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� 80% origem genética. 

� Não têm cura.

� Crônicas, progressivas e degenerativas. 

� 75% afetam crianças.

� 30% morrem antes dos cinco anos de idade.

Importância
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A Doença CLN é uma Patologia de Progressão Rápida que 
Apresenta um Conjunto de Sintomas

• Caracterizada por manifestação de convulsões entre as idades de 2 e 4 anos no 
fenótipo clássico1

• Resulta em perda completa das habilidades cognitivas, função motora e visão

– A perda da visão ocorre com o avanço da doença2,3
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Referências: 1. Schulz A, et al. Biochim Biophys Acta. 2013;1832:1801-1806. 2. Mole SE, et al. 2001 Oct 10 [Updated 2013 Aug 1]. In: Pagon RA, et al., eds. GeneReviews. 3 Steinfeld R, et al. Am J Med 

Genet. 2002;112:347-354. 
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National Institutes of Health. Genetics Home Reference Handbook. http://ghr.nlm.nih.gov/handbook/inheritance.pdf. 
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A Doença CLN é uma Corrida Contra o Tempo

Declínio na Função Motora e da Linguagem1

Referência: 1. Nickel M, et al. Poster session presented at: The 12th Annual WORLD Symposium; February-March 2016; San Diego, CA.



O Atendimento Multidisciplinar Promove Melhor Acompanhamento 
Para Crianças com a Doença
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Referência: 1. Williams RE, et al. Poster session presented at: The 12th Annual WORLD Symposium; February-March 2016; San Diego, CA. 



Os Objetivos do Tratamento e a Progressão da Doença
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Especialistas observaram que reavaliar os objetivos e cuidados do tratamento é algo importante 
durante o curso da doença1

O tratamento específico da doença pode impactar positivamente a qualidade de vida da criança e da família1

Qualidade de 
Vida

Tratamento 
Médico

Tratamento no 
Final da Vida

Suporte Familiar

Manutenção da função para 

prolongar a QoL (qualidade de vida) 

conforme a progressão da doença

Tratamento de sintomas

Discussões precoces sobre 

como será o futuro

Apoio psicossocial

Apoio na transição

Manutenção da QoL conforme a progressão da doença

Tratamento contínuo de sintomas. 

Prevenção e tratamento de complicações 

(por ex.: respiratórias, imobilidade, nutricionais)

Implementação do conceito de cuidados paliativos com 
suporte multidisciplinar para o paciente, os pais e a família

Essas atividades se tornam mais importantes

Referência: 1. Williams RE, et al. Poster session presented at: The 12th Annual WORLD Symposium; February-March 2016; San Diego, CA. 

• No início da doença: Manter a função global da criança pelo maior tempo possível

• Fase tardia da doença: Manter a qualidade de vida e controle da dor
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AME Doença Rara
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� Tipo zero: 6 meses

� Tipo I: 24 meses

� Tipo II: 70% vivem até os 25 anos.

Expectativa de Vida

FV2
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OT, occupational therapist; PT, physical therapist; SMA, spinal muscular atrophy. Wang CH, et al; Participants of the International Conference on SMA Standard of Care. J Child Neurol. 2007;22:1027-1049 

Cuidado Multidisciplinar
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Conclusões

� Raras isoladas, mas frequentes em conjunto.

� Centros de referências.

� Exames diagnósticos.

� Tratamento multidisciplinar.

� Tratamento medicamentoso.

� Normas bem definidas. FV3
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