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Editorial

Catarina Resende Oliveira
Centro de Neurociéncias e Biologia Celular, Faculdade de Medicina e HUC, Universidade de Coimbra.

Nas ultimas semanas foi noticia a construcao do primeiro atlas semantico do cérebro, resultado do traba-
lho efectuado por uma equipa de investigadores da Universidade da Califérnia, em Berkeley, liderada por Jack
Gallant. A originalidade do trabalho e o seu potencial impacto no entendimento dos circuitos e dreas cerebrais
activadas quando atribuimos um significado as palavras, mereceu-lhe a publicag¢do na revista Nature de 28 de
Abril de 2016.

Estes investigadores verificaram que ambos os hemisférios cerebrais estdo envolvidos na actividade de atri-
buir um significado as palavras que eram ouvidas pelos 7 voluntarios saudaveis que aceitaram participar no
estudo. Curiosamente cada conceito semantico estd representado em vdrias areas do cérebro, numa rede
complexa provavelmente associada a diferentes tipos de memoria. Embora tivessem encontrado diferencas
entre as respostas dadas pelos individuos, as semelhancas entre as dreas activadas pela audicao das mesmas
palavras em individuos diferentes eram tais que foi possivel desenhar o mapa semantico do cérebro.

Surgem de imediato novas perguntas cujas respostas permitirdo grandes avancos no conhecimento mais
profundo sobre o modo como o cérebro associa as palavras aos conceitos, ao seu significado, ou seja, a seman-
tica. Serd que se vao obter mapas semanticos idénticos em individuos com diferentes culturas, de diferentes
linguas, ou quando em vez de ouvirem contar uma histéria a lerem?

A possibilidade de descodificar os sinais obtidos em ressonancia magnética nuclear e a partir dai saber o
que o individuo esté a ouvir ou mesmo a pensar, abre grandes perspectivas para as situacdes clinicas em que
surgem problemas de comunicacdo. Se este é um uso que traz maior liberdade ao individuo, o que poderd ser
antecipado se for feito um perverso destes avancos do conhecimento sobre o modo como se atinge o signifi-
cado das palavras?

No declive do tempo os anos correm,
deslizam como a dgua, até que um dia
um possivel leitor pega num livro

ele

lé displicentemente,

por mero acaso e sem saber porqueé.

Lé e sorri.

Sorri da construgdo do verso que destoa
no seu diferente ouvido;

sorri dos termos que o poeta usou

onde os fungos do tempo deixaram cheiro a mofo...

Em Poema do Futuro
Anténio Gededao m

Correspondéncia:

Servico de Neurologia do CHUC

Centro de Neurociéncias e Biologia Celular
Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra
Rua Larga, 3004-504 COIMBRA
catarina.n.oliveira@gmail.com
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Miopatias genéticas com apresentacao na adolescéncia ou idade adulta:

diagnéstico na pratica clinica

Genetic myopathies presenting during adolescence or adulthood: diagnosis

in clinical practice

Simao Cruz

Médico, Interno de Formacao Especifica, Servico de Neurologia, Hospital Prof. Doutor Fernando Fonseca, E.PE., Amadora, Portugal.

Resumo

As miopatias genéticas sdo um grupo complexo de doencas neuromusculares. A crescente
descricao de novas alteragdes genéticas e de novos genes candidatos diminui a validade das
designacgdes nosoldgicas prévias baseadas em fenétipos clinicos concretos promovendo, ao
invés, a sua substituicao por termos que identificam a disfuncdo de determinadas proteinas
constituintes das fibras musculares e que frequentemente correspondem a espetros fenotipi-
cos extensos. O reconhecimento de fenétipos estd portanto a tornar-se progressivamente mais
complexo, o que justifica um esforco de sistematizacdo dos achados clinicos que inclua tam-
bém elementos fornecidos por exames auxiliares de diagnéstico.

Este artigo propoe um conjunto de fluxogramas diagnésticos que tém como ponto de par-
tida quatro padroes clinicos definidos: fraqueza muscular persistente, depois subdividido em
quatro padrdes topogréficos (cinturas, distal, escdpulo-peroneal, e ptose com ou sem oftalmo-
paresia); contraturas articulares precoces e proeminentes; intolerancia ao exercicio com ou
sem epis6dios de rabdomi6lise; miotonia clinica e/ou fraqueza muscular episédica. Excluem-
se desta discussao as miopatias adquiridas e concentra-se a andlise sobre as entidades que
podem apresentar-se na pratica clinica da Neurologia durante a adolescéncia ou na idade
adulta.

Estas propostas representam uma tentativa de sistematizacao do conhecimento atual sobre
a apresentacao clinica das miopatias genéticas e pretende-se que contribuam para a otimiza-
¢do do percurso diagndstico e da gestdo dos recursos disponiveis.

Abstract

Myopathies are a rather complex subject among neuromuscular disorders. The rapidly
increasing description of novel genetic findings and candidate genes prompts a replacement of
former phenotype-based definitions by more recent concepts stemming from specific muscle
protein dysfunction and its corresponding phenotypic spectrum. Identifying clinical pheno-
types is becoming increasingly more difficult and, therefore, sorting clinical features into a sys-
tematic approach that incorporates data from diagnostic tests is probably worthwhile.

In this text, some suggestions of diagnostic algorithms are made based on four specific clin-
ical patterns: persistent muscle weakness, then subdivided into four topographic patterns
(limb-girdle, distal, scapuloperoneal, and ptosis with or without ophthalmoplegia); early and
prominent joint contractures; exercise intolerance with or without episodes of rhabdomyoly-
sis; clinical myotonia and/or episodic muscle weakness.

With these proposals one intends to gather current knowledge on this topic and to promote
an easier and less expensive diagnostic process. Acquired myopathies are not discussed in the
following text and only those disorders often presenting undiagnosed during adolescence or
adulthood are herein analysed.

Informacgoes:

Artigo Original, publicado em
Sinapse, Volume 16, Ntimero 1,
Maio de 2016.

Versdo eletrénica em
www.spneurologia.com

© 2016 Sociedade Portuguesa
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Introducao

As miopatias genéticas sdo um grupo nosoldgico parti-
cularmente complexo dentro da vasta drea das doencas
neuromusculares. As descricoes de novas alteracoes gené-
ticas e de novos genes candidatos sucedem-se a um ritmo
acelerado que é potenciado pela utilizagdo cada vez mais
frequente das técnicas de "sequenciacdo de nova gera-
¢do". Assim, as designacgdes prévias de doencas baseadas
em fenétipos clinicos concretos (ex.: distrofia muscular
das cinturas tipo 1A) estdo a ser gradualmente substitui-
das por termos que identificam a disfun¢do de determina-
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das proteinas que constituem as fibras musculares e que,
na verdade, correspondem a um espetro fenotipico por
vezes extenso (ex.. Miotilinopatia). Nao obstante estas
consideracdes, a abordagem diagnéstica deve, provavel-
mente, continuar a assentar em elementos clinicos.
Todavia, o reconhecimento de fendtipos estd a tornar-se
progressivamente mais complexo, o que justifica iniciati-
vas de sistematizacdo que integrem elementos provenien-
tes de exames auxiliares de diagndéstico. Embora correndo
o risco de uma rapida desatualizacdo, este artigo propoe
um conjunto de fluxogramas diagndsticos assentes em
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padrdes clinicos definidos que visa compilar os dados
conhecidos sobre as miopatias genéticas mais comuns, de
forma a promover a obtencdo de um diagnéstico de uma
forma mais rdpida e mais racional na gestao de recursos.
Excluem-se da discussao final as miopatias adquiridas e
concentra-se a andlise sobre as entidades que podem
apresentar-se na prética clinica da Neurologia durante a
adolescéncia ou na idade adulta.

Desenvolvimento
1. Miopatia: diagnéstico sindromdtico e topogrifico inicial

Os sintomas principais que motivam a observacao
médica inicial de um doente com uma miopatia genética
correspondem tipicamente a, pelo menos, uma de trés
manifestacdes clinicas: fraqueza muscular fixa ou intermi-
tente, mialgias e intolerancia ao exercicio (com ou sem
rabdomiélise), e miotonia.

A fraqueza muscular pode, na maioria dos casos, ser
localizada ao musculo esquelético apenas pela apresenta-
¢do clinica. Habitualmente afeta os quatro membros e ndao
se acompanha de sinais piramidais, pelo que uma etiolo-
gia relacionada com o sistema nervoso central surge como
muito improvavel. Por outro lado, ndo existem tipicamen-
te sintomas ou sinais sensitivos o que putativamente
exclui uma origem nas raizes ou nervos periféricos. A fra-
queza muscular pode ser intermitente mas, nestes casos,
identificam-se frequentemente desencadeantes especifi-
cos e nao se coloca o diagnéstico diferencial com uma
doenca da juncao neuromuscular. Excegoes a esta afirma-
¢ao podem por vezes ser encontradas no grupo das
Miastenias Congénitas, uma vez que algumas destas enti-
dades (ex.: mutacdes no gene DOK7) podem ter apresen-
tacdes muito semelhantes as de uma miopatia. Outra
eventual excecdo pode ser a sindrome de Lambert-Eaton
devido ao atingimento precoce das cinturas e a frequente
auséncia de um claro carater flutuante e fatigavel da fra-
queza muscular. O grupo de doengas neuromusculares
que podem originar uma maior dificuldade no diagnosti-
co diferencial sindromético e topogréfico é o das doencas
do neurénio motor. Em idade pedidtrica, a Atrofia
Muscular Espinhal (AME) representa um importante diag-
nostico diferencial, sobretudo pelo envolvimento proemi-
nente dos segmentos proximais dos membros que classi-
camente se utiliza como indicador clinico de uma fraque-
za muscular de origem miopdtica. A AME distal, nas suas
multiplas entidades genéticas, pode também ter uma
apresentac¢ao idéntica a de uma miopatia distal. Na maio-
ria dos casos nos quais se contempla a possibilidade diag-
noéstica de uma miopatia, mas particularmente naqueles
em que os diagnésticos diferenciais topograficos nao
podem ser facilmente excluidos apenas com recurso a ele-
mentos clinicos, a Eletromiografia (EMG) pode assumir
um papel decisivo. Os estudos de conducdo nervosa sdo
frequentemente inconclusivos porque uma miopatia
pode cursar com diminuicdo da amplitude do potencial
de acao motor composto, da mesma forma que o faz uma
doenca do neurénio motor, uma radiculopatia, uma neu-
ropatia ou até a sindrome miasténica de Lambert-Eaton.
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As informacgdes fundamentais sdo habitualmente forneci-
das pelo estudo com agulha: se é verdade que nem sempre
sdo detetadas alteracdes com caracteristicas miopdticas
nos potenciais de acdo de unidade motora, este exame
permite frequentemente excluir pelo menos a existéncia
de alteracdes neurogénicas. A estimula¢do nervosa repeti-
tiva é essencial no diagnéstico diferencial com doencas da
juncao neuromuscular.

As mialgias sao um sintoma frequente e extremamente
inespecifico. Na auséncia de outras manifestacdes clinicas
associadas, as principais pistas para uma etiologia muscu-
lar sdo a ocorréncia de mioglobintria e de contraturas
musculares, particularmente quando existem desenca-
deantes especificos (ex.: exercicio).

Miotonia designa a dificuldade e atraso no relaxamen-
to muscular ap6és uma contracdo e é quase sempre uma
manifestacdo de uma doenca muscular. A Neuromiotonia,
uma sindrome com origem provavel nos axénios motores,
representa a principal exce¢do a esta regra ja que cursa
com pseudomiotonia, um fenémeno quase indistinguivel
da miotonia do ponto de vista clinico mas que exibe carac-
teristicamente uma pista semiolégica: ao contrdrio da ver-
dadeira miotonia, na neuromiotonia nao existe habitual-
mente miotonia de percussao.

2. Identificacdo de uma miopatia como provavelmente
genética

A anamnese e o exame fisico dos doentes com miopa-
tias fornecem frequentemente indicios decisivos que per-
mitem concluir que, na dicotomia "adquirida versus gené-
tica", o diagndstico mais provével reside no segundo
grupo. O mais decisivo dos dados anamnésicos ¢ a exis-
téncia de histéria familiar e, para o efeito, deve ter-se em
conta a possibilidade de uma consideravel heterogeneida-
de fenotipica intrafamiliar. A idade de inicio dos sintomas
pode também sugerir fortemente uma etiologia genética
se o inicio tiver sido congénito ou se tiver ocorrido na
infancia, na adolescéncia ou no inicio da idade adulta. A
evolucdo crénica e lentamente progressiva é também uma
caracteristica da maioria das miopatias genéticas, embora
existam importantes excecoes. As miopatias inflamatérias
ou secunddrias a fatores externos (ex.: firmacos) produ-
zem tipicamente uma evolucao clinica em semanas ou, no
méximo, em poucos meses. Neste grupo, destaca-se a
excecao da Miosite com Corpos de Inclusdo que se mani-
festa frequentemente com uma evolucao de alguns anos.

No exame fisico, existem vérios sinais que podem fazer
pressupor uma etiologia genética. A distribuicao da fra-
queza muscular é relativamente invaridvel nas miopatias
adquiridas e caracteriza-se por um envolvimento exclusi-
vo ou preferencial dos musculos proximais dos membros,
sem atingimento dos musculos cranianos, nomeadamen-
te dos musculos oculares extrinsecos ou faciais. A exce¢ao
mais notdvel é, mais uma vez, a Miosite com Corpos de
Inclusdao que produz um padrdo muito caracteristico,
expresso pelo atingimento seletivo, e por vezes considera-
velmente assimétrico, dos flexores longos dos dedos das
maos e, nos membros inferiores, do quadricipite (extensor
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do joelho), com relativa preservacdo do psoas (flexor da
anca). Outro sinal que habitualmente sugere uma etiolo-
gia genética é a existéncia de contraturas articulares ou
retragdes tendinosas. Raramente, as miopatias inflamato-
rias (nomeadamente a Dermatomiosite) na infancia
podem provocar atrofia muscular e contraturas articulares
consideraveis. Finalmente, a miotonia clinica é outro sinal
muito 1util nesta distingdo porque ocorre exclusivamente
em miopatias genéticas.

Além dos aspetos enumerados, é essencial em muitos
casos — particularmente quando o inicio ocorre na idade
adulta - rastrear eventuais etiologias de miopatias adqui-
ridas (ex.: firmacos, doencas autoimunes sistémicas,
doencas enddcrinas, desequilibrios i6nicos).

3. Diagnéstico etiolégico especifico
3.1. Elementos clinicos

A anamnese e o exame fisico fornecem habitualmente
elementos essenciais para o diagndstico especifico. A his-
téria familiar e a forma de transmissao podem ser dados
decisivos. E contudo fundamental ter em conta que,
mesmo perante uma miopatia genética, pode ndo existir
histéria familiar e este facto pode ter varias explicacdes,
nomeadamente uma origem verdadeiramente esporddica
ou a auséncia de familiares conhecidos. Além disso, é
necessdrio ter alguns cuidados especiais na pesquisa da
histéria familiar: questionar sobre a existéncia de consan-
guinidade parental e sobre a proveniéncia dos pais (a con-
sanguinidade pode ser desconhecida mas uma origem
comum numa localidade pouco povoada deve fazer sus-
peitar desta possibilidade); na doente do sexo feminino,
questionar sobre a existéncia de familiares do sexo mascu-
lino mortos no primeiro ano de vida (ex.: Miopatia
Miotubular) ou com incapacidade grave (ex.: Distrofia
Muscular de Duchenne); questionar sobre a existéncia de
outras possiveis manifestagdes miopdaticas ausentes no
doente em estudo, tendo em conta uma possivel variabili-
dade fenotipica intrafamiliar.

Outros elementos anamnésicos muito importantes no
diagnostico especifico sdo a idade de inicio e a forma de
evolucao dos sintomas (ex.: sintomas estaticos, incapaci-
dade precoce, progressao lenta). Quando se questiona os
doentes acerca de sintomas de fraqueza muscular devem
sugerir-se exemplos de atividades do quotidiano em que a
fraqueza de um determinado grupo muscular possa ser
sentida. O desenvolvimento motor e o desempenho fisico
na infancia e na adolescéncia sdo também pontos muito
importantes.

Em doentes com mialgias e intolerancia ao exercicio
como principais sintomas, deverd ainda questionar-se
especificamente sobre os fatores desencadeantes, como o
jejum, alguns tipos de alimentos e, particularmente, o tipo
de exercicio implicado: exercicio breve mas muito intenso
por oposicdo a exercicio de duracao mais longa e menor
intensidade. O “fenémeno da segunda vaga” (second wind
phenomenon) é descrito por alguns individuos com doen-
ca de McArdle e parece ser patognomonico desta doencga:
no inicio do exercicio, quando surgem os primeiros sinto-

Volume 16 | N.°1 | Maio de 2016

mas (fadiga e mialgias), se pararem ou reduzirem breve-
mente a intensidade da atividade, conseguem retomar o
exercicio num nivel idéntico ou superior ao prévio. Neste
grupo de miopatias deve ainda indagar-se sobre a ocor-
réncia de contraturas musculares e de alteracdes da colo-
ragdo da urina sugestivas de mioglobintria.

Nos doentes que referem sintomas sugestivos de mio-
tonia, é muito importante determinar os segmentos mais
afetados (pélpebras, maos e/ou membros inferiores), os
desencadeantes (ex.: frio, atividade stbita apds repouso
prolongado) e a existéncia de dor associada. Na fraqueza
episddica, a identificacdo dos desencadeantes também
pode ser decisiva.

O exame fisico deve ter alguns cuidados acrescidos aos
do exame neuroldgico geral. Antes da avaliacdo da forca
muscular, deve observar-se a amplitude méxima articular
através da mobilizagdo passiva ou ativa a favor da gravida-
de, de modo a identificar eventuais contraturas articulares
que possam sugerir diagnoésticos especificos. A forca mus-
cular dos membros deve ser avaliada contra a gravidade
em todos os segmentos. E também muito importante tes-
tar as principais acdes dos musculos axiais contra a gravi-
dade: flexdo e extensao do pescoco, e flexao e extensao do
tronco. Adicionalmente, a existéncia de atrofia ou hiper-
trofia de massas musculares concretas pode ser um valio-
so indicio diagnostico.

A existéncia de miotonia deve ser procurada no encer-
ramento palpebral, na flexdo dos dedos das maos e na fle-
xao dos dedos dos pés. Quando existe miotonia, deve
repetir-se vdrias vezes consecutivas o movimento de
forma a evidenciar um "fenémeno de aquecimento" (ou
seja, a miotonia melhora com movimentos sucessivos) ou
do seu oposto, uma miotonia paradoxal ou paramiotonia.
Deve também confirmar-se a existéncia de miotonia de
percussao.

Algumas miopatias tém aspetos faciais tipicos (ex.:
Distrofia Mioténica tipo 1, sindrome de Schwartz-Jampel)
e existem alteracdes morfolégicas que sugerem um inicio
congénito (ex.: palato em ogiva, face longa e estreita).
Existe ainda um fenémeno observédvel no exame fisico, e
por vezes descrito pelos doentes, que é patognoménico
das alteracdes no gene da Caveolina-3: o "fenémeno de
ondulacao" ou rippling (em musculos grandes, o relaxa-
mento apds contragdo ou, por vezes, a percussdo direta do
musculo desencadeiam movimentos de ondulacdo que
envolvem sequencialmente fibras musculares vizinhas e
que duram poucos segundos). A existéncia de cicatrizes
queléides ou de hiperqueratose folicular ("pele em casca
delaranja"), particularmente em doentes com contraturas
articulares proeminentes, pode sugerir o diagndstico de
miopatia associada aos genes do Colagénio VI (ex.:
Miopatia de Bethlem).

3.2. Exames auxiliares de diagnéstico
3.2.1. Exames laboratoriais

O doseamento sérico da creatina cinase (CK)'* é um
elemento ttil na fase inicial do processo diagndstico como

indicador de lesao das fibras musculares, embora seja
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pouco sensivel ou especifico para este efeito. A sua aplica-
¢do é mais valiosa no diagnéstico diferencial etiolégico,
uma vez que algumas entidades cursam tipicamente com
valores muito elevados (ex.: alteragdes nos genes da
Distrofina, da Disferlina ou dos Sarcoglicanos) enquanto
outras raramente produzem subida da concentracao deste
marcador (ex.: miopatias congénitas).

Em casos suspeitos de miopatias metabélicas genéticas
que se apresentam com episddios de mialgias, intoleran-
cia ao exercicio e eventualmente rabdomiélise, o "teste do
exercicio do antebraco" pode ser muito ttil na orientacao
do diagnéstico especifico’. Este teste consiste na colheita
de sangue venoso na fossa antecubital imediatamente
antes e ap6s 30-60 segundos de encerramento vigoroso da
mao. As colheitas repetem-se depois em varios momentos
ao longo dos 10 minutos de repouso que se seguem. O
protocolo de exercicio (nomeadamente a opcdo por uma
contragdo prolongada e mantida ou por contracdes breves
e sucessivas) e os momentos sugeridos para as colheitas
variam entre autores®®. Em cada colheita é realizado o
doseamento da amoénia e do lactato que servem como
controlos entre si. O padrdo de subida da concentragdo
sérica destes parametros pode sugerir disfuncées metab6-
licas especificas. A aplicacdo de isquemia local durante o
procedimento era um elemento cldssico deste teste. No
entanto, verificou-se mais recentemente que a auséncia
de isquemia ndo implica uma redug¢do do valor diagnésti-
co e diminui, por outro lado, o desconforto e o risco de
complicacoes’.

A carnitina e os seus ésteres com grupos acilo (acilcar-
nitinas) sdo componentes essenciais do metabolismo dos
4cidos gordos. Os defeitos na via da f-oxidacao dos acidos
gordos constituem coletivamente um importante grupo
de miopatias metabdlicas e o seu diagndstico pode ser
feito através do doseamento das acilcarnitinas em gota
seca®’.

3.2.2. Ressondncia Magnética Muscular

A Ressonancia Magnética (RM) muscular tem vindo a
assumir um papel de relevancia crescente no diagnéstico
das miopatias, representando atualmente um recurso de
enorme utilidade na selecdo de musculos adequados para
biopsia e na orientacao do estudo genético. As sequéncias
mais utilizadas no estudo das miopatias sdo T1 e STIR
(short tau inversion recovery): a primeira evidencia com
hipersinal a infiltracao adiposa dos musculos afetados
pelo processo degenerativo e a segunda suprime o sinal da
gordura, colocando em destaque a existéncia de edema,
ou seja, inflamacao. A aplicacdo deste exame ao diagnosti-
co das miopatias genéticas baseia-se no reconhecimento
de padrdes de atingimento seletivo de musculos concretos
em entidades especificas'. Os primeiros protocolos pre-
conizavam um estudo dirigido a uma regido anatémica
concreta, nomeadamente o membro inferior. Assim, os
padrdes imagiolégicos mais consistentemente descritos
baseiam-se nas alteracdes dos musculos da coxa e da
perna. No entanto, mais recentemente foram desenvolvi-
dos protocolos para o estudo de corpo inteiro que pare-
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cem acrescentar valor diagndstico sem aumentar signifi-
cativamente os custos ou a duracdo de cada exame'.

3.2.3. Biopsia muscular

O estudo histolégico do musculo esquelético’ obtido
por biopsia (percutdnea ou incisional) é desde ha varias
décadas um recurso muito importante no diagnéstico das
miopatias. As vdarias colora¢cdes permitem colocar em evi-
déncia alteracdes morfolégicas que podem sugerir diag-
nésticos especificos ou, pelo menos, limitar significativa-
mente as hipéteses em consideragdo. Adicionalmente, os
estudos imunohistoquimicos permitem detetar nas fibras
musculares o défice ou a acumulacao de proteinas especi-
ficas, podendo nesses casos sugerir diagndsticos concre-
tos. Finalmente, a andlise por microscopia eletrénica de
fragmentos selecionados de musculo esquelético pode
acrescentar informacoes determinantes. No entanto, o
tempo e os recursos implicados neste estudo frequente-
mente restringem a sua utilizagdo a casos selecionados.

3.2.4. Investigacdo cardiaca e da fungdo respiratéria

Considerando a ocorréncia de cardiomiopatia, de alte-
racoes da conducdo cardiaca e/ou de taquidisritmias em
diversas miopatias genéticas, o rastreio destas alteracoes
pode ser um dado muito util no diagnéstico diferencial
etiolégico. O atingimento precoce ou significativo dos
musculos respiratérios também pode ser observado em
vdrias entidades pelo que, a avaliacao de alguns parame-
tros funcionais concretos (ex.: capacidade vital forcada,
pressdo inspiratéria maxima e pressdo expiratdria méxi-
ma) pode assumir-se como um importante elemento
orientador.

4.Investigacao diagnéstica geral de uma miopatia genética

Tendo em conta a crescente heterogeneidade genética
descrita para determinados fenétipos, e apesar da grande
variabilidade fenotipica de diversas entidades, a apresen-
tagao clinica é necessariamente o ponto de partida para o
processo diagnoéstico. Nao obstante, os dados fornecidos
por exames auxiliares oferecem frequentemente um con-
tributo muito importante. O percurso ideal até ao diag-
noéstico definitivo é provavelmente aquele que termina
num resultado positivo no primeiro teste genético dirigi-
do. Nalgumas situacodes, talvez seja possivel atingir este
objetivo apenas com dados clinicos e com alguns elemen-
tos laboratoriais de facil acesso. Nos casos em que tal ndo
seja possivel, a RM muscular poderd revelar um padrao
tipico ou que permita pelo menos limitar as hipoteses
diagnoésticas. No minimo, oferecerd a possibilidade de
selecionar um musculo mais adequado para biopsia,
aumentando assim o rendimento diagndstico do estudo
histolégico. A RM muscular tem habitualmente a sua
maxima utilidade nas miopatias genéticas com fraqueza
muscular persistente e clinicamente detetdvel. Devido ao
seu cardter invasivo, a biopsia muscular deverd provavel-
mente ser realizada apenas quando os dados clinicos,
laboratoriais e imagiolégicos nao forem suficientemente
conclusivos. Quando a biopsia também ndo acrescenta
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elementos orientadores, a opcdo por um teste genético
Gnico e dirigido pode ndo ser razodvel. A figura 1 apresen-
ta uma proposta geral para a investigacao diagnoéstica de
uma miopatia genética, particularmente aplicdvel as mio-
patias com fraqueza muscular persistente e clinicamente
detetavel.

5. Padroes orientadores do diagnéstico

A organizacdo dos fenétipos das miopatias genéticas
em padroes clinicos concretos pode facilitar uma aborda-
gem diagnostica inclusiva e racional. Para a elaboracdo
dos fluxogramas que se seguem, foram consideradas qua-
tro formas de apresentagdo principais, distintas entre si
pelo tipo de manifestacdo mais proeminente: fraqueza
muscular, contraturas articulares, intolerancia ao exerci-
cio e/ou epis6dios de rabdomiélise, e miotonia e/ou fra-
queza muscular episédica. Todos os fluxogramas seguin-
tes tém como ponto de partida caracteristicas clinicas que
estabelecem diferengas fundamentais e partem depois
para aspetos mais especificos, por vezes recorrendo tam-
bém a elementos tteis dos exames auxiliares de diagnosti-
co, e terminando numa doenca muscular especifica con-
sistentemente descrita em associacdo com esse fenétipo.
As doencas sao identificadas nestes algoritmos pela pro-
teina estrutural ou funcionalmente deficitdria ou pelo
gene mutado, salvo pontuais excecdes. Logo abaixo, com

menor destaque, € indicado o ep6nimo ou a classificagao
nosolégica mais frequentemente atribuida a esse fenoti-
po. Sdo ainda fornecidas junto de cada diagnéstico, as
identificacbes numeradas das referéncias bibliograficas
que fundamentam a sua inclusdo nesse fluxograma.

5.1. Miopatias que tém como principal manifestacao fra-
queza muscular

Tendo como objetivo a organizacdo deste vasto grupo
de miopatias, considerou-se como ponto de partida o
padrdo topografico determinado pelo conjunto de miiscu-
los onde a fraqueza é mais precoce e mais significativa.
Embora existam outros elementos que podem ser consi-
deravelmente distintivos (ex.: cardiomiopatia ou arrit-
mias, fraqueza proeminente dos musculos faringeos ou
dos musculos respiratérios), raramente estes representam
as manifestacdes mais precoces ou mais significativas.
Além disso, encontram-se habitualmente nesses doentes
outros sinais proeminentes que remetem para um dos flu-
xogramas apresentados em seguida (ex.: fraqueza das cin-
turas ou escdpulo-peroneal) e, por sua vez, nesses esque-
mas surgem as principais caracteristicas que distinguem
cada miopatia, incluindo as manifestacdes acima mencio-
nadas.

Para o diagnostico diferencial das miopatias genéticas
que se manifestam sobretudo com fraqueza muscular

Sindrome clinica
com ou sem dados laboratoriais
[ex.: CK, teste de exercicio do antebraco, acilcarnitinas]

Permite formulagdo de diagndstico presuntivo nico?

I 4
Sim Néo
| B
} RM Muscular !

# \‘\
Y s .
/.-" ‘\\ A Ny
'.’-{/ \-‘4 Padrdo Indisponivel ou com
Positive Negativo Especifico alteracdes inespecificas

Sugestiva Inespecifica

Testes Genéticos sequenciais |
(por ordem de probabilidade) 1
}

Painéis de genes / Sequenciacdo
de exoma

Figura 1. Proposta geral para a investigagao diagndstica de uma miopatia genética, particularmente quando a principal manifestagao clinica é fraque-
za muscular. Abreviaturas: RM, ressonancia magnética.
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consideraram-se quatro padrdes topogréficos principais:
 Fraqueza predominante das cinturas (figuras 2, 3 e 4) — as
cinturas pélvica e escapular correspondem ao conjunto
dos musculos proximais dos membros inferiores e supe-
riores, respetivamente; a fraqueza é habitualmente simé-
trica; os musculos distais podem ser afetados mas geral-
mente em menor grau ou mais tardiamente; o atingi-
mento dos musculos cervicais é também comum,; trata-
se do padrdo topogréfico mais frequente nas miopatias e
portanto o menos especifico.

Fraqueza distal (figuras 5 e 6) — refere-se ao envolvimen-

to predominante dos miusculos distais dos membros
superiores ou inferiores; nos membros superiores
podem afetar sobretudo os flexores do punho e dedos ou
os extensores; nos membros inferiores podem envolver
principalmente os compartimentos anterior (dorsiflexo-
res do pé e hdlux) ou posterior da perna (flexores planta-
res do pé).

Fraqueza escapulo-peroneal (figura 7) — este padrao refe-
re-se a fraqueza combinada dos musculos periescapula-
res e proximais dos membros superiores e dos muisculos
do compartimento anterior da perna (dorsiflexores do

pé, nomeadamente tibial anterior); a fraqueza é frequen-
temente assimétrica.

* Ptose palpebral com ou sem Oftalmoparésia extrinseca
(figura 8).

5.2. Miopatias que tém como manifestacdo mais precoce
e proeminente contraturas articulares
Este grupo de miopatias genéticas (figura 9) inclui

vdrias entidades cujo fenétipo, embora apresente frequen-
temente outras manifesta¢des, é marcado pela ocorréncia
precoce de retracdes tendinosas proeminentes. Sao os
casos das vdrias entidades genéticas que produzem fené-
tipos Emery-Dreifuss ou da Miopatia de Bethlem, por
exemplo.

5.3. Miopatias que tém como principais manifestacoes a
intolerdncia ao exercicio e/ou episédios de rabdomidlise
Este ¢ um grupo numeroso de entidades com dificil dis-
tincdo clinica entre si mas que podem apresentar algumas
caracteristicas ou desencadeantes especificos que podem
orientar o diagndstico final (figura 10). Inclui principal-
mente as glicogenoses sem fraqueza muscular fixa e as
doencas da B-oxidagdo dos &cidos gordos, mas conta
ainda com outras miopatias que podem ocasionalmente
apresentar-se exclusivamente com estes sintomas.

5.4. Miopatias que tém como principais manifestacoes
miotonia clinica elou fraqueza muscular episédica

Este grupo inclui as entidades que se apresentam com
miotonia clinica e/ou fraqueza muscular episédica. No
subgrupo sem fraqueza muscular episédica, encontram-
se as denominadas "miotonias nao distréficas", produzi-
das por canalopatias, e as distrofias musculares com mio-
tonia (figura 11). No segundo subgrupo, o das entidades
com fraqueza muscular episédica com ou sem miotonia
associada, incluem-se as canalopatias musculares que
resultam nas "Paralisias Periédicas" e ainda a sindrome de
Andersen-Tawil (figura 12).

Figura 2. Proposta de fluxograma diagnéstico para as miopatias genéticas autossémicas dominantes que se apresentam com fraqueza muscular das
cinturas. Abreviaturas: HMERE, hereditary myopathy with early respiratory failure; LGMD, limb-girdle muscular distrophy, MFM, myofibrillar myopat-
hy, RM, ressonancia magnética; ZNF-9, zinc finger protein 9. Nota: os nimeros em indice indicam as referéncias bibliogréficas.
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Figura 3. Proposta de fluxograma diagnoéstico para as miopatias genéticas autossémicas recessivas que se apresentam com fraqueza muscular das
cinturas. Abreviaturas: CK, creatine kinase; LGMD, limb-girdle muscular distrophy, FKRP, Fukutin-related protein; MADD, multiple acyl-CoA dehydro-
genase deficiency; RM, ressonancia magnética. Nota: os nimeros em indice indicam as referéncias bibliogréficas.

Ligada ao X

- Sexo masculino

- Idade de inicio variavel (possivel
na idade adulta)

- Hipertrofia gemelar

- Cardiomiopatia

- CK muito elevada

- Biopsia (imunohistoquimica) util

- Marcha conservada na
adolescéncia

Distrofina
[Distrofia muscular
de Becker] 5°

- Sexo feminino

- Familiares do sexo masculino
com fendtipo de Duchenne ou
Becker

- Inicio habitualmente na idade
adulta

- Fragueza muscular pode ser
assimétrica

- Cardiomiopatia

- CK elevada

- Biopsia (imunohistoquimica) util

Distrofina
[Mulheres portadoras] %

- Sexo feminino

- Familiares do sexo masculino com
morte neonatal ou com fendtipo de
miopatia congénita com oftalmoparesia

- Idade de inicio variavel

- Fraqueza facial

- Fraqueza muscular pode ser assimétrica

- Pode haver assimetria do esqueleto
apendicular

- Biopsia sugestiva

Miotubularina
[Mulheres portadoras] 162
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Figura 4. Proposta de fluxograma diagnéstico para as miopatias genéticas ligadas ao X que se apresentam com fraqueza muscular das cinturas.
Abreviaturas: CK, creatine kinase. Nota: os nimeros em indice indicam as referéncias bibliograficas.
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Figura 5. Proposta de fluxograma diagndstico para as miopatias genéticas que se apresentam com fraqueza muscular de predominio distal antes dos

20 a 30 anos de idade. Abreviaturas: DMPK, dystrophia myotonica protein kinase; GNE, UDP-N-acetylglucosamine 2-epimerase/N-acetylmannosami-
ne kinase; MEM, myofibrillar myopathy, MInf, membros inferiores; MSup, membros superiores; MYH7, myosin heavy chain 7; RM, ressonancia mag-
nética. Nota: os nimeros em indice indicam as referéncias bibliograficas.

gnostico para as miopatias genéticas que se apresentam com fraqueza muscular de predominio distal ap6s o
30 a 40 anos de idade. Abreviaturas: MFM, myofibrillar myopathy, MInf, membros inferiores; MSup, membros superiores; RM, ressonancia magnét

; ZASP, Z-band alternatively spliced PDZ motif-containing protein. Legenda: * Os flexores profundos dos dedos também podem ter um atingimen-
ociadas a disfuncdo da "proteina contendo Valosina" (VCP, valosin-containg protein). Nota: os nimeros em indice

m as referéncias bibliograficas.

Figura 6. Proposta de fluxograma d

to proeminente nas miopatias as
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4dpulo-pero-
neal. Abreviaturas: Al, al-actin;, FHL-1, four-and-a-half LIM domain 1; HMERE hereditary myopathy with early respiratory failure; LAMP-2, lyso-
somal associated membrane protein 2; MEM, myofibrillar myopathy, MYH-7, myosin heavy chain 7, RM, ressonancia magnética; SMCHD1, structural
maintenance of chromosomes flexible hinge domain containing 1. Nota: os nimeros em indice indicam as referéncias bibliograficas.

Figura 8. Proposta de fluxograma diagnoéstico para as miopatias genéticas que se apresentam com ptose palpebral, com ou sem oftalmoparesia
extrinseca associada. Abreviaturas: AD, autossémica dominante; AR, autossémica reces: DMPK, dystrophia myotonica protein kinase; mtDNA,
ADN mitocondrial; nDNA, ADN nuclear; PABPN1, polyadenylate-binding protein nuclear 1; RM, ressonancia magnétic AD, short-chain acyl-CoA
dehydrogenase. Nota: os nimeros em indice indicam as referéncias bibliograficas.
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e proeminentes

Topografia das contracturas:

Flexdo do cotovelo, Aquiliano,
Coluna rigida
- Qutras: flexdo do punho e
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Topografia das contracturas:
Flexdo do cotovelo, Flexdo
do punho e dedos, Aquiliano

- Outras: coluna rigida

Outras caracteristicas:

- Fragueza muscular das
cinturas

- Atrofia: gliteo e adutores

Topografia das contracturas:
Flexdo do cotovelo,
Agquiliano, Ombro

QOutras caracteristicas:

- Padrdo de fraqueza
escapulo-peroneal

- Omoplata alada

- Sem cardiopatia

- Atrofia: bicipite braquial e rigida, anca posturais - Omoplata alada (frequente) - Biopsia inespecifica
gémeos - Disfonia - Sem cardiopatia o T
- Omoplata alada (comum) Outras caracteristicas: - Fraqueza facial (alguns) - R atil
- Cardiomiopatia e Arritmias - Queldides e cicatrizes atroficas - Omoplata alada
* - RM sugestiva - Envolvimento respiratdrio
2 T g (alguns)
- Cardiomiopatia e arritmias
- Biopsia atil
Lamina A/C ou Emerina Colagénio VI 1817 Calpaina-3 ACTA-1 5557

[Emery-Dreifuss] [Miopatia de Bethlem] [LGMD 2A] #+35

Figura 9. Proposta de fluxograma diagnéstico para as miopatias genéticas que se apresentam com contraturas articulares precoces e proeminentes.
Abreviaturas: ACTA1, a.I-actin; FHL-1, four-and-a-half LIM domain 1; LGMD, limb-girdle muscular dystrophy, RM, ressonancia magnética.
Nota: os nimeros em indice indicam as referéncias bibliograficas.

Figura 10. Proposta de fluxograma diagnéstico para as miopatias genéticas que se apresentam com intolerancia ao exercicio e/ou episédios de rab-
domidlise. Abreviaturas: AVC, acidente vascular cerebral; CPT II, carnitine palmitoyltransferase II, LCAD, long-chain acyl-CoA dehydrogenase; LCHAD,
long chain 3-hydroxyacyl-coenzyme A dehydrogenase deficiency, LDH, lactate dehydrogenase; MADA, myoadenilate deaminase; MADD, multiple acyl-
CoA dehydrogenase deficiency; MCAD, medium-chain acyl-CoA dehydrogenase; PFK, phosphofructokinase; PGAM, phosphoglycerate mutase; PGK,
phosphoglycerate kinase; PGM, phosphoglucomutase; PHK, phosphorylase b kinase; SCAD, short-chain acyl-CoA dehydrogenase; VLCAD, very long-
chain acyl-CoA dehydrogenase. Legenda: * Outras miopatias genéticas, como as miopatias mitocondriais ou algumas miopatias "estruturais” (ex.: dis-
ferlinopatias, distrofinopatias, altera¢des no gene da FKRP ou da Dinamina-2), também podem produzir mialgias e intolerancia ao exercicio proemi-
nentes, podendo mesmo ser os principais sintomas. Nota: os nimeros em indice indicam as referéncias bibliograficas.
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Figura 11. Proposta de fluxograma diagnéstico para as miopatias genéticas que se apresentam com miotonia detetdvel clinicamente. Abreviatur:
CLCN1, chloride voltage-gated channel 1, DMPK, dystrophia myotonica protein kinase; HSPG2, heparan sulfate proteoglycan 2; MInf, membros infe-
riores; MSup, membros superiores; PROMM, proximal myotonic myopathy, SCN4A, sodium voltage-gated channel alpha subunit 4; ZNF-9, zinc fin-

ger protein 9. Nota: os nimeros em indice indicam as referéncias bibliograficas.

Figura 12. Proposta de fluxograma diagndstico para as miopatias genéticas que se apresentam com fraqueza muscular episddica, n ou sem mio-
tonia associada. Abreviaturas: CACNALS, calcium voltage-gated channel subunit alphals; CLCN1, chloride voltage-gated channel 1; ECG, eletrocar-
diograma; KCNJ2, potassium voltage-gated channel subfamily ] member 2; MInf, membros inferiores; MSup, membros superiores; SCN4A, sodium
voltage-gated channel alpha subunit 4. Nota: os nimeros em indice indicam as referéncias bibliogréficas.
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Conclusao

Uma abordagem fundada em padroes clinicos defini-

dos e em elementos semiolégicos concretos, integrando
ainda dados provenientes de exames auxiliares de diag-
nostico, é provavelmente uma forma racional de orientar a
investigacdo diagnoéstica de uma miopatia genética. Este

ot

(2]
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Resumo

Introducdo: A sindrome corticobasal é uma constelacdo peculiar de sinais neurolégicos
resultantes de disfuncdo assimétrica de areas corticais de predominio frontoparietal e respeti-
vas conexdes com os ntcleos da base. Ainda que a correlagao clinico-patolégica mais cldssica
se estabeleca com a degenerescéncia corticobasal, a sindrome corticobasal tem sido descrita
noutras doencas neurodegenerativas. Os novos critérios de diagnéstico de degenerescéncia
corticobasal de 2013 propdem uma operacionalizacdo mais objetiva dos parametros clinicos,
contribuindo para a clarificacao do diagndstico de ambas as entidades.

Objetivos: Descri¢ao do perfil clinico e etioldgico dos doentes com sindrome corticobasal
seguidos numa consulta de deméncia, de acordo com os critérios citados.

Metodologia: Estudo retrospetivo dos doentes com sindrome corticobasal (provavel ou
possivel) a partir da base de dados da consulta de Deméncias do Centro Hospitalar e
Universitario de Coimbra. Caracterizacao clinica, laboratorial, imagioldgica, genética e anato-
mopatolégica. Classificacdo nosoldgica da sindrome corticobasal, de acordo com as categorias
de diagnéstico clinico possivel, provavel e definitivo.

Resultados: Foram identificados 17 doentes com critérios clinicos de sindrome corticoba-
sal, o que corresponde a 0.86% de um total de 1978 casos. A idade média de inicio dos sintomas
foi 62 anos e o tempo médio de seguimento na consulta foi 4.8 anos. Na primeira consulta, 80%
dos doentes ja manifestava sinais do espectro da sindrome corticobasal. As apresenta¢des mais
frequentes foram afasia, apraxia e sindrome bradicinético-rigida assimétrica (23.5%, cada). A
maioria dos doentes apresentava um perfil neuropsicolégico de disfung¢ao cortical de predomi-
nio esquerdo (64%). No decurso da evolucao, a apraxia foi o sinal cortical mais frequente (83%)
e bradicinésia/rigidez foi a manifestagdo extrapiramidal mais frequente (71%). Os principais
diagnosticos clinicos foram a degenerescéncia corticobasal em 8 casos (47%) e a deméncia
frontotemporal por mutacao no gene da progranulina em 23%, pertencendo 3 destes 4 casos a
uma mesma familia. Os restantes casos correspondiam a doenga de Alzheimer (12%) e casos
isolados de doenga de Creutzfeldt-Jakob esporéddica, deméncia com corpos de Lewy e parkin-
sonismo atipico.

Discussao/Conclusdes: A sindrome corticobasal é uma apresentagdo rara na consulta de
demeéncia. O diagnéstico clinico mais frequente foi a degenerescéncia corticobasal, seguido da
degenerescéncia lobar frontotemporal por mutagdes do gene da progranulina. A investigacdo
diagnéstica dos casos de sindrome corticobasal poderd ser especialmente vantajosa perante a
disponibilidade futura de terapéuticas dirigidas a degenerescéncia associada a proteina tau.

Abstract

Introduction: Corticobasal syndrome is a peculiar constellation of neurological signs caused
by asymmetric dysfunction of frontoparietal cortical areas and their networks with basal gan-
glia. Although corticobasal degeneration classically correlates to corticobasal syndrome, this
syndrome has been described in association with other neurodegenerative disorders. The latest
2013 diagnostic criteria for corticobasal degeneration propose a more objective handling of clin-
ical items, helping to clarify the diagnosis of both entities.

Objective: Evaluation of the clinical and etiological profile of corticobasal syndrome patients
seen in a dementia outpatient clinic, according to the mentioned criteria.

Methods: Retrospective study of corticobasal syndrome patients (probable or possible) from
the Dementia Outpatient Clinic database of Coimbra University Hospitals. Clinical, laboratori-
al, neuroimaging, genetics and pathological description. Nosological classification according to
possible, probable and definite clinical diagnosis categories.

Results: We identified 17 patients with features of corticobasal syndrome, representing 0.86%
from 1978 dementia cases included in our database. The mean age at symptoms onset and fol-
low-up duration were 62 years and 4.8 years, respectively. At the initial visit, 80% of patients
already exhibited features of corticobasal syndrome, namely aphasia, limb apraxia and limb
rigidity/bradykinesia (23.5% each) as the most prevalent. The majority of patients displayed
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Introducdo

A sindrome corticobasal é uma constelacao peculiar de
sinais neurolégicos, corticais e extrapiramidais, cuja
emergéncia enquanto conceito clinico é indissocidvel da
histéria da degenerescéncia corticobasal, entidade patolé-
gica a que se encontra classicamente associada.

Em 1967, Rebeiz, Kolodny e Richardson descreveram 3
doentes, de idades compreendidas entre os 59 e os 65
anos, com um quadro clinico progressivo e assimétrico de
bradicinésia, rigidez, apraxia e movimentos involuntérios
compativeis com o que mais tarde se viria a designar por
fenémeno de “membro fantasma”**3, O estudo neuropa-
tolégico postmortem revelaria uma marcada atrofia corti-
cal de predominio frontal e parietal, com evidéncia
microscépica de perda neuronal no cértex cerebral e pre-
senca de neurénios balonizados, que ndo coravam com
quaisquer dos métodos de coloracdo disponiveis na
época, e ainda evidéncia de perda neuronal na substantia
nigra e nos nucleos dentados do cerebelo. Face a este con-
junto de alteracdes neuropatolégicas, os autores adopta-
ram a expressdo “degenerescéncia corticodentatonigrica
com acromasia neuronal” para denominar a entidade
recém-descrita.

Em 1989, Gibb, Luthert e Marsden apresentaram 3
doentes com caracteristicas clinicas e patolégicas seme-
lhantes aos descritos por Rebeiz et al., introduzindo o
termo “degenerescéncia corticobasal” (DCB) no léxico da
patologia neurodegenerativa®.

No entanto, outros relatos clinicopatolégicos vieram
demonstrar ndo apenas que a fenomenologia original-
mente descrita por Rebeiz et al. se pode associar a diversas
entidades patoldgicas, como o inverso também se verifica,
ou seja, as mesmas caracteristicas patolégicas evidencia-
das nesses doentes podem manifestar-se por diferentes
sindromes clinicas. Assim nasceu o conceito de sindrome
corticobasal (SCB) - entidade semioldgica —, diverso do
conceito de degenerescéncia corticobasal (DCB) — entida-
de anatomopatoldgica’.

O conhecimento acerca da DCB foi-se expandindo ao
longo das décadas, sendo que nos critérios de diagndéstico
neuropatolégico mais recentes a ténica é colocada na pre-
senca de inclusdes tau-positivas nos neurénios e células
da glia corticais e estriatais, para além de evocar os acha-
dos previamente descritos de perda neuronal focal corti-
cal e nigrica e a presenca de neurénios balonizados

Volume 16 | N.°6 | Maio de 2016

signs of left cortical dysfunction according to the neuropsychological evaluation (64%). During
disease progression, apraxia was the most frequent cortical sign (83%) and limb
rigidity/bradykinesia was the most frequent extrapyramidal feature (71%). Foremost clinical
diagnosis were corticobasal degeneration in 9 patients (47%) and frontotemporal dementia with
progranulin gene mutation in 23%, where 3 out of 4 cases belong to the same family. The remain-
ing patients were diagnosed with Alzheimer’s disease (12%) or were single cases of sporadic
Creutzfeldt-Jakob disease, Lewy bodies’ dementia and atypical parkinsonism.

Discussion/Conclusions: Corticobasal syndrome is uncommon in our dementia outpatient
clinic population. Corticobasal degeneration was the most frequent clinical diagnosis, followed
by frontotemporal lobar degeneration with progranulin gene mutations. Diagnostic searching of
corticobasal syndrome may be valuable when facing the availability of new therapies targeting
protein tau degeneration in a near future.

(Dickson er al, 2002)°. Assim, esta entidade patoldgica
classifica-se actualmente como uma taupatia.

Outras taupatias frequentemente associadas a fenome-
nologia da SCB s3o a paralisia supranuclear progressiva
(PSP)?, a doenca de Pick”® (agora compreendida no espec-
tro mais lato da degenerescéncia lobar frontotemporal -
DLFT), as formas hereditarias de DFLT associadas a muta-
coes no gene da proteina tau associada aos microtibulos
(MAPT)® e a doenca de Alzheimer (DA)"®. H4 também des-
cricoes na literatura da mesma clinica em casos com pato-
logia nao associada a proteina tau, nomeadamente
deméncia com corpos de Lewy’, doenca de Creutzfeldt-
Jakob’ e, mais recentemente, outros casos de DLFT com
mutagdo no gene da progranulina (PRGN)'*"! ou expansao
no gene C9orf72". Num estudo de revisdo de 4 séries ana-
tomopatolégicas de doentes que se apresentaram com cli-
nica de SCB (n=83), publicado em 2007, o diagnéstico
patolégico de DCB foi confirmado em 55% dos casos,
seguido de outras taupatias em 28% e outras patologias
nao-tau nos restantes casos. Nessa mesma populacdo, ndo
foi encontrado qualquer caso de DLFT associada a muta-
¢oes dos genes MAPT ou PGRN".

A relacao entre SCB e DCB é complexa no ambito estri-
tamente clinico uma vez que a correlacdo com os resulta-
dos neuropatolégicos se tem demonstrado relativamente
modesta: o diagnéstico clinico de SCB apresenta um valor
preditivo positivo de 23.8% para o diagnéstico de DCB e de
69% para o diagnéstico de taupatia em geral®. No sentido
de dar resposta a esta necessidade de melhorar a estan-
dardizacdo da fenomenologia clinica e assim contribuir
para um diagnostico clinico antemortem mais rigoroso,
em 2013 um grupo de especialistas em Neurologia do
Comportamento,
Movimento reviram os critérios de diagnéstico de DCB™.
Nestes novos critérios propde-se uma operacionalizagao
mais objetiva dos parametros fenomenolégicos de SCB e
de DCB, de acordo com os graus de certeza habitualmen-
te considerados em critérios de diagnéstico de doencas
degenerativas (possivel, provdvel, definitivo). Assim, para
o diagnéstico de “SCB possivel” € suficiente 1 sinal extra-
piramidal em associacdo com 1 sinal cortical. No entanto,
para que se atinja a certeza de diagndstico de “SCB prova-
vel” serd necessdria uma apresentacao assimétrica de 2 ou
mais sinais extrapiramidais (bradicinésia/rigidez apendi-
cular, distonia de membro(s) ou mioclonias reflexas na
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mesma localizagdo) bem como 2 ou mais sinais corticais
(apraxia oro-buco-facial/apendicular, defeito de sensibili-

dade cortical ou fenémeno de alien limb) (tabela I).

Tabela I. Sindromes clinicas associados as alteracdes patologi-
cas da degenerescéncia corticobasal, propostos por Armstrong

M]J et al’
Sindrome Caracteristicas
Apresentacdo assimétrica de 2 de:
a) Acinésia ou rigidezappendicular,
b) Distonia de membro(s),
Sindrome ¢) Mioclonias reflexas no(s) membro(s)
corticobasal e2de:
provdvel d) Apraxia de membro(s) ou orobucal,
e) Defeito de sensibilidade cortical,
f) Fenémeno de alien limb (“membro
fantasma”).
Apresentacado (pode ser simétrica)
de 1 de:
a) Acinésia ou rigidez appendicular,
. b) Distonia de membro(s)
Sindrome : . ;
corticobasal 6c))ll\/(lllgclonlas reflexas no(s) membro(s)
possivel d) Apraxia de membro(s) ou orobucal,
e) Defeito de sensibilidade cortical,
f) Fenémeno de alien limb (“membro
fantasma”).
2 de:
Sindrome frontal a) Defeito executivo,
espacial / b) Alteracoes do comportamento ou
comportamental personalidade,
c) Disfuncao visuoespacial.
Discurso arduo, agramatical e pelo
. . menos 1 de:
A]rf?’srigﬁcrlogresswa a) Compromisso da compreensao gra-
5 ariante néo matical/frasica com compreensao
fluente / de palavras isoladas relativamente
agramatical conservada,
8 b) Producao de discurso hesitante, dis-
torcida (apraxia do discurso).
3 de:
a) Acinésia ou rigidez, axial ou apendi-
. cular simétrica,
SZ’iZ;’gIZZf de b) Instabilidade postural ou quedas,
?u ranuclear c) Incontinéncia urindria,
rf)} ressiva d) Alteragdes comportamentais,
prog e) Parésia supranuclear do olhar verti-
cal ou diminuicao da velocidade das
sacadas verticais.

Tabela Il. Critérios de diagnodstico de degenerescéncia corticobasal.®

Relativamente ao diagnéstico etiolégico especifico de
DCB, o grau de certeza definitivo é definido pela presen-
ca de achados anatomopatolégicos postmortem idénti-
cos aos descritos por Rebeiz et al. Os critérios de “DCB
provavel” requerem a presenca de “SCB provavel” ou
outra sindrome clinico permitido (sindrome frontal
espacial/comportamental ou afasia progressiva nao
fluente, associados a 1 sinal de SCB, conforme assinalado
na alinea 2) da tabela II), num individuo de idade maior
ou igual a 50 anos, na auséncia de histéria familiar e na
auséncia de qualquer evidéncia clinica, laboratorial ou
imagiolégica que sugira outro diagnoéstico (tabelas III).
Por sua vez, os critérios de “DCB possivel” sdo mais flexi-
veis, permitindo a existéncia de histéria familiar e de
mutacoes no gene MAPT. Deste modo, o diagndstico cli-
nico de “DCB possivel” pode compreender taupatias dis-
tintas da DCB.

Objetivo

Caracterizacao do perfil clinico dos doentes com SCB
identificados numa consulta de deméncia e respetiva clas-
sificacdo fenomenoldgica e etiolgica de acordo com os
critérios de diagnéstico mais recentes.

Metodologia

Estudo retrospetivo dos doentes com SCB (provavel ou
possivel) a partir da base de dados da Consulta de
Deméncias do Centro Hospitalar e Universitdrio de
Coimbra (CHUC). Caracterizacdo clinica, laboratorial,
imagiolégica, genética e anatomopatolégica mediante
revisdo do processo clinico. Classificacdo nosolégica dos
casos de SCB, de acordo com as categorias de diagnoéstico
clinico possivel, provével e definitivo. Para efeitos de apli-
cacdo dos critérios, considerou-se que um sinal estava
presente sempre que fosse registado no processo clinico,
em qualquer momento do seguimento clinico e evolucao
da doencga.

esporddica provavel

Degenerescéncia corticobasal

Degenerescéncia corticobasal
possivel

Apresentagdo

Inicio insidioso
e progressao gradual

Inicio insidioso
e progressdo gradual

anos

Duragao minima dos sintomas, 1

1

Idade de inicio, anos

=50

Sem limite inferior

Historia familiar

Critério de exclusao

(2 ou mais parentes)

Permitida

1) Sindrome Corticobasal provdvel

ou
2) Sindrome frontal espacial/comportamental
ou afasia progressiva primdria, variante ndo

1) Sindrome Corticobasal possivel

ou
2) Sindrome frontal espacial/comportamental
ou afasia progressiva primdria, variante nao

Fenétipos permitidos fluente/agramatical

Corticobasal (a-f)

epelo menos 1 caracteristica de Sindrome

fluente/agramatical

=]

3) Sindrome de paralisia supranuclear pro-
gressiva

e pelo menos 1 caracteristica de Sindrome

Corticobasal (b-f)

Mutagdo genética afectando Critério de exclusio

a proteina tau (ex.°, MAPT)

Permitida

Sinapse

Maio de 2016 | N.°1 | Volume 16



Tabela Ill. Critérios de diagnéstico de exclusdo de degenerescéncia corticobasal (provéavel ou possivel).®

Evidéncia de
Demeéncia com corpos de Lewy

Tremor de repouso parkinsénico cldssico a 4-Hz

ou resposta terapéutica a levodopa excelente e sustentada

ou alucinagoes

Evidéncia de
Atrofia de miuiltiplos sistemas

Disautonomia

ou sinais cerebelosos proeminentes

Evidéncia de
Esclerose lateral amiotréfica

Sinais de 1° neuronio e sinais de 2° neurénio

Afasia progressiva primdria,
variante semdntica ou logopénica

Lesao estrutural sugestiva de causa focal

Evidéncia de
Degenerescéncia lobar frontotemporal
de patologia ndo-tau

Mutacgdo do gene PGRN ou niveis de progranulinémia reduzidos

ou mutagoes TDP-43
ou mutacoes FUS

Evidéncia de
Doenga de Alzheimer

Razao Ap42/tau reduzida no LCR

ou PiB-PET positivo

ou mutacdo dos genes PSEN1, PSEN2 e APP

Resultados

entre o inicio dos sintomas e a primeira consulta foi de 2

De uma populacao de 1978 doentes foram identifica-

dos 17 doentes com critérios clinicos de SCB, o que corres-

ponde a 0.86% dos casos. Observou-se um discreto predo-

minio do género feminino (58%). A idade média de inicio

dos sintomas foi de 62 anos, o tempo médio decorrido

anos e o tempo de seguimento médio na consulta foi de
4.8 anos, tendo 10/17 doentes falecido (média de tempo
de seguimento na consulta de 3.9 anos).

