
Alergias
Especialidade Profissional de saude Numero de telefone

Atencdo primaria

Neurologia

Metabolismo

Informacdes genéticas

Farmacia

Reabilitacdao

Terapia ocupacional

Fisioterapia

Fonoaudiologia

Dieta/Nutricdo

Cuidados paliativos

Psicologia

Assisténcia social
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Informacgdes sobre a doenca

A leucoencefalopatia com envolvimento do tronco cerebral e da medula espinal e elevacdo do lactato cerebral
(LBSL, do inglés Leukoencephalopathy with Brainstem and Spinal Cord Involvement) é uma doenga
neuroldgica progressiva extremamente rara que afeta o cérebro e a medula. A LBSL é causada por mutagdes
no gene DARS2, que da instrugdes ao organismo para fabricar uma enzima chamada aspartil-tRNA sintetase
mitocondrial. Devido as mutacGes no DARS2, algumas partes do sistema nervoso ndao tém energia suficiente
para operar adequadamente, o que afeta sua funcdo e a producdo de mielina.

e TRAUMATISMO CRANIANO - Pacientes com LBSL s3o especialmente vulneraveis a sofrerem
consequéncias graves decorrentes de traumatismo craniano. Recomenda-se realizar uma avaliacdo
neuroldgica completa, deixar o paciente em observacdo prolongada e usar um baixo limiar para os exames
de imagem.

e QUADROS CLINICOS AGRAVANTES — Tome medidas preventivas sempre que possivel; caso contrdrio,
trate de maneira rapida e agressiva.

[JFebre [1Desidratacado [JJejum [ Hipertermia [ Hipotermia

e INFECCAO - Procure diligentemente a origem da febre ou dos sintomas sugestivos de infec¢do; trate
agressivamente.

e INTERAGCOES MEDICAMENTOSAS - E possivel que o paciente com LBSL esteja tomando “coquetéis
mitocondriais” (antioxidantes e aminoacidos de alta poténcia) que foram receitados sob medida para
suprir as necessidades metabdlicas. Consulte o farmacéutico e/ou médicos que estdo familiarizados com
doencas mitocondriais e seu tratamento. Talvez seja necessario realizar outros exames de laboratério.

e AVALIACOES - Os sinais vitais do paciente (sobretudo a temperatura corporal), resultados de analises de
laboratério, etc. podem estar fora do intervalo de referéncia. Pergunte sobre os valores basais e confie
no conhecimento dos pacientes/pais como sendo especialistas em seus préprios valores “normais”.

e RECUPERACAO PROLONGADA - A recuperacdo do paciente pode vir a demorar mais do que o esperado.
Faca planos para um impacto prolongado causado por cirurgia, anestesia, doenca, lesdes, quadros clinicos
agravantes (vide acima) e/ou mudanca na medicacgdo.

e INDICACOES E ACOMPANHAMENTO: o paciente deve ser orientado a marcar uma consulta de retorno
com seu médico de cuidados primarios, neurologista, e/ou especialista em metabolismo logo depois da
alta. Talvez seja necessario realizar exames de laboratdrio de acompanhamento. Consulte o terapeuta
ocupacional/fisioterapeuta conforme necessario. Indiqgue o paciente a novos especialistas conforme
necessario para completar a equipe de assisténcia.
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Sintomas frequentemente relatados (podem surgir ou piorar depois de um evento agravante)
[J Fadiga [J Problemas de mobilidade [0 Dor de cabeca

[l Esgotamento de energia [l Dificuldades de equilibrio [l Nistagmo
[] Intolerdncia ao calor/frio [l Disturbio da marcha [l Crises convulsivas
[1 Constipagao [1 Ataxia [l Neuropatia periférica
[] Disartria [] Espasticidade [0 Dor neuropatica
]

Extremidades frias
(sobretudo os pés)

Assinatura do profissional de saude

Nome do profissional de saude: Data:

Assinatura: NUmero de contato:
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