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Paciente:  JULIA PONTES TEIXEIRA DOMINGUES Idade: 3

Trata-se de paciente de 3 anos e 11 meses, em acompanhamento neuropediatrico por diagnéstico de Lipofuscinose
Ceroide Neuronal tipo 7, confirmada por andlise do exoma (variante patogénica c.63-1G>A, em homozigose no intron 1
do gene MFSD8) — CID 10 E75.4.

Atualmente, Julia se encontra estavel clinicamente, em intervengdo multiprofissional com fonoaudiologia, fisioterapia,
psicologia e terapia ocupacional, apresenta marcha e fala esponténea, com alteracdo do equilibrio (ataxia) e da
motricidade fina, além de dificuldade de articulagdo das palavras (disartria), mantém alimentacdo exclusivamente por via
oral com bom ganho de peso e sem engasgos e retomou o controle esfincteriano.

Portanto, necessita manter, por tempo indeterminado, intervencdes multiprofissionais com fonoaudiologia, com aumento
da frequéncia para dois atendimentos semanais, além de fisioterapia motora, psicologia e terapia ocupacional, além de
mediador escolar, com o objetivo de auxiliar na interagdo social, participacdo social e na mobilidade nos espacgos da
escola, quando necessario.
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