Na primeira consulta, 80% dos doentes ja manifestava
sinais do espectro da SCB (tabela IV). As apresentacdes

Tabela IV. Dados demograficos e clinicos da amostra. Legenda: M, masculino; E feminino; ¥, Falecido. Nota: na coluna

“Apresentacao clinica” as manifestagdes estdao organizadas por ordem de relevancia clinica no respectivo doente.

Doente Género Inicio dos sinto- | Inicio dos sintomas Apresentacio clinica Evolucdo na consulta
mas (anos) - consulta (anos) na consulta (anos)
A M 65 3 Br?dlcmesm/ rigidez 3
Alteracoes do comportamento
B F 70 0.25 Afasia progressiva nao fluente 24
Bradicinésia/rigidez
C M 50 3 Defeito visuo-espacial 59
Defeito mnésico
D F 60 1 Apraxia 5
Afasia progressiva ndo fluente
E F 67 1 Apraxia 1
Bradicinésia/rigidez
F F 70 3 Afasia progressiva nao fluente 24
61 3 Apraxia 1%
Defeito mnésico
H M 71 2 Afasia progressiva nao fluente 5
Apraxia
Defeito visuo-espacial
I F 57 5 Defeito mnésico 1
Defeito executivo
Apraxia
J M 42 1 Sindrome de Gerstmann 4
Bradicinésia/rigidez
K F 49 3 Defeito mnésico 10
Defeito visuo-espacial
k
L F s 3 semanas Sindrome de Balint 1.5%
M F 67 1 Afasia progressiva nao fluente 67
N F 65 1 Apraxia 13
o F 53 3 Defeito cognitivo global 3
P M 51 1 Bradlcu}esm{ rigidez 11
Distonia
Bradicinésia/rigidez
Q M 82 2 Alucinacoes 1.5%
Média --- 62 2 --- 4.8
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mais frequentes foram a afasia progressiva nao fluente ou
APNE a apraxia e a sindrome bradicinético-rigida, cada
um dos quadros com uma prevaléncia idéntica de 23.5%
(gréfico 1). No que se refere ao subgrupo de APNF (n=4), os
diagnésticos etiolégicos obtidos foram de “DCB provével”
(n=1), “DCB possivel” (n=2) e de “Exclusdao de DCB” (n=1,

Grafico 1. Defeito neurolégico predominante na primeira consulta.

caso de DFLT por mutac¢do no gene PGRN). No subgrupo
que se manifestou inicialmente por apraxia, os diagnosti-
cos finais foram de “DCB provével” (n=1), “DCB possivel”
(n=2) e de “Exclusao de DCB” (n=1, caso de Doenca de
Creutzfeldt-Jakob). Por fim, o grupo dominado por um
quadro acinético-rigido viria a corresponder a 1 caso de
“DCB provavel” e 3 casos de “Exclusdao de DCB” (DFLT por
mutagdo no gene da PGRN - n=1; Parkinsonismo atipico —
n=1; Deméncia com corpos de Lewy — n=1). A avaliacdo
neuropsicolégica definiu dois padrdes de disfuncao
hemisférica, esquerdo e direito. O esquerdo (64%), presen-
te em 11 doentes, traduziu-se essencialmente por afasia,
apraxia e/ou fenémeno de alien limb do hemicorpo direi-
to. Destacamos o caso J, que se apresentou com incapaci-
dade para a escrita, explicada por apraxia e distonia do
membro superior direito, e apresentava também digitoag-
nosia, acalculia e disgrafia (sindrome de Gerstmann par-
cial). O grupo de disfuncao cortical de predominio direito
(36%) associava defeito da sensibilidade cortical, apraxia
e/ou fenémeno de alien limb do hemicorpo esquerdo.

No decurso da evolugdo clinica, os diversos doentes
foram associando sinais corticais e/ou extrapiramidais. A
investigacdo complementar efetuada incluiu: avaliacdo
neuropsicolégica (n=17), biomarcadores de liquido cefa-
lorraquidiano [(LCR) n=8], TC cranio-encefdlica (n=17),
RM cranio-encefdlica (n=8), SPECT cerebral (n=10), estu-
dos genéticos (n=7) e exame anatomopatolégico (n=2). De
acordo com os critérios referidos, foi possivel identificar 8
doentes com “SCB provavel” e 9 com “SCB possivel”. Em
ambos os grupos, a proporcdo entre casos de DCB vs.
outras doencas neurodegenerativas foi equivalente.

A figura 1 ilustra a correlagdo clinico-etiolégica patente
na nossa amostra, podendo verificar-se que o diagnéstico
clinico mais frequente foi efetivamente o de DCB, com
uma prevaléncia de 47% (8/17 casos). Dos 4 doentes com
“DCB provavel”, 3 manifestavam dois ou mais sinais corti-
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Figura 1. Correlagao clinico-etioldgica na amostra estudada.

cais em associacdo a dois ou mais sinais extrapiramidais,
conforme exigido pelos critérios de diagnoéstico (casos A,
N e 0). Destacamos o caso E, que associava uma afasia
progressiva ndo fluente a um sinal cortical e um sinal
extrapiramidal (sindrome clinica contemplada nos crité-
rios de DCB provével), mas foi necessario excluir a presen-
¢a de envolvimento do neurénio periférico por eletromio-
grafia, uma vez que o diagndstico de esclerose lateral
amiotréfica concomitante seria critério de exclusao para
DCB. Neste caso, o estudo bioquimico do LCR revelou
niveis elevados de proteina tau e proteina tau fosforilada,
e um valor de beta-amiléide normal. Neste grupo, os exa-
mes de imagem estrutural (TC CE e RM CE) revelaram
atrofia corticosubcortical assimétrica de predominio fron-
toparietotemporal. O SPECT cerebral evidenciou sinais de
hipoperfusido cerebral nas mesmas regioes.

Relativamente a categoria de diagnéstico de “DCB pos-
sivel”, 4 doentes (D, F, G e M) cumpriam os critérios ope-
racionalizados. Realcamos a doente D, pois constituia um
caso de SCB provéavel (=2 sinais corticais + =2 sinais extra-
piramidais) mas apresentava histéria familiar idéntica em
2 familiares, um critério de exclusdo a classificacdo como
“DCB provével". Dada a normalidade dos biomarcadores
de LCR e a auséncia de mutacdes nos genes PGRN, MAPT
e SQSTM1I ou de expansdo no gene C9orf72, este caso foi
classificado como “DCB possivel”.

No que se refere ao diagndstico etiolégico nos 9 doen-
tes que apresentavam critérios de “Exclusdao de DCB”, 4
obedeciam a critérios de diagnéstico definitivo para
Demeéncia Frontotemporal (DFT), sendo esta a situagdo
dominante neste subgrupo (23% da amostra). Os casos B,
C e I pertencem a uma familia com antecedentes de sin-
drome demencial de transmissdo autossémica dominante
associado a mutacao ¢.900_901dupGT, p.Ser301Cysfs*61
no exdo 9 do gene da progranulina (PGRN), resultando
num fenémeno de haploinsuficiéncia'. Esta familia apre-
senta uma clinica relativamente estereotipada com dis-
funcdo cognitiva/neuropsicolégica de predominio frontal,
assimétrica (esquerdo ou direito), e a presenca de mioclo-
nias reflexas localizadas ao dedo polegar. O exame anato-
mopatolégico do caso indice (C) confirmou o diagnéstico
de uma proteinopatia, com abundantes neurites e inclu-
soes intracitoplasmdticas TDP-43 positivas nos neurénios
das camadas corticais mais superficiais, predominante-
mente na camada 2, bem como raras inclusdes intranu-
cleares, configurando uma DFLT-TDP tipo A'. Noutra
familia também portadora da mesma mutacdo no gene da
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PGRN, p.Ser301Cysfs*61, o caso indice (J) apresentava um
perfil neuropsicolégico compativel com disfuncdo neo-
cortical frontoparietal assimétrica associado a sindrome
de Gerstmann parcial. No grupo de doentes com mutacao
do gene da PRGN os sintomas tiveram inicio na idade
média de 59 anos, relativamente inferior a obtida para a
amostra completa. A DA foi um diagnéstico alternativo a
DCB nos doentes H e K (11.76%). Em ambos os casos, o
dominio cognitivo inicialmente afetado foi a memoria e
apenas mais tarde surgiram sinais do espectro da SCB. A
avaliagdo neuropsicolégica e os biomarcadores de LCR
foram compativeis com o diagnéstico de DA provavel. E,
ainda, de referir que, na doente K, foi feita a pesquisa de
mutagoes nos genes PSENI, PSEN2 e APP, com resultados
negativos. A doente L obteve o diagnéstico de doenca de
Creutzfeldt-Jakob esporddica - variante clinica de
Heidenhain (5.8% do total da amostra). Este foi um caso
pautado desde o inicio por SCB e alteraces visuoespa-
ciais compativeis com sindrome de Balint, com evolucao
rapidamente progressiva para cegueira cortical, mutismo
acinético e mioclonias espontaneas difusas. A presenca de
proteina 14.3.3 e de niveis muito aumentados de proteina
tau no LCR (com beta-amil6ide normal) e os achados do
exame anatomopatolégico permitiram estabelecer o diag-
noéstico definitivo. O caso P, que representa ainda um
desafio de diagnéstico, teve inicio aos 51 anos com uma
sindrome bradicinético-rigida assimétrica, distonia e
fenémeno de alien limb do membro superior esquerdo,
inicialmente com resposta sustentada a levodopa. No
decurso da sua longa evolucao (11 anos), veio a manifestar
sinais extrapiramidais axiais, epis6dios de agitacdo e alu-
cinacodes e distonia dolorosa do hemicorpo esquerdo em
relacdo com periodos de off motor, sendo que actualmen-

te apresenta resposta terapéutica escassa (melhoria de
26% na prova com 375 mg de levodopa apds overnight off).
Foram excluidas mutac¢des nos genes da parkina (PARK?2),
MAPT e PGRN. Se por um lado consideramos que o caso
apresenta caracteristicas que nao se harmonizam com um
diagnéstico de doenca de Parkinson idiopética e é possivel
enquadré-lo num SCB possivel, por outro identificamos
dois critérios de exclusao para DCB: presenca de resposta
sustentada a levodopa no passado e presenca de alucina-
coes. Deste modo, designamos este caso como um parkin-
sonismo atipico. O doente Q é clinicamente sugestivo de
demeéncia com Corpos de Lewy uma vez que apresentava
desde o inicio um quadro de parkinsonismo, alucinacdes
visuais e flutuagdes da vigilia, ao qual posteriormente se
associaram as manifestagoes que permitiram diferenciar
uma SCB.

Na tabela V analisa-se e descreve-se a frequéncia dos
principais sinais neurolégicos na amostra total e em cada
uma das categorias de diagnéstico — “SCB provével”, “SCB
possivel”, “DCB provével/possivel” e “Exclusdao de DCB”.
Pode verificar-se que a apraxia foi o sinal cortical mais fre-
quente na amostra completa (83%) e foi universalmente
encontrada no grupo “DCB provavel” (100%). Quanto aos
sinais extrapiramidais, o mesmo se aplica a
bradicinésia/rigidez. A distribuicao dos sinais difere signi-
ficativamente entre os grupos “DCB provavel/possivel” e
“Exclusao de DCB”. Destaca-se a preponderancia de defei-
to de sensibilidade cortical e mioclonias reflexas no grupo
de “Exclusdo de DCB”. Na tabela VI encontram-se os valo-
res de sensibilidade, especificidade, valor preditivo positi-
vo e valor preditivo negativo de cada sinal para o diagnds-
tico de “DCB provével/possivel”.

Tabela V. Prevaléncia (%) de sinais neuroldgicos de acordo com a categoria diagnéstica.

SINAIS CORTICAIS SINAIS EXTRAPIRAMIDAIS
Apraxia Defeito sensitivo Alien limb Bradicinésia / Distonia Mioclonias
cortical / rigidez reflexas
Total
(n=17) 83 60 71 65 47
SCB provavel 88 75 100 75 75
(n=8)
SCB possivel 78 44 56 14 33
(n=9)
DCB provavel/
/possivel 100 50 75 62.5 37.5
(n=8)
Exclusao de
DCB 66.7 66.7 66.7 55.6 66.7
(n=9)
Diferenca
entre DCB
p‘r,z;’:‘g c’lﬁ;’;z" 33.3 -16.7 8.3 6.9 -29.2
P=0.0810 P=0.4981 P=0.1783 P=0.7160 P=0.7795 P=0.2428
de DCB
(teste “N-1" Chi-
quadrado)
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Tabela V1. Valor diagnéstico de cada sinal (%) para o diagnéstico de DCB provavel/possivel.

SINAIS CORTICAIS SINAIS EXTRAPIRAMIDAIS
Apraxia Defeito sensitivo Alien limb Bradicinésia / Distonia Mioclonias
cortical / rigidez reflexas

Sensibilidade 100.00 50.00 75.00 100.00 62.50 37.50

Especificidade 33.33 33.33 66.67 33.33 44.44 33.33

Valor preditivo 57.14 40.00 66.67 57.14 50.00 33.33
positivo

Valor preditivo 100.00 42.86 75.00 100.00 57.14 37.50
negativo

Discussdo diferencial nalguns dos casos.

Neste estudo foi feita a caracterizacdo clinica de 17
casos de sindrome corticobasal seguidos numa consulta
de deméncia, constituindo 0.86% do total dos casos.
Numa estimativa de B. Boeve para o estado do Minnesota
nos EUA, a prevaléncia do SCB seria de 2:1 000 000 habi-
tantes em 2003". Trata-se, pois, de uma sindrome bastan-
te rara em que os cdlculos de prevaléncia e incidéncia se
assumem dificeis.

Uma constatagdo importante é a significativamente
baixa idade média de inicio dos sintomas nesta série,
sobretudo se tivermos em conta o perfil epidemiolégico
mais habitual em Portugal, em que 64% dos individuos
com deméncia tem mais de 80 anos'®. Parecem-nos existir
véarias razdes que podem contribuir para este resultado.
Em primeiro lugar, o estudo tem como alvo uma sindrome
especifica, a SCB, classicamente associada a doencas de
inicio mais precoce como a DCB, cuja idade média de ini-
cio é de 63 anos (+ 7.7)'**°. Também a baixa incidéncia de
DA neste grupo (2/17), com idade média de inicio de 71.4
anos?, pode influenciar a referida média. Por fim, os casos
de DFLT devido a mutagdes no gene PGRN identificados
na nossa amostra apresentaram sintomas mais precoce-
mente (média: 59 anos) que o grupo de DCB (média: 64
anos), ndo s6 contribuindo para a idade média de inicio
dos sintomas, como assumindo-se como uma hipétese a
colocar perante casos de SCB em idade jovem.

A maioria dos doentes apresentava, desde a primeira
consulta, sinais que permitiam enquadrar uma SCB. No
entanto, o defeito neurolégico dominante nessa observa-
¢do nao foi uniforme em toda a amostra, distribuindo-se
equilibradamente por trés grupos: afasia progressiva nao
fluente (APNF), apraxia e sindrome acinético-rigida. A
avaliagdo neuropsicoldgica foi fundamental na caracteri-
zagdo cognitiva dos doentes, permitindo determinar um
padrao de disfuncdo cortical assimétrico e mais compro-
metido nas regides frontoparietais nos casos de DCB e
também nos casos de DFLT. Por sua vez, nos casos He K a
avaliacao formal permitiu focalizar os défices ao dominio
da memodria, apoiando a hipétese clinica de DA. Durante o
seguimento outros defeitos neurolégicos foram emergin-
do, nomeadamente a distonia e o fenémeno de alien limb,
definindo o quadro clinico e estreitando o diagnéstico
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No grupo “SCB provavel” todos os sinais descritos apre-
sentam prevaléncia mais elevada face ao grupo “SCB pos-
sivel”, o que reflete os critérios clinicos necessdrios ao
diagnoéstico das respetivas categorias sindromdticas. No
entanto, a andlise da frequéncia relativa de cada sinal de
acordo com o grupo etiolégico revela dados mais interes-
santes.

No decurso da evolucdo clinica, a apraxia foi o sinal
cortical mais frequente, demonstrando ter elevada sensi-
bilidade para o diagnéstico clinico de DCB, uma vez que
se encontrava presente em todos 0s casos, mas apresen-
tando uma especificidade baixa, uma vez que também
estava presente em 66.7% dos casos de “Exclusdao de DCB”.
O mesmo se aplica a bradicinésia/rigidez, a manifestacao
extrapiramidal mais frequente no total da amostra. A pre-
senca de alien limb em 53% dos casos de SCB aproxima-se
da prevaléncia obtida noutras séries descritas na literatu-
ra (42-50%)**%*, constituindo um marcador de moderada
sensibilidade para o diagnéstico clinico desta sindrome. E
de realcar, no entanto, que é o sinal com maior especifici-
dade e maior valor preditivo positivo para o diagnéstico
clinico de DCB provavel/possivel nesta amostra.

No grupo “DCB provavel/possivel”, a frequéncia relati-
va de distonia (62.5%) e mioclonias (37.5%) foi considera-
velmente mais baixa que a de bradicinésia/rigidez ou
apraxia. Este resultado ndo difere significativamente do
obtido numa série de 162 doentes com SCB e diagnéstico
patolégico de DCB, em que a distonia estava presente em
48.8% e mioclonias em 51.5%, sugerindo que estes sinais
ndo sao tdo comuns na SCB-DCB como a sindrome aciné-
tico-rigida ou a apraxia*. Ja no grupo “Exclusdo de DCB” o
defeito de sensibilidade cortical e as mioclonias reflexas
foram significativamente mais prevalentes que no grupo
“DCB provéavel/possivel”. Assim, de acordo com esta ané-
lise, a sua presenca no contexto de SCB pode sugerir um
diagnéstico etioldgico alternativo a DCB.

Nesta amostra, a estratificacdo da SCB de acordo com o
grau de probabilidade clinico (provével vs. possivel) nao se
traduziu numa mais-valia para o diagnéstico de DCB, uma
vez que em ambos os grupos foram encontrados, em igual
propor¢do, casos de DCB vs. outras patologias. Por sua vez,
a aplicacdo dos critérios clinicos de diagnéstico de DCB
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nos casos que se apresentaram com APNF revelou uma
elevada prevaléncia de “DCB provavel/possivel”. Este
resultado estd de acordo com o obtido num estudo que
associou trés séries de 93 doentes com APNF submetidos
a exame anatomopatolégico, em que 80% dos casos apre-
sentava patologia tau-positiva®.

Se compararmos a prevaléncia de DCB (possivel ou
provavel) nesta amostra com a de outras séries, encontra-
mos valores semelhantes ao descrito na literatura, entre
24-50%""". Reconhecemos que no nosso trabalho nao foi
possivel proceder ao estudo anatomopatolégico postmor-
tem dos casos de DCB, o que representa um viés perante a
comparacao entre a prevaléncia de diagnésticos etiol6gi-
cos provéveis/possiveis com diagnésticos de grau de cer-
teza definitiva.

Nesta série destaca-se a prevaléncia de deméncia fron-
totemporal (DFT) com mutacdes no gene PGRN como
diagnéstico de “Exclusd@o de DCB”. No entanto, é de notar
que esta dominancia se deve a que 3 dos 4 casos provém
de uma familia, ndo representando por isso uma distribui-
¢do aleatdria. As mutacdes no gene PGRN estdo descritas
como causa comum de DFLT associada a parkinsonismo
por patologia nio associada a proteina tau®. No entanto,
nas séries anatomopatolégicas de SCB descritas na litera-
tura a prevaléncia de DFLT-PGRN é baixa (0-9.5%)'**, o
que efetivamente permite distinguir a nossa série. Por sua
vez, a frequéncia de DA foi sobreponivel ao limite inferior
reportado na literatura (11-23.8%)'*'". E de considerar a
hipétese de que o grupo “DCB provével/possivel” possa
abranger casos de patologia compativel com DA.

O perfil evolutivo dos doentes da nossa mostra foi pro-
gressivo, com um tempo médio de 4.8 anos de evolucdo na
consulta, consideravelmente inferior ao descrito na litera-
tura para a DCB (média de 7 anos)®, o que reflete a hete-
rogeneidade dos diagndsticos etiolégicos efetuados.
Destaca-se o exemplo minimo (caso L), com apenas 3
semanas de evolucdo na primeira observacao e 1.5 anos
até ao O6bito, correspondente a um caso de doenca de
Creutzfeldt-Jakob, classicamente uma deméncia rapida-
mente progressiva. Os exemplos mais lentamente evoluti-
vos incluem os casos de DA, doenca de evolucao mais pro-
longada no campo das neurodegenerativas. A elevada pro-
porcdo de casos com evolugdo fatal (10/17) numa fase
relativamente precoce da evolucdo (média 3.9 anos) indi-
ca que a presenca de SCB se associa tendencialmente a
um prognostico desfavordvel na deméncia.

Como limitacdes a esta andlise, referimos a reduzida
dimensdo da amostra, que limita a anélise estatistica dos
dados e o estabelecimento de conclusées mais robustas.
No entanto, consideramos que por ser uma série bem
caracterizada do ponto de vista clinico, com diversidade
de diagnésticos etiolégicos, com recurso a estudos genéti-
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cos e exames anatomopatolégicos que permitiram obter
um diagnéstico definitivo em 5 doentes, pode acrescentar
informacdo 1til ao conhecimento atualmente disponivel
sobre a sindrome corticobasal.

Também o cardcter retrospetivo do estudo, que nao
prevé uma pesquisa sistematizada de todos os critérios cli-
nicos de SCB, pode constituir um viés aos resultados.
Admitimos, por exemplo, que a frequéncia de alguns
sinais neurolégicos possa ter sido pouco valorizada,
nomeadamente nos casos mais avangados, em que a
doenca frequentemente envolve diversos subsistemas
(cognitivo, comportamental, extrapiramidal, etc.). Sendo a
nossa amostra de casos de SCB proveniente de uma série
demencial, admitimos que a presenca de sintomas e sinais
cognitivos esteja sobrevalorizada relativamente ao expec-
tavel numa consulta de doengas do movimento, em que 0s
sinais extrapiramidais seriam presumivelmente dominan-
tes e diagnésticos como PSP e deméncia de corpos de
Lewy eventualmente mais provaveis.

Numa perspetiva futura, seria vantajoso alargar a
metodologia do estudo e viabilizar o exame anatomopato-
légico dos casos ainda em evolugdo, enriquecendo a
investigacdo e aferindo a validade dos critérios de diag-
noéstico de DCB na nossa populacao.

Conclusdes

A SCB é uma entidade rara na Consulta de Deméncia,
identificada em 0.86% dos casos. Dos critérios clinicos dis-
poniveis para o diagndstico de SCB, a apraxia e a bradici-
nésia/rigidez foram, respectivamente, o sinal cortical e o
sinal extrapiramidal mais frequentes nesta amostra,
demonstrando ambos ter elevada sensibilidade e baixa
especificidade para o diagnéstico de DCB. Destacamos o
alien limb como sinal mais especifico do diagnéstico clini-
co de DCB. Como sinais mais sugestivos de entidades
alternativas a DCB, alertamos para a presenca de defeito
da sensibilidade cortical e de mioclonias reflexas. De acor-
do com a estratificacdo em categorias diagnésticas de
diferente probabilidade clinica, a DCB foi o diagnéstico
provavel mais frequente, enquanto a DLFT com mutacdes
do gene PGRN foi o diagndstico definitivo mais represen-
tativo. A prevaléncia significativa desta patologia nado
associada a proteina tau, numa idade de inicio significati-
vamente mais jovem, distingue esta série de SCB de outras
descritas na literatura. Com este estudo reiteramos o
cardcter relativamente inespecifico da SCB, pondo em evi-
déncia a sua heterogeneidade etiolégica. Consideramos,
no entanto, que conhecendo as especificidades da nossa
populacdo com SCB, serd possivel aperfeicoar a conduta
diagnéstica e terapéutica no futuro, especialmente peran-
te a disponibilidade de terapias dirigidas a proteina tau. B
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Facial pain in parotid gland carcinoma mimicking trigeminal neuralgia
Dor facial causada por carcinoma da parétida mimetizando nevralgia do

trigémio

Joao Carvalho', Filipe Palavra"*?, Helena Gens'

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra; 2-Instituto de Imagem Biomédica e Ciéncias da Vida (CNC.IBILI);
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Abstract

Introduction: Trigeminal neuralgia may be classified as classical trigeminal neuralgia or
painful trigeminal neuropathy, when it has an identified cause other than vascular compression.
It is important to consider tumours (intra- and extracranial) in the differential diagnosis of a
patient complaining of facial pain with features of trigeminal neuralgia.

Case report: Seventy-five-year-old female, complaining of paroxysmal right facial pain in the
last month, whose clinical features suggested a trigeminal (maxillary and mandibular ramus’
territories) neuralgia. Examination revealed a right peripheral facial palsy, a facial hypoesthesia
(in the same territory of the pain) and a hard palpable mass in the right parotid region. Ancillary
tests showed a primary parotid malignant tumour and intraparotid adenopathies, with no signs
of trigeminal nerve involvement, which, after total parotidectomy, was identified as a squamous
cell carcinoma with massive neoplastic infiltration of the resection margins.

Discussion: Though facial pain is not uncommonly associated with parotid gland tumours,
only a few cases have been described mimicking trigeminal neuralgia (we cannot classify the
facial pain in this case as a painful trigeminal neuropathy due to the absence of imaging-demon-
strated contact between the trigeminal nerve and the tumour, despite its clinical features being
strongly suggestive of trigeminal nerve involvement). This case underlines the importance of
careful clinical and radiological evaluation of the entire head and neck region when a patient
presents with clinical symptoms suggestive of trigeminal neuralgia, especially when associated
with other neurological findings.

Resumo

Introduc@o: A nevralgia do trigémio pode ser classificada como nevralgia do trigémio clas-
sica, na qual nenhuma causa para além de compressao vascular foi identificada, ou como neu-
ropatia dolorosa do trigémio, neste caso quando tem outra etiologia determinada. E importan-
te considerar tumores (intra- ou extracranianos) no diagnostico diferencial de doentes com dor
facial cujas caracteristicas sejam sugestivas de nevralgia do trigémio.

Caso clinico: Doente do sexo feminino, de 75 anos, com queixas de dor hemifacial direita
paroxistica com 1 més de evolugdo, com caracteristicas clinicas sugestivas de nevralgia do tri-
gémio (envolvendo os territérios dos ramos maxilar e mandibular direitos). Ao exame apresen-
tava parésia facial periférica direita, hipoestesia dos territérios dos ramos maxilar e mandibu-
lar do nervo trigémio direito e uma massa palpavel, de consisténcia pétrea, na regiao parotidea
direita. Os exames de imagem efectuados eram fortemente sugestivos de uma neoplasia pri-
madria da parétida, revelando também adenopatias intraparotideas, sem sinais de envolvimen-
to do nervo trigémio. Foi entdo efectuada parotidectomia total, tendo o exame andtomo-pato-
l6gico revelado um carcinoma de células escamosas com infiltragdo neopldsica maciga das
margens de resseccao.

Discussao: Apesar de ndo ser rara a associacao de dor facial a tumores da pardtida, sdo raros
os casos descritos onde esta mimetiza uma nevralgia do trigémio (neste caso, ndo podemos
classificar a dor facial como neuropatia dolorosa do trigémio, pois os exames de imagem ndo
demonstraram contacto entre o nervo e o tumor, apesar de as caracteristicas clinicas serem
muito sugestivas de envolvimento do nervo trigémio). Este caso vem sublinhar a importancia
de uma avaliacado clinica e imagiol6gica cuidadosa de toda a regido da cabega e pescogo em
doentes que se apresentem com sintomas sugestivos de nevralgia do trigémio, especialmente
quando associados a outros achados neuroldgicos.
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Introduction

Three to 6% of all head and neck tumours occur in sali-
vary glands and, of these, 65% arise in the parotid gland'.
These present, more commonly, as a painless mass, which
has already been identified for several months, or even
years. Facial pain, peripheral facial palsy and cervical
adenopathies are other possible presentation features,
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suggesting locally advanced disease and malignancy.
Trigeminal neuralgia, as defined in the 3™ edition (beta
version) of The International Classification of Headache
Disorders?, is “characterized by recurrent unilateral brief
electric shock-like pains, abrupt in onset and termination,
limited to the distribution of one or more divisions of the
trigeminal nerve and triggered by innocuous stimuli.” It
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can be further divided in classical trigeminal neuralgia or
painful trigeminal neuropathy, depending on whether or
not an etiology, other than vascular compression, has
been demonstrated. Painful trigeminal neuropathy, up to
15% of all cases of trigeminal neuralgia®*, can be caused by
inflammatory (multiple sclerosis, sarcoidosis), infectious,
vascular (infarctions, aneurysms, arteriovenous malfor-
mations), hereditary (Charcot-Marie-Tooth disease) and
neoplastic diseases. Tumours causing trigeminal neuropa-
thy (for which a contact with the trigeminal nerve has to
be demonstrated) are usually located in the posterior or
middle fossa, being meningiomas, epidermoid cysts, lipo-
mas and neurinomas (trigeminal and acoustic) the most
frequent. Extracranial tumours, primarily located in the
orbit, skin, nose and paranasal sinuses, naso- and oropha-
ryngeal mucosa, oral cavity, masticator space, temporal
bone and parotid gland, may also cause trigeminal neu-
ropathy**57,

Case report

We describe the case of a 75-year-old female that came
to the emergency department complaining of attacks of
facial stabbing pain localized to the territories innervated
by the maxillary and mandibular ramus of the right
trigeminal nerve. These bursts were sudden, short-lasting
(less than a minute), very intense and were frequently trig-
gered by speaking or chewing, as well as by touching the
right preauricular region. Although these paroxysms were
first felt one month before coming to the emergency
department, the patient also experienced a constant,
steady pain in the same territory in the two previous years.
The patient had no relevant past clinical history and, by
the time she came to the emergency department, was
already taking analgesics, which were prescribed by her
general practitioner during the previous month.

On neurological examination, she had a right peripher-
al facial palsy, a facial hypoesthesia (in the territories of the
maxillary and mandibular ramus of the right trigeminal
nerve) and a hard palpable mass in the right parotid
region.

In this context, she was submitted to additional tests.
Head and neck-CT (figure 1) and conventional head-MRI
(figure 2) scans showed an irregular solid lesion in the
superficial lobe of the right parotid gland, with poorly
defined limits, measuring 3,3x3x2,9cm. These scans
showed no signs of trigeminal nerve involvement. This
mass was in direct contact with the jaw and pterygoid
muscles and surrounded the retromandibular vein. There
were, as well, two intraparotid adenopathies. Fine-needle
aspiration cytology of the right parotid gland showed a
parotid gland carcinoma, which couldn’t be better charac-
terized in the obtained sample.

The patient was then referred to stomatology evalua-
tion, having been later submitted to total parotidectomy
and cervical lymph node resection. The pathological exam
of the excised mass showed a well-differentiated squa-
mous cell carcinoma of the right parotid gland. The resec-
tion margins of the excretory canal, temporal condyle soft
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Figure 1. Right parotid gland lesion (head and neck soft tissue CT, axial).

Figure 2. Right parotid gland lesion (head MRI, axial T2 FLAIR).

tissues, parapharyngeal margins and facial nerve showed
massive neoplastic infiltration. One cervical ganglion was
also invaded (TNM Stage T3 N1 Mx).

The peripheral facial palsy was more severe after sur-
gery, as part of the facial nerve was excised. One-and-a-
half months after surgery, the patient started radiotherapy,
having died one-and-a-half years later. Regarding sympto-
matic pain treatment, the first drugs used, before surgery,
were carbamazepine 1000mg/day and amytriptiline 75
mg/day, with partial response. After surgery, and despite a
temporary improvement in paroxysm frequency and
intensity, pain aggravated again, with a need to escalate
chronic analgesic treatment (by the time of death, the
patient was taking amytriptiline 25 mg/day, gabapentin
1800 mg/day, metamizole 1150 mg/day and fentanyl 400
pg when needed).

Discussion

As the imaging exams performed have not shown con-
tact between the tumour and the trigeminal nerve, we
cannot classify facial pain as a painful trigeminal neuropa-
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thy, according to the criteria stated in the 3rd edition (beta
version) of The International Classification of Headache
Disorders®. However, the described pain mimics a trigem-
inal neuralgia. Besides, on neurological examination there
was hypoesthesia in the territories of the maxillary and
mandibular ramus of the ipsilateral trigeminal nerve. We
thus consider these clinical features to be strongly sugges-
tive of ipsilateral trigeminal nerve involvement, even if it
was not demonstrated in imaging exams.

There are two possible mechanisms through which the
parotid tumour in this case could have caused the afore-
mentioned pain: nerve compression or nerve invasion.
Compression of a peripheral branch of the trigeminal
nerve could cause pain through ephaptic transmission of
nervous impulses’. In the reported case, compression by
the parotid mass of a peripheral extracranial branch of the
trigeminal nerve — probably, due to its location, the auricu-
lotemporal nerve or one of its branches® - could be the
cause of the referred trigeminal neuralgia. Invasion of the
trigeminal nerve by the tumour cannot be excluded either,
because, despite head-MRI showed no signs of trigeminal
nerve infiltration, a fat suppression technique hasn't been
used, which significantly reduces its sensitivity. In case of
invasion, the auriculotemporal nerve and some of its
branches would be implicated as well, considering this
nerve is not only the second most commonly involved
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nerve (after facial nerve) in parotid tumours’, but also the
main route of perineural tumour spread between the
facial and trigeminal nerves'. As the pathological exam
shows, the facial nerve was already infiltrated by the
tumour, which favours the hypothesis of nerve invasion.
Besides, squamous cell carcinoma is one of the malignan-
cies of head and neck most commonly associated with
perineural spread'®'!, which also renders the possibility of
trigeminal nerve invasion more likely.

There are several studies referring invasion of trigemi-
nal nerve branches by tumours originating in the parotid
gland>®*'°. In a series by Shapshay, Elber and Strong', 2
cases of parotid tumours (a squamous cell carcinoma and
a low-grade mucoepidermoid carcinoma) have been
reported where facial pain initially mimics trigeminal neu-
ralgia. However, in most studies and case reports concern-
ing parotid tumours, facial pain is not further charac-
terised, making it therefore impossible to conclude for the
presence of features of painful trigeminal neuropathy in
these patients’ pain.

This case emphasizes the importance of careful clinical
and radiological evaluation of the entire head and neck
region when a patient presents with facial pain whose fea-
tures suggest trigeminal neuralgia, especially if associated
with other neurological findings. B
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“Perdi a musica do Atirei o Pau ao Gato...”: um caso de amusia em doente

com AVC hemisférico direito

“| lost the Scat Cat song..."”: a case of amusia in a patient with right

hemispheric stroke

Diana Duro, Pedro Correia, Joana Parra, Carmo Macdrio, Isabel Santana
Servico de Neurologia do Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, Portugal.

Resumo

Introducéo: Alteragdes do processamento musical vém sendo descritas hd mais de um
século e tém sido classicamente associadas a lesdes hemisféricas direitas, particularmente do
lobo temporal. Casos clinicos de amusia pura sao raros mas o seu estudo permitiu equacionar
duas dimensdes funcionais: a motora/expressiva e a receptiva.

Caso Clinico: Mulher de 36 anos desenvolveu quadro agudo transitério de tonturas, desorien-
tacdo e sensacao de "jamais vu". Horas mais tarde, notou uma dificuldade em cantar para a filha
uma mausica infantil banal: o0 som saia distorcido e amel6dico e tinha pequenos lapsos na recor-
dacdo da letra. O estudo imagioldgico revelou enfarte agudo extenso parieto-temporal direito e
todo o estudo etiol6gico foi negativo. A avaliacdo neuropsicolégica comprovou a integridade das
funcoes nervosas superiores habitualmente exploradas. J4 o estudo especifico do processamen-
to musical demonstrou uma alteragao severa a moderada em todos os parametros musicais ava-
liados com a Bateria de Montreal de Avaliagdao da Amusia e o estudo do processamento emocio-
nal com o Comprehensive Affect Testing System revelou uma alteracdo severa da percecdo da
prosodia emocional. A reavaliacdo do processamento musical efetuada aos 10 meses revelou
uma recuperagao na maioria dos parametros exceto na percecao de Ritmo e Métrica.

Conclusao: Estamos perante um caso de amusia pura em que ambas as dimensdes (moto-
ra e recetiva) do processamento musical foram afetadas, associacdo congruente com a locali-
zacao e a grande extensdo da lesdo. Este caso ilustra também o facto de uma extensa lesao cor-
tical poder apresentar-se de forma tao subtil e atipica, com sintomatologia nao explorada na
anamnese cldssica.

Abstract

Introduction: Deficits in musical processing have been described for over a century and
have been classically associated with right hemisphere lesions, particularly of the temporal
lobe. Clinical cases of pure amusia are rare but their study allowed the description of two func-
tional dimensions: motor/expressive and receptive.

Clinical Case: A 36-year-old woman developed an acute transitory complaint of dizziness,
disorientation and jamais vu feeling. Hours later she found herself having trouble singing a
children’s song to her daughter. Radiology revealed an acute large right parieto-temporal
infarction, with a negative etiological study. The neuropsychological assessment confirmed the
integrity of the higher nervous functions regularly explored. The specific study of musical pro-
cessing showed moderate to severe compromise in all parameters assessed by the Montreal
Battery of Evaluation of Amusia. Also, the study of emotional processing performed with the
Comprehensive Affect Testing System showed a severe compromise of emotional prosody per-
ception. At follow-up, 10 months later, she exhibited an improvement of all musical parameters
except for Rhythm and Metrics perception.

Conclusion: This is a case of pure amusia where both the motor and receptive dimensions
of musical processing were compromised, justified by the localization and great extension of
the lesion. This case also points out the fact that a big cortical infarct can have a very mild and
atypical presentation, with symptoms not explored in a classic anamnesis.
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Introducao

A amusia pode ser definida como um défice adquirido
do processamento musical. As primeiras descricoes deste
quadro datam do século XIX quando Bouillaud descreveu
uma série de casos de perda da capacidade musical ap6s
lesao cerebral'. Estudos com coortes de individuos com
amusia congénita (ou “surdez para tons”) mostraram que
as aptiddes musicais parecem ser independentes das
outras funcdes cognitivas e hé evidéncia de que estao pre-
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sentes muito precocemente no desenvolvimento do ser
humano. Trata-se de individuos com um défice objetivo
no processamento de estimulos musicais, mais especifica-
mente a percecdo de frequéncias, que nio é explicado por
défices sensoriais ou lesdo cerebral, défice de inteligéncia
ou auséncia de exposi¢do ambiental a musica*®. O estudo
de Hyde e colaboradores demonstrou, através de andlise
por morfometria cerebral com RM-CE, que os individuos
amusicos, quando comparados com controlos, apresen-
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tam uma diminui¢@o da substancia branca no giro frontal
inferior direito (achado correlacionado com o défice na
percecdo das frequéncias) e um espessamento cortical
nesta mesma drea e na drea auditiva direita. Os autores
interpretam este achado no cérebro amusical como con-
sequéncia de um défice na comunicacao entre o cortex
frontal inferior (drea de Brodmann 47) e o cortex auditivo
(area de Brodmann 22) do hemisfério direito*”.

As alteracoes do processamento musical associam-se
classicamente a lesdes do hemisfério direito, particular-
mente quando envolvem o lobo temporal. Os casos de
amusia pura (sem envolvimento de outras funcdes cogni-
tivas) ou como sintoma dominante sio raros, mas o seu
estudo permitiu definir duas dimensées: do funciona-
mento motor/expressivo e amusia recetiva. A amusia
expressiva engloba a incapacidade em cantar (amusia
oral-expressiva), tocar um instrumento musical (apraxia
musical/amusia instrumental) ou escrever musica (agrafia
musical). J& as formas recetivas envolvem a incapacidade
de perceber (amusia receptiva/sensorial), relembrar
(amusia amnésica) ou ler musica (alexia musical). A amu-
sia é atualmente concetualizada de forma andloga a afasia.
As formas de amusia pura permitiram perceber que o pro-
cessamento cognitivo da mdsica e da linguagem partilha
vias neurais comuns e que os défices na perce¢do da altu-
ra tonal (frequéncia) sdo mais comuns do que os do ritmo.
Por outro lado, a amusia expressiva parece estar mais
associada a lesdes do hemisfério direito, enquanto a rece-
tiva é causada por lesdes do lobo temporal direito ou
lesdes bilaterais. Entre as poucas centenas de casos de
amusia descritos na literatura existe uma ligeira maior
prevaléncia de lesdes hemisféricas esquerdas. No entanto,
a maioria dos casos descritos reporta-se a musicos profis-
sionais e varios apresentam igualmente défices neuropsi-
colégicos em outras dreas (e que poderiam justificar a co-
ocorréncia da amusia)®. Essa maior prevaléncia de lesoes
esquerdas dever-se-4 a maior investigacdo dos casos com
afasia, nomeadamente a exploracdo da relacdo entre lin-
guagem e musica, mais relevante ainda quando se trata de
musicos profissionais e cujo tratamento da informacao
musical provavelmente se fard por um sistema de cédigo
dependente da linguagem, tal como é sugerido no caso
descrito por DiPietro e colaboradores’. Contudo, varios
estudos tém igualmente mostrado que a capacidade musi-
cal pode estar preservada independentemente da existén-
cia de afasia®.

Caso Clinico

Doente do sexo feminino, de 36 anos de idade, licencia-
da em Engenharia do Ambiente (actualmente desempre-
gada), com antecedentes pessoais de um aborto esponta-
neo em 2010, ovarios poliquisticos e sem outros antece-
dentes relevantes, tendo como medicacdo habitual ape-
nas contracetivo oral. Referiu episédio de mal-estar geral,
tonturas e sensac¢ao de jamais vu com desorientagao espa-
cial, de inicio abrupto e duragao fugaz, sem outros sinto-
mas acompanhantes, nomeadamente sintomas neurolé-
gicos focais. Algumas horas depois, ao adormecer a filha,
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verificou que, apesar de conseguir cantar corretamente a
letra de uma cancao infantil banal, a melodia soava distor-
cida e amelddica, sendo que a propria filha de 3 anos lhe
chamou a atenc¢ao para esse fato. Quando observada s6
referia esta queixa e ndo apresentava défices focais, exceto
inatencdo sensitiva/sensorial a esquerda. Questionada
acerca das suas aptidoes musicais prévias, referiu ndo ter
formacdo musical formal e os seus gostos musicais sdo
variados, desde musica pop/rock portuguesa (com prefe-
réncia por artistas como Rui Veloso ou os The Gift) a musi-
ca comercial internacional (que ouve sobretudo no radio,
diariamente).

Os estudos de imagem (TC-CE e RM-CE) revelaram um
extenso enfarte agudo cortico-subcortical temporo-parietal
direito no territério da artéria cerebral média direita (Fig. 1
e 2). O estudo vascular foi inconclusivo quanto a etiologia,
referindo-se a normalidade do ECG, Ecocardiograma
Transtordcico e Transesofdgico, Ecodoppler Carotideo-
Vertebral com pesquisa de shunt, ECG-Holter, Ecodoppler
dos Membros Inferiores e estudo de trombofilia, auto-
imune e serolégico.

Figura 1. Enfarte parieto-temporal direito (TAC-CE).

Figura 2 Enfarte parieto-temporal direito (RM-CE).
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A avaliacdo neuropsicolégica inicial incluiu o Montreal
Cognitive Assessment (MoCA)® para rastreio cognitivo e
uma avaliacdo compreensiva com a Bateria para Avaliacdo
Neuropsicolégica de Adultos com Epilepsia’ (gold standard
para a idade e escolaridade da doente). A avaliacdo do pro-
cessamento musical foi realizada com a Bateria de
Montreal de Avaliacdo da Amusia (MBAE)'’ e uma prova de
reconhecimento e interpretacdo de melodias adaptada ao
seu contexto cultural. Nesse sentido foram selecionadas
duas melodias (“Atirei o pau ao gato” e “Anel de Rubi”) e foi
avaliado o desempenho da doente em trés tarefas: identifi-
cacdo da melodia (sem letra), desempenho musical sem
acompanhamento e desempenho musical com acompa-
nhamento da melodia. O Comprehensive Affect Testing
System (CATS)" foi utilizado para a avaliagido do processa-
mento emocional de faces e prosédia. Os resultados da
avaliacdo neuropsicoldgica confirmaram a integridade das
fungdes nervosas superiores habitualmente avaliadas
(compativel com a auséncia de queixas cognitivas) (Tabela

Tabela I. Resultados da avaliacao neuropsicolégica.

I). A nivel do processamento musical verificaram-se altera-
coes significativas em todas as modalidades da MBAE, com
uma alteracdo severa (resultado 3 desvios-padrdo abaixo
da média) nos parametros Escala (z=-4,228), Contour (z=
-3,508) e Intervalo (z=-3,072); uma alteracdo moderada (2
desvios-padrao abaixo da média) no Ritmo (z=-2,156) e na
Memodria Incidental (z=-2,026); e uma alteracio ligeira na
Métrica (z=-1,758) (Tabela II). O CATS revelou uma altera-
¢do severa do processamento da prosddia emocional (z=-
5,7), traduzindo uma dificuldade marcada da doente na
identificacdo/distin¢do do tom emocional do discurso. Os
quocientes de Reconhecimento Emocional global (z=-1,1)
e Reconhecimento de Faces (z=0,8) eram normais (Tabela
II). Relativamente ao desempenho musical da doente,
confirmou-se a preserva¢ao da capacidade de identifica-
cao de melodias conhecidas mas a doente foi incapaz de
cantar, num tom ou ritmo corretos, isoladamente ou com
acompanhamento de melodia.

A doente teve alta para consulta de Risco Vascular com

Testes Pontuacdo obtida Pontuacgdo normativa Interpretacao
Controlo mental 9 8+0,78 normal
Programacao grafomotora 2 1,7£0,5 normal
Iniciativa verbal (alimentos) 27 18,3 +4,2 normal
Iniciativa verbal (animais) 24 24,2 + 4,14 normal
MPCR (Série AB) 12 77+2 normal
Digit span (total) 9 86+1,4 normal
Memoria Associativa (WMS-R) 19,5 19+1,94 normal
Memoria Légica (WMS-R) 12 12,83 + 2,65 normal
Memoéria Visual (WMS-R) 15 11,86 + 2,13 normal
Memoéria Associativa diferida 10 9,9+0,28 normal
Meméria Légica diferida 13,5 11,76 + 2,54 normal
Meméria Visual diferida 15 12,13+ 2,2 normal
TMT-A 37 41,2+ 12,37 normal
TMT-B 92 80,13 + 20,26 normal
Stroop C 50 55,35 + 8,9 normal
Stroop CW 92 138,71 + 30,83 normal
Token Test 22 21,7+0,3 normal

Nota: MPCR = Matrizes Progressivas Coloridas de Raven; WMS-R = Wechsler Memory Scale-Revised. TMT = Trail Making Test. Pontuacao normativa

representada em média + desvio padrao.

Tabela Il. Resultados da Bateria de Montreal de Avaliacdo da Amusia (MBEA) (avaliac@o inicial).

Doente Controlos Interpretacdao
Escala 15 26,34 + 2,682 7=-4,228 (alteragdo severa)
Contour 17 26,19 + 2,620 7=-3,508 (alteragdo severa)
Intervalo 17 25,74 + 2,845 7=-3,072 (alteragdo severa)
Ritmo 21 26,69 + 2,639 7=-2,156 (alteragdo moderada)
Métrica 18 25,59 + 4,318 7=-1,758 (alteragdo ligeira)
Memgdria incidental 22 27,08 £ 2,508 7=-2,026 (alteragdo moderada)

Nota: Z = resultados estandardizados. Pontuagao normativa representada em média + desvio padrao.
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Tabela Ill. Resultados do Comprehensive Affect Testing System (CATS) (avaliacdo inicial).

Quocientes Pontuacdo obtida Interpretacdo
Quociente de Reconhecimento Emocional 94 7Z=-1,1 (normal)
Quociente de Reconhecimento Emocional de Faces 51 7=-0,8 (normal)
Quociente de Reconhecimento da Prosédia 17 7=-5,7 (alteragdo severa)
Nota: Z = resultados estandardizados.

Tabela IV. Resultados da Bateria de Montreal de Avaliagao da Amusia (reavaliacao).

Parametros Pontuacdo obtida Pontuacgdo normativa Interpretacdo

Escala 25 26,34 + 2,682 Z=-0,500 (normal)
Contour 24 26,19 + 2,620 Z=-0,836 (normal)
Intervalo 25 25,74 + 2,845 7=-0,260 (normal)
Ritmo 21 26,69 + 2,639 7=-2,156 (alterag¢do moderada)
Métrica 15 25,59 + 4,318 7=-2,453 (alterag¢do moderada)
Memoria incidental 25 27,08 + 2,508 7=-0,829 (normal)

Nota: Z = resultados estandardizados. Pontuagao normativa representada em média + desvio padrao.

o diagndéstico de AVC isquémico de etiologia Criptogénica,
iniciando antiagregacdo plaquetar e interrompendo a
toma de anticoncetivo oral.

O estudo neuropsicolégico foi parcialmente repetido
10 meses apds o evento vascular. A doente reportava uma
sensacao subjetiva de discreta melhoria a nivel do reco-
nhecimento/distin¢cdo de melodias mas ndo no desempe-
nho musical, e apresentava sintomatologia depressiva de
novo. O estudo neuropsicoldgico breve continuava normal
(MoCA = 27/30). O desempenho na MBEA demonstrou
uma recuperagdo nos parametros Escala, Contour,
Intervalo e Memoria Incidental (resultados dentro do
intervalo normativo), mantendo uma alteracao moderada
a nivel do Ritmo (z=-2,156) e da Métrica (z=-2,453), este
ultimo com agravamento relativamente a avaliacao inicial
(Tabela IV). Foi adotada a mesma metodologia da avalia-
¢do inicial para avaliar o desempenho musical da doente
na interpretacao de melodias e confirmou-se uma melho-
ria subjetiva, tendo esta recuperado parcialmente a nivel
das mudangas de tom, embora o ritmo permanecesse
desadequado. O resultado no Inventdrio de Depressao de
Beck (BDI)" confirmou a presenga de sintomatologia
depressiva moderada (22 pontos).

Discussdo

Apresentamos um caso de apresentacao clinica rara de
AVC do hemisfério direito, do territorio da artéria cerebral
média (ACM), com amusia pura, numa doente sem forma-
¢do musical. O estudo das amusias tem-se centrado essen-
cialmente em dois tipos de casos: amusia congénita, asso-
ciada a um défice desenvolvimental, e amusia adquirida,
associada essencialmente a lesdo cerebral (vascular). Os
varios estudos psicométricos nesta drea tém demonstrado
que a amusia congénita esté relacionada com anomalias a
nivel cortical no giro frontal inferior, giro temporal supe-
rior e sulco temporal superior, enquanto a amusia adqui-
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rida se associa a uma rede neuronal mais vasta que envol-
ve a drea temporal superior, temporoparietal, insular e
frontal, particularmente do hemisfério direito**'°. As
conclusdes mais recentes apontam para que a amusia
envolva nao apenas circuitos especificos relacionados
com o processamento auditivo, mas uma rede neuronal
complexa relacionada com fung¢bes nervosas superiores
mais gerais. Na tentativa de tentar esclarecer a relagdo
entre a amusia e outras funcdes cognitivas, Sarkdmo e
colaboradores subdividiram um grupo de doentes com
lesao vascular do territério da ACM em sujeitos com amu-
sia versus sem amusia (de acordo com o desempenho na
MBAE), e verificaram que a amusia estava significativa-
mente relacionada com défices a nivel da memoria de tra-
balho e aprendizagem, capacidade visuoespacial, expres-
sdo verbal e fungoes executivas'®.

Os estudos observacionais de casos de amusia (a seme-
lhanca de outros défices especificos do processamento
auditivo) tétm mostrado que hd redes ou modelos mentais
especificos para o processamento musical'’. A amusia
parece ser uma consequéncia frequente de AVC do territ6-
rio da ACM, habitualmente associado a défices cognitivos
em outras areas. Contudo, a co-ocorréncia da amusia e de
défices cognitivos especificos poderd estar a ser subesti-
mada uma vez que, no periodo pds-AVC, a avaliacdo do
processamento musical ndo é habitualmente contempla-
da na avaliacdo neuropsicolégica estandardizada, sendo a
énfase normalmente colocada na avaliagao das funcoes
nervosas superiores mais globais. Esse fato sera ainda
mais comum nos doentes com quadros afdsicos em que a
avaliacdo neuropsicoldgica se torna um desafio ainda
maior.

O modelo da percecdo e memoéria musical de Peretz e
colaboradores™ serviu de base para a construcdo da
MBEA, a bateria mais utilizada nos estudos descritos com
coortes de doentes e estudos de casos de sujeitos com
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quadros suspeitos de amusia, e descreve duas dimensdes:
amelddica (variagdes sequenciais na frequéncia), dividida
em contour, intervalo e escala, e a temporal (variacoes
sequenciais na durac¢ao), dividida em ritmo e métrica (Fig.
3). Neste modelo incluem ainda o processamento emocio-
nal, igualmente com carateristicas melédicas e temporais.
A investigacdo nesta drea tem mostrado que o treino musi-
cal ndo parece ser necessdrio para a aquisicao de conheci-
mento sofisticado das relacdes sintdticas entre tons, acor-
des e notas? pelo que o desempenho pobre da doente
aqui apresentada ndo pode ser melhor explicado pela
auséncia de formacgdo musical no passado. A extensdo do
enfarte e a sua localizag¢do hemisférica direita justificam o
envolvimento destas duas dimensdes.

No caso aqui descrito, a preservacdo da capacidade de
reconhecimento de melodias/cangdes, associada ao défi-
ce moderado a severo na discriminacao de sons musicais
e prosédia emocional, e a incapacidade de produzir sons
musicais adequadamente, sugerem um coOmpromisso
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Introducao

A miastenia gravis, doenca da juncdo neuromuscular,
caracteriza-se por fadiga e fraqueza muscular flutuante
Define-se crise miasténica como agravamento da miaste-
nia com atingimento dos musculos respiratérios e neces-
sidade de suporte ventilatério**. Trata-se de uma emer-
géncia médica cujo diagnéstico € clinico e deverd ser rapi-
do. E desencadeada por vérios factores, tais como infec-

¢oes, farmacos e cirurgia®.

Sinapse

Resumo

Introducdo: A miastenia gravis, doenca da jung¢do neuromuscular, caracteriza-se por fadiga
e fraqueza muscular flutuante. Define-se crise miasténica como um agravamento da miastenia
com atingimento dos musculos respiratérios e necessidade de suporte ventilatorio.

Caso clinico: Apresenta-se o caso de uma mulher de 22 anos admitida no Servigo de
Medicina Intensiva por insuficiéncia respiratéria global em contexto de infecgdo respiratéria
com necessidade de ventilacdo mecanica invasiva prolongada. A sintomatologia bulbar com
disfagia e disfonia assim como a fraqueza dos musculos respiratérios, da cabeca e do pescoco
fizeram suspeitar de miastenia gravis. O diagnéstico foi confirmado por electromiografia e
serologias (Ac anti-MusK positivos, Ac anti-AChR negativos). Houve melhoria clinica com
Prednisolona, Piridostigmina e Imunoglobulina. 3 semanas depois houve reagravamento das
queixas com readmissao e necessidade de ventilacdo ndo invasiva que manteve em ambulaté-
rio durante a noite. Novamente houve melhoria com Imunoglobulina que apds a alta manteve
quinzenalmente em ambulatério. Um ano depois encontra-se francamente melhorada, tendo
sido possivel retirar a corticoterapia e a ventilacdo ndo invasiva. Mantém Piridostigmina e
Imunoglobulina a cada 3 semanas, assim como acompanhamento multidisciplinar.

Conclusdes: Nesta doente foi feito o diagnéstico de crise miasténica como manifestacao inau-
gural de miastenia gravis. Como potencial factor desencadeante foi identificada uma infeccao res-
piratdria. Esta doente apresenta um padrao de anticorpos pouco frequente cuja apresentagao cli-
nica tem algumas particularidades. Relembramos que a crise miasténica é uma emergéncia médi-
ca, cuja suspeita clinica deve ser rdpida de forma a instituicao precoce de terapéutica dirigida.

