XANTOMATOSE
CEREBROTENDINOSA

0 QUE E?

A Xantomatose Cerebrotendinosa (CTX) e uma
doenca geneética rara causada pela auséncia de uma
enzima importante que a disfuncao leva ao acumulo
nocivo de colestanol, gordura derivada do colesterol,
em diferentes partes do corpo, como articulacdes, e
a formacéao de nodulos chamados xantomas.

A evolucédo da doenca pode se manifestar, ainda,
das seguintes formas: embacamento do cristalino,
levando a catarata infantil; ataxia progressiva, ou
seja, perda do controle dos movimentos musculares
e prejuizos no equilibrio; diarreia cronica; déficit
cognitivo e afetivo, retardo mental, nervosismo,
depressao e esquizofrenia.

A patologia e degenerativa, progressiva e de evolucao
lenta. Sua acdo no metabolismo de gordura afeta
outros sistemas e tecidos, causando envelhecimento
precoce dos o0ssos (osteoporose), do cora¢ao
(infarto), dos vasos sanguineos (aterosclerose),
deméncia e impedimento neuromuscular (ataxia
severa e tremores) e convulsdes. Em alguns casos, a
Xantomatose Cerebrotendinosa pode causar a morte.

O diagndstico da doenca em sua fase inicial e o
tratamento imediato s&o essenciais para um bom
prognostico do paciente.

Para mais informacdes acesse www.afag.org.br e grupo de Apoio
aos Pacientes de Xantomatose Cerebrotendinosa no facebook.




E tambeém:

Amarelamento na
pele e nos olhos
do bebé

Atraso no
desenvolvimento

COMO E FEITO 0
DIAGNOSTICO?

O diagnostico da CTX é base-
ado principalmente em acha-
dos clinicos, testes bioquimi-
cos, neuroimagem e analise
genetica.

xanthomatosis: a

Ossos frageis
Rigidez muscular
Retardamento
Incoordenacgao
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Catarata na

Acumulo de gordura
em alguns locais do
corpo, principalmente
no calcanhar

juventude

Tremor

Colesterol elevado
Alteracdes visuais
Pedras na vesicula

TEM TRATAMENTO?

A CTX tem tratamento e e
muito importante que se inicie
O mais rapido possivel apos o
diagnostico. O acido gqueno-
desoxicolico evita o acumulo
de colestanol por todo o cor-
po, que causa efeitos, as ve-
zes, irreversiveis e devastado-
res no organismo do doente.
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