Abstract

Introduction: Myasthenia gravis, a disease of the neuromuscular junction, is characterized
by fatigue and muscle weakness. Myasthenic crisis if defined as an exacerbation of the myasthe-
nia with involvement of the respiratory muscles and consequent need of ventilatory support.

Clinical Case: We present the case of a 22 year old woman who was admitted to the
Intensive Care Unit due to respiratory infection with global respiratory insufficiency and need
for prolonged invasive ventilatory support.The bulbar symptoms, such as dysphagia and dys-
phonia and the weakness of the respiratory, head and neck muscles supported the suspicion of
myasthenia gravis. The diagnosis was confirmed by electromyography and serology (positive
anti-MusK antibodies, negative anti-AChR antibodies). There was clinical improvement with
Prednisolone, Piridostigmine and Immunoglobulin. 3 weeks later there was clinical deteriora-
tion and she was readmitted with need for non-invasive ventilatory support which she kept on
during the night, after discharge. Again she improved with Immunoglobulin which was main-
tained as outpatient every 2 weeks. After 1 year she is almost asymptomatic. It was possible to
withdraw the corticotherapy and the non-invasive ventilation. She still is on Piridostigmine
and Immunoglobulin every 3 weeks and has a multidisciplinary follow-up.

Conclusions: The presented case exemplifies a myasthenic crisis triggered by a respiratory
infection in a patient who was simultaneously diagnosed with myasthenia gravis. This patient
has an uncommon pattern of antibodies which is related to particular clinical manifestations.
We highlight that the myasthenic crises is a medical emergency that must be promptly recog-
nized in order to initiate the correct treatment.

Caso Clinico

Episédio 1: Apresenta-se o caso de uma mulher de 22
123, anos de idade com antecedentes prévios de distirbio ali-
mentar (anorexia nervosa), a data estabilizado, e medica-
da cronicamente apenas com Etinilestradiol/Gestodeno
0.02/0.075mg. Foi admitida no servico de urgéncia por
sintomatologia com agravamento progressivo nas 2 sema-
nas anteriores, caracterizada por cansago facil e dispneia
para esforcos cada vez mais pequenos, febre, tosse produ-
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tiva pouco eficaz, sonoléncia diurna e disfagia sobretudo
para liquidos. Havia ainda histéria de disfonia com voz
anasalada nos ultimos 2 anos. Da avaliacao inicial desta-
cam-se andlises com PCR 109 mg/L (N < 5) sem outros
achados relevantes; rx térax com um infiltrado bibasal,
mais exuberante na base do campo pulmonar direito (fig.
1) e gasimetria arterial com insuficiéncia respiratéria glo-
bal grave e acidémia por acidose respiratéria com pH 7.26,

Figura 1. Rx térax com um infiltrado bibasal, mais exuberante na base do
campo pulmonar direito.

pCO291.3 mmHg, pO2 36.6 mmHg, HCOs- 40 mmol/L. Foi
feito o diagndstico de pneumonia adquirida na comuni-
dade e iniciada antibioterapia endovenosa(ev) empirica
com Ceftriaxone 1g 12/12h e Claritromicina 500mg
12/12h, assim como terapéutica broncodilatadora e oxige-
nioterapia de alto débito. Por auséncia de resposta a tera-
péutica médica foi instituida ventilacdo ndo invasiva
(VNI) com modo BiPAP cuja faléncia motivou a intubacao
orotraqueal. Perante a necessidade de ventilagdo mecani-
ca invasiva a doente foi admitida no Servigo de Medicina
Intensiva.

Uma reavaliacdo mais cuidada revelou limitacdo da
abducao ocular bilateralmente, diparésia facial, reflexo de
engasgamento diminuido bilateralmente, fraqueza da lin-
gua, fraqueza na flexdo cervical e proximal nos membros
superiores, assim como diminuicdo da capacidade inspi-
ratoria.

A ocorréncia de uma pneumonia com fraca tradugdo
imagiol6gica mas com uma insuficiéncia respiratéria glo-
bal grave, juntamente com a semiologia neurolégica des-
crita, levantaram a suspeita de doenca neuromuscular, em
particular miastenia gravis. Assim foi feito um estudo diri-
gido cujos resultados se apresentam:

Funcao tiroideia normal; Anticorpos (Ac) anti-tiroi-
deus, anti-nucleares, anti-neuronais, anti-musculo estria-
do e anti-receptor da acetilcolina (AChR) negativos, Ac
anti-tirocinase musculo especifica (MusK) positivos 0.64
mmol/L (N < 0.05); LCR obtido por punc¢ao lombar sem
achados relevantes; Electromiografia (EMG) com resposta
decremental significativa na estimulacao nervosa repetiti-
va, sugestiva de miastenia gravis; TC craneo e coluna cer-
vical sem lesdes; RM craneo sem lesdes; TC térax sem evi-
déncia de timoma. Por indisponibilidade de Edrofénio foi
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feita uma prova terapéutica com Piridostigmina, 60mg em
toma tnica, que revelou as 2h uma maior capacidade ins-
piratéria (passou de um volume corrente de 700mL para
930mL) e uma maior capacidade para manter os 2 bragos
totalmente elevados (passou de 2min39 para 3min19).

Perante a suspeita inicial de miastenia gravis foi feita ao
terceiro dia mudanca da antibioterapia para Levofloxacina,
500mg 24/24h, que cumpriu até completar 7 dias de tera-
péutica. Houve uma boa evolucdo do quadro infeccioso.
Foi feita uma tentativa de extubac¢ao ao 11° dia com insu-
cesso e reintubacao em menos de 48h por tendéncia para
atelectasia. Dada a necessidade prolongada de apoio ven-
tilatério procedeu-se a traqueostomia.

Perante os resultados da EMG e da prova terapéutica
com Piridostigmina, iniciou uma terapéutica com
Prednisolona 60mg/dia em toma unica e Piridostigmina
60mg 6/6h. Fez ainda Imunoglobulina (Ig) ev na dose de
0.4mg/kg peso/dia durante 5 dias. Houve melhoria clinica
com aumento progressivo da tolerancia a periodos de ven-
tilacdo espontanea e libertacdo definitiva da ventilagdo
invasiva ao 38¢ dia. Teve alta hospitalar ao 47° dia clinica-
mente melhorada, jd sem disfagia e com melhoria da dis-
fonia. Deambulava sem apoio, mas mantinha diparésia
facial, fraqueza da lingua e fraqueza cervical. Teve alta
medicada com Prednisolona 5mg/dia, Piridostigmina
60mg 8/8h e por indicagdo da Psiquiatria Olanzapina
5mg/dia e Sertralina 50mg/dia.

Episédio 2: A doente apresentou-se 3 semanas apés a
alta com reaparecimento da dispneia, da disfagia e agrava-
mento da disfonia. Referia de novo diplopia e regurgitagdo
nasal para liquidos. Nao apresentava factor desencadean-
te aparente. A gasimetria arterial revelou novamente aci-
démia por acidose respiratéria com pH 7.27, pCOz 80
mmHg, pO2 55.8 mmHg, HCO3-30 mmol/L. Foi instituida
VNI com modo BiPAP com melhoria clinica e gasimétrica
significativas, sem necessidade de ventilacio mecéanica
invasiva. Iniciou um novo ciclo de Ig ev na dose de
0.4mg/kg peso/dia durante 5 dias. Observou-se entdo
melhoria neurolégica com resolucdo da diplopia, da disfa-
gia e da regurgitacdo nasal, mantendo no entanto alguma
disfonia. Foram feitas provas de funcao ventilatéria que
revelaram um padrdo restritivo importante. Manteve
necessidade de VNI nocturna que continuou em ambula-
tério. A doente teve alta com Prednisolona 5mg/dia,
Piridostigmina 60mg 8/8h, Ig ev 2/2 semanas em hospital
de dia, assim como a restante medicacao psiquidtrica.

Seguimento: Foi mantido seguimento multidisciplinar
em ambulatério com consulta de Medicina Interna,
Neurologia, Psiquiatria, Pneumologia e Nutrigao.

A melhora da sintomatologia ao longo dos 12 meses
seguintes permitiu fazer uma descontinuacdo progressiva
da Prednisolona e da VNI nocturna, esta dltima suportada
por uma melhoria franca do padrao restritivo nas provas de
funcao ventilatéria. Passado um ano a doente encontra-se
clinicamente melhorada, j& sem disfagia, dispneia ou sono-
léncia. Mantém ainda diparésia facial e diminuicdo global
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da for¢a muscular. Encontra-se medicada com Ig evna dose
de 0.4mg/kg peso ev a cada 3 semanas e Piridostigmina
60mg 8/8h. Mantém seguimento multidisciplinar.

Discussdo

Nesta doente foi feito o diagnéstico de crise miasténica
como manifestacdo inagural de miastenia gravis. Como
potencial factor desencadeante foi identificada uma infec-
¢ao respiratoria®. Cerca de 15-20% dos doentes com miaste-
nia gravis desenvolvem uma crise ao longo da sua doenca.’

Trata-se aqui de uma forma seronegativa (Ac anti-AChR
negativos) com Ac anti-Musk positivos. Os Ac anti-MusK
estdo presentes em 20-50% dos doentes com miastenia
gravis seronegativa."** Neste grupo de doentes estdo
incluidas sobretudo mulheres jovens®. Clinicamente pode
ser indistinguivel da forma seropositiva, embora se verifi-
que predominio de sintomas por atingimento de muscu-
los craneanos e bulbares?*®, assim como faléncia respirat6-
ria.> A maioria destes doentes tem menor resposta a
Piridostigmina e necessita de tratamento com imunosu-
pressores, sendo que muitos se mantém sintomadticos pro-
longadamente.® Nesta doente a apresentagdo inicial com
faléncia respiratéria estd de acordo com o perfil de anti-
corpos encontrado.

A terapéutica da crise miasténica é baseada em consen-
so clinico® e inclui suporte ventilatorio®* assim como tera-
péutica dirigida. A introdu¢do precoce da Piridostigmina e
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da corticoterapia é controversa. A Imunoglobulina endo-
venosa e a plasmaferese sdo largamente utilizadas, ndo
havendo ainda evidéncia de superioridade de uma tera-
péutica perante a outra.’

Classicamente o suporte ventilatério na crise miasténi-
ca tem sido através de ventilacdo mecanica invasiva.®
Existem no entanto relatos de utilizacdo de ventilacdo nao
invasiva com sucesso nestes doentes.” Neste caso exempli-
fica-se a utilizacdo bem sucedida deste modo ventilatério,
tendo sido evitada a intubacdo orotraqueal com ventila-
¢do prolongada e os respectivos riscos/complicacdes.

O timo parece ter um papel importante na fisiopatolo-
gia da miastenia gravis, embora nao esteja ainda comple-
tamente esclarecido’. Cerca de 15% destes doentes tém
timoma, havendo nestes indicacdo para timectomia'?
Nos doentes sem timoma, este procedimento parece tra-
zer beneficio em termos de remissdo da doenca.*® Assim,
a timectomia deveré ser considerada'® e realizada apenas
quando a doenga estiver estabilizada®. Este beneficio nao
parece verificar-se nos doentes com a forma seronegativa
com Ac anti-MusK positivos"?, pelo que nao esté indicada
neste grupo.' Assim, esta op¢do terapéutica nao foi con-
templada na nossa doente até a data.

Relembramos que a crise miasténica é uma emergéncia
médica, cuja suspeita clinica deve ser rdpida de forma a
instituicdo precoce de terapéutica dirigida.
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Myotonia congenita: from clinical and molecular diagnosis to gene and

chloride channel function

Miotonia congénita: do diagnostico clinico e molecular as funcoes do gene e

canal de cloro

Joao Carvalho, Anabela Matos, Luis Negrao
Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra, Coimbra.

Abstract

Myotonia congenita (MC) is a genetic skeletal muscle channelopathy and can be transmitted
either as an autosomal dominant (AD) or an autosomal recessive (AR) disease. Using Pubmed
and book chapters, we reviewed the clinical features and ancillary tests that can be helpful for
the diagnosis of MC, as well as the pathophysiological basis and molecular genetics of MC.

Myotonia is the cardinal clinical finding in MC, with improvement of the muscle stiffness
with repetitive movement, the “warm-up” phenomenon. Marked limb and facial muscles’
hypertrophy is also a characteristic sign of the disease. In AD MC (Thomsen’s disease), clinical
manifestations start in infancy or early childhood, unlike AR MC (Becker’s disease), whose first
symptoms appear during childhood or even adolescence. Despite having an earlier age of
onset, AD MC's clinical features are generally less severe than AR MC's.

Needle electromyography can be very useful, not only to confirm the presence of myotonic
discharges, but also in the differential diagnosis of the various myotonic disorders. To confirm
the diagnosis one or more mutations must be found when sequencing CLCN1 gene alleles.
When CLCN1 gene is normal, SCN4A or ZNF9 genes can be tested.

CIC-1 channel is the most abundant chloride channel in human sarcolemma, being almost
exclusively expressed in the skeletal muscle. This voltage-gated channel is responsible for the
increase in chloride conductance essential for sarcolemmal repolarization. In MC chloride
conductance is decreased, thus leading to impaired repolarization and persistent muscle con-
traction, clinically manifesting as myotonia. The pathophysiological mechanisms of other clin-
ical manifestations of MC, such as the “warm-up” phenomenon and muscle hypertrophy, are
less clear.

CLCN1 gene, in chromosome 7q35, encodes CIC-1 channel, which is composed of two sub-
units, each with its own pore. There are more than 100 mutations described to date in CLCN1
gene, some associated with an AD and some with an AR pattern of inheritance (and some other
with both AR and AD). Most AD mutations are associated with defects in gating mechanisms
(there are pore-specific and common gates), whereas AR mutations usually affect an individual
pore’s function.

Due to its genetic heterogeneity, MC has been a good model for understanding how ion
channel defects affect the function of the muscle fibre and how mutations affect channels’ func-
tion. Despite significant recent advances, further understanding of genotype-phenotype corre-
lation in MC can be crucial in providing better genetic counselling and therapeutic options.

Resumo

A miotonia congénita (MC) é uma canalopatia hereditaria que envolve o musculo esquelético
e cuja transmissao pode ser autossémica dominante (AD) ou recessiva (AR). Através da consulta
da Pubmed e de capitulos de livros, revimos as caracteristicas clinicas e exames complementares
tteis no diagnoéstico de MC, relacionando-os com a fisiopatologia e genética molecular da MC.

A miotonia é a manifestacido principal da MC, sendo o fenémeno de “aquecimento” (a
melhoria da rigidez muscular com o exercicio repetitivo) um achado muito frequente. A hiper-
trofia dos musculos dos membros e da face é também caracteristica. As manifestacoes da MC
AD (doenca de Thomsen) comecam na infancia precoce, ao contrario da MC AR (doenca de
Becker), cujos primeiros sintomas surgem numa infancia mais tardia, ou mesmo ja na adoles-
céncia, apesar de estes tltimos apresentarem geralmente um quadro clinico mais severo que
os doentes com MC AD.

A electromiografia de agulha pode ser muito ttil, sobretudo no diagnéstico diferencial entre
vérias doencas que causam miotonia. Para a confirmacao do diagnéstico é necessario o estudo
do gene CLCN1. Quando o gene CLCN1 é normal, podem ser testados os genes SCN4A ou ZNF9.

O canal CIC-1, o canal de cloro mais abundante no sarcolema humano, é responsdvel pelo
aumento da condutancia de cloro, essencial na repolarizacao do sarcolema. Na MC h4 uma
reducao da condutancia de cloro, comprometendo assim a repolarizacao e provocando con-
traccao muscular persistente, que se vai manifestar clinicamente como miotonia. Menos cla-
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1. Introduction and aims

Myotonia congenita (MC) was the first human disease
shown to be caused by an abnormality in ion channel
function'. Its first detailed description stems from 1876,
when physician Julius Thomsen reported a muscle disease
affecting him and some of his relatives®>. MC can be inher-
ited either as an autosomal dominant (AD) or an autoso-
mal recessive (AR) disease and is the most common skele-
tal muscle channelopathy?®, with its prevalence in the UK
estimated in 0.52/100,000%.

In this text, we will review the clinical features and
ancillary (including genetic) tests that can be helpful for
the diagnosis of MC, and additionally provide an overview
on the pathophysiological basis and molecular genetics of
MC. The sources used were PubMed (search terms
“myotonia congenita”’, “Thomsen’s disease*, “Becker’s dis-

ease’, “myotonia congenita pathophysiology”, “myotonia

congenita genetics”, “non-dystrophic myotonias”, “skeletal
muscle channelopathies”) and book chapters.

2. Diagnosis of myotonia congenita
2.1 Clinical features

The cardinal clinical finding in MC is myotonia, which
can be defined as impaired muscle relaxation following
voluntary forceful contraction®. It is often reported by
patients as muscle stiffness, decreased agility or as inabil-
ity in relaxing a muscle after a voluntary contraction®.
This stiffness characteristically improves with repetitive
movement, the “warm-up” phenomenon, recently shown
to be present in 75% of MC patients’. When myotonia is
present in the upper limbs it may reduce dexterity, espe-
cially after rest. When it affects the lower limbs it can
impair ambulation, with leg stiffness upon rising from
seated position and hesitancy during stair climbing®. If
present in axial muscles it can affect neck movements or
interfere with mastication or eyelid opening®. Severe
myotonia can compromise postural response, with sub-
sequent risk of falls and traumatic injuries®. Myotonia has
also been frequently reported to be exacerbated by sever-
al factors, such as emotional stimuli, prolonged exercise,
cold, hunger, pregnancy and hypothy-
roidism®"*'°. Although myotonia was typically considered
to be painless, Trivedi et al” reported pain with stiffness in
53.1% of MC patients.

On examination, marked limb and facial muscles’

menses,
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ros sdo os mecanismos fisiopatoldgicos de outras manifestacdes clinicas da MC, tais como o
fenémeno de “aquecimento” e a hipertrofia muscular.

O gene CLCN]1, localizado no cromossoma 7q35, codifica o canal CIC-1, composto por duas
subunidades, cada uma com o seu poro. Ha mais de 100 mutac¢des do gene CLCN1 descritas até
a data, algumas com uma transmissao AD e outras AR (e algumas associadas tanto a padroes AD
como AR). Enquanto a maioria das mutagdes AD estdo associadas a defeitos nos mecanismos de
abertura e fecho dos poros, as mutagdes AR afectam geralmente a fungdo de um poro individual.

Devido a sua heterogeneidade genética, a MC tem sido um bom modelo para a compreen-
sao da influéncia dos canais iénicos na funcao das fibras musculares e de como mutagdes espe-
cificas afectam a fun¢ao do canal. Apesar de importantes avanc¢os recentes, um maior entendi-
mento futuro da correlacdo genétipo-fendtipo na MC pode ser crucial na obtencao de melhor
aconselhamento genético e melhores op¢des terapéuticas.

hypertrophy is an important feature of MC, being often
evident on inspection®. Atrophy of the forearms might be
seen in the AR form®.

Myotonic phenomenon is MC’s most characteristic fea-
ture on examination, and it is generally present. It can be
elicited by forceful and repeated hand grip or eye closure.
Another way of evoking it is by tapping with a reflex ham-
mer on prominent muscles (generally, thenar eminence,
side of tongue or thigh), a phenomenon called percussion
myotonia’. Hand myotonia is more pronounced if it is
elicited after the patient has been at rest for 10-15 min-
utes'. Trivedi et al ” reported that 75% of MC patients
showed grip myotonia on examination whereas in Trip et
al's study' it was present in 90.6% of patients. Sometimes,
indentation of a muscle or even just some fasciculations
visible for some seconds after tapping with the reflex ham-
mer might be the only signs of myotonic phenomenon’®. In
the eyelids, myotonia can be provoked by closing eyes
tight and suddenly opening them or by telling the patient
to look down abruptly after looking up (the “lid lag” sign).
In a study by Dupré et al %, lid myotonia was present in
37% and 22% of AR and AD MC, respectively. If myotonia
is present, it is important to ask the patient to exercise and
then assess if myotonia improved (“warm-up” phenome-
non), since it can be useful in the differential diagnosis
with paramyotonia congenita®.

2.1.1 Natural history and particular clinical features of
autosomal dominant and autosomal recessive myotonia
congenita

AD MC, or Thomsen’s disease, first clinical manifesta-
tions usually occur during infancy or early childhood, with
myotonia or cramps. Muscular hypertrophy may also be
present in infancy, but is usually not very marked®. Milder
cases may be diagnosed only in late childhood"'. Upper
limb muscles tend to be more affected by myotonia than
lower limb muscles and facial muscles are sometimes
involved, as well**. AD MC is generally not as severe as AR
MC. The AD inheritance might not always be evident in
the family history, as pronounced intrafamilial hetero-
geneity is not uncommon®.

AR MC, or Becker’s disease, usually has a later onset,
presenting in childhood or even adolescence. Myotonia,
which is typically more severe and handicapping than in
AD MC, might aggravate slowly over the years, but usually

Maio de 2016 | N.°1 | Volume 16



not after the age of 25-30". Lower limbs are usually more
affected by myotonia, which frequently causes gait diffi-
culties. AR MC patients often develop transient weakness
for a few seconds after abruptly initiating movement,
which is very rare in AD MC". A few of these patients may
show permanent weakness in some muscles and distal
atrophy, which might make differential diagnosis with
myotonic dystrophies difficult’®. Muscle hypertrophy is
also more marked in AR MC, especially in the leg and glu-
teus muscles. Particularly in older patients, there is some-
times a frank disproportion between lower and upper
body muscles''. Toe-walking and compensatory lordosis is
common''. Life expectancy of patients with MC is normal,
but some patients, especially with AR MC, might have a
significant functional impairment®.

2.2 Electrophysiology

On needle electromyography, the presence of myoton-
ic discharges - repetitive, spontaneous muscle fiber action
potentials that wax and wane in frequency and amplitude
- is a characteristic feature of all myotonic disorders.

0

Figure 1. Single myotonic discharge (first dorsal interosseus muscle).

To distinguish between the various myotonic disorders,
the long and, especially, the short exercise test (SET) can
be very helpful. The SET requires maximal contraction of
the abductor digiti minimi muscle (where it is usually per-
formed) for 10 seconds, recording the compound motor
action potentials at baseline, directly after exercise and
every 10 seconds for one minute. Then, according to the
observed Fournier pattern, one can distinguish between
sodium channel myotonia (SCM), paramyotonia congeni-
ta (PMC) and MC".

2.3 Other ancillary tests

Blood tests (excluding genetic) do not allow diagnostic
confirmation of MC, but can be useful in the differential
diagnosis. Serum creatine kinase is typically normal in MC,
although it can occasionally show a borderline elevation in
AD MC and a two- or three-fold increase in AR MC"'.

Muscle imaging, namely magnetic resonance imaging,
plays a limited role in the diagnosis of skeletal muscle
channelopathies, but is being increasingly used for disease
and treatment monitoring®.

Muscle biopsy in MC often reveals non-specific
changes, such as pathologic variation of fibre diameters,
fibre hypertrophy and atrophy and decreased or absent
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type 2b fibres>'. Its value in patients with MC is mainly to
exclude other possible differential diagnoses, namely
myotonic dystrophy (MD)*°.

2.4 Genetic testing in clinical practice

When there is a strong clinical suspicion of MC, the
CLCN1 gene should be analysed by sequencing all coding
exons. Nam et al '® proposes an algorithm to guide genetic
testing in non-dystrophic myotonias based on clinical fea-
tures, after reviewing over 500 published cases. In this
algorithm, the presence or absence of recessive inheri-
tance, paramyotonia, warm-up phenomenon, periodic
paralysis and facial myotonia will prompt sequencing
either the CLCN1 or the SCN4A gene. According to it, the
patients in whom AR inheritance or “warm-up” phenome-
non is present or in whom none of paramyotonia, period-
ic paralysis or facial myotonia is found, should have
CLCN1 gene sequenced first. If no mutation is found in the
cases tested first for the CLCN1 gene, the authors suggest
sequencing the SCN4A gene, typically associated with
PMC or SCM.

Matthews et al (14) suggests that in patients with a MC
phenotype and a negative CLCN1 gene (and eventually
SCN4A gene), ZNF9 gene should be screened. The reasons
for this being the recognition that some patients clinically
diagnosed with MC end up having myotonic dystrophy
type 2 (MD2) and the impact an appropriate cardiac eval-
uation can have in the prognosis of MD2 patients.
Suominen et al”® reported patients with MD2 have a high-
er prevalence of heterozygous recessive CLCN1 mutations,
causing a more severe phenotype. One might thus consid-
er screening for ZNF9 gene in such patients.

In patients with MC and a single identifiable recessive
mutation after gene sequencing, multiplex ligation-
dependent probe amplification analysis can detect exon
deletions and duplications in 6%, which can be of great
value for genetic counselling.

2.5 Differential diagnosis

In the differential diagnosis of MC it is important to
consider other disorders associated with myotonia (Table
1).

Other non-dystrophic myotonias, like PMC and SCM,
are, of course, important differential diagnoses to consid-
er (Table 2).

In a patient with myotonia, one must always consider
the diagnosis of MD (particularly MD2), due to the man-
agement implications stated above. Usually the distinc-
tion is clear based on the presence of weakness, wasting
and extramuscular features, but some mild forms of MD
might be difficult to differentiate from MC?.

3. Pathophysiological basis of myotonia congenita
When the electrical stimulus reaches the nerve termi-
nal, acetylcholine is released into the synaptic cleft, caus-
ing opening of sodium channels with subsequent depolar-
ization (end-plate potential). This leads to an action
potential that is transmitted along the sarcolemma down
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Table 1. Causes of myotonic disorders, adapted from Miller,
2008 2,

Clinical and electrical myotonia

Myotonic dystrophy type 1

Myotonic dystrophy type 2

Schwartz-Jampel syndrome

Myotonia congenita

Sodium channel myotonia

Clinical paramyotonia and electrical myotonia

Hyperkalemic periodic paralysis

Paramyotonia congenita

Electrical myotonia without clinical myotonia

Acid-maltase deficiency

Drug-induced myotonia (eg. statins, beta-blockers, colchi-
cine, chloroquine)

Disorders where myotonia is an uncommon finding

Other myopathies

Denervation

Drug-induced hypothyroidism

to the transverse tubules (T-tubules), opening calcium
channels in the sarcoplasmic reticulum and releasing cal-
cium to the sarcoplasm, which triggers actin-myosin driv-
en muscle contraction. After depolarization of the sar-
colemma, sodium channels close and potassium channels
open, allowing potassium diffusion to the T-tubules and
leading to repolarization. Besides potassium, chloride dif-
fusion, through opening of chloride channels (specifically
CIC-1), plays a major role in repolarization.

When in resting membrane potential CIC-1 channels
are already open but, when depolarization occurs, they are
further activated®, increasing sarcolemmal chloride con-
ductance. After depolarization of normal muscle fibres,
there is accumulation of potassium in T-tubules. The
increase in chloride conductance in sarcolemma is crucial
in ensuring electrical stability and making repolarization
possible*. For this to happen, CIC-1 should be distributed
in equal density in the T-tubules and in the outer sar-
colemma®. Observations by Lueck er al *, however, advo-
cated a purely sarcolemmal chloride conductance. Based
on studies that showed sarcolemmal potential being
almost immediately transmitted to the T-tubules >, it has
been then suggested that a purely sarcolemmal chloride

conductance could stabilize the tubular membrane by
“remote control”, without the need for the presence of
CIC-1 in T-tubules®. The location of CIC-1 channels is
therefore still a matter of controversy.

The role of decreased chloride conductance in MC was
demonstrated first in muscles of myotonic goats® and
later in humans®. In muscle fibres of patients with MC,
potassium accumulation in T-tubules is not compensated
by increased chloride conductance, causing sarcolemmal
depolarization and, hence, muscle hyperexcitability.
Under these conditions, spontaneous and self-sustained
action potentials can be triggered, leading to persistent
muscle contraction and delayed relaxation after a volun-
tary movement, manifesting clinically as myotonia'.

It is presumed that a reduction to 20% in chloride con-
ductance would cause severe MC and a decrease to 40%
may be associated with a mild or normal phenotype®. The
fact that heterozygous carriers of recessive mutations are
asymptomatic might lead to the assumption that a
decrease of 50% in chloride conductance would be asymp-
tomatic, but both alleles may not be expressed in the same
proportion, as some studies®* suggested.

The “warm-up” phenomenon is another important
clinical feature in MC. A possible explanation could be an
enhanced sodium/potassium pump activity induced by
exercise, which would restore potassium intracellular con-
centrations and, consequently, hyperpolarize the sar-
colemma®*, but there have been many observations that
render this hypothesis unlikely**%. Other proposed expla-
nation was the decrease in intracellular pH during exer-
cise®, but there seems to be no significant drop in pH dur-
ing muscle contractions, as tested in mice and men®**.
Other possible explanations are an activity-dependent
increase in CIC-1 channel activity, recruitment of other
types of chloride channels when muscle activity is
increased and inactivation of a fraction of sodium chan-
nels by potassium accumulation in T-tubules (which
would reduce the amount of sodium channels available
for opening), but there is little evidence supporting these
hypotheses®. The explanation for the “warm-up” phenom-
enon remains unclear.

Transient weakness is also a feature of AR MC. It can be
explained by a progressive reduction of the resting mem-
brane potential following repetitive action potentials,
leading to a state where sodium channels do not recover
from inactivation. This will render the muscle fibre inex-

Table 2. Clinical features of non-dystrophic myotonias, adapted from Spillane et al, 2013°.

Clinical features Episodic weakness Age of onset Triggers / alleviating factors
Recessive MC Myotonia, often LL>UL; Transient 4-12y “Warm-up” phenomenon
muscle hypertrophy
Dominant MC Myotonia, often UL>LL No 0-12y “Warm-up” phenomenon
PMC Myotonia affecting face, Common Early childhood Profound cold qxacerbatlon;
tongue and hands exercise
Myotonia affecting face, Cold; exercise; occasionally
SCM eyes and UL; may be No Early childhood potassium; occasionally
painful “warm-up” phenomenon
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citable for several seconds, causing transient weakness''.
Transient weakness has also been correlated with the
severity of myotonia in AR MC*, which, in light of their
mechanisms, is not surprising.

Muscle hypertrophy is another prominent clinical char-
acteristic of some MC patients, especially in the AR forms.
It is presumed to be caused by chronically increased mus-
cle activity, but the exact mechanism is not known”.

4. Myotonia congenita molecular genetics

CIC-1 is the most abundant chloride channel in human
sarcolemma, being almost exclusively expressed in the
skeletal muscle®. This voltage-gated channel is a homod-
imer, constituted by two subunits, each with its own pore
and gate, giving it a “double-barreled” appearance***'.
There are two gating mechanisms controlling the opening
and closure of the pores: a common gate, that controls
both pores simultaneously, and a subunit-specific fast
gate, which controls each pore independently from the
other. For the normal activation of the CIC-1 channel, the
opening of both common and fast gates is required™.

Each of the CIC-1 channel subunits is encoded by the
CLCN1 gene, in chromosome 7q35. To date, over 100
mutations in this gene have been described to cause MC?.
Mutations are spread throughout the whole gene®. Fialho
et al** suggested that exon 8 is a preferential site for dom-
inant-negative mutations.

Most myotonia mutations are unique to individual
families or isolated cases’. Mutations causing MC can be
transmitted as AD or AR, with the peculiarity that some
mutations can be associated with both AD and AR inheri-
tance patterns. The mechanisms through which each
group of mutations affects the function of the ion channel
will be discussed further.

4.1 Autosomal dominant mutations

AD mutations causing MC are less frequent than AR
mutations and, since they are associated with loss of func-
tion of CIC-1 channel, they exert a dominant-negative
effect. With the exception of truncations (non-sense muta-
tions) very close to the C-terminal part of the CIC-1 sub-
unit, all of them are missense mutations*. Almost all of
them alter the voltage-dependence gating of the channel,
causing chloride conductance to decrease after depolar-
ization, thus making repolarization more difficult”. Many
AD mutations are located near the subunit interface*>*,
thus affecting the common gate of CIC-1 and impairing
the function of both pores. Assuming dimers of mutant
and wildtype proteins are inactive and that the assembly
of the subunit is random, chloride conductance would be
reduced in 75%, hence explaining the dominant-negative
effect. There are, however, some AD mutations that are not
associated with gating defects, showing that the effect of
the AD mutations cannot be attributed solely to impaired
gating™.

There have been several descriptions of AD mutations
associated with incomplete penetrance®. The reason for it
is unknown, but it may be related to a milder dominant-
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negative effect. There are also reports of AD mutations
associated with unusual phenotypes like mild or fluctuat-
ing myotonia®>*, paramyotonia-like phenotype*®*’, proxi-
mal weakness and dysphagia®® and distal myopathy'®.

4.2 Autosomal recessive mutations

AR mutations can be of various types: approximately
half of them are nonsense®, many are missense, but there
are also frameshift, insertions, splicing defects, deletions
and duplications®®*. Not surprisingly, considering the
very low prevalence of single mutations, compound het-
erozygosity is common®.

Most of them affect severely an individual pore’s func-
tion without affecting the other so that, when in heterozy-
gosity, reduction in chloride conductance is not enough to
cause MC. Furthermore, some AR mutant channels may
be functional but exhibit gating disturbance with altered
voltage-sensitivity’. Some other AR mutations, as in AD,
produce subunits that are very similar or indistinguishable
from wild-type subunits®, suggesting the existence of
unknown alternative mechanisms.

4.3 Mutations associated with both autosomal dominant
and recessive inheritance

The fact that a mutation can be inherited both as AR or
AD is an almost unique characteristic of MC. Several pos-
sible explanations have been proposed, such as reduced
penetrance in AD mutations, incomplete dominance,
founder effect, incomplete mutation detection and differ-
ences in allelic expression®.

5. Current and future treatments

In many patients with MC, the avoidance of aggravat-
ing factors and triggers is enough to minimize their symp-
toms, thus not needing drug therapy®.

When pharmacological therapy for myotonia is
required, several drugs can be considered. Mexiletine, a
sodium channel blocker, is the only evidence-based treat-
ment for non-dystrophic myotonias, its efficacy having
recently been established with a randomized controlled
trial, where it was shown to significantly reduce com-
plaints of stiffness and myotonia severity on examina-
tion*. Gastrointestinal side effects were reported and its
use is also limited by its proarrhythmogenic potential,
with the need for QT interval monitoring. Carbamazepine
and phenytoin, two sodium channel blockers widely used
in epilepsy, are also alternatives to consider, although
good-quality evidence is lacking®. Acetazolamide, a car-
bonic anhydrase inhibitor which is believed to stabilise
membrane excitability by modulating chloride and potas-
sium channels, has also been anecdotally reported as
effective in patients with MC®. Lacosamide and
ranolazine, which act by enhancing slow inactivation of
sodium channels, have been recently studied in animal
models with promising results®.

The optimal drug treatment would target mutation-
specific biophysical abnormalities, but for this to happen
a better understanding of the mutant channel behaviour is
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necessary. Desaphy er al *® have recently explored disease
mechanisms aiming to identify specific treatments for this
disease.

Regarding gene therapy, it may be conceptually feasible
either through insertion of a functional copy of the normal
gene in affected tissues (in AR MC) or through gene
repair®’. The difficulty in systemically targeting skeletal
muscle with a gene delivery vector constitutes an impor-
tant challenge® and, to our knowledge, no significant
advances have been recently achieved in this field.

6. Conclusion

The diagnosis of MC relies mainly on suggestive clinical
features and genetic testing. When clinical history raises
suspicion of MC, the most important clinical tests are elic-
iting myotonic phenomenon and careful inspection in
search of muscle hypertrophy. Electrophysiology is also

Sinapse

very important, especially in guiding genetic testing or in
case the genetic testing is negative®. As there is consider-
able overlap, clinical distinction between AR and AD MC
might not be possible (especially in sporadic cases) but
that does not usually interfere with genetic testing, as the
whole coding gene is usually sequenced.

MC has been a good model for understanding how
channel defects affect the function of the muscle fibre and
how mutations affect channels’ function. And despite all
these advances, there is still a lot to understand about
genotype-phenotype correlation. Advances on this under-
standing can be crucial not only in guiding future
research, but also in providing better genetic counselling
and therapeutic options. MC, with its genetic heterogene-
ity, is an excellent substrate for pharmacogenetics to
explore different treatment options based on specific
mutations’ effects. B
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Introducao

A doengca de Alzheimer é a deméncia neurodegenerati-
va mais frequente no mundo, existindo uma tendéncia
para o aumento da sua prevaléncia."? Atinge maioritaria-
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Resumo

Introducdo: A doenga de Alzheimer é a deméncia neurodegenerativa mais frequente no
mundo, existindo uma tendéncia para o aumento da sua prevaléncia. Atualmente apenas esta dis-
ponivel tratamento sintomatico, ndo existindo ainda tratamento etioldgico da doenga. As células
estaminais tém vindo a ser estudadas pelo seu potencial para revolucionar o conhecimento sobre
as doencas cerebrais e a sua possivel utilizacdo como terapéutica na doenca de Alzheimer.

Objetivo: Neste trabalho far-se-4 uma revisao das publicacées que abordam o potencial
terapéutico das células estaminais na doenca de Alzheimer até a data. Apresenta-se também
um resumo das principais limitagdes a ultrapassar para a eventual aplicacdo desta terapéutica
na pratica clinica.

Resultados: A doencga de Alzheimer é uma doenca progressiva, que atinge maioritariamen-
te idosos. A forma de apresentacdo mais comum dos doentes de Alzheimer é a deterioracdo da
memoria episédica, com possivel afetacdo a posteriori de outras capacidades cognitivas, da
comunicacao, da personalidade, da marcha e da coordenagao motora. A evolucao das tecnolo-
gias de células estaminais tem potencial para revolucionar o conhecimento sobre as doencas
cerebrais. As células estaminais pluripotentes aparentam ser portadoras de uma capacidade
intrinseca de se diferenciar em linhagens neuronais. Além do papel das células estaminais
como modelos de estudo de doencas neurolégicas, a possibilidade de utiliza-las como terapia
celular de “substituicao” das células perdidas tem sido estudada como uma potencial arma
terapéutica. Trabalhos recentes tém demonstrado que o transplante de células estaminais neu-
ronais em modelos animais de doenca de Alzheimer estd associado a uma melhoria da cogni-
¢ao, da plasticidade sindptica e a diminuicdo da perda neuronal.

Conclusdes: A terapia com células estaminais parece promissora. Estas células funcionam
como bons modelos in vitro para o estudo da doenca e poderao ajudar a clarificar os mecanis-
mos de progressdo da doenca de Alzheimer. Contudo, ainda existem vdrias limitacdes na apli-
cacdo clinica em humanos das células estaminais como tratamento da doenca e mais investi-
gacao é necessdria nesta area.

Abstract

Background: Alzheimer disease is the most common neurodegenerative dementia in the
world and its prevalence trends to increase. Nowadays there is only symptomatic treatment and
no etiologic treatment is available. Stem cells are now being studied as a potential therapeutic
for Alzheimer disease and they seem to be revolutionary in the knowledge about this pathology.

Aim: This work is a review of the available literature about the stem cells therapeutic poten-
tial in Alzheimer disease. Also a summary of the stem cells limitations to its clinical application
as a treatment in humans is done.

Results: Alzheimer disease is a progressive pathology affecting mainly elderly. The patients
present more frequently with recent episodic memory deterioration and then they can lose
other cognitive skills, communication, personality, gait and motor coordination. The evolution
of stem cell technologies has potential to begin a revolution in the knowledge about the cerebral
diseases. Pluripotent stem cells seem to be able to intrinsically differentiate in neuronal cells.
Besides its role as study models of neurological diseases, stem cells can be used as replacement
cell therapy for the lost neuronal cells. Recent work revealed that the neuronal stem cell trans-
plantation in animal models correlates with cognition and synaptic plasticity improvements
and neuronal loss reduction.

Conclusions: The stem cell therapy seems promising. These cells are good in vitro models for
Alzheimer disease study and help clarifying the mechanisms of its progression. However, there
are still many limitations in the stem cells treatment clinical application to humans and more
investigation is required on this topic.

mente idosos, com deterioragdo progressiva das suas
capacidades
episodica.>*

cognitivas, sobretudo da meméria

A sua forma mais frequente é a esporadica, podendo
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contudo apresentar-se também na forma familiar.” Ambas
formas da doenca cursam com formacdo de placas senis
de proteina amil6ide A, trangas neurofibrilares de protei-
na tau hiperfosforilada, perda sindptica, disfun¢do neuro-
nal e neurodegenerescéncia.>®

Atualmente apenas estd disponivel tratamento sinto-
matico, ndo existindo ainda tratamento etiolégico da
doenca.”®

As células estaminais tém vindo a ser estudadas pelo
seu potencial para revolucionar o conhecimento sobre as
doencas cerebrais e a sua possivel utilizacdao como tera-
péutica na doenca de Alzheimer.>® A sua pluripotenciali-
dade, capacidade imunomoduladora e de induzir neuro-
plasticidade e neurogénese fazem das células estaminais
um alvo de estudo comum no campo das doencas neuro-
degenerativas.’

Assim, neste trabalho far-se-4 uma revisao das publica-
¢oes que abordam o potencial terapéutico das células
estaminais na doenca de Alzheimer até a data. Apresenta-
se também um resumo das principais limitagdes a ultra-
passar para a eventual aplicacdo desta terapéutica na pra-
tica clinica.

Métodos
Foi efetuada pesquisa na Pubmed utilizando a query
“Alzheimer disease [Meshterm] AND stemcells

[Meshterm]”, obtendo-se um total de 287 artigos referentes
ao periodo de 1994 a 2016. Restringiu-se a andlise aos arti-
gos disponiveis, escritos em inglés e portugués e, mediante
leitura de titulo e resumo, selecionaram-se 44 artigos que
abordavam o papel das células estaminais na terapéutica
da doenca de Alzheimer para leitura integral. Destes, foram
citados 39 artigos. A pesquisa foi efetuada no periodo de
09-09-2015 a 18-04-2016. Utilizou-se o Endnote X7 como
software de gestao bibliografica.

Doenca de Alzheimer

A doenca de Alzheimer foi descrita pela primeira vez
por Alois Alzheimer em 1907." Trata-se da deméncia neu-
rodegenerativa mais comum. Em 2015 existiam mais de
46.8 milhoes de doentes com deméncia no mundo.'*

Estimativas indicam que a incidéncia da deméncia
possa aumentar até 2050, atingindo mais de 131,5 milhdes
de pessoas.>™?

A doenca de Alzheimer é uma doenca progressiva, que
atinge maioritariamente idosos.' O principal fator de risco
é a idade, com uma prevaléncia de aproximadamente 5%
em maiores de 65 anos e 35% em maiores de 85 anos."”
Trata-se de uma das causas major de incapacidade e
dependéncia nas pessoas idosas.?

A forma de apresentacdo mais comum dos doentes de
Alzheimer é uma deterioragdo da memoria episédica
recente, com possivel afetacao a posteriori de outras capa-
cidades cognitivas, da comunicacao, da personalidade, da
marcha e da coordenagdo motora."*'"'> Os doentes apre-
sentam dificuldade em compreender e utilizar palavras,
dificuldade nas atividades de vida didrias e perturbacdes
da func¢do executiva, nomeadamente no planeamento e
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ordenagao de ideias e na capacidade de tomar decisées.**

Existem duas formas da doenca: familiar (de inicio pre-
coce, por volta da 32 década, rara) e esporddica (de inicio
tardio, mais comum).’ A forma familiar da doenga ocorre
em <5% dos doentes e ja foi associada a mutacdo de trés
genes: APP (proteina precursora do amiléide), PS-1 (prese-
nilina 1) e PS-2 (presenilina2).>'*'* Estas mutagdes causam
defeitos de protedlise que conduzem a deposicdo de Ap,
aumentando a probabilidade de formacao de placas
senis.” A doenca de Alzheimer esporadica é de base mole-
cular multifatorial e acredita-se resultar da complexa inte-
racdo de fatores ambientais com a existéncia de genes de
risco, como € o caso do polimorfismo &4 do gene da ApoE
(apolipoproteina E), tendo sido também associada a
outros polimorfismos.**3!3*

Ambas formas de doenga de Alzheimer assentam em 3
caracteristicas patolégicas fundamentais: existéncia de
placas senis extracelulares constituidas por proteina ami-
l6ide AB, trancas neurofibrilares intracelulares compostas
por proteina tau hiperfosforilada (proteina associada aos
microtibulos) e neurodegenerescéncia.*'"® Em conse-
quéncia a estas alteracdes de base, ocorre perda sindptica
no coértex cerebral e em algumas areas subcorticais, dis-
funcdo neuronal e morte celular.*®

A evidéncia sugere que a formacao de espécies oligo-
méricas de Af é o fenémeno indutor primério da doen-
ca."'® Em cérebros sauddveis, a APP é clivada em pepti-
deos soltveis."”” Na doenga de Alzheimer esta proteina
sofre um processamento anormal e gera monémeros Af,
que formam agregados insoltveis de oligopeptideos com
40-42 aminodacidos que se vao depositando a nivel intrace-
rebral.>** Os peptideos de AB sdo capazes de induzir a
formacao de poros nos neurénios, permitindo o influxo de
calcio e induzindo a morte neuronal.® Além disso, a Ap
parece acelerar a agregacao da proteina tau em trancas
neurofibrilares no citoplasma neuronal.*'

A tau é uma proteina estabilizadora de microtibulos.?
E abundante nos neurénios dos doentes de Alzheimer sob
a forma hiperfosforilada, que se agrega em trancas neuro-
fibrilares.”

Apesar de existir considerdvel nimero de evidéncia
para o modelo da cascata amildide, as terapias experimen-
tais que assentam nesse modelo tém sido mal sucedidas e
continua pouco claro como € que as placas de amil6ide se
tornam neurotéxicos por si s6 e em combinacdo com
outras agressdes neuronais.*

Modelos animais transgénicos com expressao cerebral
aberrante e acumulacdo de Af tém sido criados, como
modelos experimentais para o estudo de novas aborda-
gens terapéuticas.’

A inflamacao também parece tratar-se de um elemento
essencial na patofisiologia da doenca de Alzheimer."® Esté
demonstrado que os cérebros destes doentes apresentam
uma producdo acentuada de citocinas pré-inflamatérias,
bem como de moléculas neurotéxicas sintetizadas por
células microglia ativadas."* Contudo, as microglia podem
simultaneamente desempenhar um papel protetor na
doenca: reduzem a deposicao de Ap por fagocitose e secre-
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tam citocinas neurotréficas e fatores de crescimento pro-
motores da reparacdo do tecido lesado.! O papel das
microglia continua controverso e em discussao.'

Atualmente ndo existe cura para a doenca de
Alzheimer.”® Estd apenas disponivel tratamento que con-
diciona melhoria sintomadtica e atraso tempordrio da sua
progressdo.”® O desenvolvimento de terapia modificadora
do curso da doenca é, por isso, um dos principais objetivos
da investigagao atual nesta area."”

As terapéuticas disponiveis até ao momento tém como
principais mecanismos: inibicao das colinesterases (clori-
drato de donepezilo, rivastigmina e galantamina) e a pro-
tecdo da excitotoxicidade pelo glutamato através do anta-
gonismo de recetores NMDA (memantina), sendo contu-
do os resultados modestos.® A resposta individual aos ini-
bidores das colinesterases apresenta grande variabilidade
e apenas um terco dos doentes apresentam beneficio cli-
nico significativo.”’ Além disso, os doentes tratados com
inibidores das colinesterases apresentam frequentemente
como efeitos laterais: nduseas, vomitos, diarreia, dor
abdominal, perda de apetite, insénia e pesadelos.”! No que
toca a memantina, as taxas de abandono dos doentes em
ensaios clinicos para este fairmaco sao elevadas e os bene-
ficios identificados também sao limitados, apesar de esta-
tisticamente significativos.”’ Apresenta ainda um benefi-
cio econémico limitado.”» Outras terapias, que visam
reduzir a deposicao amil6ide (catepsina B e neprilisina), e
o uso de terapias antioxidantes (vitamina E combinada
com vitamina C) tém sido testadas mas também mostra-
ram pouco sucesso.” Além de ndo modificarem o curso a
doenca, as terapéuticas atualmente disponiveis ndo sao de
beneficio universal em todos os doentes.** Os ensaios cli-
nicos com farmacos dirigidos para a proteina tau e Af
desenvolvidos tém a limitacdo de atuarem numa fase em
que a doenca ja se encontra estabelecida, podendo ser
uma fase demasiado tardia para a intervencdo terapéuti-
ca.” Acresce a estas dificuldades o facto de os idosos apre-
sentarem frequentemente quadros mistos, com fraca cor-
relacdo entre biomarcadores, neuropatologia e sindromes
clinicos.”

Existem vdrias limitagdes para o desenvolvimento de
um tratamento eficaz.”” Por um lado, a maioria dos estu-
dos assenta em modelos animais de forma que os resulta-
dos ndo podem ser totalmente extrapolados para os
humanos.”” Por outro, muitos estudos utilizam células ani-
mais que nao sdo equipardveis a neurénios ou células
gliais, faltando-lhes caracteristicas importantes que tor-
nam as células neuronais tinicas (capacidade de propaga-
¢ao de potencial de acado, de conectividade e de formacao
de sinapses).*

Para além das dificuldades técnicas no desenvolvimen-
to de terapéuticas eficazes, os mecanismos moleculares
que justificam o desenvolvimento de cada um dos tipos de
doenca de Alzheimer continuam incompletamente escla-
recidos.”” A obtencdo de células neuronais vidveis de
doentes de Alzheimer para estudo acarreta problemas éti-
cos e préticos que também limitam o estudo da doenca."
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Células estaminais

A evolugdo das tecnologias de células estaminais tem
potencial para revolucionar o conhecimento sobre as
doengas cerebrais.”® As células estaminais pluripotentes
aparentam ser portadoras de uma capacidade intrinseca
de se diferenciar em linhagens neuronais.® As células esta-
minais humanas pluripotentes induzidas (iPSCs) parecem
por isso ser uma boa aposta para a investigacao, uma vez
que permitem gerar células neuronais clinicamente rele-
vantes in vitro."”

Estudos tém sido conduzidos em que, a partir de célu-
las fibroblasticas retiradas da pele do doente, foi possivel
induzir a reprogramacao destas em células dotadas de
pluripotencialidade e, a partir destas, obter células neuro-
nais, funcionando como modelos para o estudo de doen-
¢as neuroldgicas como o Alzheimer e Parkinson.'

Além do papel das células estaminais como modelos de
estudo de doencas neurolégicas, a possibilidade de utili-
zé-las como terapia celular de “substituicao” das células
perdidas tem sido estudada como uma potencial arma
terapéutica em varias doencas do sistema nervoso central
(doenca de Parkinson, AVC, Esclerose Lateral Amiotroéfica,
doenga de Huntington e doenca de Alzheimer).”

Trés caracteristicas conferem as células estaminais
potencial terapéutico em vdarias doencas: pluripotenciali-
dade (capacidade de diferenciar em diversos tipos celula-
res), propriedades imunomoduladoras, e a capacidade de
segregar fatores neurotr6ficos que modulam a neuroplas-
ticidade e a neurogénese.*’

As células estaminais incluem vdrias tipologias: células
estaminais embriondrias (ESCs), células estaminais pluri-
potentes induzidas (iPSCs) e as células estaminais deriva-
das de tecidos (como as derivadas da medula 6ssea -
BMSCs, e do tecido adiposo - ASCs).*”

As células neuronais derivadas de células estaminais
reprogramadas, se adequadamente transplantadas, tém
potencial de se integrarem em redes neuronais pré-exis-
tentes no cérebro hospedeiro.*” Além disso, o transplante
destas células parece aumentar os niveis cerebrais de ace-
tilcolina, com melhoria da cognicdo e memoria, em
modelos animais.*”

Trabalhos recentes tém demonstrado que o transplan-
te de células estaminais neuronais em modelos animais de
doenca de Alzheimer esta associado a uma melhoria da
cognicdo e plasticidade sindptica, e a diminuicdo da perda
neuronal.®

ESCs (células estaminais embrionarias)

As ESCs sdo totipotentes e autorrenovam-se, conse-
guindo diferenciar-se em células progenitoras neuronais
(NPCs) in vitro.*”* Ha evidéncia de que as NPCs derivadas
de ESCs se conseguem diferenciar em células semelhantes
a neurdnios e astrécitos em modelos animais.*” Os astr6-
citos desempenham um papel importante para a sobrevi-
véncia e manutencdo neuronal, além de contribuirem
para a manuten¢do do nicho neurogénico existente no
cérebro adulto.”® As células estaminais e os astricitos a
partir destas obtidos secretam neurotrofinas e fatores de
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crescimento que promovem a neurogénese, protegendo
assim das doengas neurodegenerativas.*

Skelton et. al transplantou um ratinho modelo de doen-
ca de Alzheimer com NPCs derivadas de ESCs e registou
que existia uma diminuicao significativa dos defeitos cog-
nitivos nos ratinhos transplantados relativamente aos
controlos, mesmo apdés 16 semanas da transplantacao.® Os
defeitos cognitivos nos ratinhos foram avaliados através
da laténcia de escape dos ratinhos usando o “Teste de
Morris”, que se acredita ser um método sensivel para ava-
liar a memoéria, nomeadamente a que é condicionada por
anomalias cerebrais, sobretudo do hipocampo.?

Estes dados sugerem que este tipo de células estami-
nais pode ser usado para tratar os défices de memoria.’?

iPSCs (células estaminais pluripotentes induzidas)

As iPSCs tratam-se de células estaminais pluripotentes,
semelhantes as células embriondrias na sua morfologia,
mas que podem ser obtidas diretamente a partir de teci-
dos adultos.®*

A demonstracdo de que as iPSCs se podem obter a par-
tir de tecido adulto de doentes abriu uma porta para o
estudo celular pormenorizado dos fen6tipos das doencas,
em modelos celulares obtidos a partir dos préprios doen-
tes.5,15,27,28

Obtendo as células a partir de doentes, mesmo que
possuam idade avangada, é possivel tornar esta tecnologia
celular muito ttil no estudo de doengas neurodegenerati-
vas de inicio tardio.?

A tecnologia de iPSC foi descrita pela primeira vez em
2006 por Takahasi e Yamanaka.>* Estes investigadores
conseguiram reprogramar fibroblastos humanos a um
estadio de pluripoténcia.”® Desde entdo que células relati-
vas a diversas doencas tém sido modeladas com sucesso
utilizando a tecnologia das células estaminais pluripoten-
tes induzidas (iPSCs).***

As doencas neurolégicas tém beneficiado do uso da
modulacdo com iPSCs, uma vez que estas sao capazes de
gerar tipos celulares relevantes na doenca in vitro, nomea-
damente neurénios e células gliais, de outra forma apenas
obtidos em amostras cadavéricas."* O desenvolvimento
mais recente da tecnologia tem tornado possivel diferen-
ciar iPSCs humanas numa variedade de tipos celulares,
com fen6tipos equipardveis a neurénios dopaminérgicos,
neurénios glutamatérgicos, neurénios GABAérgicos,
astrécitos maduros, oligodendrécitos e outras células
cerebrais.>**?

Vidrias investigacdes tém-se focado em induzir a dife-
renciagdo de iPSCs humanas em neurénios in vitro e
caracterizar as suas propriedades.”” Alguma evidéncia
existe de que os neurénios assim formados tém a capaci-
dade de se tornar devidamente compartimentalizados em
secoes somatodendritica e axonal e de que sdo capazes de
gerar potenciais de a¢do.*

Um estudo efetuado com hiPSC-ML (células estami-
nais humanas pluripotentes induzidas, macréfago-like)
revelou diminuicdo dos niveis de Af in vitro e reducao dos
marcadores de neurotoxicidade no modelo animal.' Para
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além da avaliacao desses parametros, criou-se uma linha-
gem de hiPSC-ML expressando neprilisina-2.'

A neprilisina-2 é uma enzima extracelular major na
degradacdo de Af no cérebro.”® Foi demonstrado que a
injec@o de neprilisina humana reduz as placas amil6ides
em ratinhos transgénicos.” Esta enzima tem atividade
reduzida em doentes com limitacdo cognitiva moderada e
nos doentes com doencga de Alzheimer, reforcando a pos-
sivel associacdo entre diminuicdo da degradacao de Af e o
desenvolvimento da doenga."*

Injetou-se modelos animais intracerebralmente com
hiPSC-ML induzidas a expressar neprilisina-2 (hiPSC-
ML/NEP2) e o resultado foi uma diminuicdo significativa
dos niveis de AR no liquido intersticial cerebral."* As
hiPSC-ML/NEP2 aparentam ter potencial terapéutico no
Alzheimer, uma vez que induzem a proteélise de proteinas
amiléidesacumuladas.”®® Vdarios estudos sugerem que
abordagens baseadas no aumento da expressdo da nepri-
lisina-2 ou da sua secrecdo, com aumento da protedlise do
amil6ide, se podem traduzir em terapéuticas modificado-
ras da doencga de Alzheimer."*

Hossini et. al, colheram fibroblastos da derme de uma
doente de 82 anos com Alzheimer em estddio avancado e
reprogramaram-nos gerando linhagens de hiPSCs."” A plu-
ripotencialidade das hiPSCS permitiu-lhes serem diferen-
ciadas in vitro em células neuronais com caracteristicas
fenotipicas e um perfil de expressdo génica semelhantes
as da doenca de Alzheimer esporddica do cérebro da
doente.” O grau de semelhanga entre as células neuronais
assim obtidas e as do cérebro da doente foi avaliado tendo
por base a andlise comparativa da expressdao de p-tau e
GSK3p, da sob-expressdo de genes relacionados a doenca
de Alzheimer e da expressao diferencial de genes envolvi-
dos na resposta ao stress oxidativo e no sistema proteasso-
ma-ubiquitina.’®

As células neuronais derivadas de hiPSCs de doentes
mimetizam o fenétipo da doenca especifica do individuo
de onde foram obtidas e carregam o genoma dos doen-
tes.””® Assim, é possivel saber mais sobre a patogenia e os
mecanismos individuais de doenca e facilitar o desenvol-
vimento de novas terapéuticas.***° Além disso, permite o
estudo comparativo de doentes com Alzheimer esporadi-
co vs. Alzheimer familiar, o que poderd conduzir a conclu-
soes interessantes e estudo das diferencas entre as duas
formas da doenca.'**

A utilizacao de modelos de hiPSCs para a doenca de
Alzheimer permitird investigar novas varidveis de risco gené-
tico para a forma esporadica da doenca, uma vez que dados
contraditérios tém surgido sobre se a deposicdo de Ap é de
facto suficiente para o desenvolvimento da doenca.”

A tecnologia de iPSC e a andlise comparativa da expres-
sdo proteica parecem assim ter um papel importante como
instrumento de estudo da doenca de Alzheimer e de poten-
ciais terapéuticas, permitindo formular e testar hip6teses
de novos farmacos para a sua prevengao e tratamento."
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MSCs (células estaminais de origem
mesenquimatosa)

As células estaminais de origem mesenquimatosa tém
vantagem sobre as células estaminais embriondrias por-
que, apesar de terem um nivel de pluripoténcia inferior, o
tecido mesenquimatoso é uma fonte de células mais efi-
caz, eticamente segura e aceitdvel.”

As MSCs existem em varios tecidos, nomeadamente na
medula 6ssea, no tecido adiposo e no cordao umbilical.*’

Melhorias funcionais tém sido obtidas em modelos
experimentais patolégicos de doencas do sistema nervoso
central utilizando este tipo de células estaminais.*** O
recurso a células estaminais obtidas a partir de MSCs da
placenta tem sido outra alternativa para o estudo de
mecanismos preventivos da doenca de Alzheimer.**

Yun, H.M. et al, demonstraram que as células estami-
nais mesenquimatosas obtidas da placenta e transplanta-
das para ratinhos modelos da doenga de Alzheimer, pro-
movem neuroprotecdo, regulam a morte neuronal, indu-
Zem a neurogénese e ativacdo de células glia no hipocam-
po e alteram a producdo de citocinas, sugerindo que estas
células podem ter um potencial terapéutico sobre as
lesdes do sistema nervoso central dos doentes.*"*

BM-MSCs (células estaminais da medula éssea)

As células estaminais da medula 6ssea sdo multipoten-
tes, autorrenovam-se, diferenciam-se e tém uma ampla
distribui¢do.® Contudo, sdo uma populacdo escassa de
células da medula 6ssea, com algumas limitacdes quando
isoladas.*

Demonstrou-se que as células BM-MSCs reduzem a res-
posta inflamatéria cerebral e restauram a funcao deficitdria
das células da microglia em modelos animais de
Alzheimer, melhorando a eliminagao dos depésitos de AB.”

As BM-MSCs tém a capacidade de modificar e influen-
ciar quase todas as células do sistema imune inato e adap-
tativo através da segregacao de fatores soltveis como o IL-
6, IL-10, TGF-B e PGE2.? Sdo ainda células com capacidade
de se incorporar no cérebro lesado, aumentar o ntimero de
células ativas na transmissao colinérgica e remover placas
de AB do hipocampo ao mesmo tempo que ativam as célu-
las end6genas da microglia que tém o mesmo efeito sobre
as placas.®

Utilizando modelos animais, foi possivel demonstrar
excitabilidade elétrica em células neuronais derivadas de
BM-MSCs.” Algumas destas células foram capazes de se
fundir com as células endégenas do tecido nervoso, onde
foram enxertadas e adquiriram o fenétipo das células hos-
pedeiras.”

As BM-MSCs estimulam a autofagia, promovem a eli-
minacdo de A bem como a sobrevivéncia neuronal em
modelos animais da doenga de Alzheimer.?

ASCs-MSCs (células estaminais do tecido adiposo)
As ASCs, células estaminais mesenquimatosas retiradas
do tecido adiposo, sdo células que se destacam pela sua
pluripoténcia, capacidade de se diferenciar em vdrios
tipos celulares e propriedades imunomoduladoras.” Estas
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caracteristicas fazem das ASCs uma fonte de células para a
terapia celular regenerativa nas doencas neurolégicas que
cursam com neurodegenerescéncia, como a doenca de
Alzheimer.’

Este tipo de célula estaminal expressa e segrega diver-
sos fatores de crescimento e neurotréficos (NGE BDNE
GDNE VEGE HGE IGF-1, fatores quimiotéticos, sinaptofi-
sina, proteinas celulares neuronais e gliais).”

Foi possivel induzir a diferenciacdo de ASCs isoladas de
tecido adiposo inguinal de ratinhos em células semelhan-
tes a neur6nios e astrocitos in vitro.>

A colheita de células estaminais do tecido adiposo é um
processo menos moroso e com menor morbilidade que a
da medula 6ssea, uma vez que se trata de um tecido de
mais facil acesso, abundante, com forte potencial prolife-
rativo in vitro e igualmente com capacidade de se diferen-
ciar em células com caracteristicas semelhantes a células
neuronais e gliais.”

A injecdo intracerebral ou intravenosa de ASCs em
modelos animais da doenca revelaram que estas células
estaminais sdo capazes de ultrapassar a barreira hemato-
encefélica, migrar para os cérebros dos ratinhos e induzir
uma melhoria significativa da aprendizagem e memoria.’
Mostraram-se capazes de reduzir a deposicado cerebral de
Af, aumentar a neurogénese endégena e a estimular a
estabilidade sindptica e dendritica dos ratinhos transplan-
tados.”

ASCs humanas injetadas em ratinhos modelos de
Alzheimer por via intravenosa, sdo detetadas nos cérebros
destes animais 12 dias ap0s a inje¢do.?

A transplantacdo de ASCs em ratinhos modelo de
Alzheimer de outra série, também revelou uma diminui-
¢ao da deposicdo de Ap e melhoria das capacidade de
memoria e aprendizagem.’

Por mecanismos incompletamente conhecidos, as
ASCs parecem ativar microglia.” As microglia atuam como
mecanismo de defesa contra a acumulagao de Ap e redu-
¢do dos depdsitos ja existentes.” Foi detetado um ntimero
aumentado de microglia no hipocampo e cértex de rati-
nhos apés o transplante de ASCs.” Também se verificou
uma diminuicdo da expressdo de fatores pro-inflamaté-
rios (TGF-f e IL-1f) e um aumento da expressao de enzi-
mas proteoliticas sobre a AR, como a neprilisina.’

Dados de outro estudo também sugeriram que as ASCs,
ap6s serem transplantadas para o cérebro de ratinhos
envelhecidos, modularam a ativacao de microglia e provo-
caram uma subida nos niveis de acetilcolina, com melho-
ria das funcoes cognitiva e locomotora.’

Assim, o papel imunomodulador e o efeito pardcrino
exercido pelas ASCs torna-as interessantes como poten-
cial terapéutica da doenca de Alzheimer.” Além disso, esta-
se a investigar o potencial das ASCs também em doencas
de foro neuropsiquidtrico, como a esquizofrenia, autismo
e depressao.’

Células estaminais do corddo umbilical

As MSCs do cordao umbilical conseguem ser induzidas
a diferenciar-se em células semelhantes as neuronais.?
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Ap6és transplante destas para ratinhos transgénicos de
doenca de Alzheimer, detectou-se uma melhoria da fun-
¢do cognitiva e redugdo da deposigao de AB.? Estes efeitos
foram também associados a uma ativacdo aumentada das
microglia.®

Recentemente, células estaminais mesenquimatosas
obtidas do corddo umbilical humano mostraram, também
em modelos animais de Alzheimer, melhoria da aprendi-
zagem e memdria e diminui¢do do nivel de neuroinflama-
¢ao. ™

NSCs (células estaminais neuronais)

As NSCs sao células capazes de se autorrenovar e dife-
renciar em células da linhagem neuronal.***>** Estas célu-
las sdo também promissoras para pesquisa biomédica,
investigacdo de pluripotencialidade e desenvolvimento de
potencial terapia celular.?**

As NSCs enxertadas em ratinhos transgénicos modelos
da doenca de Alzheimer estimularam a conectividade
sindptica endégena.® Contudo, este estudo ndo revelou
efeito das NSCs nos mecanismos patolégicos de base, ou
seja, nos depositos de amildide e nas trancas neurofibrila-
res.”

Em 2014, Blurton-Jones et. al demonstraram que as
células estaminais neuronais podem ser usadas como
"distribuidoras” de proteinas terapéuticas modificadoras
da doenga nos cérebros de ratinhos modelos da doenca.?
Assim, estas células estaminais poderdo ser uma possivel
arma terapéutica, capaz de curar, melhorar o prognéstico
ou atrasar a progressao da doenga.?

As NSCs tém uma excelente capacidade migratéria
para o sistema nervoso central, o que poderé fazer delas
um excelente “veiculo” secretor de agentes neuroterapéu-
ticos para as vdrias regioes cerebrais.®

De facto, as NSCs por si s6 ndo parecem bastar para a
remoc¢do das placas de amil6ide.** Porém, quando as
NSCs sdo geneticamente modificadas por forma a expres-
sar constitutivamente e secretar neprilisina, sdo capazes
de melhorar a funcdo cognitiva em ratinhos modelos da
doenca, atuando sobre os mecanismos patofisiol6gicos da
doenca.”” Os resultados indicaram que as NSCs sobrevi-
veram nos cérebros de dois tipos independentes de rati-
nhos transgénicos transplantados, mesmo vérios meses
apos o transplante e houve uma reducéo significativa da
deposicao de Ap bem como aumento da densidade sinap-
tica.**® Assim, as NSCs expressando neprilisina combinam
os beneficios neurotréficos do transplante de células esta-
minais com a distribuicdo cerebral alargada de proteinas
modificadoras da doenga.?*

Richetin et al. afirmam que as células estaminais neu-
ronais endégenas presentes no cérebro adulto (localizadas
no giro denteado do hipocampo) podem ser manipuladas
de forma a originarem novos neurénios, com potencial de
melhoria cognitiva nos doentes de Alzheimer.*

Evidéncia demonstra que a inibicdo da neurogénese do
hipocampo adulto leva a défices de memoéria, pelo que a
inducdo desse processo pode ter potencial terapéuti-
€0.'**%% Por isso, tém-se procurado desenvolver estraté-

Volume 16 | N.°1 | Maio de 2016

gias farmacoldgicas que estimulem a neurogénese em
modelos animais da doenca de Alzheimer visando melho-
rar a memoria.”"*%*® Apesar disso, o que Richetin et al. ten-
tam agora criar é uma intervencdo terapéutica celular,
manipulando células estaminais endégenas que substi-
tuam as deficitarias no Alzheimer.*® Este autor mostrou
pela primeira vez evidéncia de que a inducdo da expressao
de um tnico gene (o fator de transcricao bHLH) seletiva-
mente em células estaminais/progenitoras neuronais do
hipocampo de adultos in vivo, estimula a neurogénese,
maturagao e integragao sindptica.*® Desta forma, a aplica-
¢ao da estratégia de manipulacdo génica em modelos ani-
mais de Alzheimer mostrou ter potencial na reducao dos
défices de memoria dependentes do hipocampo.®

Contributo das células estaminais na investigacao
in vitro

Conforme exposto, para além do uso das células esta-
minais como potencial terapéutica de transplantacdo
celular (“terapia celular de substituicdo”), ha muitos con-
tributos da tecnologia de células estaminais no estudo das
doengas neurodegenerativas: estudo dos mecanismos
bésicos da doenca, identificacdo de alvos terapéuticos e
desenvolvimento de ensaios para desenvolvimento de
novas formas de tratamento.>"

Apesar da teoria globalmente aceite de que o acimulo
de AP estimula a formacdo das trancas neurofibrilares
compostas por proteina tau hiperfosforilada, até 2015
nenhum modelo células neuronais humanas permitiu
relacionar estes dois eventos patoldgicos.* Em 2015, Choi
et al. conseguiram, pela primeira vez, criar um modelo
celular que recapitulou a patofisiologia das placas de Ap e
a formacao de trangas neurofibrilares a partir da tau num
sistema de cultura tridimensional de células neuronais
humanas, obtidas a partir de células estaminais.*

Evidéncia reporta que as iPSCs portadoras de mutagoes
da deméncia desenvolvem fendtipos celulares que sdao
consequéncia direta dessas mutacdes, servindo de bons
modelos para o estudo da doenca de Alzheimer.®

Além disso, as tecnologias genéticas disponiveis com as
hiPSCs podem permitir decifrar como é que a complexa
arquitetura genémica humana age e como gera suscetibi-
lidade a doenca de Alzheimer.? Também permite estudar
a variabilidade na resposta aos fatores ambientais dos
individuos com Alzheimer, os fen6tipos da doenca e ainda
a sua possivel modificagdo farmacoldgica.*

Vantagens do uso das células estaminais em
relacdo a outras terapéuticas

Uma capacidade importante que as células estaminais
tém é a de gerar neurénios portadores de mutacodes de
Alzheimer familiar ou esporadica.”” Estas permitirdao um
sistema neuronal humano tnico onde se poderdo testar o
potencial terapéutico de vérias intervengoes.*

No inicio da utilizacao das células estaminais colocou-
se em duivida se seria possivel desenvolver linhagens celu-
lares neuronais mimetizadoras de doencas de apareci-
mento tardio num espaco de tempo curto.® Contudo, com
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a evolucdo técnica, tétm-se obtido fendtipos robustos,
equivalentes aos da doenca, debaixo de vérios stresses e
com demonstragdo da equivaléncia usando correcao géni-
ca e terapéuticas conhecidas.’

Assim, o beneficio atual do uso das hiPCSs parece ser a
criacdo de um modelo celular da doencga, e o desenvolvi-
mento de terapéuticas novas sob a forma de pequenas
moléculas, podendo até representar uma alternativa aos
estudos com modelos animais.’

A manipulacao de células estaminais por forma a estas
expressarem e segregarem niveis aumentados de neprilisi-
na também é uma vantagem, comparativamente a técni-
cas de introducdo genética desta enzima em agentes veto-
res viricos.>?® As células estaminais tém maior capacidade
de ultrapassar a barreira hematoencefdlica e ndo colocam
questdes relacionadas com a inducdo de infecdo que se
colocam com os vetores viricos.**

Limitacoes da terapia celular com células
estaminais

A discussdo da utilizacao clinica de ASCs como terapia
celular para a doenga de Alzheimer é ainda muito prema-
tura, uma vez que a evidéncia ainda é escassa e em fase de
experimentacdo animal.’

Quanto as ESCs, apesar de alguns dados poderem suge-
rir que as NSCs diferenciadas a partir de ESCs tém poten-
cial terapéutico, é importante denotar que a utilizacao
desta tipologia de células estaminais pode resultar em for-
macao de teratoma.’

No estudo de Blurton-Jones et al. as células estaminais
NSCs utilizadas eram imunologicamente correspondentes
ao tecido do recetor do transplante.? Contudo, é importan-
te notar que as NSCs obtidas a partir de tecido fetal ndo
serdo imunologicamente idénticas ao recetor.® Portanto, a
incompatibilidade imunolégica é uma barreira ao trans-
plante de células estaminais assim obtidas, uma vez que
se trataria de um alotransplante para um “santudrio imu-
nolégico”, o cérebro.®

Uma forma de ultrapassar o problema de incompatibi-
lidade imunolégica seria a utilizacdo de autotransplantes
de células neuronais em vez do alotransplantes, uma vez
que hé estudos que mostraram a sobrevivéncia de células
neuronais autotransplantadas em cérebros de primatas.®

Outra alternativa, seria a realizacdo de alotransplantes
com administracdo crénica de imunossupressores que
evitassem a rejeicao imune. Contudo, sabe-se que o uso de
imunossupressao é inconveniente, téxico e caro, além de
nao existir evidéncia de que melhore a sobrevida apds um
alotransplante deste tipo.®?

Outra abordagem alternativa, seria gerar NSCsautélogas
a partir de células estaminais pluripotentes humanas indu-
zidas (hiPSCs) a diferenciarem-se nesse sentido, obtidas a
partir de células normais do doente, como células da pele, a
semelhanca do estudo de Hossiniet. al.*"® Evidéncia recen-
te mostrou que as hiPSCs-NSCs sdo capazes de sobreviver,
migrar e diferenciar-se bem como recuperar a fungdo neu-
rolégica perdida em modelos animais transplantados.®
Estas células seriam submetidas a modificacdo genética
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semelhante a utilizada por Blurton-Jones et. al, com inte-
gracgao aleatéria de vetores viricos.® Porém, ha receio de um
risco aumentado de mutagénese insercional e de neoplasia
consequente a utilizacdo desta técnica de integracdo gené-
tica, pelo que novas técnicas de engenharia genética deve-
rao ser estudadas para modificacdo das células estaminais a
transplantar.? Recentemente criou-se o0 sistema
CRISPR/CASY, uma tecnologia de edi¢do genética promis-
sora, flexivel e barata que permite manipular as células
estaminais humanas pluripotentes induzidas de forma
mais segura.?

No que toca as iPSCs, apesar da grande evolucdo nesta
drea, os protocolos atuais continuam a ser extensos, caros
e complexos e obtém-se frequentemente populacdes neu-
ronais incompletamente homogéneas.” Outro problema
em modelar doencas neurodegenerativas com hiPSCs é o
aparecimento tardio de muitas das doencgas em estudo,
como é o caso do Alzheimer, tendo como um principal
fator de risco o envelhecimento.?

Outra limitacdo no estudo utilizando hiPSCs criadas a
partir de individuos com doencas neurodegenerativas é a
inexisténcia de uma confirmacdo neuropatolégica da
doenga nas células assim obtidas.*® O uso de um tecido
com diagndstico neuropatolégico definitivo seria a fonte
ideal de iPSCs.*

O uso das iPSCs na transplantacdo celular (chamada
“terapia de substituicao celular”), é um objetivo a desen-
volver a longo prazo, mas ainda apresenta muitas limita-
¢oes.” Para a forma familiar de Alzheimer, as novas tecno-
logias de edicdo gendémica oferecem a possibilidade de
corrigir as mutacdes celulares dos individuos doentes.” No
entanto, esse processo implicaria vdrios passos: primeiro,
ter-se-ia de testar as células para a existéncia de outras
mutagoes, rearranjos cromossomais ou outras alteracoes
epigenéticas, usando sequenciacao de todo o genoma;
depois, as células teriam de ser colocadas a crescer de
forma adequada em meios de cultura.’ Posteriormente,
teriam de ser diferenciadas em percursores neuronais
adequados e separadas das células indiferenciadas, mini-
mizando o risco de formacdo de teratoma ou de reconhe-
cimento pelo sistema imune.® Em seguida, as células ade-
quadamente selecionadas teriam de ser entregues na area
certa do cérebro.” Ainda muito trabalho estd a ser feito no
sentido de encontrar uma maneira segura de inserir as
células no sitio correto, sem causar danos colaterais rele-
vantes.” Por tdltimo, seria ainda preciso garantir que as
células assim inseridas formassem conexdes funcionais.
Todo este processo € muito desafiante no estado de arte
atual, mas parece ser em teoria alcancével.’

Conclusdo

A terapia com células estaminais parece promissora.
Estas células funcionam como bons modelos in vitro para
o estudo da doenga e poderao ajudar a clarificar os meca-
nismos de progressdo da doenca de Alzheimer.?

Tém também o potencial de gerar novos neurénios que
substituam os lesados. Assim, investigagdes tém sido desen-
volvidas no sentido de utilizar as células estaminais como
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terapia celular “de substituicao” dos neurénios degenerados.
Contudo, ainda existem vdrias limitacdes na aplicacao
clinica em humanos das células estaminais como trata-
mento da doenca.
Mais trabalhos sdo necessdrios que promovam a
melhoria e desenvolvimento de sistemas in vitro para a

Volume 16 | N.°1 | Maio de 2016

maturagao e formacgdo de conectividade entre neurénios
assim criados, formando sinapses.”” Além disso, é necessa-
rio um estudo de metodologias de insercdo das células
estaminais nas zonas cerebrais lesadas e de ultrapassagem
dos problemas de imunocompatibilidade que possam
surgir. B
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Luis de Carvalho, grande servidor publico

José Barros

Assistente Graduado Sénior de Neurologia

Diretor do Departamento de Neurociéncias

Hospital de Santo Anténio, Centro Hospitalar do Porto
jb.neuro@chporto.min-saude.pt

Luis Manuel Fonseca de Carvalho nasceu a 30 de outu-
bro de 1933, na Casa Grande de Milhazes, no concelho de
Barcelos. Menino de cidade a viver na aldeia, filho da pro-
fessora, conviveu desde muito cedo com a extrema pobre-
za dos colegas. Os seus escritos descrevem-nos as roupas
remendadas de todos os rapazes, os farrapos dos mais
pobres, os pés descalcos, a alimentacdo de caldo de cou-
ves, broa de milho e vinho verde. Ndo havia eletricidade na
aldeia; mesmo o chalé de brasileiro onde morava era ilu-
minado por candeeiros a petréleo e gasémetros de carbo-
neto. “O contraste entre uma vida de pequenos burgueses, a
de minha casa, e a miséria geral da maioria dos aldebes, foi
sem duvida o caldo de cultura das preocupagoes sociais que
marcaram toda minha vida futura’.

A familia mudou-se para Barcelos, ap6s o seu exame da
3a classe, aos 9 anos. Era preciso completar o ensino pri-
mdrio e preparar a admissdo ao liceu. No ano letivo
seguinte, ficou “distinto” no exame da 42 classe e dispensa-
do das provas de admissdo. Mesmo na cidade, nove em
dez dos rapazes da sua sala foram trabalhar logo apés o
exame, ndo esquecendo 0s que sairam com a 32 classe, os
desistentes precoces e 0s que nunca entraram na escola.
Frequentou o Colégio Alcaides de Faria do 1° ao 5° ano,
mas teve de vir para o Porto para prosseguir. Ingressou no
Liceu Alexandre Herculano em 1948, no 6° ano (atual 10°),
tendo como colegas Alfredo Calheiros, Alvaro Siza Vieira e
Paulo Mendo (um ano mais velho, uma estrela). Teve uma Luis de Carvalho, Diretor Clinico, em 1991
exposicao fugaz ao MUD Juvenil, na sequéncia do memo-
ravel comicio do General Norton de Matos, no Campo Hipico da Fonte da Moura, a 23 de janeiro de 1949. O MUD tinha
sido ilegalizado no ano anterior.

Entrou na Faculdade de Medicina da Universidade do Porto, associada ao Hospital de Santo Anténio, em 1950. Alguns
dos seus colegas do 1° ano tornar-se-iam médicos ou académicos com os quais se cruzou ao longo da vida: Nuno Grande,
Antoénio Falcdo de Freitas, Vitor Blanc, Celeste Malpique, Eva Xavier e Helena Cruz.

Depois dos exames e das férias grandes, o MUD Juvenil lembrou-lhe a adesdo; Paulo Mendo anunciou-se-lhe como a
“sua nova ligagdo” a estrutura, com seu ‘romadntico ar um tanto pdlido e mal alimentado, com éculos sem aro e uma das len-
tes partida e reduzida a metade, o que potenciava o romantismo”. Luis de Carvalho comecou a frequentar os meios cultu-
rais e tertilias, onde predominavam estudantes de Medicina e Belas-Artes, nos cafés Piolho e Palladium, no Cine-Clube,
no Teatro Experimental do Porto, na associagdo SEN (Sociedade Editora Norte) e no ABC Clube, presidido por Maria Luiza
Marvao, que viria a ser a sua mulher. Mais tarde, nessas andancas, conheceu Manuela Delgado e Mario Leao Ramos, um

casal de ativistas politico-culturais com uma vaga aura de clandestinidade e mistério.

Em finais de 1954, estava Luis de Carvalho no 4° ano, a policia politica iniciou um processo de prisdes em massa entre
estudantes, académicos, intelectuais e operdrios ligados ao MUD Juvenil. “A verdade é que acordei bruscamente, cerca das
7 da manhd de 9 de fevereiro de 1955, com o chefe de brigada Pinto Soares e o agente Trindade Roque, um de cada lado da
cama (...)". Esteve seis meses em prisdo preventiva, tendo sido submetido a tortura do sono durante cinco dias e cinco noi-
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tes. “Lembro bastante bem os trés primeiros dias, enrolado no chédo de madeira, com luzes de focos a incidir na face, ou pro-
ximo, com piadas e insultos (os “maus”), conselhos e promessas (os “bons”) e depois os requintes, todos no sentido de desfazer
o equilibrio nervoso”. Neste periodo, reconheceu o som dos passos de Maria Luiza no piso de cima, descobrindo assim que
também ela estava na cadeia. Finda a prisao preventiva, voltou as aulas e as tertulias, tratando também de diligéncias judi-
ciais.

APIDE organizou um processo com 51 arguidos, incluindo dirigentes (Oscar Lopes, Pedro Ramos de Almeida, Herminio
Marvéo, Angelo Veloso, Anténio Borges Coelho), estudantes de Medicina (Agostinho Neto, Ant6nio Falcdo de Freitas,
Manuel Canijo, Vitor Blanc, Paulo Mendo, Luis de Carvalho), de Arquitetura (Raul Hestnes Ferreira, Alcino Soutinho) e
Direito (José Augusto Seabra). Maria Luiza Marvao e Luis Carvalho casaram no final de setembro de 1956. Um més e meio
depois comecou o agitado julgamento no Tribunal Plenério da Rua Formosa. Luis de Carvalho foi condenado a 12 meses
de prisdo. Maria Luiza, gravida de quase oito meses, deixou-o na Cadeia da Relacdo (a Cordoaria) a 31 julho de 1957, sendo
dali levado para o Forte de Peniche. Conheceu a filha recém-nascida na prisdo, em meados de outubro. Cumprida a pena,
retomou as aulas. O Exército expulsou-o do curso de oficiais milicianos, onde nunca tinha sido incorporado; teria de fazer
a tropa como soldado raso. Em abril de 1958 recebeu uma guia de marcha para a Companhia Disciplinar de Penamacor,
destinada a rufias, malfeitores, desertores e insubordinados. Em Penamacor, encontrou de novo Alfredo Calheiros e
Manuel Canijo.

Luis de Carvalho terminou a componente escolar do curso em 1959, aos 25 anos, com 15 valores, tendo perdido trés
anos escolares. Iniciou o estdgio pela Medicina Interna, ainda no Hospital de Santo Anténio. No dia de Sdo Joao de 1959 foi
inaugurado o Hospital Escolar de Sdo Jodo, tendo ajudado Henrique Lecour, internista e amigo, a fazer a mudanca dos seus
livros e pertences. Manteve-se como estagidrio na Clinica Médica, no novo hospital. Fez a tese de licenciatura, sobre
Hepatites por Virus, tendo Juilio Machado Vaz como orientador e Henrique Lecour como mentor. Pouco depois, Emidio
Ribeiro, jovem professor, foi encarregado de formar um Servico de Neurologia, sem neurologistas. Paulo Mendo e Luiza
Guimardes foram os escolhidos para neurologistas autodidatas, seguindo-se-lhes Olga Viseu e Luis de Carvalho. Anténio
Rocha Melo assegurava as cirurgias.

Em 1960, com 27 anos, fez campanha para o Conselho Regional da Ordem dos Médicos, pela lista conotada com o rela-
tério das carreiras médicas, cujos expoentes no Norte eram Albino Aroso e Anténio Fernandes da Fonseca. A lista perdeu
inesperadamente as eleicoes.

No fim de 1961, Paulo Mendo transferiu-se para a equipa de Neurocirurgia do Hospital de Santo Anténio, sendo substi-
tuido por Celso Cruz, que j4 ajudava nas cirurgias desde estudante.

Em 1962, Anténio Rocha Melo foi para Edimburgo. Nestor Rodrigues, o seu substituto, convidou Luis de Carvalho a
mudar para Neurocirurgia e este aceitou. “As vocagdes fazem-se muitas vezes assim’. Continuou a estudar com Paulo Mendo
na cervejaria CUF e comecou a frequentar a Neurorradiologia do Hospital de Santo Anténio.

Em 1963, Anténio Rocha Melo optou definitivamente pelo Hospital de Santo Anténio e convidou Luis de Carvalho a
segui-lo, na sequéncia da saida de Paulo Mendo e Mdrio Ledo Ramos para Rabat. No Servico de Neurologia da época,
segundo Manuel Canijo, “nunca foi recomendagdo primordial a nota do curso e foi sempre decisivo a personalidade, a capa-
cidade virtual para resolver problemas, a seriedade mental, a maturidade atual ou potencial”. Luis de Carvalho trocou o
saldrio do Hospital de Sao Jodo por um lugar de estagidrio, ndo remunerado, mas acreditando que ‘o futuro comegava
naquele dia 1 de fevereiro de 1963, em que comecei a trabalhar como estagidrio no Servigo do Dr. Corino Andrade”. Passou
os primeiros tempos a laminar cérebros, desenhar os cortes e legenda-los de acordo com o tratado de Dejerine. Depois do
“Patrao” ter conferido os desenhos, assumiu a enfermaria de Homens, tendo como colaboradores José Castro Lopes (1°
interno oficial de Neurologia) e Serafim Paranhos (finalista do curso de Medicina). A enfermaria de Mulheres estava con-
fiada a Alfredo Calheiros. Nove meses depois ambos assinaram um contrato remunerado: 1500$00 por més, metade do que
ganhava no Hospital de Sao Joao.

De novembro de 1967 a marco de 1968, estagiou nos Hospitais Maida Vale e Queen Square (Londres).

Em 1968 fez exames de equiparagdo ao Internato de Neurocirurgia, entrando assim na carreira médica nacional. Em
1970 e 1971, prestou um conjunto de provas para Assistente de Neurocirurgia (topo de carreira, na época).

Em janeiro de 1971 foi nomeado adjunto do Diretor do Servico de Urgéncia. Em 25 de Abril de 1974 ja tinha uma fun-
¢ao institucional (adjunto do Diretor Clinico), mas aderiu de imediato ao Manifesto Sindical dos Médicos do Hospital de
Santo Anténio, subscrito por neurologistas, neurocirurgides e neuroanestesistas (Paulo Mendo, Anténio Rocha e Melo,
Fernando Mendo, Luis de Carvalho, Luis Roseira, Mario Ledo Ramos, Manuel Silva Aratijo e Manuel Canijo). Agradeceram
a Junta de Salvacao Nacional e exigiram “A Satide ao Servico do Povo!”. Até finais de 1975, durante o PREC (processo revo-
luciondrio em curso), foi membro da Comissdo Instaladora e Secretario da Direcdo Médica (equivalente a Diretor Clinico).
Orgulhava-se do hospital ter mantido a sua produtividade nesse periodo turbulento e de ninguém ter sido saneado.
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Luis de Carvalho foi dirigente de diversas associagoes cientificas. Em 1973 foi eleito secretario da Direcdo da recém-cria-
da Classe de Neurologia da Sociedade Portuguesa de Neurologia e Psiquiatria, presidida pelo neurocirurgido coimbrao
Fernando Amaral Gomes. Na Sociedade Luso-Espanhola de Neurocirurgia, foi Vice-Presidente (1983-1985) e Presidente do
Capitulo Portugués (1985-1986).

Luis de Carvalho foi um pioneiro e um dos peritos mais conhecidos no pais no planeamento de satide, com trabalho no
ambito hospitalar, na coordenacdo regional ou na administracdo central. Criou e dirigiu o Grupo de Trabalho de
Planeamento e Programacao do Hospital de Santo Anténio, entre 1976 e 1988. Integrou o Nticleo de Planeamento de Satde
da Comissdo de Coordenacdo da Regido Norte. Foi delegado ao Grupo Europeu de Planeamento em Satide em Areas
Urbanas. Trabalhou nos gabinetes ministeriais de Leonor Beleza, Paulo Mendo e Maria de Belém Roseira, e em diversas
direcdes gerais.

Paulo Mendo foi eleito Diretor do Hospital de Santo Anténio em 1987. Luis de Carvalho iniciou fun¢des de Diretor
Clinico no ano seguinte, assumindo os dois cargos em finais de 1993, na sequéncia da ida de Paulo Mendo para o dltimo
governo de Cavaco Silva. Anténio Bastos Lima foi eleito Diretor Clinico em 1996 e trabalharam juntos no Conselho de
Administracdo até 1999. Por ineréncia, foi membro da Comissao Permanente da licenciatura em Medicina do ICBAS, onde
ja tinha sido professor auxiliar convidado de Neurocirurgia (1982 a 1988).

Os seus mandatos destacaram-se por diversos programas de desenvolvimento: ampliacdo e remodelacdo do hospital,
transplantacdo de 6rgdos (cérnea, rim, figado, reno-pancredtico), cirurgia precoce dos aneurismas cerebrais, diferenciacdo
académica dos médicos e criagdo do ano profissionalizante na licenciatura.

A aposentacao foi-lhe concedida em 1999, mas manteve-se como assessor do novo Presidente do Conselho de
Administracao, tendo trabalhado na concretizacdo do edificio satélite (Gltima fase da ampliacao do hospital), na avaliagcao
da qualidade do internato médico, no apuramento de custos da producao clinica, na validacdo e controlo das listas de
espera cirurgicas.

Nesta fase da vida, dedicou-se a pesquisa histérica relacionada com o hospital e com a Neurocirurgia, tendo publicado
diversos artigos e o livro Contributos para a Histéria do Hospital Geral de Santo Anténio. Deixou-nos ainda testemunhos
pessoais relevantes em Fragmentos de uma Biografia Civica e Autobiografia.

Luis de Carvalho sentiu muitas manifestacdes de apreco e reconhecimento publico, destacando-se a atribuicdo do seu
nome a “parte nova” do Hospital de Santo Anténio (obra do arquiteto Carlos Loureiro) e a medalha de ouro de Servicos
Distintos do Ministério da Saude.

Nos tltimos anos, muito atingido por doencas crénicas, manteve-se informado, esclarecido, conhecedor, interessado na
vida dos nossos servicos e departamentos, no progresso das diferentes profissdes da satide, nos projetos de equipa, na vida
do pais e nos rumos do mundo. Animou-se durante a tarde em que Anténio Martins da Silva e o autor lhe apresentaram
algumas ideias para festejar os 75 anos do Servico de Neurologia (NeuroPorto.75). “O Hospital de Santo Antdnio foi a minha
vida”, dizia. Deu-nos sugestoes, falou-nos de Corino de Andrade, Jodo Resende e de todos os que desenvolveram a “Escola
de Neurociéncias do Hospital de Santo Anténio” (expressao que gostava de usar). “Hoje estds em forma!”, notou o amigo e
vizinho Paulo Mendo, que nos acompanhou na visita.

Luis de Carvalho mantinha a consciéncia de ter vivido de muito perto acontecimentos que merecem ser contados e
registados, de ter trabalhado e convivido com pessoas excecionais, de ter participado na construcdo da sociedade demo-
cratica, de ter ajudado a melhorar as dreas que lhe eram mais queridas: a satide e a educacao.

Faleceu no Hospital de Santo Anténio, no Edificio Dr. Luis de Carvalho, a 2 de marco de 2016. H
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Abertura do Secretariado
Posters 1

Tema: Doencas Vasculares / Neurociéncias / Cognicdo / Deméncias
Moderadores: Ana Amélia Pinto | Vitor Oliveira

Hemicoreia-hemibalismo de instalacdo stbita submetida a trombélise endovenosa

Catarina Falcao de Campos', Miguel Coelho?, Patricia Canhao'

1-Unidade de AVC, Departamento de Neurociéncias e Satide Mental, 2-Servico de Neurologia,
Departamento de Neurociéncias e Saide Mental, Hospital de Santa Maria, Lisboa.

Acidente vascular cerebral isquémico como manifestacao inaugural de Arterite de Células Gigantes
Diana Melancia, Jodo Sequeira, Andreia Fernandes, Ariana Barros, Soraia Vaz, Ana Calado, Manuel
Manita, Rui Pedrosa

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa Central.

Sindrome de Susac - Da desorientacdo a autoimunidade - Retrato de um caso

Ricardo Varela, Miguel Pereira, M. Helena Ramos

Servico de Neurologia do Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra.

Trombose de veia cortical ap6s puncao lombar e corticoterapia

Claudia Borbinha', Jodo Pedro Marto', Sofia Calado'?, Miguel Viana Baptista'?

1-Servico de Neurologia do Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental; 2-CEDOC-Nova
Medical School, Universidade Nova de Lisboa.

Trombose venosa cerebral com enfarte hemorragico em doente oncolégico com Implantofix® alojado
na veia jugular

Pedro Lopes', Patricia Marques', Jodo Sargento-Freitas', César Nunes?, Fernando Silva'

1-Servico de Neurologia, 2-Departamento de Neurorradiologia, Servico de Imagem Médica, Centro
Hospitalar e Universitario de Coimbra.

HSA aneurismadtica associada a trombose venosa cerebral - um desafio terapéutico

José Beato-Coelho', Pedro Cunha? César Nunes®, Jodo Sargento-Freitas', Mariana Batista®, Gongalo
Costa?, Fernando Silva', Luis Cunha'

1-Servico de Neurologia, 2-Servi¢o de Neurocirurgia, 3-Servico de Neurorradiologia, Centro Hospitalar
Universitdrio de Coimbra.

Sindrome de Encefalopatia Posterior Reversivel associada a Sirolimus

Ariana Barros, Sara Dias, Soraia Vaz, Jodo Sequeira, Rute Relvas

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa Central, Lisboa.

Perda do sentimento de posse de objetos ap6s Acidente Vascular Cerebral isquémico do hemisfério
esquerdo

Pedro Alves', Sofia Reimao? Catarina Campos', Carolina Maruta®, Luz Rocha', Graca Sa?, Ana Catarina
Fonseca', Isabel Pavdo Martins®

1-Departamento de Neurociéncias e Satide Mental, Servico de Neurologia, 2-Servico de
Neurorradiologia, Hospital de Santa Maria, CHLN, Lisboa; 3-Faculdade de Medicina da Universidade de
Lisboa, Laboratério de Estudos de Linguagem, Lisboa.

A inflamacdo pode explicar a evolucdo rapidamente progressiva na Doenca de Alzheimer? Um caso
paradigmatico.

Joana Afonso Ribeiro!, Ana Gouveia!, Olinda Rebelo?, Inés Baldeiras®, Isabel Santana®

1-Servico de Neurologia, 2-Neuropatologia, Servigo de Neurologia, 3-Laboratério de Neuroquimica,
Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra, Coimbra, Portugal.

Posters 2

Tema: Doencas Neuromusculares |
Moderadores: Anabela Matos | Luis Negrdo

Quando o antigo e o recente se confundem — nevralgia pés-herpética em doente com sindrome de Duane
Mariana Almeida Branco', Denis Gabriel?, Rui Felgueiras?, Vitor Tedim Cruz'

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Entre o Douro e Vouga, Santa Maria da Feira; 2-Servico
de Neurologia, Centro Hospitalar do Porto, Porto.
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Cefaleia e polineuropatia craniana: uma apresentacéo atipica de neuropatia axonal motora aguda
Francisco Bernardo', Simao Cruz', Luis Santos?, Amélia Nogueira Pinto'

1-Servico de Neurologia Hospital Professor Doutor Fernando Fonseca; 2-Servico de Neurologia Centro
Hospitalar Lisboa Ocidental.

Polineuropatia desmielinizante por anticorpos contra glicoproteina associada a mielina (anti-MAG)
- uma manifestacdo de gamapatia monoclonal

Mariana Almeida Branco', Ana Rafaela Aratjo? Luis Fontdo', Juliana Sa Castelo’, Marta Lopes', Catarina
Santos’

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Entre o Douro e Vouga, Santa Maria da Feira; 2-Servico
de Medicina Interna, Centro Hospitalar do Baixo Vouga, Aveiro.

Cardiomiopatia e envolvimento de grandes fibras sensitivas como apresentacio de Polineuropatia
Amiloidética Familiar

Simdo Cruz', Elena Cortes Vicente***, Isabel Illa***, Ricardo Rojas Garcia®***

1-Servico de Neurologia, Hospital Prof. Doutor Fernando Fonseca, Amadora, Portugal; 2-Unitat de
Malalties Neuromusculars, Servei de Neurologia, Hospital de la Santa Creu i Sant Pau, Barcelona,
Espanya; 3-Universitat Autonoma de Barcelona, Espanya; 4-Centro de Investigacion Biomedica en Red
de Neurodegeneracion (CIBERNED), Espana.

Miopatia de Bethlem - o outro lado do espectro das mutacoes do colagénio VI

Ana Inés Martins, Luciano Almendra, Anabela Matos, Argemiro Geraldo, Luis Negrao

Consulta de Doencas Neuromusculares, Servico de Neurologia do Centro Hospitalar e Universitdrio de
Coimbra.

Sindrome de Morvan - a narrativa de um caso raro

Bruno Silva, Carmo Macdrio, Anabela Matos

Servico de Neurologia do Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra.

Miotonia responsiva a acetazolamida por nova mutacdo no gene SCN4A

Luis Braz', Diogo Fitas?, Fernando Silveira', Goreti Nadais'

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Sdo Joao, Porto; 2-Servico de Neurologia, Unidade Local
de Sadde do Alto Minho, Viana do Castelo.

Axonopatia motora multifocal adquirida (MAMA) como manifestacido inaugural de doencga celiaca
Miguel Oliveira Santos'?, Benjamim Ohana', Mamede de Carvalho'?

1-Servico de Neurologia, Departamento de Neurociéncias e Saide Mental, Hospital de Santa Maria,
Centro Hospitalar Lisboa Norte; 2-Instituto de Fisiologia e Instituto de Medicina Molecular, Faculdade
de Medicina, Universidade de Lisboa.

Miastenia congénita por mutacdo no gene DOK7

Vanessa Carvalho', Jodao Martins?

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurologia, Unidade Local de Satiide de Matosinhos/ Hospital
Pedro Hispano, Matosinhos.

Comunicacgodes Orais 1

Tema: Doencas vasculares
Moderadores: Anténio Freire | Manuel Correia

Trombdlise endovenosa por AVC isquémico em doentes com enfarte agudo do miocardio nos 3 meses
precedentes

Linda Azevedo Kauppila', Teresa Pinho e Melo'*?, Andreia Magalhdes', Ana Catarina Fonseca"**
1-Unidade de Acidentes Vasculares Cerebrais, Servico de Neurologia, Hospital Santa Maria, Centro
Hospitalar Lisboa Norte, Lisboa; 2-Instituto de Medicina Molecular de Lisboa, Lisboa; 3-Faculdade de
Medicina da Universidade de Lisboa, Lisboa.

Hemograma como factor prognéstico no AVC isquémico agudo do adulto jovem

Jodo Pedro Marto', Marlene Saraiva', Filipa Ladeira', Miguel Viana Baptista'?

1-Servico de Neurologia do Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental; 2-CEDOC-Nova
Medical School, Universidade Nova de Lisboa.

AVC Cardioembélico: Preditores do Resultado Funcional aos 3 Meses ap6s Tratamento de
Revascularizacao Cerebral

Sandra Sousa’, Ary de Sousa**, Gil Nunes?, Sofia Galego®, Marisa Mariano®, Alberto Fior®, Cristina
Sousa®, Ana Paiva Nunes®

1-Servico de Neurologia, Hospital de Cascais; 2-Laboratério de Neurossonologia, Unidade
Cerebrovascular, 3-Unidade Cerebrovascular, Hospital de Sao José, Centro Hospitalar Lisboa Central;
4-Servico de Neurologia, Centro Hospital Lisboa Central.
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Doenca vascular cerebral aguda em doentes com Sindrome de Down em idade adulta

Jodo Pedro Marto', Mariana Dias? José Nuno Alves®, Vera Montes*, José Beato Coelho®, Claudia Marques
Matos®, Ary de Sousa’, Francisco Bernardo®, Sofia Calado'?, Miguel Viana Baptista"®

1-Servico de Neurologia, Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental; 2-Servigo de
Neurologia, Hospital Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte; 3-Servico de Neurologia, Hospital de
Braga; 4-Servico de Neurologia, Hospital de Cascais; 5-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar
Universitario de Coimbra; 6-Servigo de Neurologia, Hospital Sdo Joao; 7-Servigo de Neurologia,
Hospital dos Capuchos, Centro Hospitalar Lisboa Central; 8-Servico de Neurologia, Hospital Fernando
Fonseca; 9-CEDOC, Nova Medical School, Universidade Nova de Lisboa.

Carateristicas dos mimetizadores funcionais na fase aguda do AVC: um estudo caso-controlo
retrospetivo

Ricardo Soares-dos-Reis'?, Ana Isabel Domingues?, Miguel Grilo'?, Pedro Castro'?, Manuel Esteves*?,
Elsa Azevedo?

1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Psiquiatria, Centro Hospitalar de Sao Joao; 3-Faculdade de
Medicina da Universidade do Porto.

Comunicagbes Orais 2

Tema: Doencas Neuromusculares / Genética / Doencas Metabélicas
Moderadores: Melo Pires | Luis Negrao

Sindrome Miasténica de Lambert-Eaton - casuistica de 5 anos de um Servico de Neurologia

Daniela Vieira, Maria do Carmo Macdrio, Anabela Matos, Argemiro Geraldo

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra.

Fenoétipos e evoluciao clinica das miopatias associadas ao Colagénio VI: descriciao de 8 doentes no
extremo benigno do espectro

Sim@o Cruz', Sebastian Figueroa Bonaparte*®, Eduard Gallardo*?, Cecilia Jiménez-Mallebriera®, Jaume
Llauger®, Alix de Becdelievre®, Valérie Allamand’, Elena Cortes*?, Isabel Illa*?, Jordi Diaz Manera**
1-Servico de Neurologia, Hospital Prof. Doutor Fernando Fonseca, Amadora, Portugal; 2-Unitat de
Malalties Neuromusculars, Servei de Neurologia, Hospital de la Santa Creu i Sant Pau, Barcelona.
Universitat Autonoma de Barcelona, Espanya; 3-Centro de Investigacién Bésica en Red en
Enfermedaded Raras (CIBERER), Espana; 4-Unitat de Malalties Neuromusculars, Servei de Neurologia,
Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona, Espanya; 5-Servei de Radiologia, Hospital de la Santa Creu i Sant
Pau, Barcelona, Universitat Autonoma de Barcelona, Espanya; 6-Hopitaux Universitaires La Pitié
Salpétriere-Charles Foix, U.E Cardiogénétique et Myogénétique Moléculaire et Cellulaire, Service de
Biochimie Métabolique, Paris, France; 7-Institut de Myologie, Paris F-75013, France.

Estimulacéo cerebral profunda na dor neuropética ap6s lesdo traumdtica do plexo braquial: impacto
do padriao eletromiografico nos resultados a 36 meses

Claudia Marques-Matos'?®, Pedro Monteiro*°, Vasco Abreu’, Fernando Silveira*®, Clara Chamadoira?*s,
Paulo Linhares?*®%, Pedro Abreu'*?, Virginia Rebelo®, Maria José Rosas', Rui Vaz>%*

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurocirurgia, 3-Unidade de Dor, 4-Unidade de Neurofisiologia,
Hospital de Sao Jodo; 5-Departamento de Neurociéncias Clinicas e Satide Mental, Faculdade Medicina
Universidade Porto; 6-Unidade de Neurociéncias do Hospital CUF Porto.

Estudo neurofisiol6gico do sistema nervoso central e periférico na “Vanishing White Matter Disease”
Ana Gouveia, Anabela Matos, Luis Negrao, Maria Carmo Macdrio

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra.

Doencas mitocondriais no adulto: caracterizacdo clinica e preditores de "outcome" funcional
Cristina Duque’, Jodo Durdes’, Paula Garcia?, Luisa Diogo®, Manuela Grazina®, Maria do Carmo Macadrio'
1-Servico de Neurologia do Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra; 2-Unidade Doencas
Metabélicas, Centro de Desenvolvimento da Crianca Luis Borges, Hospital Pedidtrico do Centro
Hospitalar e Universitario de Coimbra; 3-Laboratério de Genética Bioquimica do Centro de
Neurociéncias e Biologia Celular da Universidade de Coimbra.
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Comunicacgodes Orais 3

Tema: Doencas Vasculares Il / Doencas Metabdlicas / Neurociéncias / Cefaleias
Moderadores: Marina Magalhdes | Vitor Oliveira

Malformacdes Vasculares — Revisao de 5 anos

Vera Espirito Santo’, Ricardo Almendra’, Michel Mendes', Pedro Guimaraes"?, Mario Rui Silva', Ana
Graca Velon'

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Trds-os-Montes e Alto Douro, Vila Real; 2-Servigo de
Neurofisiologia, Centro Hospitalar do Porto, Porto.

Desempenho cognitivo na recuperacao da afasia

José Fonseca'?, Ana Raposo?, Isabel Pavdo Martins"?

1-Laboratério de Estudos de Linguagem, Faculdade de Medicina, Universidade de Lisboa; 2-UNIC,
Instituto de Medicina Molecular; 3-Faculdade de Psicologia, Universidade de Lisboa.

Experiéncia Subjetiva de Sofrimento, Depressao e Qualidade de Vida em Doentes com Doenca de
Fabry

José Marques', Olga Azevedo'?, Miguel Gago'*

1-Escola de Ciéncias da Satade, Universidade do Minho; 2-Hospital Senhora da Oliveira, Guimaraes.
Avaliacao da reatividade cerebrovascular em adultos sauddveis através de Doppler transcraniano:
influéncia de factores demograficos e hemodinamicos sistémicos

Jodo Madureira, Pedro Castro, Elsa Azevedo

Departamento de Neurologia, Centro Hospitalar de Sao Jodo; Faculdade de Medicina da Universidade
do Porto.

Sindrome de Tolosa-Hunt: caracterizacéo clinica e imagiolégica num estudo retrospectivo

Rita Martins, Jose Campillo, Elsa Parreira

Servico de Neurologia do Hospital Professor Doutor Fernando Fonseca.

Comunicacoes Orais 4

Tema: Cognicdo / Deméncias / Doencas Desmielinizantes / Neuro-Oncologia
Moderadores: Elia Baeta | Livia de Sousa

Terapéutica com anticolinesterasicos — Avaliacdo de beneficio sintomatico na Doenca de Alzheimer
Ricardo Varela, Miguel Pereira, Jodo Durdes, Diana Duro, Isabel Santana

Servigo de Neurologia do Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra.

Doenca do espectro DFT-DNM associada a mutacdes patogénicas

Miguel Tédbuas-Pereira', Maria Rosario Almeida?®, Jodo Durdes', Beatriz Santiago', Anabela Matos', Maria
Carmo Macdrio', Isabel Santana’

1-Servico de Neurologia do Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra; 2-Center for Neuroscience
and Cell Biology, Coimbra.

Progressdo na variante comportamental da Deméncia Frontotemporal: um papel para os
biomarcadores no LCR?

Jodo Duraes', Miguel Pereira', Inés Baldeiras**, Beatriz Santiago', Isabel Santana'?

1-Servico de Neurologia, 2-Laboratério de Neuroquimica, Centro Hospitalar e Universitdrio de
Coimbra; 3-Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra.

Risco de queda em doentes com Esclerose Muiltipla: impacto na qualidade de vida e factores clinicos
subjacentes

Ana Bréas', Jonathan Rios?, Carla Nunes', Carmo Macadrio', Livia Sousa', Sonia Batista', Beatriz Santiago’
1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra; 2-Servico de Medicina Fisica e
Reabilitacdo, Centro Hospitalar do Algarve-Unidade de Faro.

Experiéncia clinica com o Rituximab numa populacao de doentes com Esclerose Miiltipla

Ana Margarida Novo', Inés Correia', S6nia Batista', Isabel Campelo?®, Carla Nunes', Carmo Macdrio',
Livia Sousa', Luis Cunha'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Farmdacia Hospitalar, Centro Hospitalar e Universitdrio de
Coimbra.
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Metéstases cerebrais como primeira manifestacdo de neoplasia — Revisdo de 10 anos

Vera Espirito Santo', Michel Mendes', Ricardo Almendra’, Ana Graga Velon', Mério Rui Silva', Pedro
Guimardes"?

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Trds-os-Montes e Alto Douro, Vila Real; 2-Servico de
Neurofisiologia, Centro Hospitalar do Porto, Porto.

Posters 3

Tema: Doencas Desmielinizantes / Cefaleias
Moderadores: Maria Carmo Macario | Elsa Parreira

Esclerose Concéntrica de Bal6: variante incomum de Esclerose Multipla

Andreia Fernandes, Jodo Sequeira, Diana Melancia, Ana Calado, Margarida Dias, Rui Pedrosa
Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa Central.

Crise Convulsiva como manifestacao atipica de um surto de Esclerose Miiltipla

Soraia Vaz', Ariana Barros', Jodo Sequeira’, Pedro Brés', Catarina Perry da Camara? Ana Calado'
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, Centro Hospitalar de Lisboa Central.
Esclerose Muiltipla e Vasculite Urticariforme Hipocomplementémica: uma associacdo incomum
Jodo Durdes', José Tomés', Margarida Gongalo?, Ana Paris®, Livia Sousa’, Maria do Carmo Macédrio'
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Dermatologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra;
3-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Leiria.

Caso clinico sugestivo de Neuromielite Optica com Anticorpos Anti-aquapurina-4 negativos

Ana André', Catarina Felix', Teresa Ferreira®, Eva Lourenco?, Motasem Shamasna', Carlos Basilio'
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Medicina Interna, Centro Hospitalar do Algarve, Faro.
Encefalomielite Aguda Disseminada no adulto jovem

Renata Souto Silva', Eva Branddo', Yolanda Martins?, Augusto Ferreira’

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Medicina Interna, Centro Hospitalar de Entre o Douro e Vouga,
Santa Maria da Feira.

Encefalite de Bickerstaff recorrente

José Nuno Alves, Célia Machado, Sara Varanda, Carla Ferreira, Margarida Rodrigues

Servico de Neurologia, Hospital de Braga.

Enxaqueca hemiplégica familiar tipo 2

Margarida Lopes, Sara Varanda, José Nuno Alves, Carla Ferreira, Ricardo Maré

Servico de Neurologia, Hospital de Braga, Braga.

Cefaleia persistente didria desde o inicio: um caso clinico

Joana Ramos Lopes’, Sénia Batista', Sandra Pereira?, Livia Sousa’

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Psiquiatria, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra.
Cefaleia, deficits neurolégicos transitérios e pleiocitose no liquor — nem tudo aquilo que parece é!
Ana Luisa Rocha', Mafalda Seabra’, Ricardo Soares-dos-Reis'? Joana Guimaraes"?, Pedro Abreu'?,
Miguel Grilo'?

1-Centro Hospitalar de Sao Joao, Porto; 2-Faculdade de Medicina da Universidade do Porto.

Posters 4

Tema: Doencas Infecciosas / Ataxias
Moderadores: Pedro Nunes Vicente | Vitor Tedim Cruz

Neurocisticercose: apresentacio clinica e imagiolégica atipicas

Leonor Rebordado, Mariana Fernandes, Carlos Casimiro, Patricia Pita Lobo, Cristina Costa

Servico de Neurologia, Hospital Prof. Doutor Fernando Fonseca, Amadora/Sintra.

Botulismo - a importancia do diagnéstico clinico associado ao contexto epidemiolégico

Isabel Loucdo de Amorim, Pedro Alves, Mariana Dias, Ana Patricia Antunes, Filipa Falcdo, Luisa
Albuquerque

Servico de Neurologia, Departamento de Neurociéncias, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar.
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Mielite e Radiculite com dor intensa — Manifestacdes neurolégicas de Brucelose?

Inés Bras Marques', Natdlia Marto?, Anabela Raimundo?, Marta Lima?, André Alexandre?, Paulo Paixdo?,
Sofia Oliveira', Raquel Gil-Gouveia'

1-Departamento de Neurologia, 2-Departamento de Medicina Interna, 3-Departamento de Patologia
Clinica, Hospital da Luz, SA. Lisboa.

Mielopatia infecciosa: um caso de paraparésia espatica.

Laurete da Conceicdo, Cldudia Borbinha, Jodo Pedro Marto, Francisca Sa

Servico de Neurologia de HEM, CHLO.

Encefalite por reativacao do virus Epstein-Barr

Ana Bras', Joana Martins?, Conceicdo Bento', Fradique Moreira’

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra; 2-Servico de Medicina Interna,
Hospital Distrital da Figueira da Foz.

RESLES ou o estranho caso do défice de atencao em exame de Toxicolologia?

Ricardo Soares-dos-Reis'?, Ana Monteiro?, Pedro Castro'?, Joana Meireles'?

1-Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar de Sao Joao; 2-Faculdade de Medicina da Universidade do
Porto.

Caso Clinico: Ataxia associada a infecdo por virus da imunodeficiéncia humana

Ana André', Catarina Felix', Teresa Ferreira®, Eva Lourenco?, Motasem Shamasna', Carlos Basilio'
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Medicina Interna, Centro Hospitalar do Algarve, Faro.
Neurotoxicidade central e periférica provocada por metronidazol

Ana Luisa Sousa', Angelo Carneiro? Marcio Cardoso®, Alexandre Mendes'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, 3-Servico de Neurofisiologia do Centro
Hospitalar do Porto.

Posters 5

Tema: Doencas Neuromusculares Il / Neuropediatria / Doencas Metabdlicas / Epilepsia
Moderadores: Isabel Luzeiro | Argemiro Geraldo

Miopatia por hipertiroidismo

Renata Souto Silva, Eva Brandao, Catarina Silva Santos, Augusto Ferreira

Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar de Entre o Douro e Vouga, Santa Maria da Feira.
Fisioterapia num utente com Neuromiotonia: Um estudo de caso

André Vieira

Escola Superior de Satde Dr. Lopes Dias do Instituto Politécnico de Castelo Branco.

Colocacdo de gastrostomia endoscépica percutanea em doentes neurolégicos

Michel Mendes, Vera Espfrito Santo, Ricardo Almendra, Alexandre Costa, Pedro Guimaraes, Ana Graca Velon
Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar Trds-os-Montes e Alto Douro, Vila Real.

Aviolinista e o desfiladeiro toracico: histéria de um conflito de espaco

Filipe Palavra'®, Rui Catarino?, Isabel Fineza'

1-Centro de Desenvolvimento Luis Borges, Hospital Pedidtrico, Centro Hospitalar e Universitdrio de
Coimbra; 2-Servico de Imagiologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra; 3-Laboratério de
Farmacologia e Terapéutica Experimental, Instituto de Imagem Biomédica e Ciéncias da Vida,
Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra.

Acidiria argininossuccinica — uma apresentacao atipica

Bruno Silva', Daniela Vieira', Rui Aratijo’, Laura Vilarinho*, Helena Fonseca*, Cristina Fonseca®, Emilia
Louro? M. Carmo Macdrio!

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Medicina Interna, 3-Dietista, Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra; 4-Instituto Nacional de Satide Dr Ricardo Jorge.

O poder de uma crise ténico-clénica generalizada

Vera Montes, Catia Carmona, Fernando Pita

Hospital de Cascais Dr. José de Almeida.

Aura orgdsmica em doente com epilepsia pés-traumatica

José Manuel Aratjo, José Nuno Alves, Célia Machado, Jodo Pinho

Servico de Neurologia, Hospital de Braga.

Atipicas num doente com sindrome de Sturge Weber

Paula Salgado', José Eduardo Alves?, Daniel Dias? Joana Damaésio'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, Centro Hospitalar do Porto.
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PO44.

PO45.
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PO47.
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19:30-20:00

Posters 6

Tema: Doencas do Movimento / Neuro-oncologia
Moderadores: Olinda Rebelo | Maria José Rosas

Parkinsonismo dopa-responsivo por mutacdo do gene POLG

José Nuno Alves, Célia Machado, José Manuel Aratjo, Jodo Rocha, Margarida Rodrigues

Servico de Neurologia, Hospital de Braga.

Um caso de défice grave vitamina B6 em doente com Doenca de Parkinson sob terapéutica crénica
com Duodopa

Madrio Sousa, Fradique Moreira, Joana Ribeiro, Cristina Januério

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra

Hemiatetose e distonia: um caso de hiperglicemia néao-cetética

Juliana Castelo', Sandra Moreira’, Inés Neto?, Peter Grebe'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Medicina Interna, Centro Hospitalar de Entre o Douro e Vouga,
Santa Maria da Feira.

Paralisia supranuclear progressiva e degenerescéncia corticobasal: um caso de sobreposicdo
Célia Machado', Marta Lopes?, Goreti Nadais®, Sara Vieira®, Maria José Rosas®

1-Servico de Neurologia, Hospital de Braga, Braga; 2-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Entre
o Douro e Vouga, S.M.Feira; 3-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Sdo Jodo, Porto.
Metastizacdo Intramedular: uma Causa Rara de Apresentacao Neurolégica

Mafalda Mendes Pinto', Joana Parra?, Orlando Galego', Bruno Costa Gomes', Marta Costa®, Ricardo
Veiga', Helena Gens®

1-Servico de Neurorradiologia, 2-Servico de Neurologia, 3-Servico de Cirurgia Geral, Hospitais da
Universidade de Coimbra, Coimbra, Portugal.

Neuronopatia Sensitiva Subaguda anti-Hu positivo em doente com Carcinoma da Bexiga

Daniela Garcez, Mariana Fernandes, Jodo Passos, Teresa Pimentel, Ilda Costa, Jodo Nunes, ].M. Bravo
Marques

Servico de Neurologia, Instituto Portugués de Oncologia, Lisboa.

Gliossarcoma do nervo 6ptico: um tumor rapidamente fatal

Ana Aires™, Carolina Lopes'*, Ligia Castro®, Guilherme Silva®, Henrique Costa'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, 3-Servico de Anatomia Patolégica, Centro
Hospitalar Sao Jodo; 4-Faculdade de Medicina da Universidade do Porto.

Vasculite do Sistema Nervoso Central como manifestacéo inicial de Linfoma de Hodgkin

Eduardo Freitas', Pedro Beleza?, Herlander Marques', Jodo Cerqueira’

1-Hospital de Braga; 2-Hospital da Arrabida.

Sessdo de Abertura
Direccao da SPN

Conferéncia: “Egas Moniz - Um Homem do Séc. XX"'
Palestrante: Vitor Oliveira
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09:00-17:30

09:00

09:15-10:00

10:00-10:45

11:15-12:00

12:00-12:45

14:15-15:00

15:00-15:45

16:15-16:45

16:45-17:15

17:15-17:30

20:00

Sinapse

CURSO DE NEUROLOGIA DO COMPORTAMENTO
Seccao de Neurologia do Comportamento

Abertura do Curso

Memoéria

Isabel Santana, MD PhD, Neurologista (Assistente Graduada)

Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra

Professora Convidada da Faculdade de Medicna da Universidadede Coimbra

Linguagem
Isabel Pavao, Neurologista
Professora Associada da Faculdade de Medicina da Universidadede Lisboa

Agnosias
Ana Patricia Antunes, Neurologista (Assistente Hospitalar)
Centro Hospitalar Lisboa Norte

Funcodes cognitivas do Hemisfério Direito
Elia Baeta, Neurologista (Assistente graduada)
Hospital de Santa Luzia - ULSAM, Viana do Castelo

Apraxias
Jorge Almeida, PhD, Psicologia
Faculdade de Psicologia e de Ciéncias da Educacao da Universidadede Coimbra

Funcdes executivas

Carolina Maruta, Psicéloga Clinica (Neuropsicologia)

Doutoramento em Ciéncias Biomédicas (Neurociéncias)

Laboratorio de estudos de linguagem, Faculdade de Medicinada Universidade de Lisboa

Avaliacdo Neuropsicoldgica
Manuela Guerreiro, PhD, Neuropsicologia
Investigadorada Faculdade de Medicina de Lisboa

Terapia Cognitiva

Vitor Tedim Cruz, MD PhD Neurologista (Assistente Hospitalar Graduado)

Centro Hospitalar de Entre o Douro e Vouga

Unidade de Investigagcdo Epidemiolégica (EPIUnit), Instituto de Saldde Publica da Universidade
do Porto (ISPUP)

Encerramento

Jantar do Férum e Entrega da Bolsa Egas Moniz de Apoio ao Internato
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08:00-09:00 Comunicacodes Orais 5

C022.

C023.

C024.

CO025.

C026.

09:15-18:00

09:15

09:30

10:00-10:45

10:00-10:20

10:20-10:45

11:15-11:35

11:35-11:55
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Tema: Doencas do Movimento / Ataxia
Moderadores: Miguel Gago | Alexandre Mendes

Estimulacdo cerebral profunda do globo pélido interno no tratamento das distonias generalizadas
Marta Lopes', Célia Machado?, Clara Chamadoira®®, Paulo Linhares*®®, Maria José Rosas*, Rui Vaz*®*
1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Entre o Douro e Vouga, S.M.Feira; 2-Servico de
Neurologia, Hospital de Braga, Braga; 3-Servico de Neurocirurgia, 4-Servigo de Neurologia, Centro
Hospitalar Sao Joao, Porto; 5-Unidade de Neurociéncias, Hospital CUF Porto, Porto; 6-Faculdade de
Medicina da Universidade do Porto, Porto.

A importancia da integracao da Enfermagem numa equipa de cirurgia de Estimulacao Cerebral
Profunda (ECP)

Susana Sousa, Jodo Oliveira, Filipe Cunha, Clara Chamadoira, Paulo Linhares, Maria José Rosas, Rui Vaz
Centro Hospitalar de Sao Joao, Porto.

Dor neuropética central na doenca de Parkinson

N. Vila-Cha'?*?, A. Mendes"**, J. Damasio', A. Goncalves'?®, 1. Moreira?, ]. Fernandes**, LF Azevedo®®, S.
Cavaco**, JM Castro-Lopes®®

1-Servico de Neurologia, Hospital de Santo Anténio, Centro Hospitalar do Porto; 2-Unidade
Multidisciplinar de Investigagcao Biomédica, ICBAS, 3-Centro de Investigacdo em Tecnologias e
Sistemas de Informac¢do em Satde, Faculdade de Medicina, 4-Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel
Salazar (ICBAS), 5-Faculdade de Medicina, 6-Departamento de Biologia Experimental, Faculdade de
Medicina, Universidade do Porto.

Coreia — uma série de 25 casos em idade pedidtrica no servico de Neuropediatria do Centro
Hospitalar Porto

Paula Pires!, Isabel Moreira?, Esmeralda Martins®, Anabela Bandeira®, Rui Chordo*, Cristina Garrido',
Sonia Figueiroa', Inés Carrilho', Teresa Temudo'

1-Servico de Neuropediatria, 2-Servigo de Neurologia, 3-Unidade de Doengas Metabdlicas, Servico de
Pediatria, 4-Servico de Neurofisiologia, Centro Hospitalar do Porto.

Doenca de Machado-Joseph - caracterizacdo de uma coorte de doentes do Centro Hospitalar e
Universitario de Coimbra

Joana Afonso Ribeiro, Ana Margarida Novo, Mdrio Sousa, Cristina Janudrio

Consulta de Neurogenética, Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra.

CURSO DE DOENGCAS DO MOVIMENTO

Que entendemos por doencas do Movimento e o que sabemos delas?
Cristina Janudrio

Anatomia funcional dos ganglios da base. 'O dialogo de neurotransmissores, neurénios e
redes neuronais"
Catarina Oliveira

Doenca de Parkinson e parkinsonismos

Epidemiologia da DP
Joao Massano

Clinica

Ana Sofia Morgadinho

Sindromes Parkinsénicos como diagnosticar
Joao Lemos

Movimentos oculares sdao importantes?

Jodo Lemos

Sinapse
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12:00-12:30 Tratamento nas Doencas do Movimento - Ensaios Clinicos que ha de novo?

12:30-13:00

14:15-14:30

14:30-15:30

15:30-16:00

16:00-16:30

16:30-17:00

17:00-17:20

17:20

18:00

Sinapse

Joaquim Ferreira
Tratamento dos estadios avancados de doenca

O lugar da apomorfina

Maria José Rosa

Cirurgia de Estimulacdo Cerebral Profunda - na D. Parkinson
Fradigue Moreira

Cirurgia de Estimulacao Cerebral Profunda - nas Distonias
Alexandre Mendes

As outras Doencas do Movimento

D. Huntington
Cristina Janudrio
Distonias / Tics
Filipe Blanco
Tremor Essencial
Alexandre Mendes

Alteracdes comportamentais e cognitivas nas Doencas do Movimento:
Doenca de Parkinson / Doenca de Huntington. Que baterias usar?

Filipa Julio

A genética nas doencas do Movimento - o que ha de novo?
Joao Silva / Ana Sofia Morgadinho

A Neuro imagem nas doengas do Movimento
Miguel Castelo-Branco

Existem urgéncias em D. Movimento?
Fradigue Moreira

0 que aprendemos neste curso - avaliacao

Encerramento e Entrega do Prémio Anténio Flores
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Quinta-feira, 19 de Maio de 2016

13:30 Abertura do Secretariado
14:00-15:00
{0016 co1 co2
15:00-16:00 Doencas vasculares Doencas Neuromusculares / Genética / Doengas Metabdlicas

co4

.00-17- Cco3
16:00-17:00 Doencas Vasculares Il / Doengas Metabdlicas / Neurociéncias / Cefaleias ~ Cognigdo / Deméncias / Doencas Desmielinizantes / Neuro-Oncologia

17:00-17:30 Café

17:30-18:30
18:30-19:30

19:30

Sexta-feira, 20 de Maio de 2016

09:00-12:45

12:45-14:15 Almoco

14:15-17:30

20:00

Sdabado, 21 de Maio de 2016

.00-09- Cos5
Qexergznol Doengas do Movimento / Ataxia

09:15-13:00

Férum de Neurologia 2016 - Programa Resumo "

13:00-14:15 Almoco

14:15-18:00

18:00

PO - Sessdo de Posters; CO - Sessdo de Comunicacdes Orais;
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CENTRO HOSPITALAR DO PORTO

HOSPITAL DE SANTO ANTONIO

Departamento de Neurociéncias
Diretor:

Prof. José Barros

Administradora:

Dr.* Marta Martinho

Enf. Supervisora:

Fernanda Magalhdes

Servico de Neurocirurgia
Diretor: Dr. Ernesto de Carvalho

Servico de Neurofisiologia
Diretor: Prof. A. Martins da Silva

Servico de Neurologia
Diretor: Prof. Manuel Correia

Unidade de AVC Dr. Castro Lopes
Responsdvel: Dr. Carlos Correia

Unidade de Neuropsicologia
Responsdvel: Prof. Sara Cavaco

Servico de Neurorradiologia
Diretor: Dr. Jodo Xavier

Servico de Oftalmologia
Diretor: Dr. Pedro Menéres

Servico de ORL
Diretor: Dr.? Cecilia A. Sousa

Servigco de Psiquiatria
Diretor: Dr.? Alice Lopes

Unidade de Neuropatologia
Responsavel: Prof. M. Melo Pires

Banco Portugués de Cérebros
Coordenador: Dr. Ricardo Taipa

Unidade Corino de Andrade
(centro de referéncia nacional)
Responsavel: Dr.? Teresa Coelho

Unidade de Epilepsia
(centro de referéncia nacional)
Responsavel: Dr. Rui Rangel

Contactos:

Departamento de Neurociéncias
Hospital de Santo Anténio
Largo Prof. Abel Salazar
4099-001 PORTO
jb.neuro@chporto.min-saude.pt
Tel. 222077500 (VPN 51142)

Sinapse

NeuroPorto.75

75 anos de Neurociéncias no Norte de Portugal

[23 de julho de 1940 - 23 de julho de 2015]
AUDITORIO ALEXANDRE MOREIRA

Entrada livre para profissionais e estudantes de salde, sem inscricGo prévia.

23/07/2015 | Abertura das comemoracoes

Sessoes de trabalho [11h00-13h00]:

14/09/2015 | Perspetiva multidisciplinar da medicina do sono
12/10/2015 | As epilepsias refratarias: do diagnéstico a cirurgia v
09/11/2015 | Da encefalografia gasosa a tratografia v

21/12/2015 | Made in Porto and grown up in UK v/

11/01/2016 | Neuropathology: its history and will it have a future? v

22/02/2016 | A UAVC Castro Lopes e o tratamento do enfarte
cerebral agudo v

14/03/2016 | Enfermagem e Neurociéncias v
18/04/2016 | DBS em doencas do movimento

16/05/2016 | Neuropediatria: passado, presente e futuro v/

16/06/2016 | Dia Nacional da Paramiloidose (todo o dia)

11/07/2016 | Neuroimunologia em rede

19/09/2016 | Vertigens

10/10/2016 | Sindromes conversivas

21/10/2016 | Curso Avancado de Cefaleias (em cooperacdao com a SPC).
14/11/2016 | Oftalmologia e Neuroftalmologia

12/12/2016 | TDT e Neurociéncias

17/12/2016 | Encerramento das comemoracdes
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NeuroPorto.75

/5 anos de Neurociéncias no Norte de Portugal

SESSOES DE TRABALHO

[ LR S
~

SE 5N

ww.chporto.pt e www.facebook.com/neuroporto.75
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Trombélise endovenosa por AVC
isquémico em doentes com enfarte agudo
do miocardio nos 3 meses precedentes

Linda Azevedo Kauppila', Teresa Pinho e Melo"**, Andreia
Magalhaes', Ana Catarina Fonseca'**

1-Unidade de Acidentes Vasculares Cerebrais, Servico de
Neurologia, Hospital Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte,
Lisboa; 2-Instituto de Medicina Molecular de Lisboa, Lisboa;
3-Faculdade de Medicina da Universidade de Lisboa, Lisboa.
Imkazevedo@gmail.com, acfonseca@medicina.ulisboa.pt

Introducéo: O enfarte agudo do miocardio (EAM) nos 3
meses precedentes ao AVC isquémico é uma contraindicacao
relativa para realizacdo de trombdlise endovenosa (iv rt-PA).
Ha pouca evidéncia que suporte esta contraindicacao.

Objectivo: Avaliar as complicacoes de doentes submetidos
a iv-rtPA para tratamento de AVC isquémico com EAM nos 3
meses anteriores.

Métodos: Andlise de base de dados hospitalar de doentes
consecutivos submetidos a iv-rtPA e revisdo sistemética da
literatura recorrendo a PUBMED, referéncias cruzadas e pes-
quisa manual de artigos. Seleccionaram-se doentes com EAM
ha menos de 3 meses. Foi recolhida informacao sobre dados
demogrdaficos, tempo EAM-iv-rtPA, caracteristicas electrocar-
diogréficas do EAM e complicagdes — cardiacas (hemopericar-
dio, ruptura miocardica ou arritmias), embolizacdo de trombo
intracavitdrio (agravamento neurolégico ou nova lesao detec-
tada por exame de imagem).

Resultados: Identificaram-se 16 doentes na base de dados,
com idade mediana [percentis] de 75.5 [63-79.8] anos, 50%
eram mulheres. O NIHSS tinha uma mediana de 17 [10.8-
22.8]. O tempo entre EAM e AVC tinha uma mediana de 6 [1-
28] dias. Relativamente ao EAM, 5 (31.3%) tinham supradesni-
velamento do ST (STEMI). Nos ecocardiogramas realizados
subsequentemente, trés doentes (19%) com NSTEMI tinham
trombos intracavitdrios sem evidéncia de embolizacao cere-
bral pés-rtPA. Nao se evidenciou hemopericardio ou ruptura
do miocéardio. Uma doente (6.3%) com STEMI faleceu as 24h
em dissociacdo electromecanica. Na revisao de literatura,
foram incluidos 8 casos de doentes. Cinco (62.5%) eram
mulheres. A mediana de idades foi 64.5 [58.8-71.8] anos. O
NIHSS foi de 12 [11-15]. A mediana de tempo EAM-iv-rtPA foi
0 [0-1] dias. Sete doentes tinham STEMI. Em dois casos
(28.6%) houve complicacdo com ruptura miocardica (1 hemo-
pericardio). Outros dois doentes tiveram fibrilhacao ventricu-
lar pés-iv-rtPA. Nao foram reportados trombos. Trés doentes
faleceram (37.5%).

Conclusdes: Verificaram-se taxas de complicacoes inferio-
res na nossa série relativamente as reportadas na literatura,
por provével viés de publicacdo. Todos os doentes que falece-
ram tinham EAM com STEMI.

Hemograma como factor prognéstico
no AVC isquémico agudo do adulto jovem

Jodo Pedro Marto', Marlene Saraiva', Filipa Ladeira', Miguel
Viana Baptista'?

1-Servico de Neurologia do Hospital Egas Moniz, Centro
Hospitalar Lisboa Ocidental; 2-CEDOC - Nova Medical School,
Universidade Nova de Lisboa.
joao.pedro.seabra.marto@gmail.com

Sinapse

Introducdo: A hemoglobina e o racio neutréfilo/linfécito
(RNL) a admissao tém sido apontados como factores prognés-
ticos no AVC isquémico agudo na populacdo em geral. No
subgrupo exclusivo dos adultos jovens nao se conhece o
impacto destas varidveis no prognéstico funcional.

Objectivo: Avaliar a associacdo da hemoglobina e do racio
neutréfilos/linf6citos a admissdo com prognéstico em doen-
tes adultos jovens com AVC isquémico.

Metodologia: Estudo observacional retrospectivo que
inclui doentes consecutivos admitidos no CHLO com o diag-
néstico AVC isquémico agudo e idade <55anos, entre 2010 e
2015. Foram excluidos os doentes sem hemograma a admis-
sdo ou sem seguimento a 3 meses. O prognostico a 3 meses foi
avaliado pela modified Rankin Scale (mRS) e dicotomizado
em bom (mRS=<2) e mau (mRS>2). O método de andlise foi a
regressao logistica ajustada para idade, sexo, diabetes, dislipi-
démia, fibrilhacao auricular, prétese valvular, tratamento de
fase aguda e NIHSS a admissdo. Foi assumido significado
estatistico para p<0,05.

Resultados: Foram incluidos 193 doentes com idade média
de 46,67 (+7,89) anos, 113 (58,5%) do sexo masculino. O tempo
clinica-hemograma médio foi de 23 horas com mediana de 6
horas. Nao foi encontrada uma associa¢do entre o valor de
hemoglobina a admissdao e o prognéstico funcional aos 3
meses (OR: 0,773; 1C95%: 0,567-1,054; p=0,103). Em relacao ao
RNL a admissao, incluindo apenas os doentes com tempo cli-
nica-hemograma <72horas (n=178), verificou-se uma associa-
¢do entre o seu valor e a ocorréncia de mau prognostico fun-
cional aos 3 meses (OR: 1,162; IC95%: 1,026-1,317; p=0,019).

Conclusao: Em doentes com AVC isquémico agudo em
idade jovem, o racio neutrofilos/linfécitos associa-se a maior
risco de mau prognéstico funcional aos 3 meses. Neste sub-
grupo de doentes nado se verificou uma associacdo entre
hemoglobina e prognéstico funcional.

AVC Cardioembélico: Preditores do
Resultado Funcional aos 3 Meses apoés
Tratamento de Revascularizacao Cerebral

Sandra Sousa', Ary de Sousa®*, Gil Nunes?, Sofia Galego®, Marisa
Mariano®, Alberto Fior?®, Cristina Sousa®, Ana Paiva Nunes?
1-Servigo de Neurologia, Hospital de Cascais; 2-Laboratério de
Neurossonologia, Unidade Cerebrovascular, 3-Unidade
Cerebrovascular, Hospital de Sao José, Centro Hospitalar Lisboa
Central; 4-Servigo de Neurologia, Centro Hospital Lisboa Central.
sandracastrosousa@gmail.com

Introducdo: O outcome funcional dos doentes com AVC
isquémico depende da instituicdo precoce da terapéutica de
revascularizacao cerebral e da recanalizacao vascular. O obje-
tivo deste estudo foi determinar preditores clinicos e laborato-
riais do outcome clinico aos 3 meses, em doentes com AVC
cardioembélico com oclusdo de grande vaso, submetidos a
terapéutica de revascularizagao cerebral.

Métodos: Estudo retrospetivo, incluidos doentes interna-
dos entre Janeiro/2013 e Janeiro/2015 numa Unidade AVC
com diagnéstico de AVC isquémico cardioembélico e oclusao
de grande vaso (ACM-M1, ACM-M2 ou ACI distal) documen-
tada por Angio-TC, submetidos a tratamento de revasculari-
zacao (rtPA, endovascular ou terapéutica combinada). A reca-
nalizacdo cerebral foi avaliada por DTC até as 24h apos trata-
mento agudo. Definida melhoria neurolégica (MI) as 24 horas
como melhoria = 20% do valor NIHSS pré-tratamento. O out-
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come funcional aos 3 meses foi dicotomizado em indepen-
déncia (mRs 0-2) e dependéncia ou morte (mRs 3-6). Usados
métodos de andlise univariada e multivariada. Significancia
estatistica aceite para p < 0,05.

Resultados: Incluidos 117 doentes, idade média 71,95 +
13,08 anos; 49,6% (n=58) do sexo masculino. 65% (n=66) dos
doentes foram submetidos a rtPA, 14 doentes (12,0%) a trata-
mento endovascular e os restantes a terapéutica combinada.
Oclusoes de M1, M2 e ACI distal ocorreram em 47,9%, 30,8% e
21,4% dos casos, respetivamente. Recanalizacdo obtida em
61,5% doentes. MI as 24h em 56,4% doentes e 51,3% obtive-
ram independéncia funcional aos 3 meses. Idades superiores,
FA, leucoencefalopatia vascular, AVC/AIT prévios, elevado
NIHSS pré-tratamento, oclusao da ACI, valores elevados de
glicemia, PCR e leucécitos a admissdo associaram-se a pior
resultado funcional (p<0,05). Recanalizacgdo vascular e MI as
24h associaram-se a melhor resultado funcional (p<0,05).

Conclusao: A recanalizacao vascular € preditor importante
de bom resultado funcional. No entanto, outras variaveis,
nomeadamente marcadores inflamatérios, hiperglicemias,
idades elevadas e AVC mais graves, histéria de evento isqué-
mico cerebral prévio, leucoencefalopatia vascular e fibrilacao
auricular determinam resultado funcional desfavoravel.

Doenca vascular cerebral aguda em
doentes com Sindrome de Down em idade
adulta

Jodo Pedro Marto', Mariana Dias? José Nuno Alves?, Vera
Montes*, José Beato Coelho®, Claudia Marques Matos®, Ary de
Sousa’, Francisco Bernardo?, Sofia Calado'?, Miguel Viana
Baptista"®

1-Servico de Neurologia, Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar
Lisboa Ocidental; 2-Servigo de Neurologia, Hospital Santa Maria,
Centro Hospitalar Lisboa Norte; 3-Servico de Neurologia,
Hospital de Braga; 4-Servico de Neurologia, Hospital de Cascais;
5-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Universitdrio de
Coimbra; 6-Servico de Neurologia, Hospital Sao Joao; 7-Servigo
de Neurologia, Hospital dos Capuchos, Centro Hospitalar Lisboa
Central; 8-Servico de Neurologia, Hospital Fernando Fonseca;
9-CEDOC, Nova Medical School, Universidade Nova de Lisboa.
joao.pedro.seabra.marto@gmail.com

Introducéo: O Sindrome de Down (SD) encontra-se asso-
ciado a um aumento de risco de doenca vascular cerebral
aguda (DVCA) pela maior prevaléncia de cardiopatia congéni-
ta, Sindrome Moyamoya ou estados de hipercoagulabilidade.
Estudos retrospectivos e séries de casos publicados tém-se
focado na populagdo pedidtrica. Apresentamos uma série de
casos de doentes adultos com SD e DVCA.

Objectivo: Caracterizar a populacdo de um conjunto de
doentes com DVCA e SD em idade adulta.

Métodos: Série de casos retrospectiva, de 8 hospitais portu-
gueses, de doentes adultos com SD e DVCA, entre 2000 e 2016.
Registo de dados através de consulta de processo clinico.

Resultados: Incluimos 13 doentes, 38% (5) do sexo mascu-
lino, com uma idade média de 38,78 (+ 12,97) anos. 69% (9)
apresentaram AVC Isquémico, 23% (3) AVC Hemorrégico e 8%
(1) Trombose Venosa Cerebral. Dentro dos AVC isquémicos,
44% (4) foram sindromes parciais da circulagao anterior, com
apenas 8% (1) eventos da circulacdo posterior. 44% (4) foram
de etiologia cardioembdlica, com 33% (3) a apresentarem car-
diopatia congénita. Neste subgrupo documentou-se uma
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baixa frequéncia de factores de risco cerebrovasculares classi-
cos, com obesidade (55%) e hipertensao arterial (22%) a serem
os mais frequentes. No caso dos eventos hemorrégicos, todos
foram hemorragias intracerebrais, uma profunda e duas loba-
res. A primeira surgiu no contexto de Sindrome Moyamoya, as
restantes de etiologia indeterminada. O caso de Trombose
Venosa Cerebral associou-se a défice adquirido de factor XIII.
No total dos casos a mortalidade hospitalar foi de 31%.
Conclusées: Apresentamos uma série de casos de doentes
adultos com Sindrome de Down e doenca vascular cerebral
aguda. Destaca-se como mais frequente a presenca de AVC
isquémico cardioembdlico e a ocorréncia de patologias asso-
ciadas como Sindrome Moyamoya e défice adquirido de fac-
tor XIII. De notar uma elevada mortalidade intra-hospitalar,
significativamente superior a séries de AVC em adultos jovens.

Carateristicas dos mimetizadores
funcionais na fase aguda do AVC: um
estudo caso-controlo retrospetivo

Ricardo Soares-dos-Reis'?, Ana Isabel Domingues?, Miguel
Grilo"? Pedro Castro"? Manuel Esteves®®, Elsa Azevedo'?
1-Servico de Neurologia, 2-Servigco de Psiquiatria, Centro
Hospitalar de Sao Jodo; 3-Faculdade de Medicina da
Universidade do Porto.

r.soaresdosreis@gmail.com

Introducé@o: O protocolo de abordagem do doente com
suspeita de AVC agudo, encaminhado pela via verde de AVC
(VVAVC), implica um diagnéstico diferencial rdpido, de forma
a garantir eficdcia da terapéutica na fase aguda. No entanto,
existem outras patologias que se apresentam de forma seme-
lhante ao AVC — mimetizadores médicos e funcionais.

Objetivo: Neste estudo pretendemos apresentar as carac-
teristicas associadas aos mimetizadores funcionais admitidos
pela VVAVC, elaborando uma proposta de escala de pontua-
¢do para estes pacientes.

Métodos: Os registos da VVAVC de 2010-2011 e 2014-2015
foram revistos, designando-se os mimetizadores funcionais
como casos; os controlos foram selecionados aleatoriamente
da amostra de pacientes diagnosticados com AVC. Registamos
e analisamos os dados demogréficos e clinicos, e desenvolve-
mos uma escala para os mimetizadores funcionais baseada
nos coeficientes de regressao logistica multivariada.

Resultados: Das 2028 ativacoes da VVAVC obtidas no perio-
do estudado, 56% eram AVC, 31% mimetizadores médicos e
13% funcionais. Os mimetizadores funcionais eram mais fre-
quentemente mulheres (65% vs 48%, p <0.0001) e mais jovens
(média de 48 vs 69 anos, p<0.00001). Nos mimetizadores fun-
cionais, a parésia e parestesia dos membros foram as queixas
mais frequentes a apresentacao. Sensacao de mal-estar, sensa-
¢do de desmaio, sintomas a esquerda, género feminino e a his-
téria de ansiedade foram significativamente associados aos
mimetizadores funcionais na regressao logistica multivariada,
sendo o NIHSS>4 o preditor mais forte de evento vascular
agudo. A escala desenhada apresentou 84,1% de sensibilidade e
88,49% de especificidade, para a populagao do estudo.

Conclusdes: Os mimetizadores funcionais apresentam
caracteristicas que os diferenciam dos doentes com AVC agudo,
sendo importante a sua distingdo para que se evitem gastos
desnecessdrios e tratamentos com efeitos secunddrios graves
(por exemplo, trombolitico). A utilizagdo da escala proposta
podera ser ttil ap6s validacao noutras populacoes de doentes.
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Sindrome Miasténica de Lambert-
Eaton - casuistica de 5 anos de um
Servico de Neurologia

Daniela Vieira, Maria do Carmo Macario, Anabela Matos,
Argemiro Geraldo

Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitério de
Coimbra.

danielacgvieira@gmail.com

Introducdo: A Sindrome Miasténica de Lambert-Eaton
(LEMS) é uma patologia da juncdo neuromuscular causada
pela existéncia de autoanticorpos dirigidos aos canais de cal-
cio da membrana pré-sindptica. E uma doenga rara, com uma
incidéncia de cerca de 0.48 casos por milh3o.

Objectivos: Rever os casos diagnosticados de LEMS no
Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra entre 2010 e
2015 e caracterizd-los quanto a sua relacdo com patologia
tumoral, apresentacdo clinica, altera¢des eletrofisioldgicas e
opgoes terapéuticas.

Metodologia: Estudo retrospetivo, com andlise dos dados
clinicos, exames complementares, tratamento e prognostico.

Resultados: Encontramos 3 doentes do sexo masculino,
com LEMS durante este periodo, com idades compreendidas
entre 61 e 70 anos. Dois dos casos estavam associados a carci-
noma do pulmido, um deles neuroendécrino de pequenas
células, e o outro, adenoscamoso, ambos em estadio IV. O ter-
ceiro caso refere-se a um doente com linfoma nao-Hodgkin de
pequenas células. Em dois dos casos a LEMS surgiu vérios
meses antes do diagnéstico do tumor primitivo e no caso do
carcinoma adenoescamoso, 6 meses depois. Um dos casos
apresentou-se com a triade de fraqueza muscular, sintomas
autondémicos e sintomas bulbares, enquanto que nos restan-
tes a fraqueza muscular apenas estava associada a um dos
outros dois tipos de sintomas. Estes sintomas limitavam signi-
ficativamente as atividades da vida didria. Todos receberam
tratamento com imunoglobulina endovenosa, havendo uma
resposta favordvel em 2 casos. No doente nao respondedor foi
tentada a plasmaferese, com resposta parcial e posteriormen-
te 3,4-diaminopiridina, com excelente evolugao clinica. Todos
tinham terapéutica sintomdtica com piridostigmina e faziam
corticoterapia em baixa dose.

Conclusdes: Apesar de o progndéstico da LEMS estar condi-
cionado pela doenca oncolégica subjacente, a terapéutica imu-
noldgica da sindrome melhora significativamente a qualidade
de vida dos doentes, pelo que nao deve ser menosprezada.

Fenétipos e evolucdo clinica das
miopatias associadas ao Colagénio VI:
descricdo de 8 doentes no extremo
benigno do espectro

Simao Cruz', Sebastian Figueroa Bonaparte**, Eduard
Gallardo®?, Cecilia Jiménez-Mallebriera®, Jaume Llauger?, Alix
de Becdeliévre®, Valérie Allamand’, Elena Cortes??, Isabel Il1a*?,
Jordi Diaz Manera*®

1-Servico de Neurologia, Hospital Prof. Doutor Fernando
Fonseca, Amadora, Portugal; 2-Unitat de Malalties
Neuromusculars, Servei de Neurologia, Hospital de la Santa Creu
i Sant Pau, Barcelona. Universitat Autonoma de Barcelona,
Espanya; 3-Centro de Investigacién Bésica en Red en
Enfermedaded Raras (CIBERER), Espana; 4-Unitat de Malalties
Neuromusculars, Servei de Neurologia, Hospital Sant Joan de
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Déu, Barcelona, Espanya; 5-Servei de Radiologia, Hospital de la
Santa Creu i Sant Pau, Barcelona, Universitat Autonoma de
Barcelona, Espanya; 6-Hopitaux Universitaires La Pitié
Salpétriere-Charles Foix, U.E Cardiogénétique et Myogénétique
Moléculaire et Cellulaire, Service de Biochimie Métabolique,
Paris, France; 7-Institut de Myologie, Paris F-75013, France.
simao_cruzl3@hotmail.com

Introducao: As miopatias associadas ao Colagénio VI apre-
sentam um espectro fenotipico que inclui formas congénitas
como a distrofia de Ullrich e formas de menor gravidade e ini-
cio mais tardio, habitualmente integradas no conceito de mio-
patia de Bethlem. Em contraste com a caracterizacdo bem
estabelecida destes dois fen6tipos cléssicos, escasseiam des-
cricoes do extremo benigno do espectro fenotipico das mio-
patias associadas ao colagénio VI.

Metodologia: Descricdo das caracteristicas e evolugao cli-
nicas, dos aspectos da Ressonancia Magnética (RM) muscular
e dos resultados das culturas de fibroblastos de um grupo de
oito doentes com mutacoes nos genes COL6A1, COL6A2 ou
COL6A3, com um longo tempo de seguimento num centro
tercidrio.

Resultados: Esta coorte inclui um caso classico de miopa-
tia de Bethlem (pontuagdo 8 na escala de Walton) e sete casos
com fendtipos mais ligeiros: dois com pontuacao 4, dois com
pontuacao 3, dois com pontuac¢do 1 e um com pontuacao 0 na
escala de Walton. Dois doentes nao apresentavam contractu-
ras articulares e num caso nao se detectava fraqueza muscu-
lar. Excepto neste doente, a RM muscular identificou em
todos o padrao tipico das miopatias do colagénio VI (ex.: infil-
tracdo adiposa concéntrica no musculo vasto lateral e atingin-
do a regiao central do recto femoral). Todos os casos revela-
ram uma expressdo anormal do colagénio nos fibroblastos
mas nenhum apresentou alteracdes imunohistoquimicas
para o colagénio na biépsia muscular.

Conclusdes: Esta série evidencia a evolucdo benigna de
um dos extremos do espectro fenotipico das miopatias asso-
ciadas ao Colagénio VI e reforca o contributo diagnéstico
decisivo da RM muscular devido a ocorréncia muito frequente
de um padrao virtualmente patognomonico desta entidade.

Estimulagao cerebral profunda na
dor neuropatica apés lesdo traumatica do
plexo braquial: impacto do padrao
eletromiografico nos resultados a 36
meses

Cldudia Marques-Matos"*, Pedro Monteiro*®, Vasco Abreu®,
Fernando Silveira*®, Clara Chamadoira**°, Paulo Linhares>%¢,
Pedro Abreu'*?,Virginia Rebelo®, Maria José Rosas', Rui Vaz**®
1-Servigo de Neurologia, 2-Servico de Neurocirurgia, 3-Unidade
de Dor, 4-Unidade de Neurofisiologia, Hospital de Sao Joao;
5-Departamento de Neurociéncias Clinicas e Saide Mental,
Faculdade Medicina Universidade Porto; 6-Unidade de
Neurociéncias do Hospital CUF Porto.
marques.matos.claudia@gmail.com

Introducdo: A prevaléncia de dor neuropdtica apds lesdes
do plexo braquial (LPB) — supra ou infra-ganglionares — é ele-
vada. A sua fisiopatologia ndo é completamente conhecida,
havendo um componente periférico, associado a sensibiliza-
¢ao central, bem como central, relacionado com a desconexao
abrupta das raizes dorsais da medula espinhal. E sabido que a
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estimulacgado cerebral profunda (ECP) modula a atividade dos
circuitos cerebrais responsaveis pela dor.

Metodologia: Estudo prospetivo a 36 meses, unicéntrico,
de 9 doentes com dor neuropdtica por lesdao traumdtica do
plexo braquial refratdria, submetidos a ECP do ntcleo ventral
postero-lateral do tdlamo contralateral. A efic4cia da interven-
¢do foi avaliada através de: Visual Analogic Scale — VAS; 36-
Item Short-Form Health Survey — SF-36; Brief Pain Inventory —
BPI; e University of Washington Neuropathic Pain Score —
UWNPS. Foram comparadas as médias pré e pés-operatorias
(teste t-Student emparelhado). Confrontou-se o outcome dos
doentes agrupados em funcdo da caracterizagao eletromio-
gréafica das LPB - lesdes mistas, supra ou infra-ganglionares, e
lesdes completas ou incompletas (teste one-way ANOVA).
Significado estatistico para p<0,005.

Resultados: Em relacdo ao estado pré-operatério, as esca-
las VAS, BPI e UWNPS melhoraram de forma estatisticamente
significativa em todos os momentos de avaliacdo. Aos 36
meses essa melhoria foi de 50% (IC 95%: 33,1%-66,9%,
p<0,001), 40,9% (IC 95%: 8,5%-73,4%, p=0,020) e 31,3% (IC
95%: 8%-54.6%, p=0,015), respetivamente. A qualidade de vida
—36-SF — melhorou sempre, embora de forma estatisticamen-
te significativa apenas aos 6 meses (21,7%; IC 95%: 42,2%-
1,1%, p=0,041). Nao se verificou qualquer diferenca, com sig-
nificado estatistico, no resultado médio das escalas, compa-
rando a localizagao eletromiografica da lesao.

Conclusoes: A ECP demonstrou eficdcia aos 36 meses no
tratamento de dor neuropética apds LPB traumatica com uma
melhoria média de 50% na VAS. A localizacdo eletromiografica
da lesdo ndo parece influenciar o outcome cirargico, argu-
mentando a favor do predominio de um mecanismo de dor
central nestes doentes.

Estudo neurofisiolégico do sistema
nervoso central e periférico na ""Vanishing
White Matter Disease”

Ana Gouveia, Anabela Matos, Luis Negrao, Maria Carmo
Macdrio

Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitério de
Coimbra.

anargouveia86@gmail.com

Introducdo: A “Vanishing White Mater Disease” (VWMD) é
uma das leucoencefalopatias hereditarias mais frequentes em
idade pediatrica. Apesar da variabilidade fenotipica, as altera-
¢oes neurofisioldgicas centrais e periféricas estao ainda pouco
investigadas.

Objetivo: Caraterizar as principais alteracdes no estudo
neurofisiolégico, incluindo estudo de condu¢do nervosa
(ECN), eletromiografia (EMG) e potenciais evocados (PE), nos
doentes com VWMD.

Metodologia: Estudo transversal, incluindo todos os doen-
tes acompanhados na consulta de Doencas Neurometabdlicas
com o diagnéstico de VWMD. Foram recolhidos dados demo-
gréficos e clinicos. Os doentes realizaram estudo neurofisiol6-
gico compreendendo ECN motora e sensitiva, EMG dos mem-
bros superiores (MS) e inferiores (MI), PE auditivos, visuais,
somatossensitivos e motores.

Resultados: Dos 6 doentes acompanhados atualmente
com VWMD, 4 aceitaram participar: 3 mulheres e 1 homem,
com idades entre 35 e 48 anos. A idade de inicio da doenca
variou entre os 6 e os 45 anos. Dois doentes manifestam uma
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evolucdo progressiva, um doente teve uma apresentacio
aguda e outro apresentou sintomas agudos transitorios segui-
dos de um curso progressivo. Os ECN motora e sensitiva e o
exame muscular com elétrodo-agulha foram normais nos 4
doentes. Os PE auditivos foram normais em 3 doentes. Os PE
visuais revelaram aumento de laténcia da onda P100 em 2
doentes, auséncia de resposta num doente e resposta normal
noutro. Os PE somatossensitivos foram normais num doente
e ndo se obteve resposta cortical por estimulacdao do nervo
tibial nos outros 3 doentes. A estimulacdo magnética cortical
foi normal num doente e noutro doente ndo se registou res-
posta motora nos MS e MI. Um doente apresentava auséncia
de resposta motora s6 nos MI e, no quarto doente, as respos-
tas motoras estavam presentes mas o tempo de conducdo ner-
vosa motora central estava prolongado.

Conclusdo: O estudo neurofisioldgico do sistema nervoso
periférico foi normal em todos os doentes. Em 3 doentes
encontrou-se evidéncia de compromisso grave dos principais
feixes longos.

Doencas mitocondriais no adulto:
caracterizacao clinica e preditores de
"outcome" funcional

Cristina Duque’, Jodao Durdaes', Paula Garcia®, Luisa Diogo?,
Manuela Grazina®, Maria do Carmo Macério'

1-Servigo de Neurologia do Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra; 2-Unidade Doencas Metabdlicas, Centro de
Desenvolvimento da Crianca Luis Borges, Hospital Pedidtrico do
Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra; 3-Laboratoério de
Genética Bioquimica do Centro de Neurociéncias e Biologia
Celular da Universidade de Coimbra.
acristinaduques@gmail.com

Introducdo: A disfung¢do mitocondrial encontra-se asso-
ciada a uma grande variedade de doencas com envolvimento
multissistémico, apresentando-se com fenétipos, gendtipos e
perfis bioquimicos distintos. Dadas as manifestacoes hetero-
géneas da doenca, a evolucdo clinica e o "outcome" a longo
prazo tém um amplo espectro de variacao.

Objectivos: Descricao das formas de apresentacdo clinica
numa coorte de adultos com doencas mitocondriais em
seguimento no nosso hospital. Estadiamento funcional e
determinacao de preditores de morte e incapacidade durante
o tempo de seguimento em consulta.

Metodologia: Estudo observacional incluindo os doentes
em seguimento na consulta de Neurometabélicas com diag-
noéstico de doenga mitocondrial provével ou definitiva de
acordo com os critérios de Bernier. Avaliacao do outcome fun-
cional, definido como o grau de dependéncia avaliado através
do indice de Katz para Independéncia nas Actividades de Vida
Didria (igual ou inferior a dois) e correlacdo com as caracteris-
ticas clinicas apresentadas (miopatia, encefalopatia, atraso
desenvolvimento psicomotor, epilepsia, AVC/AIT).

Resultados: Foram incluidos 61 doentes: 51% com diag-
néstico definitivo, 61% apresentavam forma de apresentacao
em idade adulta e 62% eram do género feminino. O fené6tipo
mais frequente documentado foi oftalmoplegia externa pro-
gressiva (46%) seguido por sindrome de Kearns-Sayre (10%).
O indice de Katz médio era de 4.7 (DP + 2.8) e 11 doentes mor-
reram durante o follow-up (18%). O grau de dependéncia
apresentou uma relagdo significativa com a presenga de mio-
patia (p=0.001), encefalopatia (p<0.001), epilepsia (p=0.002),
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AVC/AIT (p=0.001) e ADPM (p=0.002). Nao houve associagao
estatistica entre outros dados clinicos analisados ou entre a
mortalidade e os diferentes fenétipos.

Conclusoes: Apesar da heterogeneidade clinica vigente, os
doentes adultos com disfun¢do mitocondrial apresentaram
maioritariamente fen6tipos moderados, baixo grau de depen-
déncia e valor de mortalidade concordante com o descrito na
literatura. O outcome funcional correlaciona-se com as co-mor-
bilidades e sequelas concomitantes expectaveis nesta patologia.

Malformacoes Vasculares - Revisao
de 5 anos

Vera Espirito Santo', Ricardo Almendra’, Michel Mendes', Pedro
Guimaraes'?, Mério Rui Silva', Ana Graca Velon'

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Tras-os-Montes e Alto
Douro, Vila Real; 2-Servico de Neurofisiologia, Centro Hospitalar
do Porto, Porto.

verserluc@gmail.com

Introducdo: Existem varios tipos de malformacdes vascu-
lares do sistema nervoso central, sendo que as mais comuns
sdo as malformacoes arteriovenosas (MAV), os angiomas
cavernosos (AC) e as fistulas arteriovenosas durais (FAVD).
Estas alteracoes vasculares estao associadas a uma clinica e
idade de apresentacao caracteristica.

Objetivos: Descri¢ao dos quadros neuroldgicos que leva-
ram ao diagnoéstico de MAV, AC e FAVD e a sua orientagao tera-
péutica.

Metodologia: Estudo retrospetivo entre 2010 e 2015 dos
doentes em que a investigacdo do seu quadro neuroldgico
levou ao diagnéstico de MAV, AC e FAVD.

Resultados: Foram identificados 26 doentes (16
Homens:10 Mulheres), entre os 28 e os 84 anos. As queixas
principais foram cefaleia (n=6), acufeno pulsatil (n=5), défice
motor (n=5), tonturas (n=3), alteracdo visao (n=2), alteracao
linguagem (n=2), alteragdo do comportamento (n=2) e défice
sensitivo (n=1). Identificaram-se 8 casos de MAV, sendo que 4
apresentavam apenas uma lesdo supratentorial, 2 apenas
uma lesdo infratentorial e 2 lesdes supra e infratentoriais
simultaneamente. Sete doentes possuiam AC, em que 2
tinham lesdes apenas supratentoriais, 2 lesdes apenas infra-
tentoriais, 1 apenas lesao medular e 2 apresentavam multiplas
lesdes tanto supra como infratentoriais e medulares. Em 11
doentes foram encontradas FAVD sendo que 6 localizavam-se
na regido supratentorial, 3 na infratentorial e 2 na medular.
Vinte e dois doentes realizaram angio-TC-CE e/ou medular,
23 angio-RM-CE e/ou medular e 19 arteriografia. Doze doen-
tes foram submetidos a intervencdo neurorradiolégica, 4
doentes foram abordados por neurocirurgia e os restantes 10
doentes nao realizaram qualquer tipo de intervencao.

Conclusdo: Com este trabalho pretendemos demonstrar o
amplo espectro de alteracdes neuroldgicas relacionadas com
as malformacodes vasculares bem como destacar a sua variavel
localizacdo anatémica e as opcoes de tratamento disponiveis.

Desempenho cognitivo na
recuperacdo da afasia

José Fonseca'?, Ana Raposo®, Isabel Pavao Martins'*
1-Laboratério de Estudos de Linguagem, Faculdade de Medicina,
Universidade de Lisboa; 2-UNIC, Instituto de Medicina
Molecular; 3-Faculdade de Psicologia, Universidade de Lisboa.
jfonseca@medicina.ulisboa.pt
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Introducdo: A recuperacdo da afasia apresenta uma rela-
¢do negativa com a sua gravidade inicial, idade e extensdo da
lesdo e uma relacdo positiva com a terapia da fala precoce e
intensiva. Uma lesao vascular pode alterar outras capacidades
cognitivas além da linguagem.

Objectivo: Pretende-se verificar qual o efeito das capacida-
des cognitivas no progndstico da afasia.

Método: Doentes com afasia pés AVC isquémico foram
avaliados por uma bateria de testes de linguagem e de testes
ndo-verbais (aten¢do, funcdo executiva, memoria episddica e
semantica) na fase aguda. A gravidade da afasia foi medida
pelo Quociente de Afasia (QA) e foi calculado um score cogni-
tivo, medida compésita da cognicao, resultante da média das
notas padrao obtidas nos testes nao-verbais. Estudou-se o
valor preditivo do desempenho cognitivo nao-verbal na recu-
peracdo da afasia aos 3 meses, controlando a extensdo da
lesdo (avaliada pelo score ASPECTS).

Resultados: 40 pessoas com afasia (média de 66,6 anos de
idade e 7,6 anos de escolaridade; 18 homens), foram avaliadas
aos 14,5+10,5 dias p6s AVC e 3 meses depois. O QA inicial era
de 46 + 26,9 e o score cognitivo de -1+1,5 (variando entre -8 e
0,6). O QA melhorou, em média, 18 pontos (0-67) entre as
duas avaliacoes. Controlando o efeito da gravidade inicial da
afasia, extensao da lesdo e realizacdo de trombodlise, verificou-
se que o score cognitivo foi um preditor significativo da recu-
peracao da afasia (OR=.443; 95% CI, 1.9 a 10.7; P<0.006).
Nenhum dos testes isoladamente foi preditor da recuperacao.

Conclusao: A medida compésita da cognigdo é preditora
da recuperacao da afasia. O conhecimento da cogni¢do nao-
verbal nas pessoas com afasia pode influenciar as decisdes
terapéuticas e a sua recuperagao.

Experiéncia Subjetiva de
Sofrimento, Depressdo e Qualidade de
Vida em Doentes com Doenca de Fabry

José Marques’, Olga Azevedo'?, Miguel Gago'*

1-Escola de Ciéncias da Satide, Universidade do Minho; 2-Hospital
Senhora da Oliveira, Guimaraes.

marques.jmcf@gmail.com

Introducédo: A Doenca de Fabry (DF) é uma doenca lisos-
somal ligada ao cromossoma X, que origina manifestagoes cli-
nicas multissistémicas e progressivas, incluindo dor incapaci-
tante e doenca cardiovascular, renal e cérebro-vascular.

Objetivos: Analisar a qualidade de vida dos doentes com
DF e a sua relacao com a experiéncia subjetiva de sofrimento,
dor, sintomas depressivos e severidade clinica.

Métodos: De um total de 180 doentes, incluidos aleatoria-
mente 48 doentes com DE Avaliados o Mainz Severity Score
Index (MSSI), Inventdrio de Experiéncias Subjetivas de
Sofrimento na Doenca (IESSD), Medical Outcomes Survey:
36-item Short Form (SF-36v2), Beck Depression Index (BDI-II)
e Brief Pain Inventory (BPI). Uma andlise multivariada de
clusters hierdrquicos permitiu uma agregacao dos doentes em
funcao dos resultados nos questionarios.

Resultados: Incluidos 48 doentes com DF (52% mulheres,
idade média 51+16 anos), com MSSI médio 15.83, dos quais
35% sob terapéutica enzimatica. Verificaram-se correlacdes
significativas do score SF-36v2 com o score BDI-II (-0.54> r >-
0.86; p<0.001), assim como com os scores IESSD e BPI. Existe
correlagdo significativa, embora menos forte, entre a severida-
de clinica (MSSI total) e o score SF-36v2 (-0.30> r >-0.36;
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p<0.05), que é mais forte ao nivel da severidade neurolégica (-
0.31> r >-0.50; p<0.05). Também existe correlacao da severida-
de clinica com o sofrimento e a dor, mas nao depressao. Foram
identificados 5 clusters de doentes com base nos scores SF-
36v2, IESSD e BDI-II. Os clusters I a IV caraterizam-se por
niveis crescentes de sintomas depressivos, dor e sofrimento e
por um decréscimo na qualidade de vida. A severidade clinica
apenas foi significativamente superior no cluster IV, ndo dife-
rindo entre os restantes clusters. O cluster Vilustra a influéncia
de fatores externos a DF na resposta aos questiondrios.

Conclusao: A qualidade de vida dos doentes com DF esta
mais fortemente correlacionada com a depressao do que com
a severidade clinica.

Avaliacdo da reatividade
cerebrovascular em adultos saudaveis
através de Doppler transcraniano:
influéncia de factores demograficos e
hemodinamicos sistémicos

Joao Madureira, Pedro Castro, Elsa Azevedo
Departamento de Neurologia, Centro Hospitalar de Sao Joao;
Faculdade de Medicina da Universidade do Porto.

jota.madureira@gmail.com

Introducdo: A reatividade cerebrovascular (RCV) regula o
fluxo sanguineo através de trés principais mecanismos: autor-
regulacdo cerebral (AC), reatividade vasomotora (RVM) e aco-
plamento neurovascular (ANV). No entanto, a maioria dos
estudos generaliza as suas conclusdes com base em apenas
um destes componentes.

Objetivos: Neste estudo é aplicada uma série de testes de
stress neurovascular com o intuito de avaliar se existe uma rela-
¢do entre os mecanismos de RCV e como é que estes sdo influen-
ciados por fatores demograficos e hemodinamicos sistémicos.

Metodologia: Foram incluidos 58 adultos saudéveis com
idades entre os 20 e 80 anos. Foi monitorizada a pressao arte-
rial (Finometer), a velocidade de fluxo sanguineo cerebral na
artéria cerebral média (Doppler transcraniano), o eletrocar-
diograma e CO2 tele-expiratorio. Fez-se posteriormente a
andlise da AC por método de transferéncia de fase, da RVM em
hipo- e hipercapnia (carbogénio 5%) e do ANV durante o N-
Back. Todos os participantes foram sujeitos a avaliagao cogni-
tiva através do Montreal Cognitive Assessment test.

Resultados: Os testes de stress neurovascular nao foram
influenciados pela idade ou género. Nao foi demonstrada
nenhuma correlagdo entre os resultados das provas (p> 0,05),
nem entre os resultados e a variacdo dos parametros hemodi-
namicos monitorizados (p> 0,05). Os resultados da avaliagdo
cognitiva ndo tiveram correlagao com o ANV (p> 0,05).

Conclusdes: Os resultados sugerem que os testes de stress
neurovascular avaliam diferentes aspectos da RCV, sendo que
a utilizacao de uma série de testes parece ser mais indicado
aquando da avaliacdo global da RCV. Tendo em conta que se
demonstrou que os testes de RCV sdo independentes da
idade, género e estado cognitivo, estas provas parecem ser
promissoras para o estudo de vérias condi¢oes vasculares
cerebrais tipicas do envelhecimento.
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Sindrome de Tolosa-Hunt:
caracterizacao clinica e imagiolégica num
estudo retrospectivo

Rita Martins, Jose Campillo, Elsa Parreira

Servico de Neurologia do Hospital Professor Doutor Fernando
Fonseca.

ritadossantosmartins@gmail.com

Introducéo: A Sindroma de Tolosa-Hunt (STH) constitui
uma oftalmoparesia dolorosa associada a inflamacao granu-
lomatosa idiopdtica do seio cavernoso. Este continua a ser um
diagnéstico de exclusao.

Objectivos: Caracterizar os doentes diagnosticados com
STH, relativamente aos aspectos epidemioldgicos, clinicos,
imagioldgicos e tratamento.

Metodologia: Estudo observacional retrospectivo (Janeiro
de 1998 - Janeiro de 2016) de doentes admitidos no servico de
Neurologia com o diagnéstico de STH. Foram utilizados os
critérios estabelecidos pela 32 edicao da International
Classification of Headache Disorders (ICHD-3 beta), nao se
tendo excluido casos com estudo de imagem normal. Foram
excluidos doentes com follow-up inferior a 6 meses.

Resultados: Identificaram-se 9 doentes. Sete eram mulhe-
res, com média de idade de diagndstico de 49 + 12 anos. Todos
tiveram envolvimento de mais de um nervo craniano e os
mais frequentemente envolvidos foram o III (n=8) e VI (n=7),
seguindo-se 0 V1 (n=4) e IV (n=2). A instalacdo da oftalmopa-
resia coincidiu ou sucedeu a cefaleia em cinco dias. A extensa
investigacao laboratorial e imagiolégica excluiu outros diag-
nosticos alternativos. Cinco doentes possuiam lesdo inflama-
téria do seio cavernoso documentada em RM com estudo
angiografico e quatro apresentavam estudo imagiol6gico nor-
mal. Foi realizado tratamento com Prednisolona na dose
média de 1.3 mg/kg/dia. Todos tiveram recuperacdo completa
e registou-se uma recidiva em dois doentes (aos 7 e 12 meses)
e multiplas recidivas em apenas um doente. O follow-up teve
uma duracdo média de 12 meses.

Conclusdo: Os resultados da nossa série encontram-se em
conformidade com o descrito na bibliografia. Segundo a lite-
ratura recente metade dos casos de STH apresenta estudo
imagioldgico normal, frequentemente designado de subtipo
benigno. Tal contrasta com os critérios actuais da edicao
ICHD-3 beta, cuja aplicacdo nao tem sido consensual. A STH
é uma entidade cuja etiologia permanece desconhecida, nao
existindo até a data parametros diagndsticos definitivos, crité-
rios imagiolégicos ou esquemas terapéuticos uniformes.

Terapéutica com anticolinesterasicos
- Avaliacdo de beneficio sintomatico na
Doenca de Alzheimer

Ricardo Varela, Miguel Pereira, Jodo Duraes, Diana Duro, Isabel
Santana

Servico de Neurologia do Centro Hospitalar e Universitdrio de
Coimbra.

ricardoathayde@gmail.com

Introducdo: A terapéutica com anticolinesterdsicos consti-
tui um elemento fundamental no controlo sintomdtico da
Doenga de Alzheimer. Numa era dominada pela sua disponi-
bilidade, a comparagao do perfil de evolucao de doente trata-
dos e ndo tratados permite um reconhecimento mais objecti-
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vo da histéria natural da doenca e das expectativas do seu
beneficio terapéutico.

Objectivos: Avaliar a eficdcia terapéutica dos anticolineste-
résicos (Donepezilo e Rivastigmina) no tratamento sintomati-
co da Doenga de Alzheimer ao longo de um periodo de 2 anos
de seguimento.

Metodologia: Estudo retrospectivo observacional tipo
caso-controlo incluindo doentes com diagndstico de Doenca
de Alzheimer (DA) sob terapéutica com anticolinesterdsicos
seguidos em consulta durante 2 anos e coorte histérica de
doentes ndo medicados com igual diagndstico e periodo de
seguimento avaliados através da Clinical Dementia Rating
(CDR) e Mini Mental State Examination (MMSE).

Resultados: Foram incluidos 55 doentes medicados e 57
ndo medicados com idade média de inicio de sintomas de
64.5+8.7 vs 62.7+8.3 anos (p>0.05), idade diagnéstico 67.7+8.4
vs 66.8+8.6 anos (p>0.05), escolaridade 3.8+2.7 vs 4.14+3.4
anos (p>0.05), MMSE inicial 16.0+5.75 vs 15.1+6.38 pontos
(p>0.05), CDR inicial 1.9+1.3 vs 1.4+0.6 (p>0.05), MMSE final
13.4+6.9 vs 8.8+£6.5 pontos (p<0.05), variacao MMSE -2.6+3.1
vs -6.2+3.1 pontos (p<0.05), CDR final 2.0+0.9 vs 2.4+0.6
(p<0.05) e variacao CDR 0.5+0.8 vs 1.0+0.6 (p<0.05).

Conclusdes: Em linha com as recomendacdes terapéuticas
da DA, os resultados obtidos permitem estabelecer uma robus-
tez do beneficio da terapéutica com anticolinesterdsicos no
controlo sintomaético desta patologia através da diminui¢ao da
taxa de declinio cognitivo avaliado pelo MMSE e do perfil de
evolucao global retratado pelo CDR. O recurso a esta metodo-
logia e coorte histérica constitui um recurso potencialmente
atil para avaliacdo do beneficio potencial de outros farmacos.

Doenca do espectro DFT-DNM
associada a mutacoes patogénicas

Miguel Tdbuas-Pereira', Maria Rosdrio Almeida?, Joao Duraes’,
Beatriz Santiago', Anabela Matos', Maria Carmo Macdrio',
Isabel Santana'

1-Servico de Neurologia do Centro Hospitalar e Universitdrio de
Coimbra; 2-Center for Neuroscience and Cell Biology, Coimbra.
miguelatcp@gmail.com

Introducdo: A Degenerescéncia Lobar Frontotemporal
(DLFT) designa atualmente um conjunto de situacdes degene-
rativas que tém em comum a morte neuronal/atrofia das
regioes fronto-temporais, geralmente assimétrica. Pode apre-
sentar-se como sindromes clinicos DLFT-tipicos: variante de
comportamento (DFTvc) ou da linguagem (Afasia Primadria
Progressiva - APP); mas também doenca do neurénio motor
(DNM), paralisia supranuclear progressiva ou sindrome corti-
co-basal (SCB). Estima-se que cerca de um terco tenha histéria
familiar e 10-20% dos casos tém mutac¢des patogénicas, maio-
ritariamente nos genes da MAPT (Microtubule-associated Tau
protein), PGRN (Progranuline), C9orf72 (Chromosome 9 open
reading frame 72) e SQSTM1 (Sequestosome 1).

Objetivos: Caracterizacao geno e fenotipica de todos os
doentes com mutacao patogénica e das suas familias.

Métodos: Revisao dos processos clinicos de doentes com
diagnoéstico de DLFT da nossa consulta. Descricdo das carac-
teristicas demogréficas, clinicas e genéticas dos doentes e
familias afetadas.

Resultados: Identificimos 45 doentes com mutagdes pato-
génicas com idades de inicio dos 25 aos 80 anos e pertencentes
a 38 familias, num total de 70 casos. Os erros genéticos predo-
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minantes na nossa casuistica sao a expansao do C9orf72 (47%)
e mutacoes da progranulina (38%) e um facto relevante é a sua
associacao com mutac¢des no SQSTM1. Além da variagao intra
e interfamiliar, a clinica é pleomérfica: 23 doentes apresenta-
vam DFTvc, 10 manifestaram-se ou associavam sinais de
DNV, 6 APP, 4 SCB e, nalguns casos, o fenétipo inicial sugeria
doenca de Alzheimer ou deméncia de corpos de Lewy.
Discussdo: Apresentamos uma série de doentes que
demonstram a variabilidade do espectro DFT-DNM, com mul-
tiplas apresentacdes clinicas de mutacdes no mesmo gene e a
diversidade de mutagdes que podem levar a mesma apresen-
tacdo clinica. Comparando a nossa amostra com outras coor-
tes da literatura, salienta-se uma prevaléncia mais elevada de
mutacoes da progranulina relativamente a mutagdes da MAPT.

Progressao na variante
comportamental da Deméncia
Frontotemporal: um papel para os
biomarcadores no LCR?

Jodo Duriaes', Miguel Pereira’, Inés Baldeiras®?, Beatriz Santiago’,
Isabel Santana'?

1-Servigo de Neurologia, 2-Laboratério de Neuroquimica, Centro
Hospitalar e Universitario de Coimbra; 3-Faculdade de Medicina
da Universidade de Coimbra.

duraes.jlo@gmail.com

Introducdo: E conhecido que alguns doentes com o diag-
nostico de variante comportamental da deméncia frontotem-
poral (DFTvc) parecem nao agravar cognitivamente nos pri-
meiros anos do diagndstico. Alguns autores admitem tratar-se
de outra patologia - fenocépias. A avaliacdo neuropsicoldgica e
os exames de imagem podem ajudar a distinguir entre formas
progressivas (DFTvcFP) e nao-progressivas (DFTvcFNP) mas os
biomarcadores do LCR foram pouco explorados neste contexto.

Objectivos: Caracterizar e comparar estes 2 grupos em ter-
mos neuropsicolégicos, imagiolégicos e perfil do LCR (protei-
nas tau e tau-fosforilada).

Metodologia: Avaliacdo retrospectiva dos processos clini-
cos de doentes com DFTvc que realizaram pesquisa de bio-
marcadores no LCR. Colheram-se dados demogréficos, resul-
tados dos exames de imagem e biomarcadores (cut-off do
laboratério). De acordo com estudos prévios, considerou-se
auséncia de progressao quando existiu uma variacao < -3 nos
valores de MMSE e/ou MoCA apés 3 anos de seguimento.

Resultados: Estudaram-se 27 doentes com idade média de
inicio dos sintomas de 64 anos, dos quais 12 (44%) eram
DFTvcENP. Dos doentes que realizaram RM-CE, apresentaram
atrofia frontal valorizével 3 em 7 do grupo DFTvcFNP e 5 em 9
do grupo DFTvcFP ndo se verificando associacdo estatistica
entre pertencer a um dos grupos e um padrao de atrofia focal.
Apresentaram elevacdo das proteinas tau e tau-fosforilada 2
dos 12 doentes DFTvcFNP e 8 dos 15 DFTvcFP. Encontrou-se
uma correlacdo moderada positiva entre a presenca de progres-
sdo e os valores de proteinas tau (r=0.467,p=0.014) e tau-fosfo-
rilada (r=0.427,p=0.026), bem como entre os valores absolutos
de variagdo do MMSE/MoCA e proteinas tau (r=0.512,p=0.006 e
r=0.561,p=0.005, respectivamente) e tau-fosforilada
(r=0.396,p=0.041 e r=0.444,p=0.034, respectivamente).

Conclusoes: A progressdo da DFTvc, avaliada através da
variacdo nas provas breves de funcao cognitiva, correlaciona-se
com os marcadores de neurodegenerescéncia no LCR, sugerin-
do este estudo preliminar que possam ser importantes para o
prognoéstico, nomeadamente sugerindo subgrupos de evolugao.
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Risco de queda em doentes com
Esclerose Miiltipla: impacto na qualidade
de vida e factores clinicos subjacentes

Ana Brés', Jonathan Rios?, Carla Nunes', Carmo Macdrio', Livia
Sousa', Sénia Batista', Beatriz Santiago'

1-Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra; 2-Servico de Medicina Fisica e Reabilitacdo, Centro
Hospitalar do Algarve-Unidade de Faro.
acatbras4@hotmail.com

Introducio: A prevaléncia de quedas em doentes com escle-
rose multipla (EM) é elevada e parece ndo ser dependente ape-
nas da incapacidade motora. Desconhece-se a contribui¢ao de
outros fatores de risco nomeadamente a disfunc¢ao cognitiva.

Objetivos: Avaliar o risco de queda em doentes com EM, o
respectivo impacto na qualidade de vida e determinar os fac-
tores clinicos associados.

Metodologia: Estudo observacional transversal em 49
doentes com diagndstico de EM forma surto remissdo e com
EDSS<4.0, incluidos de forma consecutiva. Foram recolhidos
dados clinico-demogréficos e efetuada a avaliacdo cognitiva
(MoCA e SDMT), a qualidade de vida (SF-36) e o risco de
queda (FES-I). Consideraram-se dois subgrupos baseado na
ocorréncia ou nao de quedas nos ultimos 6 meses.

Resultados: Amostra com predominio do sexo feminino
(79.6%), mediana de idade de 40.0 anos, EDSS de 2.0 e duragao
de doenga de 8.0 anos. Doze doentes (24.5%) apresentaram que-
das nos ultimos 6 meses. Comparando o grupo de doentes com
e sem quedas ndo se verificaram diferencas estatisticamente sig-
nificativas nas varidveis demogréficas. Os doentes com quedas
apresentaram valores significativamente superiores de EDSS
(2.75 vs. 2.0, p=0.017) e piores indices em 5 dominios da SF-36
(Capacidade Funcional, Vitalidade, Aspetos Fisicos, Emocionais
e Sociais) (p<0.05). Verificou-se uma correlagao estatisticamente
significativa entre o risco de quedas (FES-I) e o EDSS (r=-0.626,
p<0.001), a duracdo de doenga (r=-0.419, p=0.003), MoCA
(r=0.358, p=0.012) e SDMT (r=0.374, p=0.008).

Conclusao: O estudo sugere que o risco de quedas em doen-
tes com EM tem uma etiologia multifactorial, estando associado
nao s6 a incapacidade fisica mas também a disfuncado cognitiva.
A ocorréncia de quedas tem um impacto negativo na qualidade
de vida dos doentes com EM e podera ser minimizado com a
introdug@o de um programa de prevencao do risco de queda.

Experiéncia clinica com o
Rituximab numa populacdo de doentes
com Esclerose Miiltipla

Ana Margarida Novo', Inés Correia’, S6nia Batista', Isabel
Campelo?, Carla Nunes', Carmo Macdrio', Livia Sousa’, Luis
Cunha'

1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Farmacia Hospitalar,
Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra.
amfloresnovo@gmail.com

Introducdo: O rituximab é um anticorpo monoclonal anti-
CD20 usado como terapéutica off-label na esclerose multipla
(EM). A sua eficacia na reducgao da atividade inflamatéria (cli-
nica e imagioldgica) e no atraso da progressao da doenga tem
sido demonstrada em alguns estudos.

Objectivo: Avaliar a efectividade e seguranca do rituximab
numa populacdo de doentes com EM.
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Métodos: Estudo retrospectivo de doentes com EM tratados
com rituximab durante pelo menos 6 meses. Foram analisa-
das: caracteristicas demogréficas, Expanded Disability Severity
Scale (EDSS), taxa anualizada de surtos (ARR), tratamentos
prévios, razao para inicio do rituximab e efeitos adversos.

Resultados: Foram incluidos 26 doentes (61.5% com forma
surto-remissao, 26.9% secunddria progressiva e 11.5% prima-
ria progressiva), com uma duracdo média de tratamento de
11.27 meses. Nas formas surto-remissao, a faléncia do fingoli-
mod associada a impossibilidade de manter/iniciar o natalizu-
mab por questdes de seguranca foi a principal razdo para ini-
ciar rituximab (56.3% dos casos), enquanto nas formas pro-
gressivas a faléncia de terapéuticas injectéveis/imunossupres-
sores (30%) e a faléncia do natalizumab (30%) foram as razoes
mais frequentes. Na populacgao global, verificou-se uma dimi-
nuicao de 70.6% da ARR (0.2 vs. 0.68, p=0.001). Embora a dimi-
nuicdo de EDSS ndo tenha sido estatisticamente significativa
(5.0 vs. 5.5, p=0.315), verificou-se uma reducao do seu valor em
50% dos doentes e uma estabilizacdo em 30.8% em relagdo ao
valor pré-rituximab. Em 65.4% dos doentes sob rituximab veri-
ficou-se auséncia de actividade clinica da doenga (vs. 46.2%
pré-rituximab). Dois doentes apresentaram efeitos adversos
moderados relacionados com a infusdo. A suspensdo da tera-
péutica por efeitos adversos ocorreu em dois doentes (infec-
¢Oes urindrias de repeticao e zooster do auricular).

Conclusdo: Na nossa amostra, o rituximab demonstrou
beneficio na reducao da ARR e na reducao/estabilizacao do
EDSS. Contudo, a dimensao pequena da amostra e a duracao
curta do follow-up limitam conclusées mais robustas sobre a
sua eficacia e seguranca na EM.

Metdastases cerebrais como primeira
manifestacao de neoplasia - Revisao de 10
anos

Vera Espirito Santo', Michel Mendes', Ricardo Almendra', Ana
Graca Velon', Mdrio Rui Silva', Pedro Guimaraes'?

1-Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar Tras-os-Montes e Alto
Douro, Vila Real; 2-Servi¢o de Neurofisiologia, Centro Hospitalar
do Porto, Porto.

verserluc@gmail.com

Introducéo: O envolvimento neurolégico é uma complica-
¢ao frequente das neoplasias sistémicas, mas nem todas as
lestes secunddrias tém traducao clinica e, sdo ainda menos os
casos em que a manifestacdo inaugural é neurolégica.

Objetivos: Descricao dos quadros neurolégicos que leva-
ram ao diagndstico de neoplasias metastizadas e achados
relacionados com a neoplasia primadria.

Metodologia: Estudo retrospetivo entre 2006 e 2015 dos
doentes em que as manifestacdes neuroldgicas devido a
metdstases foram a manifestacdo inaugural de neoplasias sis-
témicas.

Resultados: Identificaram-se 24 doentes (17 Homens:7
Mulheres), entre os 48 e os 77 anos. As queixas principais
foram défice motor (n=10), cefaleia (n=6), défice sensitivo
(n=2), alteracdo do comportamento (n=2), distirbio de lin-
guagem (n=1), disttrbio visual (n=1), lipotimia (n=1) e tontura
(n=1), sendo que 10 doentes apresentavam outros sintomas
para além da queixa principal. Vinte e um doentes apresenta-
ram metdéstases cerebrais, sendo que em 7 doentes eram soli-
tarias, em 5 doentes foram encontradas 2 lesdes e nos restan-
tes 9 foram encontradas 3 ou mais lesdes. Dois doentes apre-
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sentaram multiplas metéstases vertebrais e 1 doente apresen-
tou carcinomatose meningea. As neoplasias primdrias encon-
tradas foram de origem pulmonar (n=15), gastrica (n=1), pros-
tatica (n=1), rectal (n=1) e tiroideia (n=1). Em 5 doentes a lesao
primdria permaneceu oculta. Em 19 doentes foi possivel
determinar o subtipo histolégico, que mostrou ser adenocar-
cinoma (n=13), carcinoma de pequenas células (n=3), carci-
noma espino-celular (n=1), carcinoma papilar (n=1) e linite
pléstica (n=1). O tratamento realizado consistiu em corticote-
rapia (n=24), quimioterapia (n=10), radioterapia (n=10), cirur-
gia (n=2) e hormonoterapia (n=1). A sobrevida média foi de
245 dias, variando entre 0s 9 e os 801 dias.

Conclusdo: Com este trabalho constatamos um amplo
espectro sindromadtico como apresentacao da metastizacao
cerebral. A defini¢do etioldgica e um correto estadiamento,
resultantes de uma avaliagdo detalhada e sistemdtica, sdo
pontos cruciais na decisao terapéutica e progndstico.

Estimulagao cerebral profunda do
globo palido interno no tratamento das
distonias generalizadas

Marta Lopes', Célia Machado?, Clara Chamadoira®$, Paulo
Linhares**°, Maria José Rosas’, Rui Vaz**°

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Entre o Douro e
Vouga, S.M.Feira; 2-Servico de Neurologia, Hospital de Braga,
Braga; 3-Servigo de Neurocirurgia, 4-Servigo de Neurologia,
Centro Hospitalar Sao Joao, Porto; 5-Unidade de Neurociéncias,
Hospital CUF Porto, Porto; 6-Faculdade de Medicina da
Universidade do Porto, Porto.

marta.fmup@gmail.com

Introduc@o: A eficacia da cirurgia de DBS no tratamento
das distonias generalizadas idiopéaticas estd bem estudada,
pelo que tem sido também usada como tratamento experi-
mental de distonias secundarias, mas aqui com resultados
varidveis. O objetivo deste trabalho é descrever os casos de
distonias generalizadas idiopdticas e secunddrias submetidas
a DBS num centro de referéncia para o tratamento de doengas
do movimento.

Metodologia: Avaliamos retrospetivamente todos os casos
de distonias generalizadas submetidos a DBS no CHS]J entre
Dezembro/2005 e Janeiro/2016. Foram analisados os dados
demogrdficos e clinicos.

Resultados: Incluimos 17 doentes, 7 com distonia idiopati-
ca e 10 com distonia secunddria. A mediana de beneficio na
escala de Burke-Fahn-Marsden (BFM) aos 12 meses foi 59.9%
(22.9%-90.0%) nas idiopaticas e 43.6% (18.0%-54.0%) nas
secundarias. A mediana de beneficio na escala de incapacida-
de (DDS) aos 12 meses nas idiopaticas foi 48.1% (33.3%-
85.2%) e nas secundérias de 20.3 (12.0%-50.0%). 6 doentes
tém seguimento a longo prazo (>5 anos). Destes, 3 sdo disto-
nias idiopdticas e mantém beneficio sustentado na escala de
BFM (55%-90%) e na DDS (50%-85%). Os 3 doentes com dis-
tonias secunddrias apresentam resultados heterogéneos: um
com PANK2 que manteve beneficio aos 5 anos de 17% na BFM
e 18% na DDS, um com anoxia periparto com melhoria apds
desligar a estimulacdo e um com distonia secunddria aos neu-
rolépticos com beneficio de 96% na BFM e 100% na DDS.

Conclusdo: Na nossa série, e de acordo com séries descri-
tas na literatura, os doentes com distonia generalizada idiopa-
tica tiveram boa resposta a DBS, sustentada a longo prazo. O
grupo das distonias secunddrias é heterogéneo, apresenta
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medianas de beneficio inferiores e maior variabilidade na res-
posta a longo prazo. No entanto, para alguns destes doentes a
cirurgia melhora consideravelmente a qualidade de vida,
numa proporcao nem sempre bem representada nas escalas
de avaliacdo preconizadas.

A importancia da integracao da
Enfermagem numa equipa de cirurgia de
Estimulacao Cerebral Profunda (ECP)

Susana Sousa, Joao Oliveira, Filipe Cunha, Clara Chamadoira,
Paulo Linhares, Maria José Rosas, Rui Vaz

Centro Hospitalar de Sdo Jodo, Porto.
sousasmarques@gmail.com

Introducao: A cirurgia estereotdxica e funcional, para um
pleno funcionamento, requer uma organizacao multidiscipli-
nar. A integracdo na equipa de uma enfermagem diferenciada
em doencas do movimento representa uma mais-valia para a
orientacao e qualidade assistencial destes doentes.

Objetivo: Demonstrar a importancia e o impacto que tem
a integracdo de uma equipa de enfermagem diferenciada em
doencas do movimento na equipa multidisciplinar da
Unidade de Doencas de Movimento e Cirurgia Funcional do
Centro Hospitalar de Sao Joao.

Metodologia: Foram avaliadas de forma qualitativa as fun-
¢oes e relevancia duma equipa de enfermagem diferenciada
em doencas do movimento/cirurgia de estimulacao cerebral
profunda (ECP), nas diferentes fases de diagnéstico, trata-
mento e cuidados no pés-operatdrio: na fase prévia ao inter-
namento, colaborando com a Neurologia na realizacdo da
prova da dopa, e com a preparac¢ao da apresentacio do doente
na reunido semanal de discussao de casos potencialmente
cirdrgicos; no internamento, explicando aos doentes os dife-
rentes passos do procedimento e iniciando exercicios de rea-
bilitacao; no Bloco Operatério, colaborando no registo dos
dados intraoperatorios e realizando exercicios respiratérios e
musculo-articulares; no p6s-operatorio, reforcando a reabili-
tacdo, ajudando a esclarecer duvidas e fazendo o ensino dos
cuidados a ter até a préxima consulta; no seguimento a longo
prazo através de contacto telefénico regular.

Resultados: Da realizacao destas multiplas tarefas resulta
uma maior humanizacdo do procedimento, uma melhoria
assistencial particularmente na drea da reabilitacao e signifi-
cativo ganho de tempo para os médicos nas atividades pura-
mente clinicas.

Conclusdo: O atendimento diferenciado é um dos pilares
fundamentais no tratamento dos doentes submetidos a ECP.
O enfermeiro atua como elo de liga¢ao, colabora no tratamen-
to, esclarece, ensina e aconselha o doente e cuidadores.

Dor neuropatica central na doenca
de Parkinson

N.Vila-Cha"*? A. Mendes"**, ]. Damdsio’, A. Gongalves"**, I.
Moreira? J. Fernandes?*, LF Azevedo®®, S. Cavaco'**, JM
Castro-Lopes®®

1-Servigo de Neurologia, Hospital de Santo Anténio, Centro
Hospitalar do Porto; 2-Unidade Multidisciplinar de Investigacao
Biomédica, ICBAS, 3-Centro de Investigacdo em Tecnologias e
Sistemas de Informacgao em Sauide, Faculdade de Medicina,
4-Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar (ICBAS),
5-Faculdade de Medicina, 6-Departamento de Biologia
Experimental, Faculdade de Medicina, Universidade do Porto.
nunovilacha@hotmail.com

Maio de 2016 | N.°1 | Volume 16



Introducdo: A dor é um dos sintomas ndo-motores mais
frequentes e incapacitantes na doencga de Parkinson (DP) mas
é um dos menos estudados. De entre os diversos tipos de dor,
a dor neuropdtica central é especifica da DP. Carateriza-se por
um desconforto do tipo queimor normalmente no hemicorpo
mais afetado pela DP. As carateristicas dos doentes com dor
central ainda nao foram descritas.

Objetivos: Estudar a prevaléncia e carateristicas clinicas
dos doentes com DP e dor neuropadtica central.

Metodologia: Realizado estudo transversal em que foram
avaliados consecutivamente 243 doentes com DP (127 sexo
feminino; idade média = 69,1+11,3 anos, duragao da doenca =
9,0+6,5 anos, dose equivalente de levodopa = 895+517mg,
UPDRS-III em off = 33,5+11,8 e em on = 23,3+10,3, estadio de
HY em off = 2,8+0,8 e em on = 2,4+0,6). Foi realizada uma
entrevista estruturada para avaliar a presenca e caracteristicas
da dor. A intensidade da dor foi avaliada pelo inventério resu-
mido da dor (BPI) e o seu impacto pelo indice de incapacidade
relacionada com a dor (PDI). Foi utilizado o teste de qui-qua-
drado e o teste de Mann-Whitney para comparacao de grupos.

Resultados: Cento setenta e quatro doentes (71,6%) apre-
sentaram dor (43,7% musculo-esquelética, 15,5% neuropatica
central, 10,3% disténica, 7,5% radicular-neuropdtica e 23%
outras ou combinacdo de tipos de dor). Os doentes com dor
neuropdtica central tinham BPI média = 43,1+18,9 e PDI
meédia = 31+15,8. Os doentes com dor central isolada tinham
menor idade (p=0,046), menor estadio de H&Y em on
(p=0,028) e maior PDI (p=0,036) do que doentes com dor nao
central. Nao foram encontradas associacdes com sexo, dura-
¢do da doenca e dose equivalente de levodopa.

Conclusdes: Este estudo demonstra que a dor é um sinto-
ma frequente nos doentes com DP e que a dor neuropdtica
central é intensa e nao estd associada a progressao da DP mas
é um sintoma que ocorre nos doentes mais jovens e com
menor gravidade motora.

Coreia - uma série de 25 casos em
idade pediatrica no servico de
Neuropediatria do Centro Hospitalar Porto

Paula Pires’, Isabel Moreira?, Esmeralda Martins®, Anabela
Bandeira®, Rui Chorao*, Cristina Garrido', Sénia Figueiroa', Inés
Carrilho’, Teresa Temudo'

1-Servico de Neuropediatria, 2-Servico de Neurologia, 3-Unidade
de Doencgas Metabdlicas, Servigo de Pediatria, 4-Servico de
Neurofisiologia, Centro Hospitalar do Porto.
paulaibmpires@gmail.com

Introducdo: A coreia é uma doenca do movimento hiperci-
nética, caracterizada por movimentos involuntarios nao rit-
micos, continuos, que envolvem a face, os membros e/ou
tronco, cujo ritmo e direcdo evocam um movimento de danca.
Ha um amplo espectro de etiologias incluindo genéticas,
metabdlicas, enddcrinas, infecciosas, auto-imunes, doenca
vascular cerebral, neurodegenerativas, téxicas, traumatismos
e neopldsicas. A idade de inicio e a progressdo dependem da
etiologia. O inicio abrupto/subagudo encontra-se associado a
causas secunddrias, sendo a Coreia de Sydenham a mais pre-
valente. A presenca de histéria familiar aponta para causas
genéticas como € o caso da coreia de Huntington.

Objetivo: Caracterizar a coreia nos doentes pedidtricos sob
o ponto de vista clinico, analitico, imagiolégico, etiolégico e
resposta a terapéutica.

Volume 16 | N.21 | Maio de 2016

Métodos: Estudo retrospectivo dos doentes pediatricos
com coreia seguidos no servico de Neuropediatria do Centro
Hospitalar do Porto nos tdltimos 20 anos. Foram excluidos os
doentes com paralisia cerebral.

Resultados: Encontrados 25 casos de coreia. A manifesta-
¢ao de coreia verificou-se em idades compreendidas entre os 8
meses e 0s 17 anos. A causa mais frequente foi pds-infeciosa: 7
com coreia de Sydenham, 1 com diagnéstico de PANDAS e 3
com etiologia indeterminada. A segunda causa mais frequente
foi genética: 2 com doenca de Huntington, 1 com coreia here-
ditaria benigna e 1 com clinica compativel com coreia heredi-
taria benigna. Quatro criancas desenvolveram coreia em con-
texto de doenca metabdlica: deficiéncia de GLUT1, sindrome
de Lesch-Nyhann, aciddria metilmaldnica e aciduria glutérica
I. Trés criancgas tiveram coreia por encefalite auto-imune e
numa delas foi feito o diagnéstico de encefalite anti-NMDA.
Numa crianca foi diagnosticada hipoplasia ponto-cerebelosa.
Duas criancas desenvolveram hemi-coreia por doenca vascu-
lar: angioma cavernoso e sindrome de Moya-Moya.

Conclusdo: Na nossa série a coreia estd associada a uma
diversidade de patologias, algumas delas trataveis, sendo a mais
frequente a etiologia infecciosa e a segunda causa a genética.

Doenca de Machado-Joseph -
caracterizacdo de uma coorte de doentes
do Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra

Joana Afonso Ribeiro, Ana Margarida Novo, Mério Sousa,
Cristina Janudrio

Consulta de Neurogenética, Servigo de Neurologia, Centro
Hospitalar e Universitdrio de Coimbra.
joanaaribeiro87@gmail.com

Introducéo: A Doenga de Machado-Joseph (DM]) € a ata-
xia espinocerebelosa mais comum, causada por uma expan-
sdo de tripletos CAG [(CAG)n] no gene ATX3. Na zona Centro
de Portugal a prevaléncia é de 2.4 a 7.8 por 100.000 habitantes.

Objectivo: Caracterizacdo de uma coorte de doentes com
DM]J, acompanhados no Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra.

Metodologia: Estudo de coorte retrospectivo de doentes
com DM]J, caracterizando varidveis demograficas, clinicas —
incluindo Scale for the aassessment and rating of Ataxia
(SARA) e Montreal Cognitive Assessment (MoCA) - e genéti-
cas. Utilizaram-se métodos descritivos, assumindo-se um
nivel de significancia de p < 0.05.

Resultados: Reportamos uma série de 80 doentes, perten-
centes a 34 familias nao relacionadas, 67.1% do sexo feminino,
com idade média de 56.8 (+14.8) anos. 14 doentes faleceram
(média 67.9 anos), a maioria mulheres (78.6%). A idade média
de inicio da sintomatologia é 42.8 anos (14-70), com uma
duracdo de doenga de 15.7 anos (3-38). A média de (CAG)n é
de 71.6+8 (63-81), sendo que 62.3% (n=43) doentes apresenta-
ram transmissao materna da doenc¢a. Em 12 das familias com
informacao de (CAG)n de geracdes consecutivas nao houve
alteracao do tamanho da expansao. O score SARA médio é de
15.4+6 (2-40) e o MoCA 25 (18-29). A sintomatologia inicial
mais comum foi desequilibrio (82.2%), seguida de parkinso-
nismo (4.1%), diplopia (11.3%), disartria (1.4%) e neuropatia
(1.4%). Na andlise comparativa destaca-se maior prevaléncia
de sinais piramidais e extrapiramidais nos individuos com ini-
cio da sintomatologia inferior aos 20 anos (p=0.026). Com a
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evolucao da doenga, 37.6% doentes apresentam sinais extra-
piramidais, 70.5% sinais piramidais, e 30.1% disautonomia. As
caibras sao uma queixa comum (76.9%).

Conclusdes: A série apresentada ilustra a heterogeneidade
clinica na DMJ. Destacamos na nossa amostra a evolucao
longa da doenca e a preservagdo cognitiva. Demonstramos
que a DM]J é uma afec¢ao multissistémica, com elevada preva-
léncia de manifestacoes extra-cerebelosas.
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Hemicoreia-hemibalismo de
instalagao subita submetida a trombélise
endovenosa

Catarina Falcao de Campos', Miguel Coelho?, Patricia Canhao’
1-Unidade de AVC, Departamento de Neurociéncias e Satide
Mental, 2-Servico de Neurologia, Departamento de
Neurociéncias e Satide Mental, Hospital de Santa Maria, Lisboa.
catarinahfcampos@gmail.com

Introducdo: As hipercinésias como manifestacao de aci-
dente vascular cerebral (AVC) isquémico agudo sdo raras,
sendo a hemicoreia-hemibalismo (HC-HB) a mais frequente.
A HC-HB pode ser incapacitante para o doente e, por vezes,
refratdria a terapéutica.

Caso Clinico: Mulher de 83 anos, sem factores de risco vas-
cular conhecidos, foi admitida no servico de urgéncia por
quadro com instalacao stibita de movimentos involuntérios
dos membros direitos. A observacdo apresentava HC-HB 2
direita, sem outros sinais focais. A doente negava toma recen-
te de bloqueadores dopaminérgicos e a glicémia era normal. A
TC-CE nao mostrou alteracdes e foi colocada como hipdtese
diagnéstica HC-HB secundéria a AVC isquémico agudo.
Apesar de pontuar 0 na escala de NIHSS a doente foi submeti-
da a alteplase endovenoso (rt-PA) aos 90 minutos apds insta-
lacdo do quadro. Durante a perfusao verificou-se uma dimi-
nuicdo da amplitude e frequéncia dos movimentos e nao
ocorreram quaisquer complicagdes. A RM-CE, realizada 48
horas depois, revelou pequenas lesdoes isquémicas na subs-
tancia branca e cortico-subcorticais no territério de barragem
entre a artéria cerebral média e artéria cerebral posterior
esquerdas, sem lesdes nos ganglios da base. Ocorreu remissao
quase total da HC-HB, apresentando apenas, a data de alta,
coreia esporadica dos dedos do pé direito, sem necessidade de
medicacdo sintomadtica.

Conclusao: Este caso sugere que a HC-HB secundaria a
AVC isquémico pode beneficiar de tratamento com rt-PA na
fase aguda, apesar de pontuar 0 na escala de NIHSS.

Lesdo do ntcleo subtalamico tem sido classicamente des-
crita como causa de HC-HB contralateral no AVC. Contudo,
existem casos descritos de HC-HB associada a lesdes da subs-
tancia branca subcorticais. Neste caso, colocamos como hip6-
tese a HC-HB ser secunddria a disrup¢do de vias neuronais
entre o cortex cerebral e os ganglios da base.

Acidente vascular cerebral
isguémico como manifestacdo inaugural
de Arterite de Células Gigantes

Diana Melancia, Joao Sequeira, Andreia Fernandes, Ariana
Barros, Soraia Vaz, Ana Calado, Manuel Manita, Rui Pedrosa
Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa Central.
dmelancia@campus.ul.pt

Introducdo: A arterite de células gigantes (ACG) é a forma
mais comum de vasculite de grandes vasos em doentes com
idade superior a 50 anos e manifesta-se frequentemente com
cefaleias, alteracdes visuais e polimialgia reumdtica. Embora
raramente, pode condicionar a ocorréncia de patologia isqué-
mica cerebrovascular através de fenémenos de vasculite este-
nosante envolvendo preferencialmente as porcoes extracra-
nianas das artérias vertebral e carétida interna.

Caso Clinico: Mulher de 72 anos de idade, admitida por

Sinapse

quadro agudo de prostracao, desequilibrio da marcha e vomi-
tos, precedido de quadro arrastado ao longo de dois meses
com claudica¢do mandibular, cefaleia temporal, epis6dios de
amaurose fugaz e queixas dlgicas inespecificas da regido cer-
vical. Ao exame neurolégico apresentava dismetria bilateral e
disartria marcada. Realizou ressonancia magnética cranio-
encefélica que documentou a presenca de multiplos enfartes
isquémicos recentes no territério vascular da circulagao vérte-
bro-basilar, envolvendo bilateralmente o tégmen protuberan-
cial, peddnculo cerebeloso médio e hemisférios cerebelosos.
O exame ultrassonogréfico cérvico-cefélico realizado na
urgéncia evidenciou a presenga de “halo ecogréfico” ao nivel
das artérias vertebrais e temporais bilateralmente, com
aumento de velocidade do fluxo nos vasos avaliados.
Analiticamente, velocidade de sedimentacao (VS) de 57mm/h
e PCR de 22.2mg/L. Admitiu-se evento cérebro-vascular
agudo no territério de distribui¢do da circulacao posterior em
provével relacdo com fenémenos de vasculite secunddrios a
ACG. Iniciou ciclo de corticoterapia endovenosa em alta com
melhoria dramdtica e precoce da sintomatologia descrita. As
sucessivas reavaliacoes hemodinamicas e analiticas efectua-
das em internamento registaram melhoria progressiva das
alteracoes velocimétricas e normalizagdo dos valores inflama-
térios de VS e PCR, respectivamente.

Conclusao: O presente caso clinico descreve a ocorréncia
da doenca cerebrovascular como manifestacgao inicial de ACG,
salientando a importancia do exame ultrassonografico cérvi-
co-cefélico realizado precocemente na investigacao etiolgica
da patologia cérebro-vascular da circulacao posterior. A sua
deteccao atempada é essencial na instituicao de terapéutica
dirigida que previna a ocorréncia de complicactes potencial-
mente devastadoras.

Sindrome de Susac - Da desorientacdo
a autoimunidade - Retrato de um caso

Ricardo Varela, Miguel Pereira, M. Helena Ramos

Servigo de Neurologia do Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra.

ricardoathayde@gmail.com

Introducdo: A Sindroma de Susac constitui uma microan-
giopatia autoimune caracterizada classicamente por uma
triade de encefalopatia, alteracoes visuais e auditivas.

Caso Clinico: Doente do sexo masculino, 34 anos, sem
antecedentes relevantes, avaliado por quadro progressivo
com 4 dias de evolugdo de perturbacao mnésica episddica,
desorientagao temporo-espacial e défice executivo. Sem quei-
xas visuais, auditivas, febre, perda de conhecimento, consu-
mos de psicotrépicos ou contexto epidemioldgico relevante.
Ao exame com digit span normal, desorientagdao temporo-
espacial, defeito de evocacdo, discalculia, alexia, agrafia, dis-
func¢ao visuo-espacial e sem confusdo direito-esquerdo, digi-
toagnosia, rigidez meningea ou quaisquer outros sinais focais.
Estudo imagiolégico com TC-CE e veno-TC-CE normais.
Estudo analitico com leucocitose de 14.6 G/L (90.3% neutro6fi-
los) e PCR 5.14 mg/dL. Estudo de liquor com proteinas de 69
mg/dL na auséncia de outras alteracdes citoquimicas ou
microbioldgicas. EEG a sugerir padrdo encefalopatico com
atendimento difuso, cortical e sub-cortical. Estudo serolégico
e auto-imune alargado negativo. RMN-CE com muiltiplas
dreas de hipersinal nas ponderacdes com TR longo, ndo cap-
tantes e com restricao a difusao, localizadas a nivel do corpo e
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esplénio do corpo caloso, pedinculo cerebeloso médio e sub-
tancia branca peri-ventricular. Angiografia retiniana fluores-
ceinica com evidéncia de segmentos com oclusdo de ramo e
hiperfluorescéncia a jusante do defeito de preenchimento.
Audiograma tonal sem alteracdes. Diagndstico final:
Sindrome de Susac. Iniciada terapéutica com metilpredniso-
lona 1000 mg EV id durante 5 dias e ciclofosfamida EV mensal.
Evolucao clinica com melhoria franca do quadro cognitivo e
resolucdo de achados electroencefalograficos. A alta com ava-
liagao neuropsicoldgica a sugerir defeito cognitivo discreto de
predominio executivo. Reavaliacdo aos 4 meses com resolu-
¢do de alteragdes cognitivas e involucdo imagioldgica lesional.

Conclusdo: O diagnéstico do sindrome de Susac exige um
elevado nivel de suspeicdo clinica. Contudo, o seu perfil de
evolucao e resposta terapéutica favoraveis tornam o seu reco-
nhecimento essencial na prética clinica.

Trombose de veia cortical apds
puncao lombar e corticoterapia

Cldudia Borbinha', Jodo Pedro Marto', Sofia Calado"? Miguel
Viana Baptista"?

1-Servico de Neurologia do Hospital Egas Moniz, Centro
Hospitalar Lisboa Ocidental; 2-CEDOC-Nova Medical School,
Universidade Nova de Lisboa.

claudiaborbinha3@gmail.com

Introducdo: A associacdo entre hipotensao intra-craniana
pos-Puncao Lombar (PL) e a ocorréncia de Trombose Venosa
Cerebral (TVC) tem sido descrita em doentes com doenga
desmielinizante sob elevadas doses de corticéides. O seio lon-
gitudinal superior estd envolvido em cerca de 70% dos casos.

Caso Clinico: Mulher de 41 anos, com episédios de disfun-
¢do neurolégica ocorridos em dois anos consecutivos: o pri-
meiro de disfun¢do de pares cranianos e o segundo de altera-
¢oes da sensibilidade. Manteve-se assintomatica durante trés
anos, nao medicada, até a altura em que desenvolve quadro
de vertigem, apresentando ao exame neuroldgico nistagmo,
ataxia da marcha e dos membros esquerdos. A RM revelava
lesdo com captac¢do em anel no pedinculo cerebeloso supe-
rior esquerdo e lesdes nao captantes occipital e medular dor-
sal. Perante suspeita de doenca desmielinizante, a doente foi
submetida a puncdo lombar, seguida de terapéutica com
metilprednisolona 1000 mg endovenosa. No dia seguinte, a
doente inicia quadro de vomitos e cefaleia bifrontal e occipital
apenas presente em ortostatismo, pelo que permaneceu em
dectbito, sob enoxaparina profildtica. Posteriormente verifi-
ca-se agravamento da intensidade da cefaleia e défice motor
do hemicorpo direito de instalacdo stbita. No exame neurol6-
gico evidenciava-se hemiparésia flicida direita e edema papi-
lar. A RM mostrou trombose de veia cortical da alta convexi-
dade esquerda, acompanhada de hemorragia sub-aracnoi-
deia. Ajustou-se a enoxaparina para doses terapéuticas e
medicou-se com levetiracetam por crise focal motora sinto-
mitica. O estudo pré-trombético nao revelou alteragdes valo-
rizaveis. A doente teve alta clinicamente melhorada, medica-
da com rivaroxabano (20 mg PO/dia). No seguimento aos 6
meses, sem novos episédios de disfuncao neurolégica.

Conclusoes: A TVC é um diagnéstico a considerar em
doentes com doenca desmielinizante submetidos a PL e cor-
ticoterapia, sobretudo quando o défice se apresenta de forma
ictal e na presenca de cefaleia. A instituicdo de terapéutica
profilética por rotina é uma questao merecedora de reflexao.
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Trombose venosa cerebral com
enfarte hemorragico em doente oncoldgico
com Implantofix® alojado na veia juqular

Pedro Lopes', Patricia Marques', Jodo Sargento-Freitas', César
Nunes?, Fernando Silva'

1-Servigo de Neurologia, 2-Departamento de Neurorradiologia,
Servigo de Imagem Médica, Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra.

pedromiglopes89@gmail.com

Introducdo: A trombose venosa cerebral é uma patologia
relativamente rara, representando 0,5% do total de doentes
com AVC. E mais frequente no sexo feminino (75%) e nos
jovens, com uma idade média de 37 anos. Nos doentes mais
idosos associa-se frequentemente a doenga neoplésica, tradu-
zindo o estado trombético associado a doenca de base ou
efeito secunddrio de terapéutica citostdtica. A transformacao
hemorrdgica estd descrita em 35 a 39% dos casos.

Caso clinico: Homem de 55 anos de idade, antecedente de
neoplasia do c6lon (com resseccado cirtirgica 4 meses antes e
sob quimioterapia por cateter venoso central totalmente
implantado - Implantofix®), recorre ao Servico de Urgéncia
por quadro de instalacdo subita de lateralizacdo motora
esquerda e disartria. Realizou TC-CE que revelou extensa
lesdo hemorrégica heterogénea cortico-subcortical témporo-
parietal direita. A revisdo do estudo de imagem favoreceu o
diagnéstico de AVC isquémico com transformacao hemorra-
gica. Estudo neurossonoldgico cervical e transcraniano em D2
ndo evidenciou patologia arterial mas revelou trombo oclusi-
vo em toda a extensao da veia jugular interna e veia braquice-
falica direitas associadas a presenca de corpo estranho intra-
luminal. A veno-TC confirmou trombose venosa da jugular
interna, seio sigmoide e seio transverso direitos e o Rx do térax
a presenca de cateter do implantofix® na veia jugular direita.
Ainda em D2 iniciou anticoagulacdo com heparina de baixo
peso molecular e retirou o cateter venoso central. TC-CE em
D4 nao revelou aumento do volume da hemorragia. Iniciou
varfarina ainda durante o internamento. Evolucdo clinica
relativamente favordvel, mantendo a data de alta hemiparésia
esquerda grau 4/5.

Conclusao: Relatamos o caso de um doente oncolégico
com hemorragia intracerebral no contexto de trombose veno-
sa cerebral secunddria a trombose associada a cateter de
Implantofix® alojado na veia jugular. Discutem-se os mecanis-
mos fisiopatolégicos, locais e sistémicos, bem como as estraté-
gias terapéuticas adotadas.

HSA aneurismatica associada a
trombose venosa cerebral - um desafio
terapéutico

José Beato-Coelho', Pedro Cunha?, César Nunes®, Joao Sargento-
Freitas', Mariana Batista®, Gonc¢alo Costa? Fernando Silva', Luis
Cunha'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurocirurgia, 3-Servico de
Neurorradiologia, Centro Hospitalar Universitario de Coimbra.
jmcoelho87@gmail.com

Introducdo: A Trombose Venosa Cerebral (TVC) é uma
causa pouco frequente mas reconhecida de hemorragia suba-
racnoideia (HSA) ndo aneurismdtica. Contudo, a associa¢do
de HSA aneurismatica concomitante a TVC tem descri¢oes
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muito raras e geralmente com desfecho fatal. Reporta-se o
caso clinico de uma HSA por rotura aneurismdtica com a pre-
senca simultdnea de TVC e resultado clinico favordvel apds
abordagem multidisciplinar médico-cirdrgica.

Caso Clinico: Doente do sexo feminino com 45 anos de
idade, previamente saudédvel e medicada apenas com anti-
concepcional oral. Apresentou-se no servi¢o de urgéncia com
cefaleia holocraniana de instalagdo subita, intensidade grave,
com cinesifobia marcada, nduseas e vémitos. A avaliacao neu-
rolégica apresentava afasia de Broca, hemiparésia direita e
rigidez da nuca. Realizou TC-CE urgente que identificou HSA
na cisura silvica esquerda. O estudo por angio-TC cerebral
revelou em tempos arteriais a presenca de aneurisma na arté-
ria cerebral média esquerda, além de TVC dos seios transverso
(ST) e sigmaide (SS) esquerdos em tempo venoso. Foi interna-
da no Servico de Neurocirurgia onde se procedeu a clipagem
do aneurisma que decorreu sem intercorréncias. Em fase sub-
aguda repetiu veno-TC-CE que mantinha TVC envolvendo o
ST, SS esquerdo e veia jugular interna esquerda, além de reab-
sor¢ao da HSA. Optou-se entdo por iniciar anticoagulacao oral
com varfarina. O estudo etiolégico da TVC nao revelou qual-
quer causa da TVC, pelo que se manteve a anticoagulacdo oral
durante 6 meses. A repeticdo da veno-TC-CE revelou recanali-
zagdo parcial dos seios descritos.

Conclusdo: A associacdo de HSA aneurismética com TVC
representa um desafio terapéutico com elevada mortalidade e
morbilidade, implicando a necessidade de abordagem multi-
disciplinar e escalonada, pesando os riscos e beneficios das
diversas opgoes terapéuticas em cada fase da evolucgao clinica.

Sindrome de Encefalopatia Posterior
Reversivel associada a Sirolimus

Ariana Barros, Sara Dias, Soraia Vaz, Jodo Sequeira, Rute Relvas
Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa Central, Lisboa.
arianarbarros@gmail.com

Introducdo: A Sindroma de Encefalopatia Posterior
Reversivel (PRES) é uma entidade clinico-radioldgica rara,
caracterizada por cefaleias, alteracdao do estado de conscién-
cia, alteragdes visuais e crises convulsivas associadas a acha-
dos sugestivos de edema vasogénico na ressonancia magnéti-
ca cranio-encefdlica (RM-CE). A fisiopatologia permanece
controversa, mas acredita-se estar relacionada com alteracoes
na autorregulacdo cerebral, sendo o mecanismo mais aceite a
disfuncao endotelial com alteracdes da barreira hematoence-
félica e consequente edema cerebral vasogénico. Esta sindro-
ma pode ocorrer em recetores de transplante de 6rgaos s6li-
dos, sendo mais frequentemente descrito em associacao com
imunossupressao com ciclosporina ou tacrolimus.

Caso clinico: Descrevemos o caso de uma mulher de 51
anos de idade, submetida a transplante renal por doenga renal
poliquistica 15 anos antes da admissao e atualmente tratada
com sirolimus e micofenolato de mofetil. Admitida no nosso
hospital por quadro de confusao e crises convulsivas ténico-
clonicas generalizadas com 2 dias de evolugdo. O exame neu-
rolégico era normal. A RM-CE evidenciou hiperintensidades
em T2 na substancia branca, predominantemente no lobo
occipital esquerdo e ambos os lobos temporais, sugestivas de
PRES. Apesar de niveis séricos adequados de sirolimus, na
auséncia de outras causas, o fdrmaco foi descontinuado e
substituido por tacrolimus, verificando-se melhoria clinica e
resolugdo quase completa das alteragdes imagioldgicas.
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Conclusao: A associacdo entre os inibidores da calcineuri-
na e PRES estd bem estabelecida. Porém a neurotoxicidade
associada ao sirolimus estd pouco descrita e o seu mecanismo
nao estd completamente elucidado. Apesar de existirem pou-
cos relatos de PRES induzido por sirolimus, esta hipdtese
diagnostica deve ser colocada se as manifestacdes tipicas
ocorreram num doente sob imunossupressao com este far-
maco, e a substitui¢do do mesmo conduz geralmente a reso-
lugao do quadro.

Perda do sentimento de posse de
objetos apds Acidente Vascular Cerebral
isquémico do hemisfério esquerdo

Pedro Alves', Sofia Reimao?, Catarina Campos', Carolina
Maruta®, Luz Rocha', Graga S&% Ana Catarina Fonseca', Isabel
Pavao Martins®

1-Departamento de Neurociéncias e Saide Mental, Servigo de
Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, Hospital de Santa
Maria, CHLN, Lisboa; 3-Faculdade de Medicina da Universidade
de Lisboa, Laboratério de Estudos de Linguagem, Lisboa.
pedronascimentoalves@gmail.com

Introducao: O sentimento de posse é préprio da experiéncia
humana. Um trabalho recente com imagem funcional estudou
as dreas cerebrais associadas ao sentimento de posse de objetos.
Foi encontrado um padrao de ativag@o constituido pela circun-
volugdo frontal superior, cingulo anterior, insula esquerda e cir-
cunvolucdo supramarginal bilateralmente.

Caso clinico: M.O,, sexo feminino, admitida no Servico de
Urgéncia com afasia de Broca e parésia facial central direita de
inicio subito. Foi feito o diagnéstico de Acidente Vascular
Cerebral isquémico da Artéria Cerebral Média esquerda e reali-
zada trombodlise endovenosa com rt-PA. O defeito de linguagem
melhorou significativamente e a doente teve alta ao sexto dia de
internamento com dis6smia, disgeusia, disartria e disfonia ligei-
ras. Quando chegou a casa, ao ver os seus objetos pessoais, refe-
re ter tido um sentimento de estranheza para com os mesmos.
Apesar de saber o que eram e de reconhecé-los como seus, refe-
ria ter perdido o sentimento de posse dos mesmos. Comegou a
tocar os objetos e a limpd-los, numa tentativa de se apegar nova-
mente a eles. Esta sensacdo era continua, tendo desaparecido
apenas trés dias depois ao acordar. A ressondncia magnética
revelou uma lesao fronto-parieto-insular esquerda, envolvendo
a circunvolucao pré-central, a pars opercularis, a insula poste-
rior e a drea de transi¢do entre a regiao inferior da circunvolugao
pos-central e o 16bulo parietal inferior. A regido envolvente da
circunvolucdo supra-marginal estava afectada e os parametros
do DTT estavam alterados nesta topografia, bem como no cingu-
lo anterior. O electroencefalograma nao revelou atividade epilé-
tica e a avaliagdo neuropsicoldgica ndao mostrou alteracoes.

Conclusao: A perda de sentimento de posse de objetos ndo
foi descrita previamente em lesdes focais, tanto quanto sabe-
mos. O enfarte afectou diversas estruturas que fazem parte da
rede neuronal responsével pelo sentimento de posse de objetos,
de acordo o estudo atrdas referido. Este caso pode contribuir para
validar esse modelo.
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A inflamacdo pode explicar a
evolucdo rapidamente progressiva na
Doenca de Alzheimer? Um caso
paradigmatico.

Joana Afonso Ribeiro!, Ana Gouveia', Olinda Rebelo?, Inés
Baldeiras®, Isabel Santana'

1-Servico de Neurologia, 2-Neuropatologia, Servico de
Neurologia, 3-Laboratério de Neuroquimica, Servico de
Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra,
Coimbra, Portugal.

joanaaribeiro87@gmail.com

Introducdo: A deméncia rapidamente progressiva (DRP) é
uma situacdo com um amplo espectro de diagndsticos diferen-
ciais, nos quais se incluem patologias crénicas de evolucao habi-
tualmente arrastada, como a Doencga de Alzheimer (DA). Teoriza-
se que um estado inflamatdrio persistente na DA, por activagdo
da microglia, possa ser acelerado por vérios triggers, nomeada-
mente estados inflamatorios sistémicos. Apresentamos um caso
clinico paradigmatico desta forma de apresentacgao.

Caso clinico: Doente do sexo masculino, 73 anos de idade,
4 anos de escolaridade, com antecedentes patolégicos de fac-
tores de risco vascular (HTA, ICC, dislipidémia), exérese de
um timoma, e sarcoidose pulmonar e ganglionar, recente-
mente diagnosticada. Apés vdrias infecgdes respiratérias
desenvolveu, num espaco de 4 meses, dificuldade progressiva
da marcha, do discurso e incontinéncia urindria, com perda
completa da autonomia funcional. Previamente havia men-
¢do a alteracoes da memoria, sem interferéncia na sua auto-
nomia (ainda conduzia). Pelo quadro de instalagao rapida-
mente progressiva é internado na Neurologia, onde se apre-
senta emagrecido, agitado, com discurso incoerente, global-
mente desorientado, com parkinsonismo simétrico, sem mar-
cha auténoma ou controlo de esfincteres. A investigacdo com-
plementar revelou: auséncia de alteracdes analiticas sugesti-
vas de quadro infeccioso ou inflamatério activo; TC-CE sem
lesdes expansivas endocranianas; LCR sem alteracoes citoqui-
micas ou infecciosas, com perfil de biomarcadores sugestivo
de DA (B-amildide 256.2 pg/mL, tau-proteina 677.5 pg/mL, p-
tau 38.1 pg/mL); e genotipagem da Apoproteina E - 4. O
doente faleceu subitamente durante a investigacdo, tendo
sido submetido a estudo anatomo-patolégico. A causa de
morte foi uma tromboembolia pulmonar. O estudo encefalico
revelou uma Doenca de Alzheimer, A3B3C3, sem evidéncia de
patologia inflamatdria, neopldsica, paraneoplésica ou priéni-
ca envolvendo o SNC.

Conclusdo: Pretende-se demonstrar que patologias neuro-
degenerativas comuns se podem apresentar como DRP.
Efectivamente, no nosso Servico, a etiologia mais comum sao
as deméncias neurodegenerativas (incluido DA), figurando
apenas em segundo lugar as doengas prionicas.

Quando o antigo e o recente se
confundem - nevralgia péds-herpética em
doente com sindrome de Duane

Mariana Almeida Branco', Denis Gabriel?, Rui Felgueiras?, Vitor
Tedim Cruz'

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Entre o Douro e
Vouga, Santa Maria da Feira; 2-Servico de Neurologia, Centro
Hospitalar do Porto, Porto.

mariana_c_branco@hotmail.com
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Introducéo: A sindrome de Duane é uma forma rara de
disfun¢@o da motricidade ocular, congénita e nao-progressi-
va, afectando aproximadamente 1% dos doentes com estra-
bismo. Caracteriza-se por incapacidade de realizar a abducao
e/ou a aducgdo ocular, associada a enoftalmia e estreitamento
da fenda palpebral a tentativa de aducao. Em 70% dos casos
esta alteracao ocorre isoladamente, mas pode acompanhar-se
por malformacdes esqueléticas, renais, ou outras alteracoes
do sistema nervoso, incluindo perda auditiva.

Caso clinico: Mulher de 51 anos, agricultora, recorreu ao
servigo de urgéncia por dor intensa na regiao frontal esquerda
e couro cabeludo, sem outras queixas associadas. Quatro
semanas antes havia tido quadro de zona no territério do
ramo oftdlmico do nervo trigémio, tendo cumprido terapéuti-
ca com valganciclovir oral. Ao exame neuroldgico apresentava
hipostesia no territério de V1 esquerdo, parésia do VI par a
esquerda, sem diplopia, com encerramento da fenda palpe-
bral a adu¢ao do mesmo olho e hipoacusia esquerda. Numa
anamnese inicial todas as alteracdes eram reportadas como
de novo, tendo sido colocada a hipdtese de multinevrite cra-
niana pés-herpética. Realizou puncao lombar, que revelou 60
leucécitos/pL com predominio de mononucleares, sem alte-
racoes nos exames serolégicos e microbiolégicos. A ressonan-
cia magnética era normal. O complemento da informacao
junto de familiares permitiu esclarecer que as alteracoes ocu-
lomotoras e auditivas estavam presentes desde a infancia.

Conclusdo: As alteracoes de longa data descritas sdo com-
pativeis com sindrome de Duane. A incerteza relativamente a
existéncia prévia das mesmas dificultou o diagnéstico, tendo
a identificacdo da sindrome congénita sido essencial para o
seu esclarecimento. O presente caso reforca a importancia da
realizacdo de uma anamnese pormenorizada e de uma deta-
lhada investigacdo dos antecedentes do doente. O quadro
agudo foi atribuido a nevralgia p6s-herpética associada a gan-
glionite posterior activa induzida pela infeccao recente por
virus varicela-zoéster.

Cefaleia e polineuropatia craniana:
uma apresentacao atipica de neuropatia
axonal motora aguda

Francisco Bernardo', Simao Cruz', Luis Santos? Amélia
Nogueira Pinto'

1-Servigo de Neurologia Hospital Professor Doutor Fernando
Fonseca; 2-Servigo de Neurologia Centro Hospitalar Lisboa
Ocidental.

francisco.m.bernardo@gmail.com

Introducdo: A neuropatia axonal motora aguda (AMAN) é
um subtipo de sindrome de Guillain-Barré (SGB) que ocorre
em menos de 10% dos casos nos paises ocidentais, sendo o
envolvimento de nervos cranianos e a associagao com sinto-
mas dolorosos incomum.

Caso Clinico: Homem, 86 anos, hipertenso, quadro clinico
com 3 semanas de evolucao caracterizado por cefaleia holo-
craniana opressiva de intensidade moderada a grave, de pre-
dominio noturno e que agravava com o decubito, associada a
mialgias difusas e posterior diminui¢ao da mimica facial bila-
teral, disfagia, hipoacusia esquerda e alteracdo visual mono-
cular direita. Adicionalmente, referia diminuicdo da forca
muscular dos membros inferiores e parestesias distais.
Apurou-se histéria de diarreia e sindroma febril semanas
antes dos sintomas descritos. Negava antecedentes de cefaleia
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ou exposicao a toxicos. No exame neurolégico evidenciou-se
diparésia facial periférica, limitacdao da abducédo do olho direi-
to, hipostesia da hemiface direita, hipoacusia esquerda, refle-
xo faringeo ausente, sem alteracdes valorizdveis da for¢a mus-
cular, reflexos miotaticos preservados e auséncia de sinais
meningeos. A TC-CE nao revelou alteracoes e a puncao lom-
bar detetou dissociacao albumino-citolégica (8 células mono-
nucleadas e proteinorrdquia 846mg/dL), iniciando-se tera-
péutica com imunoglobulinas pela hipdotese de SGB. Realizou
RM-CE que néo evidenciou alteracdes e eletromiografia que
nao revelou sinais sugestivos de polineuropatia, mantendo-se
imunoglobulinas e adicionando-se ceftriaxone e aciclovir
empiricamente para cobrir eventual meningite infeciosa. A
restante avaliacdo laboratorial foi negativa para HIV, PCR
Brucella, culturas para tuberculose, anticorpos anti-Borrelia
burgdorferi, anti-gangliosideos e anti-Campylobacter jejuni.
Uma semana depois a eletromiografia evidenciou achados
eletrofisiolégicos compativeis com AMAN, estabelecendo-se
o diagnéstico. Teve alta clinicamente melhorado.
Conclusoes: O acometimento de multiplos nervos crania-
nos e a associacao com cefaleia sdo incomuns nos casos de
AMAN, sendo necessdrio excluir outras etiologias de um
extenso diagndstico diferencial. A eletromiografia, a RM-CE e
o estudo analitico do soro e do LCR tém um papel diagnéstico
fundamental permitindo uma terapéutica adequada.

Polineuropatia desmielinizante por
anticorpos contra glicoproteina associada
a mielina (anti-MAG) - uma manifestacao
de gamapatia monoclonal

Mariana Almeida Branco’, Ana Rafaela Aratjo?, Luis Fontao',
Juliana Sa Castelo', Marta Lopes', Catarina Santos'

1-Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar de Entre o Douro e
Vouga, Santa Maria da Feira; 2-Servigo de Medicina Interna,
Centro Hospitalar do Baixo Vouga, Aveiro.
mariana_c_branco@hotmail.com

Introducéo: Aproximadamente 10% das polineuropatias
sem causa identificada sdo secunddrias a gamapatia mono-
clonal. A neuropatia por anticorpos anti-MAG (glicoproteina
associada a mielina) é uma forma rara de polineuropatia des-
mielinizante e constitui aproximadamente 50% dos casos de
polineuropatia associada a gamapatia monoclonal de signifi-
cado indeterminado (MGUS) por imunoglobulina M (IgM).

Caso clinico: Homem de 58 anos, previamente saudavel,
sem medica¢do crénica. Referenciado para consulta de
Neurologia por quadro de défice motor dos quatro membros,
sobretudo do membro superior direito, associado a pareste-
sias dos membros inferiores, com aproximadamente dois
anos de evolucdo. Objectivamente apresentava atrofia marca-
da dos musculos interdsseos da mao direita, défice motor dis-
tal dos membros superiores e inferiores predominantemente
a direita, pé pendente a direita, reflexos osteotendinosos abo-
lidos, hipoestesia em “luva e petiga” e compromisso da pro-
priocepc¢ao bilateralmente. Realizou eletromiografia compati-
vel com polineuropatia sensitivo-motora predominantemen-
te desmielinizante. Os resultados da restante investigacdao
etiolégica revelaram pico monoclonal na regiao gama, imuno-
fixacdo compativel com pico IgM/kappa, imunoeletroforese
urindria sem alteracdes, funcdo renal normal, auséncia de
alteracoes hidroelectroliticas ou défices vitaminicos, serolo-
gias negativas, estudo da auto-imunidade sem alteracdes e
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TC-toraco-abdomino-pélvica normal. Realizou radiografia do
esqueleto, medulograma e bidpsia 6ssea que excluiram mielo-
ma multiplo e linfoma linfoplasmocitico. O LCR apresentava
proteinorraquia sem pleocitose e os titulos de anticorpos anti-
MAG no soro eram elevados. Estabeleceu-se o diagnéstico de
polineuropatia anti-MAG associada a MGUS por IgM. O doen-
te iniciou terapéutica com imunoglobulina humana, com
melhoria dos sintomas sensitivos, ponderando-se actualmen-
te o inicio de tratamento com rituximab.

Conclusao: O conhecimento da associacao entre MGUS do
tipo IgM e polineuropatia por anticorpos anti-MAG facilitou o
estabelecimento de uma relacao de causa-efeito entre a dis-
crasia plasmocitaria e o quadro neuropdtico. A exclusdao de
outras patologias hematolégicas igualmente causadoras de
paraproteinémia e polineuropatia foi muito importante, pois
estas diferem entre si relativamente a evolucao clinica, trata-
mento e prognostico.

Cardiomiopatia e envolvimento de
grandes fibras sensitivas como
apresentacdo de Polineuropatia
Amiloidética Familiar

Simao Cruz', Elena Cortes Vicente***, Isabel Illa*>**, Ricardo
Rojas Garcia®>**
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i Sant Pau, Barcelona, Espanya; 3-Universitat Autonoma de
Barcelona, Espanya; 4-Centro de Investigacion Biomedica en Red
de Neurodegeneracion (CIBERNED), Espana.
simao_cruzl3@hotmail.com

Introducdo: A Polineuropatia Amiloidética Familiar por
mutacgoes no gene da Transtirretina (PAF-TTR) é uma doenca
autossomica dominante que se apresenta classicamente em
adultos jovens, manifestando-se com disautonomia e um
envolvimento preferencial das modalidades sensitivas media-
das por pequenas fibras. No entanto, em regides ndo endémi-
cas, parecem existir considerdveis diferencas fenotipicas.

Caso Clinico: Uma mulher de 49 anos, natural de uma
regido ndo endémica e sem histéria familiar, foi submetida a
transplante cardiaco devido a cardiomiopatia rapidamente
progressiva. O exame histolégico revelou a presenca abun-
dante de substancia amildide. Foi posteriormente observada
por Neurologia: ndo tinha sintomas sensitivos ou disautoné-
micos e, objectivamente, apresentava apenas hipopalestesia
maleolar e arreflexia aquiliana. Os estudos de conducao ner-
vosa (ECN) identificaram sinais de polineuropatia sensitivo-
motora axonal distal. O estudo genético revelou uma mutagao
no gene TTR traduzida na substitui¢do Glu89Lys. Ao longo dos
anos seguintes, manteve-se sem sintomas sensitivos de
pequenas fibras mas os sinais neurolégicos sofreram algum
agravamento, acabando por desenvolver ataxia sensitiva e fra-
queza muscular distal dos membros inferiores. Varios familia-
res foram examinados: entre os portadores da mutagao,
nenhum apresentou sintomas sensitivos (incluindo dor ou
disestesias) ou disautonémicos; as primeiras manifestacoes
da doenca surgiram nos ECN, na avaliacao das sensibilidades
profundas e dos reflexos miotaticos.

Conclusdes: Embora o envolvimento clinico proeminente
de fibras sensitivas mielinizadas de grande calibre tenha sido
ja descrita com diversas mutagdes do gene TTR, o défice das
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sensibilidades térmica e dlgica, a disautonomia e a ocorréncia
de sintomas sensitivos positivos parecem ser frequentes
mesmo nesses casos. Assim, a familia aqui descrita distingue-
se claramente pelo envolvimento clinico exclusivo ou predo-
minante de grandes fibras, sublinhando assim a heterogenei-
dade fenotipica da PAF-TTR, particularmente em regides nao
endémicas, e a necessidade de considerar esta hip6tese diag-
ndstica perante qualquer polineuropatia axonal.

Miopatia de Bethlem - o outro lado
do espectro das mutacdes do colagénio VI

Ana Inés Martins, Luciano Almendra, Anabela Matos, Argemiro
Geraldo, Luis Negrao

Consulta de Doengas Neuromusculares, Servigo de Neurologia
do Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra.
ana.inesm@hotmail.com

Introducdo: As mutacdes nos genes codificantes do cola-
génio VI originam um espectro fenotipico alargado, desde a
distrofia muscular de Ullrich até a miopatia de Bethlem. Esta
detém uma apresentacao clinica mais ténue, caracterizando-
se por uma miopatia proximal lentamente progressiva e por
contracturas distais. Trata-se de uma patologia rara, com
caracterizacgao clinica e genética ainda escassas.

Caso Clinico: Doente de 49 anos de idade, sexo masculino,
com progenitores consanguineos em 3° grau. Ao exame neu-
rolégico apresentava défice motor dos membros inferiores de
predominio proximal, hiperlordose lombar, abdémen protu-
berante, contracturas ligeiras das articula¢des interfalangicas
bilateralmente, retracao de ambos os tenddes de aquiles, pé
cavo bilateral e manobra de gowers positiva. Exibia também
marcha auténoma com caracteristicas miopadticas. Inicio do
quadro clinico na infancia, com comprometimento do atingi-
mento das metas motoras, limitacdo na corrida e actividade
fisica, tendo completado 12 anos de escolaridade. O quadro
clinico teve progressdo indolente, com agravamento mais
acentuado pelos 40 anos de idade. A electromiografia revelou
sinais discretos de lesdao da fibra muscular. A biopsia muscular
traduziu um processo distréfico, com estudo imunocitoqui-
mico negativo. Controlos analiticos repetidos revelaram valo-
res moderadamente elevados de creatinina quinase. Sem alte-
ragdes electro ou ecocardiograficas. Foram realizados multi-
plos estudos de genética molecular — gene de CAPN3, FKRP,
ANO5, DYSE CPT2 - com resultados negativos. Foi posterior-
mente identificada a mutagdo ¢.1970-9G>A em homozigotia
no gene COL6A2 por Next Generation Sequencing.

Conclusao: Apresenta-se um caso clinico representativo
de uma miopatia de Bethlem, uma patologia rara e ainda com
caracterizacdo escassa, associado a uma mutacdo em homozi-
gotia do gene COL6A2.

Sindrome de Morvan - a narrativa
de um caso raro

Bruno Silva, Carmo Macario, Anabela Matos

Servico de Neurologia do Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra.

br.s.dasilva@gmail.com

Introducdo: A Sindroma de Morvan é uma doenca autoi-

mune rara associada a anticorpos anti-VGKC, caracterizada
por sintomas resultantes de hiperactividade do sistema ner-
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voso central, autonémico e periférico. Encontra-se associada
a timoma em cerca de 50% dos casos e é mais frequente no
sexo masculino.

Caso Clinico: Mulher de 50 anos, com antecedentes de
tiroidite autoimune e de Miastenia Gravis associada a carcino-
ma timico. Realizou timectomia alargada e linfadenectomia
mediastinica. No pés-operatorio, por insuficiéncia respirat6-
ria, foi internada na unidade de cuidados intensivos com
necessidade de ventilacao mecanica. Realizou radioterapia e
manteve estabilidade clinica durante 14 meses, sob terapéuti-
ca imunossupressora com corticdides e ciclosporina.
Apresentou posteriormente queixas de alteracdes mnésicas e
uma crise convulsiva. O electroencefalograma revelou activi-
dade paroxistica temporal esquerda e iniciou medicacao anti-
epilética. Foi considerado o diagnéstico de encefalite limbica
mas o estudo de auto-imunidade e imagiolégico foi negativo.
A doente manteve estabilidade do quadro miasténico com
persisténcia de alteracoes mnésicas e, posteriormente iniciou
alteracdoes do comportamento. A TC torécica revelou lesdes
metastdticas e a doente € internada para plasmaférese e
metastectomia. Dois dias apds a alta iniciou desorientacdo
temporo-espacial, alucinagdes visuais e olfactivas, delirio per-
secutodrio e insonia grave. Ao exame fisico apresentava hipo-
tensao ortostdtica, sudorese profusa e mioquimias generaliza-
das. O electromiograma revelou descargas mioquimicas fre-
quentes e o eletroencefalograma actividade paroxistica
bitemporal muito frequente. A RMCE revelou hiperintensida-
de temporal bilateral e os anticorpos anti-VGKC e anti-
CASPR2 foram positivos. Aumentou dose de corticoide, fez
IVIG e plasmaférese com melhoria parcial das alteracoes com-
portamentais e das manifestacdoes secunddrias a hiperexcita-
bilidade nervosa periférica.

Conclusdes: Apresentamos o caso clinico pela raridade do
diagnostico de Sindroma de Morvan e pela associag@o a outras
sindromas paraneopldsicas secunddrias ao timoma. Discutem-
se as abordagens terapéuticas que foram realizadas.

Miotonia responsiva a
acetazolamida por nova mutacdo no gene
SCN4A

Luis Braz', Diogo Fitas?, Fernando Silveira', Goreti Nadais'
1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Sao Joao, Porto;
2-Servico de Neurologia, Unidade Local de Satide do Alto Minho,
Viana do Castelo.

luispereirabraz@gmail.com

Introducdo: As miotonias ndo-distréficas sdo canalopatias
congénitas por mutagdes no gene CICN1 (canal de cloro) ou
no gene SCN4A (canal de s6dio). As mutagdes descritas no
gene SCN4A ocorrem em heterozigotia e causam um espectro
que inclui paramiotonia congénita, paralisia periédica hiper-
caliémica e alguns fendtipos com semelhancas as miotonias
congénitas por mutacdes no gene CLCN1. Estes tltimos feno-
tipos, extremamente raras, sdo por vezes denominados como
miotonias agravadas pelo potdssio e incluem a miotonia res-
ponsiva a acetazolamida.

Caso Clinico: Doente do género feminino, de 57 anos, sem
histéria familiar de patologia neuromuscular ou outros ante-
cedentes relevantes. Apresentava, desde a 12 década de vida
queixas de mialgias, rigidez muscular de predominio nos
membros inferiores e dificuldades em iniciar a marcha, com
melhoria apds alguns minutos de exercicio. Notava agrava-
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mento das queixas com o frio mas ndo com o jejum e alimen-
tos especificos. Negava episodios de paralisia. Clinicamente
apresentava miotonia palpebral, a preensao manual e de per-
cussao nos membros inferiores, sem défice motor fixo ou
outras alteracoes no restante exame objetivo. O EMG mostra-
va descargas miotdnicas em musculos proximais e distais dos
membros superiores e inferiores, sem tracados miopéticos e
com aumento da quantidade de descargas mioténicas regista-
das ap6s arrefecimento. O estudo cardiaco e respiratério nao
mostrava alteracdes. Apoés inicio de acetazolamida a doente
reportou melhoria significativa da sintomatologia. O estudo
do gene SCN4A revelou mutacdo, ndo anteriormente descrita,
no exao 24, condicionando substitui¢do de isoleucina na posi-
¢do 1495 por serina, com potencial patogénico.

Conclusoes: Este caso apresenta caracteristicas de sobre-
posicao dos vérios fendtipos descritos de canalopatia muscu-
lar SCN4A, com a co-existéncia de miotonia com warm-up,
agravamento com frio, auséncia de episédios de paralisia e
resposta terapéutica a acetazolamida. A mutagdo c.4484T>G;
p-Ile1495Ser, ndo anteriormente descrita, e as caracteristicas
clinicas deste caso vém alargar o espectro das miotonias por
mutacdo do gene SCN4A.

Axonopatia motora multifocal
adquirida (MAMA) como manifestacao
inaugural de doenca celiaca

Miguel Oliveira Santos"?, Benjamim Ohana', Mamede de
Carvalho'?

1-Servico de Neurologia, Departamento de Neurociéncias e
Satde Mental, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa
Norte; 2-Instituto de Fisiologia e Instituto de Medicina Molecular,
Faculdade de Medicina, Universidade de Lisboa.
migueloliveirasantos@hotmail.com

Introducao: A doenga celiaca (DC) é uma doenca crénica,
auto-imune, sistémica, caracterizada pela intolerancia ao gla-
ten em individuos geneticamente predispostos. O envolvi-
mento neurolégico pode ocorrer em aproximadamente 10%
dos doentes. A neuropatia de pequenas fibras é a manifestacao
mais comum, estando descritas outras manifestacoes mais
raras, nomeadamente mononeuropatia multipla e neuropatia
autonémica. Em contraste, a associacao entre DC e axonopatia
motora multifocal adquirida (MAMA) nao esta descrita.

Caso Clinico: Doente do sexo feminino de 44 anos de idade
com queixas de progressiva parésia dos extensores da mao
direita sem queixas sensitivas, com inicio aos 38 anos de
idade. Foi primeiramente observada aos 39 anos, o exame
neuroldgico confirmou plegia na extensdo dos dedos e punho
da mao direita, parésia na dorsiflexdao do pé direito (4/5 MRC),
hiporreflexia miotética radial, bicipital e aquiliana a direita.
Nao foram objectivados defeitos sensitivos, fasciculagoes,
sinais de 1° neurénio e/ou atrofias musculares noutros terri-
térios. O estudo das velocidades de conducdo motoras e sen-
sitivas foram normais, nomeadamente sem identificacao de
bloqueios de conducao. O electromiograma de detec¢ao con-
firmou severa perda de unidades motoras no territério do
nervo radial direito, com potenciais de reinervagao crénica, e
sinais de desinervagao recente no territério do nervo ciético
popliteu externo homolateral. Foi estabelecido o diagndstico
de MAMA. A avaliacdo laboratorial mostrou positividade para
o anticorpo anti-GM2, sem crioglobulinas. Observou-se res-
posta positiva ao tratamento com imunoglobulinas.
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Recentemente, por histéria familiar, detectaram-se titulos ele-
vados de anticorpos anti-transglutaminase e a bidpsia jejunal
confirmou o diagnéstico de DC. Aguarda beneficio com dieta
de restricdo de glaten.

Conclusdes: Este caso alarga o espectro de manifestagdes
neuroldgicas da DC, sendo relevante a associacdo com anti-
corpos anti-gangliosideos, desta forma sugerindo que se con-
sidere esta entidade em casos de neuropatias multifocais.

Miastenia congénita por mutacao
no gene DOK?7

Vanessa Carvalho’, Joao Martins?

1-Servigo de Neurologia, 2-Servico de Neurologia, Unidade Local
de Satde de Matosinhos/ Hospital Pedro Hispano, Matosinhos.
fvs.carvalho@gmail.com; joaomartins.dr@gmail.com

Introducio: Os sindromes miasténicos congénitos repre-
sentam um conjunto raro e heterogéneo de patologias genéti-
cas que cursam com disfuncdo da placa neuromuscular.
Mutacoes do gene DOK?7, de transmissao autossémica reces-
siva, causam disfun¢@o pés-sindptica da placa neuromuscu-
lar, cursando com fenétipos que podem mimetizar miopatia
proximal das cinturas. Evidéncia recente mostra um efeito
terapéutico dos agonistas 2-adrenérgicos (salbutamol, albu-
terol, efedrina), por possuirem diversas ac¢oes na placa e mi6-
cito, com melhoria da fraqueza muscular, embora o seu exac-
to mecanismo de ac¢do nesta patologia ainda nao esteja com-
pletamente esclarecido.

Casos clinicos: Homem, 24 anos, diagnosticado inicial-
mente com miopatia das cinturas (MRC 4/5 proximal) de sub-
tipo indefinido, com biépsia muscular inconclusiva. Na infan-
cia teve atraso na aquisicdo das primeiras etapas motoras,
nunca tendo sido capaz de correr ou subir escadas sem apoio.
Deambulava com ajuda de canadianas, tinha dismorfias por
encurtamento dos membros inferiores, contratura em flexdao
dos joelhos, escoliose e hiperlordose lombar. Sem altera¢des
oculomotoras, especificamente sem ptose palpebral. A sua
irma, 29 anos, também teve atraso da aquisi¢do das primeiras
etapas motoras, com parésia proximal 4+/5 e escoliose, sem
outras dismorfias e sem alteragoes oculomotoras. Ambos
apresentavam flutuacoes da fraqueza: “dias melhores e dias
piores”, com CK normal. Registou-se decremento patolégico a
estimulag@o nervosa repetitiva em EMG de reavaliagao, direc-
cionado o estudo etiolégico para exclusdo de patologia mias-
ténica. No estudo molecular foram detectadas 2 mutagdes em
heterozigotia composta c.1124_1127dup(p.ala378serfs*30) e
¢.1378dup(p.gln460profs*59), no exdo 7 do gene DOK?7, esta-
belecendo o diagnéstico. Ambos obtiveram relevante benefi-
cio da terapéutica oral com salbutamol.

Conclusdes: Apresentamos dois irmdos, diagnosticados
tardiamente, com miastenia congénita por mutacdo do gene
DOK?. Salientamos a importancia da inclusao desta possibili-
dade diagnostica em doentes que se apresentem com fraque-
za muscular proximal dos membros em idade precoce,
mesmo na auséncia de alteracoes oculomotoras. Estes doen-
tes beneficiam do tratamento especifico com agonistas (32.

Esclerose Concéntrica de Balo:
variante incomum de Esclerose Miiltipla
Andreia Fernandes, Jodao Sequeira, Diana Melancia, Ana Calado,
Margarida Dias, Rui Pedrosa

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa Central.
andreiarcfernandes@hotmail.com
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Introducdo: A Esclerose Concéntrica de Balé (ECB) é uma
variante rara de Esclerose Multipla (EM) que se manifesta por
sintomas agudos ou subagudos sugestivos de lesdo intracere-
bral ocupante de espaco. A ECB faz diagnéstico diferencial
com EM cléassica, neoplasias e infeccdes. A Ressonancia
Magnética (RM) com padrao tipico de lesdo da substancia
branca em anéis concéntricos alternando areas de desmielini-
zacao com dreas de mielina conservada, é altamente sugestiva
de ECB.

Caso Clinico: Doente do sexo feminino, 43 anos, com his-
téria de nevrite 6ptica unilateral tratada favoravelmente com
metilprednisolona em Janeiro de 2008. Readmitida 3 meses
apos por hemiparésia e confusao mental. A RM revelava lesao
expansiva intra-axial de configuracao arredondada e de limi-
tes relativamente bem definidos, localizada a substincia
branca subcortical profunda e periventricular, com zonas
conceéntricas de hipersinal em T2 e hiposinal em T1 e modera-
do efeito de massa. Novamente tratada com metilprednisolo-
na com melhoria, assumindo-se o diagnéstico de ECB e tido
alta medicada com corticoterapia oral. Evolucao com epis6-
dios recidivantes de agravamento motor e alteracoes cogniti-
vas e do comportamento que motivaram terapéutica imuno-
modeladora com acetato de glatiramero e escalonamento
terapéutico para fingolimod em Outubro de 2015. Internada
recentemente por agravamento clinico, tendo repetido RM
que demonstrou aumento das dimensdes da drea lesional e
multiplas lesdes de novo em ambos os hemisférios. Por qua-
dro de hemiparésia nao responsivo a corticoterapia realizou
plasmaferése com melhoria neurolégica progressiva.

Conclusdes: O caso descrito ilustra uma variante inco-
mum de EM com achados imagioldgicos muito sugestivos do
diagnéstico de variante ECB. Trata-se de um caso com um
curso indolente, caracterizado por episédios recidivantes de
défices neuroldgicos motores e cognitivos com boa resposta a
corticoterapia e a plasmaferese.

Crise Convulsiva como
manifestacdo atipica de um surto de
Esclerose Miltipla

Soraia Vaz', Ariana Barros', Jodo Sequeira’, Pedro Bras',
Catarina Perry da Camara? Ana Calado'

1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Neurorradiologia,
Centro Hospitalar de Lisboa Central.
soraia.teixeira2@gmail.com

Introduc@o: As crises convulsivas sdo reconhecidas como
parte integrante do espectro de sintomas da Esclerose
Multipla (EM), sendo actualmente aceite uma associacio
entre EM e Epilepsia. Embora raras nesta populacdo, a sua
prevaléncia é 2 a 3 vezes superior a da populacdo geral, ron-
dando os 2 a 6%. Os autores apresentam um caso de crise con-
vulsiva ténico-clénica generalizada (CTCG) inaugural numa
doente com EM.

Caso Clinico: Mulher caucasiana de 29 anos de idade, diag-
nosticada com EM surto-remissdo com evidéncia clinica e
neuroimagiolégica de disseminacdo no tempo e no espaco.
Tem ainda, como antecedentes relevantes, panuveite com vas-
culite retiniana e histéria familiar de irma com EM primaéria
progressiva. Da medicacdo habitual destacam-se Interferao
beta-1a e Bupropiona. Internada recentemente por CTCG na
auséncia de factores precipitantes, agravamento dos défices
neurolégicos prévios, ou défices neurolégicos focais “de novo”.
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Do exame neurolégico destacam-se apenas défices sequelares.
Realizou ressondncia magnética cranio-encefélica, eviden-
ciando lesdo temporal interna direita com captagao de gadoli-
nio, e padrao de atrofia cortico-subcortical difusa; sdao ainda
evidentes lesoes de natureza desmielinizante multifocais bila-
terais, ja descritas em exames prévios, na substancia branca
peri-ventricular, coroas radidrias, frontais e temporais bilate-
ralmente, e corpo caloso. Realizou electroencefalograma que
documentou actividade lenta moderadamente abundante em
topografia bi-temporal com actividade paroxistica associada. A
restante investigacao foi negativa (incluindo estudo de doen-
¢as autoimunes, infecciosas, ou inflamatdrias de outra nature-
za). Nao houve evidéncia clinica de actividade ictal posterior-
mente. Teve alta medicada com Levetiracetam e foi feito
“switch” terapéutico para Fumarato de Dimetilo, por evidéncia
clinica e imagioldgica de doenca activa.

Conclusdo: Destacamos a relevancia deste caso pela rari-
dade da manifestacao da EM através de crises convulsivas, e
pela presenca concomitante de outras manifestagdes atipicas.
Sugerimos como mecanismo etiopatogénico implicado a pre-
senca de uma lesdo activa em topografia temporal interna.

Esclerose Miltipla e Vasculite
Urticariforme Hipocomplementémica: uma
associacao incomum

Jodo Duries', José Tomds', Margarida Gongalo?, Ana Paris?®, Livia
Sousa’', Maria do Carmo Macdrio'

1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Dermatologia, Centro
Hospitalar e Universitario de Coimbra; 3-Servico de Neurologia,
Centro Hospitalar de Leiria.

duraes.jlo@gmail.com

Introducdo: A vasculite urticariforme hipocomplementé-
mica é uma doenca mediada por imunocomplexos com
envolvimento de pequenos vasos. Caracteriza-se por exante-
ma urticariforme crénico e hipocomplementémia, principal-
mente com diminuicdo de Clq, estando habitualmente asso-
ciada a autoanticorpos anti-C1q. Pode apresentar comprome-
timento multissistémico mas o envolvimento do sistema ner-
voso central é raro. Apesar de poder estar associada a outras
doencas autoimunes como o ltipus eritematoso sistémico ou
a sindrome de Sjogren, ainda nao foi descrita a sua associa¢ao
com esclerose multipla (EM).

Caso clinico: Doente de 48 anos de idade com EM desde os
27 anos, forma inicial de tipo surto-remissao, cumprindo crité-
rios clinicos e imagiol6gicos. A pesquisa de bandas oligoclonais
foi sempre negativa. Aos 40 anos, iniciou urticaria crénica com
lesGes recorrentes, apresentando caracteristicas clinicas, anali-
ticas e anatomopatoldgicas compativeis com o diagnostico de
vasculite urticariforme hipocomplementémica. Ocorreram
multiplos surtos, com acumulacdo de incapacidade neuroldgi-
ca apesar das vdrias tentativas terapéuticas. Estas opcoes foram
limitadas pelo agravamento clinico major da vasculite e/ou
pela ineficacia no controlo da EM. O quadro vasculitico apre-
sentou também agravamento com envolvimento pulmonar e
edema periocular. A terapéutica com micofenolato de mofetil
na dose de 1,5g por dia estabilizou a patologia vasculitica, mas
ndo controlou os sintomas neurolégicos, que assumiram uma
forma secunddria progressiva. Actualmente com EDSS 5, forma
clinica de tipo paraparético-espdstica com disfuncao esfincte-
riana e elevada carga lesional na RM-CE e medular.

Conclusdes: A EM pode por vezes surgir associada a outras
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doencas imunoldgicas, dificultando o diagndstico e as opgdes
terapéuticas. A doente apresentada cumpre os critérios diagnos-
ticos de esclerose muiltipla e os de vasculite hipocomplementé-
mica. Esta associagdo incomum coloca desafios no tratamento,
tendo sido tentados varios esquemas terapéuticos sem sucesso.
O micofenolato de mofetil foi o mais eficaz para o tratamento da
vasculite mas ndo teve sucesso na sintomatologia neuroldgica.

Caso clinico sugestivo de
Neuromielite Optica com Anticorpos
Anti-aquapurina-4 negativos

Ana André', Catarina Felix', Teresa Ferreira®, Eva Lourenco?,
Motasem Shamasna’, Carlos Basilio'

1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Medicina Interna, Centro
Hospitalar do Algarve, Faro.

analuisandre89@gmail.com

Introducdo: A neuromielite 6ptica (NMO) é uma doenga
auto-imune, inflamatéria e desmielinizante do Sistema Nervoso
Central (SNC), caracterizada por crises inflamatérias que afec-
tam principalmente a medula espinhal e os nervos épticos. Os
anticorpos anti-aquaporina-4 (Atc-AQP4-IgG) sao positivos na
maioria dos casos, mas 10 a 50% dos doentes, tém serologias
negativas. Varias doencas autoimunes sistémicas atingem o
SNC e fazem parte do diagnéstico diferencial com a NMO.

Caso Clinico: Homem de 31 anos, com antecedentes pes-
soais de nevrite Optica esquerda. Recorre ao Servico de
Urgéncia por quadro de dor lombar, perda de forca dos mem-
bros inferiores (MI) progressiva, retencdo urindria e obstipa-
¢do. Ao exame neuroldgico apresentava paraparésia flacida
grau 3, hipostesia dlgica e hipopalestesia nos MI com hiperre-
flexia miotatica, reflexo cutaneo-plantar em extensao bilate-
ralmente e atrofia 6ptica a esquerda. A RM-CE revelou lesoes
hiperintensas em T2 e FLAIR ao nivel de protuberancia,
bulbo-raquidiano, e regido tdlamo-capsular esquerda, com
discreto efeito de massa. A RM medular apresentava uma
extensa lesao hiperintensa em T2 entre D3-D11. O LCR reve-
lou exame citoquimico normal, e auséncia de bandas oligo-
clonais. Os anticorpos para doencas sistémicas autoimunes,
serologias, culturas e Atc-AQP4 foram negativos no sangue e
LCR. Foi feito diagnostico presuntivo de NMO. Iniciou-se tra-
tamento com corticosterdides e programa de reabilitacao fisi-
ca, com evolucao substancial.

Conclusdes: Os critérios para o diagnéstico de NMO sdo a
presenca de pelo menos um ataque de neurite 6ptica e de
mielite, e pelo menos 2 dos 3 critérios de apoio — a) lesdo con-
tigua na medula espinhal com extensdo maior ou igual a 3
corpos vertebrais na RM; b) RM cranio-encefdlica que nao
preencha critérios para esclerose multipla; c) presenca do
AQP4-IgG no sangue. Este caso apresenta achados clinicos e
imagiolégicos caracteristicos da NMO, o que refor¢a a impor-
tancia da suspeita clinica desta patologia mesmo na auséncia
dos anticorpos anti- AQP4.

Encefalomielite Aquda Disseminada
no adulto jovem

Renata Souto Silva', Eva Brandao', Yolanda Martins? Augusto
Ferreira'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Medicina Interna, Centro
Hospitalar de Entre o Douro e Vouga, Santa Maria da Feira.
renatamsouto@gmail.com
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Introducdo: A encefalomielite aguda disseminada (ADEM)
é uma doenca desmielinizante auto-imune, geralmente
monofasica, mais frequente em idade pediatrica. Ocorre fre-
quentemente ap6s infegdes viricas ou imunizacdes. O seu ini-
cio é agudo e, muitas vezes, rapidamente progressivo.
Apresenta-se com alteracdo do estado de consciéncia, do
comportamento e défices neurolégicos multifocais. Nao exis-
te um marcador bioldgico especifico ou teste de confirmagao
para estabelecer o diagnéstico. A ressonancia magnética (RM)
é o exame de eleicdo, revelando lesdes multifocais compati-
veis com desmielinizac3o.

Caso Clinico: Homem de 37 anos, sem antecedentes rele-
vantes, trazido ao Servico de Urgéncia por cefaleias e vomitos,
com 15 dias de evolucdo, a que se vieram a associar apatia,
lentificacdo psicomotora e perturbacdo da memoria para
acontecimentos recentes. Ao exame neurolégico apresentava
lentificagdo, discurso incoerente, desorientacdo no tempo e
no espago, défice de aten¢ao e perturbacdo da memoria epi-
sodica. O exame do liquor mostrou pleocitose (14 leucdci-
tos/ul, mononucleares), protéinorraquia de 265mg/dL e gli-
corrdquia normal. A RM cerebral mostrou multiplas 4reas de
hipersinal na substancia branca subcortical das regioes fron-
to-parietais, com atingimento dos ntcleos da base e da fossa
posterior. Os estudos laboratoriais ndo permitiram o diagnés-
tico etiolégico. Assumiu-se o diagndstico de ADEM e iniciou
corticoterapia com franca melhoria, tendo ficado com hipo-
acusia neurossensorial sequelar. Na puncao lombar subse-
quente, a proteinorraquia era normal. A RM cerebral realizada
um més depois, revelou redugdo acentuada do ntimero de
lesdes, que persistiam apenas na regido subcortical frontal
bilateral e no corpo caloso.

Conclusao: Apesar da apresentacao clinica atipica, os
achados caracteristicos na RM e a melhoria clinica e neuror-
radioldgica com a corticoterapia apoiam o diagndstico de
ADEM. Mesmo em idade adulta, e na auséncia de défices neu-
rolégicos focais, a ADEM é um diagndstico a considerar
perante um quadro de encefalopatia.

Encefalite de Bickerstaff recorrente

José Nuno Alves, Célia Machado, Sara Varanda, Carla Ferreira,
Margarida Rodrigues

Servico de Neurologia, Hospital de Braga.
jose.nuno.aalves@gmail.com

Introducao: A Encefalite de Bickerstaff (EB) é uma entida-
de rara, habitualmente monofasica, caracterizada por oftal-
moplegia, ataxia e perturbagdo da consciéncia. Existem escas-
sos relatos na literatura descrevendo recorréncias.

Caso clinico: Mulher de 49 anos, internada em 2007 por
quadro progressivo de oftalmoplegia, anartria, afagia, tetrapa-
résia hiperrefléxica severa, com sinal de Babinski bilateral. A
clinica teve evolucdo ao longo de cinco dias e foi precedida de
gastroenterite aguda. A RMN cerebral ndo revelou alteracoes, o
LCR apresentava pleocitose (8 cel/ul) isolada e foi detetada
positividade IgG e IgM para Campylobacter jejuni. O estudo
imunolégico (incluindo anticorpos anti-gangliosideos) foi
negativo. Foi tratada com Imunoglubolina Humana durante
cinco dias com recuperagdo gradual completa em seis sema-
nas. Recorreu ao SU em Novembro de 2015 por quadro com
trés dias de evolucdo de perturbagao da sensibilidade do hemi-
corpo direito, alteracdo da fala e desequilibrio apds infecgdo
respiratéria na semana anterior. Ao exame apresentava disar-
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tria, hemiparesia direita, disestesias generalizadas, dismetria
na prova dedo-nariz a direita e ataxia da marcha. O LCR apre-
sentava 102 cel/u, protéinas 1.1 g/dL, glicose > 50% da sérica.
Por suspeita de recidiva de EB inicou Imunoglobulina
Humana. A RMN CE, o estudo imunolégico e infeccioso foram
novamente normais e a doente recuperou completamente ao
fim de 10 dias.

Conclusdo: Descrevemos um caso de provével EB recidi-
vante com anticorpos anti-gangliosideos negativos e RMN
cerebral persistentemente normal. Em ambos os episédios
verificou-se auséncia de perturbagdo da consciéncia e respos-
ta ao tratamento imunoldgico.

Enxaqueca hemiplégica familiar
tipo 2

Margarida Lopes, Sara Varanda, José Nuno Alves, Carla Ferreira,
Ricardo Maré

Servigo de Neurologia, Hospital de Braga, Braga.
margaridarl90@gmail.com

Introducdo: A enxaqueca hemiplégica familiar (EHF) é
uma doencga autossémica dominante geneticamente hetero-
génea caracterizada por enxaqueca com aura que inclui hemi-
paresia. Estdo descritas trés formas: EHF1 (gene CACNAIA),
EHF2 (gene ATP1A2) e EHF3 (gene SCN1A). Muta¢des no gene
ATP1A2 resultam em EHF2 isolada ou associada a epilepsia,
alteracoes cerebelosas ou atraso mental; descrita também
associa¢do a hemiplegia alternante da infancia.

Caso 1:Jovem de 17 anos, com antecedentes de convulsoes
febris, observado por hemiparésia e parestesias esquerdas
seguidas de alteracdo do estado de consciéncia ap6s trauma-
tismo minor em jogo de futebol. Desde os 14 anos com varios
epis6dios de hemiparésia e parestesias com inicio progressivo,
durac@o de 10 minutos e seguidos de cefaleia hemicraniana
direita, por vezes de caracter pulsdtil, intensa e de curta dura-
¢ao. Descritos episddios de alteracdo do estado de consciéncia
apds traumatismo minor aos 6 e 8 anos. Mae com histéria de
enxaqueca e episddios de perda de consciéncia. rma com
enxaqueca. Detetada mutacdo ¢.2288G>A no gene da ATP1A2.

Caso 2: Menino de 7 anos, seguido em consulta de
Neuropediatria por EEG com atividade epileptiforme sem cri-
ses, observado ap6s queda da prépria altura, com quadro de
vémitos, sonoléncia excessiva, febre e, posteriormente, hemi-
extingao visual, parésia facial central e hemiparésia esquer-
das, seguidos de cefaleia frontal pulsétil. Descritos episédios
de voémitos, prostragao e sonoléncia excessiva apds quedas
aos 3 e 4 anos. Mae com histoéria de epilepsia pds-meningite
aos 2 anos, sem crises desde os 16 anos, além de episodios de
enxaqueca. Irma com enxaqueca. Detetada mutacgao
€.2143G>A e variante ¢.2062G>T no gene da ATP1A2.

Conclusdo: Com os dois casos apresentados, destacamos
que a ocorréncia de sintomas neuroldgicos transitorios
desencadeados por traumatismos cranianos minor deve aler-
tar para a consideracao do diagnéstico de enxaqueca hemi-
plégica. Sublinhamos, no entanto, a grande variabilidade
fenotipica observada em familias com EHF tipo 2.

Cefaleia persistente diaria desde o
inicio: um caso clinico

Joana Ramos Lopes', S6nia Batista', Sandra Pereira?, Livia
Sousa'

1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Psiquiatria, Centro
Hospitalar e Universitario de Coimbra.
joanaflopes6@gmail.com
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Introducdo: A cefaleia persistente didria desde o inicio é
uma cefaleia primdria com caracteristicas classicas de inicio
abrupto, em dia exato e circunstancias que o doente descreve
com precisao, sem remissao, tornando-se crénica didria. Rara,
com prevaléncia anual de 0,03-0,1%, predomina na mulher.
Dos mecanismos etiolégicos ressalta-se, nos casos pos-trau-
maticos/infeciosos, o aumento do TNFa secunddrio a ativa-
¢do glial; noutros casos é atribuida a ativagdo trigeminal
decorrente de hipermobilidade cervical na confluéncia de
aferéncias trigeminais e cervicais.

Caso Clinico: Mulher, 45 anos, histdria prévia de enxaque-
ca menstrual sem crises hd 6 anos. Iniciou num determinado
dia (numa viagem de automével em Outubro/2013) cefaleia
parietal esquerda, com instalacao abrupta, tipo guinada,
intensidade grave, acompanhada de surdez stbita e acufenos
ipsilateralmente. Sem nduseas, vomitos, vertigem, fono e foto-
fobia ou outros sintomas. Desde entdao mantém diariamente e
persistentemente dor na mesma localizagdo, com irradiagao
occipital homolateral, tipo moedouro por vezes com guinada
sobreposta, de intensidade moderada-grave, com sensagdo de
hipoactsica acompanhante, que nunca cedeu totalmente a
nenhum tratamento instituido. Exame neurolégico normal.
Investigacdo complementar exaustiva com estudos imagiol6-
gicos e bioquimicos, serolégicos e imunolégicos do sangue e
LCR excluindo as principais causas secundarias. Em
Margo/2015 esteve internada no Servico de Psiquiatria por
ideacdo suicida ativa cujo fator desencadeante descrito/iden-
tificado terd sido a cefaleia sem remissao. Dada a ndo resolu-
¢ao dos sintomas com tratamento farmacolégico convencio-
nal optou-se pela administracdo de toxina botulinica e foi
solicitada consulta de Neurocirurgia Funcional.

Conclusdo: Este caso reflete o nosso desconhecimento
acerca desta cefaleia e a morbilidade associada, considerada
por muitos autores como a “cefaleia primaria mais refrataria a
terapéutica sintomdtica”. Uma vez que pode persistir durante
anos, a incapacidade para o doente pode ser dramatica.
Atualmente existem técnicas de bloqueio e estimulagdo do
nervo occipital e auriculo-temporal que poderao fazer a dife-
renca nestas situacoes.

Cefaleia, deficits neurolégicos
transitorios e pleiocitose no liquor - nem
tudo aquilo que parece é!

Ana Luisa Rocha’, Mafalda Seabra’, Ricardo Soares-dos-Reis"?,
Joana Guimaraes'?, Pedro Abreu"?, Miguel Grilo'*

1-Centro Hospitalar de Sao Jodo, Porto; 2-Faculdade de Medicina
da Universidade do Porto.

Ana_rocha99@hotmail.com

Introduc@o: A Sindroma de cefaleia associada a défices
neurolégicos e linfocitose no LCR (HaNDL) é pouco comum,
benigna, autolimitada e afeta maioritariamente homens
jovens. A etiopatogénese desta sindroma ainda ndo estd sufi-
cientemente esclarecida e o seu diagnéstico é efetuado
excluindo-se outras patologias que cursam com sinais ou sin-
tomas neurolégicos semelhantes.

Caso clinico: Os autores apresentam dois casos desta sin-
droma, adultos jovens, ambos previamente saudaveis. O pri-
meiro, homem de 32 anos, recorreu ao SU com queixas de cefa-
leias, alteragdes da linguagem e parestesias no membro supe-
rior direito. Apresentava-se sonolento, com afasia global e
hemihipostesia direita. Realizou TC, sem alteracgoes, e dado o
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quadro clinico efetuou trombélise IV. Posteriormente, por con-
vulsoes e linfocitose no LCR foi tratado como infegao virica do
SNC. Numa nova ida ao SU por cefaleia associada a alteracoes
da linguagem e do equilibrio, foi levantada a hipdtese de
Sindrome de HaNDL, que seria o mais provavel apds exclusao
de outros diagnésticos. O outro caso, homem de 38 anos, recor-
reu ao SU por cefaleias associadas a nauseas, vomitos, altera-
¢oes da linguagem e parestesias no membro superior direito.
Realizou puncdo lombar que revelou linfocitose, tendo sido
internado e tratado como infecao do SNC. Recorreu posterior-
mente ao SU por episédio semelhante ao inicial: objetivamen-
te, apresentava parésia do andar inferior da face, tendo sido
entdo, retrospetivamente, feito o diagndstico de Sindrome de
HaNDL. Os doentes foram entretanto jd observados em consul-
ta e apresentavam resolucao total das queixas e dos défices
neurolégicos.

Conclusdes: Estes dois casos clinicos realcam a importan-
cia de, perante a recorréncia de cefaleia associada a défices
neurolégicos e pleocitose no LCR, levantar a hipétese de
Sindrome de HaNDL, evitando assim exames e/ou tratamen-
tos desnecessdrios.

Neurocisticercose: apresentacao
clinica e imagioldgica atipicas

Leonor Rebordao, Mariana Fernandes, Carlos Casimiro,
Patricia Pita Lobo, Cristina Costa

Servico de Neurologia, Hospital Prof. Doutor Fernando Fonseca,
Amadora/Sintra.

mleonor.rebordao@gmail.com

Introducdo: O envolvimento parenquimatoso é a forma
mais comum de neurocisticercose. A sintomatologia depende
da localizagao, contudo, manifesta-se mais comummente por
crises convulsivas. Apresentamos um caso de neurocisticerco-
se com manifestagoes clinicas e imagiol6gicas atipicas.

Caso Clinico: Mulher, 57 anos, leucodérmica, com antece-
dentes pessoais de dislipidémia e hemorragia subaracnoideia
perimesencefdlica. Iniciou quadro de agravamento progressi-
vo de diminuicao da forca muscular e alteracdo da sensibili-
dade do membro superior esquerdo (MSE). O exame neurol6-
gico revelou parésia do MSE, postura pseudodisténica da mao
esquerda com agravamento aquando encerramento dos
olhos, hipostesia dlgica e postural dos dedos da mao esquerda
e dismetria apendicular do MSE. TC-CE revelou lesdo intra-
craniana hipodensa da substancia branca frontal direita. RM-
CE mostrou lesdao ocupando espaco caracterizada por dois
focos nodulares confluentes, envolvendo o sulco rolandico
com atingimento cortical e edema perifocal. T2 esbocava
lesdao em alvo com &rea marginal hiperdensa com captacao
em duplo anel («) ap6s contraste. Investigacdo para neoplasia
oculta e estudo de vasculites e serologias, incluindo anticor-
pos para Taenia solium no sangue e LCR, foram negativos.
Citologia do LCR sem alteracdes. RM com espectroscopia
mostrou pico de lactatos, ligeira diminuicao do N-acetil-
aspartato, discreto aumento do pico de creatina e de mio-ino-
sitol, eventualmente compativel com neoplasia. Ponderou-se
realizacao de bidpsia. No decorrer do internamento, na
auséncia de terapéutica, a doente apresentou melhoria pro-
gressiva, com desaparecimento dos sintomas. Considerou-se
a hipdtese de neurocisticercose seronegativa e iniciou trata-
mento com Dexametasona e Albendazol com reducao signifi-
cativa das dimensoes das lesdes na TC de controlo.
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Conclusdes: Reportamos um caso de provéavel neurocisticer-
cose seronegativa, com apresentacao clinica (pseudodistonia) e
imagioldgica (lesdo pseudotumoral multiloculada) atipicas cujo
diagnostico diferencial implicou extensa investigagao clinica,
incluindo a possibilidade de realizacao de bidpsia cerebral.
Pretendemos alargar o espectro de apresentacdes da neurocisti-
cercose e realcar a importancia de colocar este diagndstico nas
hipéteses diagndsticas diferenciais das neoplasias do SNC.

Botulismo - a importancia do
diagnédstico clinico associado ao contexto
epidemioldgico

Isabel Loucao de Amorim, Pedro Alves, Mariana Dias, Ana
Patricia Antunes, Filipa Falcdo, Luisa Albuquerque

Servico de Neurologia, Departamento de Neurociéncias, Hospital
de Santa Maria, Centro Hospitalar.

isabelmlamorim@gmail.com

Introducéo: O botulismo é uma doenga rara e grave (mor-
talidade 5-10%) causada por uma toxina, que pode estar pre-
sente em comida mal preservada e contaminada por esporos
da bactéria Clostridium botulinum. Esta toxina produz um
bloqueio pré sinaptico irreversivel da libertacao de acetilcoli-
na. O botulismo provoca uma paralisia simétrica dos pares
cranianos, seguida de paralisia flacida simétrica descendente.
Os sintomas disautonémicos incluem obstipagao, hipotensao
postural, retengdo urindria e alteracdes pupilares.

Caso clinico: Mulher de 30 anos, internada por visao turva
e disfagia com dois dias de evolugdo e 24 horas de queixas de
xerostomia. Cinco dias antes, a doente tinha tido um episédio
de 24 horas de vomitos e diarreia, sem febre. Negava uso de
medicacao ou drogas ilicitas, assim como cosméticos ou con-
tactos com pesticidas. O exame fisico era normal e o exame
neurolégico revelava midriase bilateral, com pupilas nao reac-
tivas a luz e acomodacdo e ptose bilateral ligeira. A histéria
epidemiolégica revelou ingestdo de presunto caseiro mal
curado pela prépria e mais quatro pessoas. Duas destas tive-
ram sintomas gastrointestinais semelhantes. O diagnéstico de
botulismo foi considerado e, consequentemente, foi adminis-
trada toxina antibotulinica. A confirmacao do botulismo foi
obtida pelo electromiograma e pela positividade a toxina B
nas fezes, sangue e amostra de presunto. Nao houve agrava-
mento clinico e a paciente teve alta apds 10 dias de interna-
mento, mantendo ainda midriase fixa.

Conclusao: O caso alerta para a ainda existéncia de botu-
lismo em Portugal e a possibilidade de existirem formas raras
oligossintomadticas, a suspeitar no contexto apropriado e
beneficiando de tratamento o mais precoce possivel. O reco-
nhecimento de outros potenciais doentes envolvidos é funda-
mental para a vigilancia das manifestacoes, intervencao tera-
péutica atempada e identificacdo do produto contaminado
evitando, assim, a propagacao da doenca.

Mielite e Radiculite com dor
intensa - Manifestacoes neuroldgicas de
Brucelose?

Inés Bras Marques', Natélia Marto?, Anabela Raimundo?, Marta
Lima? André Alexandre?, Paulo Paixao?, Sofia Oliveira', Raquel
Gil-Gouveia'

1-Departamento de Neurologia, 2-Departamento de Medicina
Interna, 3-Departamento de Patologia Clinica, Hospital da Luz,
SA. Lisboa.

inesmbmarques@gmail.com
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Introducdo: A brucelose, zoonose endémica em Portugal,
pode afetar qualquer 6rgdo ou sistema, ocorrendo envolvi-
mento neurolégico em até 25% dos casos. Mais frequente-
mente resulta em meningoencefalite, mielite, radiculite, neu-
ropatias cranianas ou neuropatia periférica. O diagnéstico de
neurobrucelose depende de sinais de envolvimento direto do
sistema nervoso, incluindo LCR com aumento de células e/ou
proteinas, reversivel sob terapéutica, e culturas positivas para
brucela no LCR ou teste de aglutinacao para brucela (TAB)
positivo no sangue.

Casos Clinicos: Caso 1 — Mulher, 28 anos, com hemiparesia
direita progressiva em trés dias com marcada dor dorso-lom-
bar, cuja RM identificou lesdo desmielinizante centro-medu-
lar de D3 ao cone medular. Estudo do LCR normal (citoquimi-
co, exame direto, serologias, culturas e auséncia de bandas oli-
goclonais). Tratamento com metilprednisolona intravenosa
com recuperacdo motora mas agravamento progressivo de
dor, refratdria a tratamento sintomaético. Estudo analitico
extenso incluindo autoimunidade sistémica, NMO-IgG e sero-
logias, identificou Rosa de Bengala e TAB positivos. Caso 2 —
Homem, 58 anos, com quadro com 10 dias de evolucao de dor
radicular bilateral nos membros inferiores de agravamento
progressivo e pouca resposta a tratamento sintomatico, asso-
ciada a febre baixa. EMG inicial e RM medular normais.
Estudo analitico identificou leucocitose com aumento daVS e
PCR, Rosa de Bengala e TAB positivos. LCR com ligeira hiper-
proteinordquia, sem mais alteragdes (exame direto, serolo-
gias, culturas e auséncia de bandas oligoclonais). Repetiu
EMG as 2 semanas que identificou poliradiculopatia desmie-
linizante. Em ambos os casos, a antibioterapia resultou em
rdpida melhoria clinica e analitica.

Discussao: Apresentamos dois doentes com sintomas neu-
rolégicos associados a brucelose, uma mielite longitudinal-
mente extensa e uma poliradiculopatia, sendo caracteristica
em ambos dor intensa e de dificil controle sintomdtico. A
auséncia de evidéncia de infecdo direta do sistema nervoso
leva a especular tratar-se de sindromes parainfeciosos, que
apenas apresentaram resolucao completa ap6s tratamento da
infecao sistémica com antibioterapia.

Mielopatia infecciosa: um caso de
paraparésia espatica.

Laurete da Conceicao, Claudia Borbinha, Joao Pedro Marto,
Francisca Sa

Servico de Neurologia de HEM, CHLO.
marciacompacita@hotmail.com

Introducdo: A mielopatia refere-se a disfuncao neurolégi-
ca da medula espinhal. Vdrios agentes infecciosos podem cau-
sar mielopatia; desde virus a parasitas (HIV, HTLV-1, M. tuber-
culosis, Schistosoma sp, Taenia solium). As caracteristicas cli-
nicas dependerdo da topografia da lesdo. A progressdo lenta
dos sintomas estd associada a infec¢oes retrovirais.

Caso clinico: Mulher de 32 anos natural de Sdo Tomé e
Principe, com quadro de agravamento progressivo com nove
meses de evolucdo caracterizado por lombalgia com irradia-
¢do para os membros inferiores, paraparésia espdstica, dimi-
nui¢do da sensibilidade dos membros inferiores, compromis-
so de esfincteres e febre intermitente. Ao exame neuroldgico
apresentava paraparésia espdstica, hiperreflexia e aumento da
drea reflexogénea dos membros inferiores, reflexos cutaneos
plantares extensores, hipoestesia dlgica com nivel em D8 e
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hipopalestesia nos membros inferiores. Internada com diag-
noéstico de mielopatia a esclarecer. A puncdo lombar com
liquor inflamatério (proteinas de 90 mg/dl, 25 células de pre-
dominio mononuclear, multiplas bandas oligoclonais). A res-
sondncia magnética medular demonstrou hipersinal em D3-
D4, D5-D6 envolvendo corddes posteriores. Estudo analitico
com serologia para HTLV-1 positivo, e HIV negativo. Durante
internamento apresentou queixas de dor monocular esquer-
da, observada por oftalmologia e diagnosticada panuveite e
medicada com corticéides topicos e sistémicos, com melhoria
das queixas. Com programa de reabilitacdo motora a doente
teve discreta melhoria do défice motor.

Concluséo: Casos endémicos de paraparésia espdstica tém
sido descritos desde a década de oitenta e logo associados a
infecgdo por HTLV-1. O diagnéstico é feito por critérios clinicos
e laboratoriais, estabelecidos pela OMS. Além do SNC, a infec-
¢ao pelo virus ao desenvolvimento de doenca do trato uveal.

Encefalite por reativacao do virus
Epstein-Barr

Ana Bras', Joana Martins?, Conceicao Bento', Fradique Moreira'
1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de
Coimbra; 2-Servico de Medicina Interna, Hospital Distrital da
Figueira da Foz.

acatbras4@hotmail.com

Introducdo: Em cerca de 7% das infec¢des por EBV ocor-
rem manifestacdes neuroldgicas. A encefalite é uma forma
rara de envolvimento do SNC e ocasionalmente € lenta e insi-
diosa, assemelhando-se a encefalite herpética.

Caso Clinico: Crise convulsiva ténico-clonica generalizada
inaugural, com periodo pés-critico prolongado, em doente de
34 anos do sexo masculino. Quadro prévio de sindroma febril
inespecifica com uma semana de evolucdo. Sem sinais focais
ao exame neuroldgico. Apés curto periodo de estabilidade cli-
nica, iniciou quadro de alteracdes mnésicas e estado de mal
epiléptico focal. Foi sedado e ventilado no servico de
Medicina Intensiva. A RM-CE mostrava edema bitemporal
com hipersinal em T2, compativel com encefalite limbica.
Analiticamente apresentava elevacao constante das enzimas
hepaticas desde o inicio do quadro. O exame citoquimico e
bacteriolégico seriado do LCR foi normal. As serologias virais
foram negativas. A PCR no LCR para varios virus (HSV-1, HSV-
2, CMV, VZV, Adenovirus e Enterovirus) foi negativa. A investi-
gacdo complementar para causas inflamatoérias, autoimunes e
paraneopldsicas foi negativo. O doente efetuou terapéutica
antibidtica e antivirica empirica para encefalite infecciosa.
Devido as alteragdes constantes da enzimologia hepdtica num
contexto de sindroma febril inespecifica associada a um qua-
dro de encefalite, foram efectuadas serologias para EBV com
resultado positivo para VCA-IgM, VCA-IgG e EBNA compati-
veis com provavel reativacdo da infeccdo. Pela impossibilida-
de de se excluir um processo autoimune concomitante (ape-
sar da negatividade dos anticorpos no soro/LCR), o doente
efetuou metilprednisolona 1g/dia durante cinco dias. Houve
uma boa evolucdo clinica, analitica e imagioldgica. Realizou
avaliacdo neuropsicoldgica que foi normal.

Conclusdo: Apresentamos este caso pela sua raridade e
dificuldade diagnéstica, uma vez que o virus EBV fica latente
com reativagdes periddicas, sendo a sua detecgao improvavel,
mesmo utilizando métodos especificos.
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RESLES ou o estranho caso do
défice de atencdo em exame de
Toxicolologia?

Ricardo Soares-dos-Reis'?, Ana Monteiro'?, Pedro Castro'?,
Joana Meireles'?

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Sao Joao;
2-Faculdade de Medicina da Universidade do Porto.
r.soaresdosreis@gmail.com

Introducdo: A sindroma de lesao reversivel do esplénio do
corpo caloso (RESLES - Reversible splenial lesion syndrome) é
uma entidade clinico-radiolégica caraterizada por lesoes
transitérias do esplénio do corpo caloso (ECC) com hipersinal
em T2 e restricdo a difusao. Foi descrita com infe¢des sistémi-
cas e/ou do sistema nervoso central, crises epiléticas, suspen-
sdo de farmacos antiepiléticos e distiirbios metabdlicos.

Caso Clinico: Estudante de ciéncias farmacéuticas, sexo
masculino, 24 anos, sem antecedentes de relevo. Recorre ao
SU por febre, cefaleia e alteracdo do comportamento com 2
dias de evolucao, caraterizada por discurso incoerente, lentifi-
cacdo psicomotora, dificuldade de concentracdo e alteracoes
mnésicas. O quadro foi precedido de rinorreia aquosa e tosse
seca na semana anterior. Ao exame neuroldgico, encontrava-
se parcialmente orientado no tempo e espago, com discurso
lentificado, défice de atencao marcado e perseveracao moto-
ra. Nao apresentava outros sinais focais nem sinais menin-
geos. Analiticamente, hemograma e parametros inflamatorios
sem alteracoes. TC cerebral normal. A pun¢do lombar revelou
183 células/mma3, discreta hiperproteinorrdquia, glicorrdquia
normal. O EEG demonstrou atividade delta frontal bilateral e
atividade epileptiforme pouco frequente frontal esquerda.
Iniciou aciclovir no SU e foi internado para estudo. Em D1 de
internamento, objetivada recuperacao do quadro neurolégi-
co. Suspendeu aciclovir em D5, dada negatividade da PCR
para HSV na segunda puncdo lombar; PCR de VZV,
Enterovirus, Mycoplasma e Influenza também negativos no
liquor. Na RM-CE, identificada lesdo do ECC com hipersinal
em T2 e restri¢do a difusdo, sem alteracdes em T1 ou captacdo
de contraste. Na reavaliacdo, um ano apés o internamento,
mantinha-se assintomético, com desaparecimento da ima-
gem na RM.

Conclusdo: Apresentamos este caso com manifestacoes
imagiolégicas tipicas de RESLES, entidade raramente referida
na literatura e que deverad ser tida em conta em casos de ence-
falopatia para-infeciosa provavel, reversivel, sendo sugerido
que estas lesdes podem refletir uma suscetibilidade particular
do ECC a estes processos.

Caso Clinico: Ataxia associada a
infecdo por virus da imunodeficiéncia
humana

Ana André', Catarina Felix', Teresa Ferreira®, Eva Lourenco?,
Motasem Shamasna', Carlos Basilio'

1-Servigo de Neurologia, 2-Servico de Medicina Interna, Centro
Hospitalar do Algarve, Faro.

analuisandre89@gmail.com

Introducdo: As manifestacdes neuroldgicas em doentes
infectadas pelo virus da imunodeficiéncia humana (VIH)
podem ser encontradas nas diversas fases da doenca, desde o
periodo de contaminacdo até estdgios mais avancados e
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mesmo em doentes sob tratamento anti-retroviral de alta acti-
vidade. A ataxia pode resultar de lesdes vasculares, infecgdes
oportunistas, neoplasias, ou lesdes degenerativas. A ataxia
associada a infeccdo por VIH pode estar relacionada com o
efeito directo do virus no sistema nervoso. No entanto, € um
achado raro e obriga a realizacdo duma investigacao diagnos-
tica extensiva.

Caso clinico: Mulher de 51 anos, com antecedentes de
infecdo por VIH e VHC hd mais de 15 anos, sem habitos alco6-
licos, nem antecedentes familiares de doenga neurolégica.
Observada em consulta de neurologia por quadro de disartria,
tremor do membro superior direito, alteracao de equilibrio,
com evolucdo progressiva de cerca de 10 meses. Ao exame
neuroldgico apresentava cognicao preservada, decomposi¢ao
dos movimentos oculares, nistagmo, tremor de intenc¢ao, dis-
metria nas provas de coordenacdo motora (prova dedo-nariz,
calcanho-joelho) bilateralmente, ataxia da marcha e hiperre-
flexia miotatica generalizada. A RM-CE realizada revelou
acentuacdo dos sulcos corticais hemisféricos cerebrais e
acentuada atrofia cortical cerebelosa bihemisférica. A caga
viral do VIH era <20 copias/mL no soro e no LCR. O estudo do
LCR (exame citoquimico, pesquisa de bandas oligoclonais,
serologias incluindo virus Epstein Barr, culturas) ndo apresen-
tavam alteracoes. A restante investigacao efectuada, como
serologias, doengas sistémicas autoimunes, anticorpos anti-
GAD, deficiéncia de vitamina E e culturas, foi negativa.

Conclusao: Neste caso clinico, a ataxia apresenta uma evo-
lucao subaguda, associada a uma atrofia cerebelosa significa-
tiva. Embora ndo seja possivel estabelecer uma etiologia pre-
cisa, a infeccao por VIH deve ser considerada como a etiologia
mais provavel.

Neurotoxicidade central e
periférica provocada por metronidazol

Ana Luisa Sousa’, Angelo Carneiro? Marcio Cardoso®, Alexandre
Mendes'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia,
3-Servico de Neurofisiologia do Centro Hospitalar do Porto.
anasousac8@gmail.com

Introducdo: O metronidazol é causa reconhecida de neuro-
toxicidade com envolvimento do sistema nervoso central e peri-
férico, incluindo manifestac6es como crises epilépticas, encefa-
lopatia, ataxia cerebelosa e polineuropatia. A sua prevaléncia é
rara e existem menos de 100 casos descritos na literatura.

Caso clinico: Senhora de 72 anos, com antecedentes de
abcesso hepatico medicada desde ha 2 meses com amoxicili-
na+déc.clavulanico e metronidazol 500mg de 8/8h. Recorreu
ao servico de Urgéncia com queixas de adormecimento dos
pés e das maos e desequilibrio na marcha com pelo menos 1
més de evolucdo, a que se associou dificuldade em falar. Os
sintomas tinham cardcter progressivo, embora existisse flu-
tuacdo da gravidade durante o dia. Apresentava lentificacdao
cognitiva, desorientacdo, disartria moderada a grave, ataxia
da marcha, hipostesia dlgica em luva e petiga alta e erros nas
sensibilidades proprioceptivas dos pés. A RM encefalica mos-
trou alteracdo do sinal dos ntcleos denteados do cerebelo e
focos bilaterais e simétricos na protuberancia, com hipossinal
T1 e hipersinal T2, achados compativeis com lesdes induzidas
pelo metronidazol. A electromiografia mostrou uma polineu-
ropatia axonal sensitivo-motora, com gradiente distal-proxi-
mal. Com a suspensdo do farmaco ocorreu melhoria progres-
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siva, apresentando, um més depois da primeira observagao,
apenas os sintomas sensitivos dos membros.

Conclusdes: Apresentamos um caso de toxicidade induzi-
da por metronidazol em doses elevadas e por um periodo de
tempo prolongado. No contexto clinico adequado a RM ence-
falica é importante para o diagnéstico. O reconhecimento dos
efeitos toxicos do metronidazol no sistema nervoso é impor-
tante, quer para evitar a sua utilizacdo em doses elevadas
durante longos periodos, quer para o suspender caso surja
toxicidade. Os sintomas neurolégicos podem reverter, sendo
frequente a persisténcia de polineuropatia sensitiva.

Miopatia por hipertiroidismo

Renata Souto Silva, Eva Brandao, Catarina Silva Santos,
Augusto Ferreira

Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar de Entre o Douro e
Vouga, Santa Maria da Feira.

renatamsouto@gmail.com

Introduc@o: O hipertiroidismo estd associado a vérios disttir-
bios neuromusculares. O mais comum é a miopatia proximal,
sendo que mais de 50% dos doentes apresenta fraqueza muscular
acentuada. No entanto, a fraqueza muscular raramente corres-
ponde a manifestacao principal da doenca. A patogénese da mio-
patia por hipertiroidismo é desconhecida e a gravidade da miopa-
tia ndo se relaciona com a gravidade da disfuncao tiroideia.

Caso Clinico: Mulher de 46 anos, sem antecedentes rele-
vantes, recorreu a uma consulta de Neurologia por fraqueza
muscular progressiva com dois meses de evolucdo. As queixas
eram de predominio proximal, referindo dificuldade em ele-
var e transportar pesos com os membros superiores, dificul-
dade em subir escadas e em erguer-se da posicdo de cécoras.
Referia também mialgias e disfagia para sélidos, palpitacgdes,
intolerancia ao calor, aumento da frequéncia das dejecoes e
emagrecimento de 14Kg nos dois tltimos meses. Ao exame
neuroldgico apresentava atrofia muscular das cinturas, sobre-
tudo escapular, tetraparésia de predominio proximal (grau
4/5) e hiperreflexia, sem sinal de Babinski. O sinal de Gowers
estava presente e a marcha era instavel, sem claro padrao
miopatico. Do estudo analitico destacava-se hipertiroidismo
com TSH frenada e aumento marcado das hormonas tiroi-
deias. O estudo electromiografico mostrou sinais sugestivos
de atrofia miogénea em musculos de distribui¢ao proximal
dos membros superiores e inferiores. Com o diagndstico de
miopatia por hipertiroidismo iniciou propiltiouracilo, obser-
vando-se uma melhoria progressiva.

Conclusao: A miopatia hipertiroideia deve ser considerada
no diagnéstico diferencial de uma miopatia adquirida na
idade adulta, pois pode ser a manifestacao principal de hiper-
tiroidismo. O tratamento da disfunc¢ao tiroideia é habitual-
mente suficiente para tratar a miopatia, sendo o progndstico
favoravel na maioria dos doentes.

Fisioterapia num utente com
Neuromiotonia: Um estudo de caso
André Vieira
Escola Superior de Satide Dr. Lopes Dias do Instituto Politécnico

de Castelo Branco.
andrevieira@ipcb.pt

Introducdo: A neuromiotonia é uma condicdo rara que
afeta os nervos periféricos, caracterizada por atividade muscu-
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lar espontanea, continua, resultando em mioquimias visiveis,
cdibras e dificuldades em relaxar os musculos. A maioria dos
estudos concentram-se apenas no tratamento farmacolégico
desta doenca. Assim, este estudo pretendeu mostrar os efeitos
de uma abordagem nao-farmacolégica na funcionalidade, sin-
tomas e qualidade de vida num paciente com esta sindroma.

Caso Clinico: Um homem de 63 anos de idade, caucasiano,
independente e auténomo, reporta queixas sobre caibras e
fadiga muscular ao realizar atividades como caminhada. Os
sintomas apareceram ha cerca de um ano antes do primeiro
dia em que iniciou a participacdo neste estudo. Possuia hiper-
trofia visivel dos gémeos, nos dois membros inferiores. O
doente realizou sessoes de fisioterapia 2d/semana durante 8
semanas. Cada sessao foi composta por 35 minutos (10 minu-
tos de calor local, 7,5 minutos de massagem em cada gémeo e
3x30 segundos de alongamento do mesmo musculo em cada
perna). O 6-Minute Walk Test foi utilizado para medir funcio-
nalidade e a Escala de Borg Modificada foi utilizada para
medir a fadiga. Para avaliar a qualidade de vida foi administra-
do o questionario Short Form-12V2 Inquérito de Satde
Portugués. Foram também colocadas duas perguntas para
medir o namero de cdibras semanais e 0 nimero médio de
horas de sono semanais. Os resultados foram avaliados no ini-
cio, 1,2 e 3 meses apods o inicio da intervencao. O doente
demonstrou melhorias relevantes no 6-Minute Walk Test e na
frequéncia das caibras.

Conclusdes: Este é o primeiro acerca dos efeitos da fisiote-
rapia em pacientes com neuromiotonia. Os resultados suge-
rem que um programa de fisioterapia pode ajudar a melhorar
afuncao e a reduzir a frequéncia de caibras nestes individuos.
Investigacdes com maior nimero de participantes sdo neces-
sarias para demonstrar a sua eficdcia.

Colocacdo de gastrostomia
endoscoépica percutanea em doentes
neuroldgicos

Michel Mendes, Vera Espirito Santo, Ricardo Almendra,
Alexandre Costa, Pedro Guimaraes, Ana Graga Velon

Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar Tras-os-Montes e Alto
Douro, Vila Real.

michelgmendes@gmail.com

Introducdo: A gastrostomia endoscépica percutdnea
(PEG) é o método de escolha para a alimentacdo por sonda a
longo prazo em doentes com distirbios na degluticao, sendo
que a indicacdo mais frequente para colocagao de PEG sao as
doencas neurolégicas.

Objectivo: Analisar a populacdo de doentes seguidos em
consulta de Neurologia do Centro Hospitalar Trds-os-Montes
e Alto Douro e submetidos a colocagdo de PEG devido a sua
doenca neuroldgica.

Metodologia: Estudo observacional retrospectivo dos
doentes referenciados pelo servico de Neurologia do Centro
Hospitalar Trés-os-Montes e Alto Douro para colocacdo de
PEG entre o periodo de 2011 a 2015. Revisao do processo clini-
co dos doentes e recolhidos os dados demograficos e clinicos.

Resultados: Identificaram-se 22 doentes com idade média
de 67 anos (21 anos — 83 anos) aquando da intervencao cirtr-
gica com igual distribuic@o entre géneros (54,5% sexo femini-
no; 45,5% sexo masculino). As doencas neuroldgicas mais
comuns foram esclerose lateral amiotréfica (ELA) (45%), AVC
(23%) e deméncia (18%), sendo também verificado um caso de
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lesdao axonal difusa, um TCE e uma paralisia supranuclear pro-
gressiva. A mediana do tempo de evolucdo da doenga desde o
diagnéstico até a data da intervencao cirtirgica é de 1,5 anos
nos doentes com ELA, 5 meses nos doentes com AVC e 5,5 anos
nas deméncias. O procedimento decorreu sem intercorréncias
na totalidade da amostra e a maioria dos doentes (68%) ficou
internada no servico de Neurologia apenas 1 dia (1 dia - 5
dias), sendo que apenas dois (9%) morreram durante o inter-
namento por complicacoes nao relacionadas com a interven-
¢ao. Durante o seguimento dos doentes, apenas 1 caso (4,5%)
apresentou dificuldades de adaptacao a PEG.

Conclusao: A PEG é um excelente método para proporcio-
nar uma alimentacao entérica aos doentes com disfagia, exi-
bindo uma baixa morbilidade/mortalidade. Esta intervencao
é normalmente bem tolerada e permite melhorar o estado
nutricional do doente.

A violinista e o desfiladeiro
toracico: historia de um conflito de espaco

Filipe Palavra'?, Rui Catarino?, Isabel Fineza'

1-Centro de Desenvolvimento Luis Borges, Hospital Pediatrico,
Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra; 2-Servigo de
Imagiologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra;
3-Laboratorio de Farmacologia e Terapéutica Experimental,
Instituto de Imagem Biomédica e Ciéncias da Vida, Faculdade de
Medicina da Universidade de Coimbra.

filipepalavra@gmail.com

Introducéo: O sindrome do desfiladeiro tordcico (SDT) é
uma entidade clinica frequentemente invocada no diagnésti-
co diferencial de sintomas neurovasculares afectando o mem-
bro superior, em adultos. Na populagao pediétrica esses sinto-
mas ocorrem igualmente, mas o diagnéstico é menos fre-
quente e efectuado de forma mais tardia, quando as manifes-
tacdes clinicas apresentam jd longo tempo de evolugao.

Caso clinico: Adolescente de 14 anos de idade, referenciada
a consulta de Neurologia Pedidtrica por apresentar queixas de
falta de forca e de parestesias no membro superior esquerdo
(MSE) ja com, pelo menos, um ano de evolu¢ao. Tratando-se de
uma estudante de violino desde os 7 anos, as queixas foram
sendo atribuidas a postura adquirida para tocar o instrumento
musical e pouco valorizadas, até ter verbalizado falta de forca
na mao esquerda. Na consulta, foi objectivada uma atrofia
muscular distal ao cotovelo, com considerdvel atrofia da mao
esquerda. Observou-se uma limitacao da extensao e da supina-
¢ao do antebrago esquerdo (4/5), da extensao do punho (3/5) e
dos dedos (2/5), bem como da respectiva abducao (2/5). O
reflexo tricipital encontrava-se abolido a esquerda. Os testes de
Wright e Adson foram considerados normais. Foi submetida a
electroneuromiografia, que revelou sinais de desnervacdo cré-
nica dos musculos do brago e antebraco esquerdos pertencen-
tes aos midtomos C6, C7 e C8, levantando a possibilidade diag-
nostica de SDT. A RM dos plexos braquiais ndo revelou altera-
¢oes. Foi posteriormente solicitada uma angio-TC-tordcica,
que confirmou, somente com o MSE em abducéo, uma signifi-
cativa compressao da artéria subclavia esquerda pelo mtsculo
escaleno anterior. Iniciou fisioterapia didria e aguarda avaliacao
em consulta de Cirurgia Pediatrica.

Conclusoes: O diagndstico de SDT numa crianga pode ser
dificultado por inameras variaveis, no contexto clinico. Ainda
assim, pensar nesta hip6tese é importante para dirigir o estu-
do complementar e evitar um mau prognoéstico funcional,
resultante de défices irreversiveis.
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Aciddria argininossuccinica - uma
apresentacao atipica

Bruno Silva', Daniela Vieira', Rui Aratjo’, Laura Vilarinho®,
Helena Fonseca®, Cristina Fonseca®, Emilia Louro? M. Carmo
Maciériol

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Medicina Interna, 3-Dietista,
Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra; 4-Instituto Nacional
de Satide Dr Ricardo Jorge.

br.s.dasilva@gmail.com

Introducio: A aciddria argininossuccinica (ASA) é provo-
cada pela deficiéncia da enzima argininossuccinato liase
(ASL), sendo o segundo distirbio do ciclo da ureia mais
comum. Tem uma transmissao autossémica recessiva e uma
prevaléncia de 1/70000 recém-nascidos. A doenca pode mani-
festar-se no periodo neonatal, de forma mais severa, ou pode
ter um inicio tardio. A apresentacdo é heterogénea, variando
de hiperamoniémia episédica a disfuncdo cognitiva, altera-
¢oes do comportamento ou dificuldades de aprendizagem na
auséncia de episddios documentados de hiperamoniémia.
Pode também associar-se a doenga hepatica ou hipertensao
sistémica, caracteristicas que a distinguem de outros distur-
bios do ciclo da ureia. Tipicamente existe elevagao da citrulina
plasmadtica e elevag@o do dcido argininossuccinico plasmatico
e urindrio. A andlise do gene da ASL e da actividade enzimati-
ca sdo Uteis para suportar o diagnéstico.

Caso Clinico: Homem de 50 anos, com asma, hipertensao
e elevacao persistente da CK, aldolase e LDH em anélises de
rotina. Queixava-se de caibras musculares e irritabilidade
apos refeicoes com grande quantidade de proteinas, sintomas
que nao tinham relacdo com a actividade fisica ou o jejum.
Apresentava hepatomegalia e o exame neurolégico era nor-
mal. O EMG era normal, assim como o perfil de acilcarnitinas
e a a-glicosidase. Analiticamente apresentava um aumento
dos niveis plasmaticos de citrulina [83pmol/L (N: 15-30)] e do
4cido argininossuccinico plasmdtico e urindrio [5 pmol/L e
8742.0 pmol/mmol, respectivamente (N: ndo detectavel)]. A
amonia plasmatica era normal. Estes valores sdo sugestivos de
ASA, a qual foi confirmada com a identificacao da mutacao
homozigética V178M no gene da ASL. O doente iniciou uma
dieta com restri¢ao proteica com melhoria dos sintomas.

Conclusao: A forma de inicio tardio pode manifestar-se
com sintomas ligeiros. Sintomas despoletados ou agravados
pela ingestdo proteica sdo sugestivos deste diagndstico. A ele-
vacao dos niveis de CK nao é explicada pela ASA, tornando
necessdria a realizacao de mais estudos.

O poder de uma crise tonico-clonica
generalizada

Vera Montes, Catia Carmona, Fernando Pita
Hospital de Cascais Dr. José de Almeida.
montesveraluciasantos@gmail.com

Introducido: Cerca de 15% das admissdes no servico de
urgéncia (SU) por crise ténico-clénica generalizada (CTCG),
apresentam lesdes relacionadas com o episédio. A fratura é
uma complicacdo rara de CTCG, sendo extremamente inco-
mum na auséncia de trauma. Apresentamos um caso raro de
multiplas fraturas vertebrais nao traumaéticas apés CTCG
inaugural.

Caso Clinico: Mulher de 75 anos, autbnoma, com antece-
dentes de HTA, d4 entrada no SU por CTCG inaugural. Ao
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exame objetivo, apresentava-se apirética, hemodinamica-
mente estdvel e sem sinais de compromisso neurolégico focal.
Manifestava queixas de lombalgia inespecificas, que inicial-
mente foram interpretadas no contexto de mialgias pds
CTCG. O estudo analitico sumario, a pesquisa de canabinoi-
des e doseamento de benzodiazepinas e dlcool ndo demons-
traram alteracdes, bem como o estudo imagiolégico com TC-
CE. Ficou internada para vigilancia e estudo complementar,
tendo realizado EEG e RMN-CE, que ndo mostraram altera-
¢oes relevantes. Apesar de terapéutica analgésica optimizada,
verificou-se franco agravamento das queixas de lombalgia. A
inspe¢ao do dorso, nao existiam sinais de trauma ou sinais
inflamatoérios visiveis. Nao houve registo de traumatismo
durante a CTCG (que foi presenciada) ou durante a perma-
néncia no hospital. Realizou TC-lombo-sagrada que mostrou
fraturas de D4, D5, D7, D9 e D12. Foi observada por Ortopedia
que recomendou imobilizacdo total com colete de Jewett e
controlo sintomadtico da dor, sendo posteriormente submeti-
da a vertebroplastia transpedicular percutanea, com melhoria
sintomdtica significativa.

Conclusdo: Apesar de rara, a contracdo dos musculos para-
vertebrais durante uma CTCG pode ser suficientemente
poderosa para provocar fraturas vertebrais, na auséncia de
traumatismo. A auséncia de sinais de trauma e a perturbagao
da consciéncia apés a crise podem atrasar o diagnéstico.
Assim sendo, a dor lombar apds crise deve ser sempre investi-
gada, sendo mandatoria a realizacao de um exame de imagem
a coluna vertebral.

Aura orgasmica em doente com
epilepsia pos-traumatica

José Manuel Aratijo, José Nuno Alves, Célia Machado, Joao
Pinho

Servigo de Neurologia, Hospital de Braga.
josedearaujo88@gmail.com

Introducdo: Manifestacdes sexuais durante crises epilépti-
cas podem ocorrer de forma heterogénea e incluem pensa-
mentos e sensacoes eroticas, excitacao sexual, automatismos
sexuais e genitais, fenémenos autonémicos genitais e orgas-
mos. No entanto, crises que cursam exclusivamente com sen-
sacdo de orgasmo sao raras. Nos poucos casos descritos na
literatura constatou-se associacao com epilepsia do lobo tem-
poral e maior prevaléncia do foco epileptogénico no hemisfé-
rio direito.

Caso Clinico: homem de 43 anos com histéria de acidente
de viagcdo com traumatismo craniano grave hd cerca de 20
anos, foi admitido no servigo de urgéncia ap6s crise ténico-
clénica generalizada inaugural. Tinha, desde ha vérios anos e
apos o acidente, episddios prévios sugestivos de crises par-
ciais complexas caracterizados por alteracdo transitéria do
contacto com o meio externo e automatismos manuais, teste-
munhados pelos familiares. Adicionalmente, referia outro
tipo de episddios paroxisticos espontaneos, sem relacao tem-
poral com os anteriores, que descrevia como sensa¢ao epigas-
trica ascendente seguida de sensacdo de prazer idéntica a um
orgasmo, com durag@o de segundos, ndo acompanhados por
ereccdo, ejaculacao ou outros sintomas vegetativos, cuja fre-
quéncia era varidvel, 3-4 epis6dios/més seguidos de meses
sem sintomas. O exame neurolégico era normal e no estudo
imagiolégico a RM cerebral mostrou lesao encefalocldstica
frontal direita compativel com sequela traumatica. O elec-
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troencefalograma interictal e apés ter iniciado medicacao
com carbamazepina foi normal. Foi reavaliado em consulta
sem recorréncia de crises.

Conclusdo: Os achados deste caso coincidem com os raros
casos publicados na literatura, verificando-se semelhangas na
semiologia das crises e na localiza¢do hemisférica direita do
foco epileptogénico, destacando-se assim o valor lateralizador
deste tipo de crises.

Atlpias num doente com sindrome
de Sturge Weber

Paula Salgado’, José Eduardo Alves? Daniel Dias? Joana
Damadsio’

1-Servigo de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, Centro
Hospitalar do Porto.

paulasalgado88@gmail.com

Introducdo: A sindroma de Sturge-Weber (SSW) é uma
doenca congénita rara, caracterizada por malformacao capi-
lar cutanea na primeira divisdo do trigémio, angiomatose lep-
tomeningea e malformacao vascular do olho ipsilaterais. Em
raros casos encontram-se descritas malformacodes do desen-
volvimento cortical, provavelmente resultado de isquemia
ocorrida durante o desenvolvimento embriondrio. Do ponto
de vista neurolégico os doentes apresentam atraso cognitivo,
epilepsia refratdria, episddios stroke-like, entre outras.

Caso clinico: Mulher de 37 anos com défice motor direito
desde que se recorda e dificuldades de aprendizagem na
infancia. Nunca teve crises epilépticas e com 30 anos iniciou
enxaqueca sem aura. Tem um filho de 6 anos com atraso do
desenvolvimento psicomotor. Quando observada pela pri-
meira vez, aos 36 anos, apresentava mancha cor vinho-do-
porto frontal esquerda, ligeira debilidade, hemiparésia, hiper-
reflexia osteotendinosa e sinal de Babinski a direita e posturas
disténicas da mao direita. A avaliacdo neuropsicolégica reve-
lou dificuldades de atencdo, percepcao visual, linguagem,
memodria verbal e algumas func¢des executivas. A TC cerebral
revelou lesdo cortico-subcortical fronto-parietal esquerda cal-
cificada, com atrofia do parénquima. A RMN cerebral mos-
trou um padrdo de gira¢do anormal, com cértex espessado e
reducao de volume e hipersinal da substancia branca subja-
cente. Nao se associava captacao de contraste.

Discussao: Apresentamos este caso pela raridade da asso-
ciacdo entre SSW e malformagdes do desenvolvimento corti-
cal. O diagnéstico de SSW é sugerido pelo angioma facial ipsi-
lateral a malformacao cerebral que acreditamos ser resultado
de uma anomalia da proliferacdo e migracdo neuronal conse-
quéncia da displasia vascular, que entretanto terd involuido.
Salientamos ainda que esta doente, apesar das lesdoes com
potencial epileptégeneo nunca teve crises epilépticas.

Parkinsonismo dopa-responsivo por
mutacdo do gene POLG

José Nuno Alves, Célia Machado, José Manuel Aratijo, Joao
Rocha, Margarida Rodrigues

Servico de Neurologia, Hospital de Braga.
jose.nuno.aalves@gmail.com

Introducao: Existe evidéncia que a disfungdo oxidativa

mitocondrial pode estar associada a fisiopatologia da Doenca
de Parkinson (DP). Varios casos de parkinsonismo secunda-
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rios a disfun¢ao mitocondrial tém sido descritos, com especial
relevancia para os secunddrios a mutagoes do gene POLG.

Caso clinico: Mulher de 78 anos, sem histéria familiar de
relevo, apresentava queixas de diplopia e ptose progressivas
desde os 50 anos. Posteriormente foram-se associando difi-
culdades na marcha, intolerancia ao exercicio, alteracées da
fala e disfagia. Objectivamente apresentava limitacdo marca-
da de todos os movimentos oculares, ptose bilateral, disartria,
rigidez apendicular e axial, bradicinésia, marcha com passos
pequenos, com hesitacao inicial, freezing e festinagao e insta-
bilidade postural. A RMN cerebral e EMG nao revelaram alte-
ragdes e a bidpsia de musculo foi sugestiva de miopatia mito-
condrial. Foram pedidas muta¢des da POLG que demonstra-
ram mutacdo em homozigotia do alelo c.752C>T;c.1760C>T
(p.Thr2511le;p-Pro587Leu) no exao 3; 10. Foi medicada pro-
gressivamente com ropinirol 8mg e levodopa até 600mg/dia,
com melhoria importante e sustentada da rigidez, bradiciné-
sia e das alteracoes da marcha.

Conclusoes: Os achados sistemdticos de parkinsonismo
associado a mutacdes do gene POLG podem ser importantes
para a compreensdo da fisiopatologia da DP. A mutagdo
encontrada é recorrentemente associdada a oftalmoplegia
externa progressiva, mas este é apenas o segundo relato de
parkinsonismo descrito. Em ambos os casos verificou-se res-
posta sustentada a levodopa.

Um caso de défice grave vitamina
B6 em doente com Doenca de Parkinson
sob terapéutica créonica com Duodopa

Mirio Sousa, Fradique Moreira, Joana Ribeiro, Cristina
Januario

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra

mariolOsousa@hotmail.com

Introducdo: O tratamento com Duodopa (gel intestinal
levodopa/carbidopa (LCIG)) nas fases avangadas da doenca de
Parkinson é bastante eficaz no controlo de flutuagcdes motoras
refratdrias a terapéutica dopaminérgica oral. No entanto, um
ndamero crescente de complicacdes a médio-longo prazo rela-
cionado com défices vitaminicos/nutritivos, tem sido reporta-
do em doentes submetidos a esta terapéutica.

Caso clinico: Doente de 66 anos com doenga de Parkinson,
com inicio aos 50 anos de idade, desenvolve flutuagdes motoras
ap6s 10 anos de doenca. Inicialmente controladas com otimi-
zacdo da terapéutica dopaminérgica oral, mas que aos 13 anos
de duracao da doenca tornam-se incapacitantes e refratarias a
terapeutica dopaminérgica oral. E proposto para tratamento
com LCIG, com controlo adequado das flutuagdes motoras.
Ap6s 1 ano de tratamento com LCIG desenvolve 2 episédios de
Pneumonia, com empiema pulmonar associado, com 3 meses
de intervalo entre eles, e 1 més depois novo episoédio de
Pneumonia. Concomitantemente o doente refere queixas com-
pativeis com polineuropatia sensitiva sem traducao eletromio-
gréfica e perda ponderal de aproximadamente 10 kg. Do estudo
complementar realizado destaca-se a presenca de défice grave
de vitamina B6 (10.8nmol/L), défice ligeiro de vitamina D
(20ng/ml) e niveis elevados de homocisteina (23.2umol/L).
Nesta altura foi descontinuada a terapéutica com LCIG, realiza-
da suplementacdo vitaminica parentérica e substituida por
terapéutica dopaminérgica oral e por via transcutanea. Cerca
de 1 ano apés as intercorréncias infeciosas descritas o doente
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apresenta recuperacao quase total da perda ponderal, sem
novas intercorréncias infeciosas e controlo satisfatério dos sin-
tomas motores (MDS-UPDRS-III: 43, H&Y: 2.5).

Conclusao: Este caso descreve uma complicacao grave da
terapéutica crénica com LCIG, com comprometimento do
status imunitdrio do doente, aparentemente secundério a um
défice grave de vitamina B6.

Hemiatetose e distonia: um caso de
hiperglicemia ndo-cetética

Juliana Castelo’, Sandra Moreira’, Inés Neto?, Peter Grebe'
1-Servigo de Neurologia, 2-Servico de Medicina Interna, Centro
Hospitalar de Entre o Douro e Vouga, Santa Maria da Feira.
julianacastelo@sapo.pt

Introducdo: Um padrdo de hiperglicemia nao-cetética,
decorrente de diabetes mellitus tipo 2 (DM2) mal controlada
ou picos isolados de glicemia, promove raramente fenémenos
de estriatopatia com uma fisiopatologia ainda incerta. O
envolvimento de ganglios da base neste contexto associa-se a
um padrdo de hemicoreia-hemibalismo/coreia generalizada,
sendo menos comuns os relatos de atetose e distonia. A repro-
ducao neurorradioldgica é tipica com hipersinal-T1 dos gan-
glios da base contralateral/simétrico.

Caso Clinico: Mulher de 85 anos com antecedentes de
DM2 com lesdo de 6rgaos alvo. Apresentou-se com quadro de
movimentos involuntdrios no membro inferior esquerdo com
dois meses de evolugdo e inicio contemporaneo a valores de
glicemia de 726mg/dL e HbAlc 8,1%, tendo iniciado insulino-
terapia, com melhoria significativa mas sub-6ptima dos valo-
res metabdlicos. Sem uso de neurolépticos nem histéria fami-
liar de relevo. A observacio, a doente apresentava movimen-
tos coreicos e atetdéicos dos membros esquerdos de predomi-
nio crural, com ocasional postura disténica da mao esquerda,
presentes em repouso e ac¢do, acentuados por estimulagao
externa e suprimidos durante o sono. Ténus nos segmentos
de dificil valorizagao, com forca e sensibilidades intactas e
reflexos osteotendinosos fracos e simétricos. A RM-CE revelou
hipersinal espontdneo em T1 e difusdo proténica no Putamen
direito, sem traducao nas restantes ponderacdes. O diagndsti-
co de estriatopatia diabética foi estabelecido pela combinacao
clinica e imagioldgica, apesar de a evolucao ser atipica com a
perseveracao da clinica apesar da correc¢ao de parametros
metabdlicos. A doente iniciou tratamento com tetrabenazina,
melhorando parcialmente dos sintomas em 3 meses.

Conclusdo: Apresentamos um caso de coreia-atetose seg-
mentar concomitante a hiperglicemia nao-cetética, com cor-
respondente padrao de hiperintensidade em ponderacao T1
no Putamen direito contralateral. A persisténcia dos sintomas
ap6s normalizacao dos valores glicémicos estd considerada
na literatura e ndo inviabiliza o diagndstico. O progndstico em
geral é excelente, com raras excepcoes. Os achados imagiol6-
gicos sao efémeros na maioria, podendo persistir por anos.

Paralisia supranuclear progressiva
e degenerescéncia corticobasal: um caso
de sobreposicao

Célia Machado', Marta Lopes?, Goreti Nadais®, Sara Vieira®,
Maria José Rosas®

1-Servico de Neurologia, Hospital de Braga, Braga; 2-Servigo de
Neurologia, Centro Hospitalar de Entre o Douro e Vouga, S.M.Feira;
3-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Sao Joao, Porto.
ccarinamachado@gmail.com
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Introducdo: A paralisia supranuclear progressiva (PSP) e a
degenerescéncia corticobasal (DCB) sdo doencas neurodege-
nerativas caracterizadas por deposicao de proteina tau anor-
mal no cérebro. Na PSP, a deposicao é subcortical e associa-se
a uma sindroma acinético-rigida, disfun¢do oculomotora e
instabilidade postural. Na DCB, a deposicao é predominante-
mente cortical e cursa com uma sindrome parkinsénica assi-
métrica, apraxia e disfuncao sensorial cortical. A variante PSP-
DCB foi descrita em 4% dos casos de PSP.

Caso clinico: Mulher de 64 anos, dextra, 4 anos de escola-
ridade. Sem antecedentes patolégicos e familiares relevantes.
H& 6 anos, inicio de perturbagao delirante persistente de
ciime, mas s6 medicada com antipsicoticos héd 3 anos. Desde
ha 4 anos, notaram dificuldades na mobilizacdo do membro
superior direito com agravamento progressivo, associado a
quedas. Actualmente, ndo usa a mao direita e encontra-se em
cadeira de rodas. Ao exame neurolégico apresenta paralisia
pseudobulbar, limitagdo na supraversao ocular, movimentos
sacddicos fragmentados, posicdo disténica dos membros
direitos e sem marcha auténoma. Estudo analitico com ciné-
tica do ferro, cobre urindrio e ceruloplasmina normais. RM-
CE: acentuada atrofia cortico-subcortical difusa, mais pro-
nunciada no mesencéfalo e hipodensidades nos nicleos den-
teados, rubros, substincia nigra, globos palidos e vertente
posterior dos putamina em relacdo com deposicao de ferro.
DATASCAN e IBZM compativeis com Parkinson-plus. LCR:
aumento da tau e diminui¢@o da beta-amiléide. Estudo neu-
ropsicolégico: acentuada disfuncdo frontal/subcortical com
relativa preservacdo das funcoes corticais. Medicada com
levodopa e tetrabenazina, sem melhoria clinica.

Discussao: O caso clinico apresentado cumpre os critérios
de diagndstico da NINDS-SPSP para provdvel PSP. O inicio do
quadro com alteragdoes de comportamento e a presenca de
distonia ndo sdo caracteristicos desta entidade, sugerindo
uma sobreposicao com a DCB. Trata-se de uma entidade rara
que ilustra a dificuldade diagndstica das tauopatias.

Metastizacao Intramedular: uma
Causa Rara de Apresentacao Neurolégica

Mafalda Mendes Pinto’, Joana Parra?, Orlando Galego', Bruno
Costa Gomes', Marta Costa®, Ricardo Veiga', Helena Gens*
1-Servico de Neurorradiologia, 2-Servico de Neurologia,
3-Servico de Cirurgia Geral, Hospitais da Universidade de
Coimbra, Coimbra, Portugal.
mafaldamendespinto@hotmail.com

Introducdo: A metastizacdo intramedular de neoplasia
maligna é rara. Habitualmente surge em doentes com doenca
avancada e raramente constitui a primeira manifestacao do
tumor primdrio. O carcinoma colorrectal representa apenas
3% de todos os casos de metastiza¢ado intramedular.

Caso clinico: Apresentamos o caso clinico de um homem
de 67 anos admitido no Servico de Urgéncia por parestesias
nos membros inferiores e paraparésia de instalacdao subagu-
da. A observacdo destacava-se: paraparésia assimétrica de
predominio esquerdo, reflexos miotaticos patelares e aquilia-
nos diminuidos bilateralmente, reflexos cutaneos abdominais
ausentes, nivel de sensibilidade algica em D12, sensibilidade
posicional alterada bilateralmente, sensibilidade vibratéria
diminuida até as cristas iliacas. Dos exames realizados, de
salientar: ligeira anemia normocitica normocrémica, exame
citoquimico do liquor com aumento discreto de proteinas e
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TC-dorso-lombar sem alteragdes relevantes. O doente foi
internado para estudo no servico de Neurologia, verificando-
se agravamento do quadro com paraplegia, retencao urindria
e incontinéncia fecal. Realizou RM que mostrou lesdo expan-
siva intramedular ovalada ao nivel de D12, com cerca de
6x6x12cm (APxLxA) de maiores eixos, associada a extenso
edema envolvente e realce em anel. Exames adicionais sugeri-
ram tratar-se de metdstase de adenocarcinoma da transi¢ao
rectossigmoideia estadiado pré-operatoriamente como
T4aN2. Constatou-se também existéncia de metastizagao pul-
monar. Foram realizadas cinco sessoes de radioterapia medu-
lar (20Gy/F5/1S) e posteriormente laparotomia exploradora,
verificando-se a irressecabilidade da lesdo. Realizou-se ape-
nas colostomia derivativa. Em Consulta de Decisdo
Terapéutica foi proposta a realizacdo de quimioterapia palia-
tiva adjuvante. O doente encontra-se clinicamente estdvel e
neurologicamente sobreponivel. Aguarda vaga em Centro de
Medicina de Reabilitagdo.

Conclusdo: Embora seja uma entidade pouco frequente, a
metastizacao intramedular deve ser considerada no diagnés-
tico diferencial de lesdes intramedulares tnicas. Doentes com
metastizacdo intramedular habitualmente tém metastizagao
sistémica associada e mesmo com tratamento agressivo o
prognostico é desfavoravel, mas em doentes seleccionados a
interven¢do neurocirdrgica precoce pode aumentar a quali-
dade de vida.

Neuronopatia Sensitiva Subaquda
anti-Hu positivo em doente com
Carcinoma da Bexiga

Daniela Garcez, Mariana Fernandes, Joao Passos, Teresa
Pimentel, Ilda Costa, Jodo Nunes, J.M. Bravo Marques

Servico de Neurologia, Instituto Portugués de Oncologia, Lisboa.
daniela-garcez@hotmail.com

Introducdo: A Neuronopatia Sensitiva Subaguda (NSS) é a
apresentacdo cldssica da Sindrome Neuroldgica
Paraneoplésica (SNP) anticorpo anti-Hu positivo. Esta resulta
da lesdao dos corpos celulares dos ganglios posteriores, com
degenerescéncia secunddria dos ax6nios periféricos e das
colunas dorsais da espinal medula, por um mecanismo imu-
nomediado. Os anticorpos anti-Hu tém uma especificidade e
sensibilidade elevadas na deteccao de SNP e estdao, na maioria
das vezes, associadas ao carcinoma do pulmao de pequenas
células (CPPC). Mais raramente, outras neoplasias tém sido
associadas e apenas se conhece um caso de NSS anti-Hu posi-
tivo associado ao carcinoma da bexiga.

Caso Clinico: Homem de 57 anos, com antecedentes de
adenocarcinoma da prdéstata, submetido a radioterapia cura-
tiva; nefrostomia bilateral, em contexto de hidronefrose bila-
teral, com posterior diagndstico de carcinoma invasivo da
bexiga em junho/2015, em tratamento paliativo. Admitido no
S.U., 5 meses depois, por quadro subagudo de lombalgia, dor
excruciante e parestesias dos membros inferiores (MIs), com
atingimento subsequente das maos e dificuldade na marcha.
Ao exame neurolégico verificou-se diminuicdo dos reflexos
ostetendinosos (R.0.T.) nos membros superiores (MSs) e abo-
licao dos mesmos nos Mls, bem como perturbacao de todas as
modalidades sensitivas em forma de “luva e meia”. O eletro-
miograma (EMG) demonstrou polineuropatia periférica axo-
nal e sensitiva grave e perfil de anticorpos anti-neuronais foi
solicitado no soro e liquor, com positividade, em ambos, para
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anticorpos anti-Hu. Procedeu-se posteriormente a realizacao
de exames com vista a exclusao de neoplasia do pulmao.

Conclusao: Apesar de a NSS anti-Hu positivo poder estar
associada a outros tumores, a presenca de neoplasia do pul-
mao concomitante e assintomadtica deve ser sempre conside-
rada, tendo em conta a forte relacdo descrita na literatura.
Contudo, mesmo na presenca da mesma, 0s autores preconi-
zam que o carcinoma da bexiga deve integrar a lista de neo-
plasias ocultas a investigar.

Gliossarcoma do nervo déptico: um
tumor rapidamente fatal

Ana Aires'*, Carolina Lopes'*, Ligia Castro®, Guilherme Silva?,
Henrique Costa’

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, 3-Servico
de Anatomia Patoldgica, Centro Hospitalar Sao Joao; 4-Faculdade
de Medicina da Universidade do Porto.

ana.aires.mail@gmail.com, anacarolinasmlopes@gmail.com,
guilhermebastossilva@gmail.com, henriq.costa@gmail.com

Introdugao: Os gliossarcomas sao tumores raros do sistema
nervoso central, compostos por células malignas, gliais e
mesenquimatosas. Afetam predominantemente o sexo mascu-
lino e comumente tém localizagdo supratentorial, com prefe-
réncia pelos lobos temporais. Na literatura disponivel, sao
escassos 0s casos descritos de gliossarcomas primdrios nou-
tras localizagdes, nomeadamente no nervo 6ptico.

Caso Clinico: Mulher, 66 anos, com antecedentes de picada
de carraca quatro meses antes da admissao, recorre ao servico
de urgéncia por hipovisao no olho esquerdo, alteracao da visao
cromdtica e dor nos movimentos oculares, com cerca de trés
semanas de evolugdo. Sem cefaleia. Neste olho apresentava
diminuicdo da acuidade visual (apenas percepc¢ao luminosa),
edema da papila, defeito pupilar aferente relativo e ptose pal-
pebral. Estudo analitico e de liquor sem alteracdes de relevo.
RM cerebral com hipersinal em T2 no nervo éptico esquerdo,
com captacao de contraste e aumento da espessura com
extensdo parcial ao quiasma 6ptico. Completou 21 dias de cef-
triaxone e corticoterapia, sem melhoria. Um més depois, refere
alteracdo visual de novo no olho direito de tipo hemianéptico
temporal. Repete RM cerebral que mostra maior extensao
quiasmatica do espessamento previamente observado.
Reiniciou corticoterapia, sem recuperacgao, pelo que foi sub-
metida a cirurgia de remocao parcial da lesdo. O exame histo-
patolégico revelou gliossarcoma do nervo éptico. Nos dois
meses seguintes, o quadro clinico foi-se agravando, com
extensao da lesdo ao nervo Optico direito, fitas Opticas e
mesencéfalo, tendo vindo a falecer 3 meses ap6s o diagnéstico.

Conclusdo: Que seja do conhecimento dos autores, sdao
escassas as descri¢oes de gliossarcomas primdrios do nervo
optico. O presente caso, pela sua raridade e rdpido desfecho,
demonstra a importancia de considerar este diagnéstico em
doentes sem antecedentes relevantes e com tumores do nervo
o6ptico com comportamento agressivo e com rapido atingi-
mento bilateral.

106 Sinapse

Vasculite do Sistema Nervoso
Central como manifestacao inicial de
Linfoma de Hodgkin

Eduardo Freitas', Pedro Beleza?, Herlander Marques', Jodao
Cerqueira’

1-Hospital de Braga; 2-Hospital da Arrdbida.
eduardo.mffreitas@gmail.com

Introdugdo: As vasculites do Sistema Nervoso Central
(SNC) sao uma patologia pouco frequente que resulta de infla-
magcado das paredes dos vasos sanguineos do cérebro, medula
espinhal e das meninges e constituem um diagndstico desa-
fiante, por terem um grande espectro de diagnoésticos diferen-
ciais. As vasculites sdo classificadas como primdrias, quando
estdao confinadas ao SNC, ou secundaérias, no contexto de uma
doenca inflamatoéria sistémica.

Caso clinico: Apresentamos o caso de um homem, 40 anos,
que recorreu ao servico de urgéncia por hemiparésia esquer-
da, com inicio de manha, apés acordar. Negava sintomas pré-
vios e, no momento da observacao, referia apenas parestesias
na mao esquerda. As andlises sanguineas e o liquido cefalor-
raquidiano ndo evidenciavam alteracoes. Na RM-CE foi obser-
vada uma lesao fronto-parietal direita, com hipersinal em T2,
com edema subcortical e extensao periventricular, sem restri-
¢do a difusdo, com perda de interface cortico-subcortical e
captacdo de gadolinio paqui/leptomeningea. Realizou-se
uma TC toraco-abdomino-pélvica que revelou linfadenopa-
tias abdominais. Os estudos histopatoldgicos da lesao cere-
bral e da adenopatia biopsada foram compativeis com vascu-
lite granulomatosa e linfoma de Hodgkin, respectivamente. O
doente manteve-se assintomdtico sob corticoterapia mas
desenvolveu DM tipo II e dislipidemia resistentes a terapéuti-
ca e ficou cushingéide. Por este motivo, decidiu-se a realiza-
¢ao de tratamento com quimioterapia (6 ciclos de ABVD)
seguida de rituximab 3/3 meses durante 18 meses, ap6s o qual
o doente se mantém, ha 33 meses, em remissao clinica e ima-
giolégica de ambas as patologias, sem qualquer tratamento.

Conclusao: Este caso demonstra que as vasculites do SNC
podem estar associadas a Linfoma de Hodgkin e a sua entrada
em remissao apo6s o tratamento do linfoma apoiam a hipétese
de se tratarem de um sindrome paraneopldsico.

Maio de 2016 | N.°1 | Volume 16



Indice de autores de comunicacdes orais e

posters ao Forum de Neurologia 2016

Autor

A. Gongalves

Alberto Fior
Alexandre Costa
Alexandre Mendes
Alix de Becdelievre
Amélia Nogueira Pinto
Ana Aires

Ana André

Ana Bras

Ana Calado

Ana Catarina Fonseca
Ana Gouveia

Ana Graca Velon

Ana Inés Martins

Ana Isabel Domingues
Ana Luisa Rocha

Ana Luisa Sousa

Ana Margarida Novo
Ana Monteiro

Ana Paiva Nunes

Ana Paris

Ana Patricia Antunes
Ana Rafaela Aratjo
Ana Raposo

Anabela Bandeira
Anabela Matos
Anabela Raimundo
André Alexandre
André Vieira

Andreia Fernandes
Andreia Magalhaes
Angelo Carneiro
Argemiro Geraldo
Ariana Barros

Ary de Sousa

Augusto Ferreira
Beatriz Santiago
Benjamim Ohana
Bruno Costa Gomes
Bruno Silva

Carla Ferreira

Carla Nunes

Carlos Basilio

Carlos Casimiro
Carolina Lopes
Carolina Maruta
Catarina Falcao de Campos
Catarina Felix
Catarina Perry da Camara
Catarina Santos

Céatia Carmona
Cecilia Jiménez-Mallebriera
Célia Machado

César Nunes

Clara Chamadoira
Claudia Borbinha
Claudia Marques Matos
Conceicao Bento
Cristina Costa
Cristina Duque
Cristina Fonseca
Cristina Garrido
Cristina Januério
Cristina Sousa

Volume 16 | N.21 | Maio de 2016

Artigos

CO24

CO3

PO38

C0O24, PO35
COo7

PO11

PO50

PO22, PO34
CO19, PO32
PO2, PO19, PO20
CO1, PO8
CO9, PO9
CO11, CO21, PO38
PO14

CO5

PO27

PO35

C020, CO26
PO33

CO3

PO21

PO29

PO12

CO12

CO25

COs6, CO9, CO17, PO14, PO15
PO30

PO30

PO37

PO2, PO19
CO1

PO35

CO6, PO14
PO2, PO7, PO20
CO3, CO4
PO23, PO36
CO17, CO19, CO21
PO17

PO48

PO15, PO40
PO24, PO25
CO019, CO20
PO22, PO34
PO28

PO50

PO8

PO1, PO8
PO22, PO34
PO20

PO12, PO36
PO41

CO7

C0O22, PO24, PO42, PO44, PO47

PO5, PO6
C08, CO22, CO23
PO4, PO31
CO4, CO8
PO32

PO28

CO10

PO40

CO25
C0O26, PO45
CO3

Autor

Daniel Dias
Daniela Garcez
Daniela Vieira
Denis Gabriel
Diana Duro

Diana Melancia
Diogo Fitas

Eduard Gallardo
Eduardo Freitas
Elena Cortes Vicente
Elsa Azevedo

Elsa Parreira

Emilia Louro
Esmeralda Martins
Eva Brandao

Eva Lourenco
Fernando Pita
Fernando Silva
Fernando Silveira
Filipa Falcao

Filipa Ladeira
Filipe Cunha

Filipe Palavra
Fradique Moreira
Francisca S&
Francisco Bernardo
Gil Nunes

Goncalo Costa
Goreti Nadais
Graca Sa
Guilherme Silva
Helena Fonseca
Helena Gens
Henrique Costa
Herlander Marques
Ilda Costa

Inés Baldeiras

Inés Bras Marques
Inés Carrilho

Inés Correia

Inés Neto

Isabel Campelo
Isabel Fineza
Isabel Illa

Isabel Loucao de Amorim
Isabel Moreira
Isabel Pavao Martins
Isabel Santana

J. Damaésio

J. Fernandes

J.M. Bravo Marques
Jaume Llauger

JM Castro-Lopes
Joana Afonso Ribeiro
Joana Damadsio
Joana Guimaraes
Joana Martins
Joana Meireles
Joana Parra

Joana Ramos Lopes
Joana Ribeiro

Joao Cerqueira
Jodo Duraes

Joao Madureira

Artigos

PO43
PO49

CO6, PO40
PO10
CO16

PO2, PO19
PO16

co7

PO51
CO7,PO13
CO5, CO14
CO15
PO40
CO25
PO23, PO36
PO22, PO34
PO41

PO5, PO6
CO8, PO16
PO29

COo2

CO23
PO39
PO32, PO45
PO31

CO4, PO11
CO3

PO6

PO16, PO47
PO8

PO50
PO40
PO48
PO50
PO51
PO49
C020, PO9
PO30
CO25
C0O20
PO46
CO20
PO39
CO7,PO13
PO29
C024, CO25
CO12, PO8
CO16, CO17, CO22, PO9
CO24
CO24
PO49

COo7

CO24
CO26, PO9
PO43
PO27
PO32
PO33
PO48
PO26
PO45
PO51

CO10, CO16, CO17, CO18, PO21

CO14

Sinapse

107



Autor

Joao Martins

Joao Nunes

Joao Oliveira

Joao Passos

Joao Pedro Marto
Joao Pinho

Jodo Rocha

Joao Sargento-Freitas
Joao Sequeira
Jonathan Rios

Jordi Diaz Manera
José Beato Coelho
Jose Campillo

José Eduardo Alves
José Fonseca

José Manuel Aratjo
José Marques

José Nuno Alves

José Tomas

Juliana Sa Castelo
Laura Vilarinho
Laurete da Conceicao
Leonor Rebordao

LF Azevedo

Ligia Castro

Linda Azevedo Kauppila
Livia Sousa

Luciano Almendra
Luis Braz

Luis Cunha

Luis Fontao

Luis Negrao

Luis Santos

Luisa Albuquerque
Luisa Diogo

Luz Rocha

M. Helena Ramos
Mafalda Mendes Pinto
Mafalda Seabra
Mamede de Carvalho
Manuel Esteves
Manuel Manita
Manuela Grazina
Marcio Cardoso
Margarida Dias
Margarida Gongalo
Margarida Lopes
Margarida Rodrigues

Maria do Carmo Macario

Maria José Rosas
Maria Rosério Almeida
Mariana Almeida Branco
Mariana Batista
Mariana Dias

Mariana Fernandes
Mario Rui Silva

Mario Sousa

Marisa Mariano
Marlene Saraiva

Marta Costa

Marta Lima

Marta Lopes

Michel Mendes
Miguel Coelho

Miguel Gago

Miguel Grilo

Miguel Oliveira Santos
Miguel Pereira

Miguel Tébuas-Pereira

108 Sinapse

Artigos

PO18

PO49

CO23

PO49

CO2, CO4, PO4, PO31
PO42

PO44

PO5, PO6

PO2, PO7, PO19, PO20
CO19

CcOo7

CO4, PO6

CO15

PO43

CO12

PO42, PO44

CO13

CO4, PO24, PO25, PO42, PO44
PO21

PO12, PO46

PO40

PO31

PO28

CO24

PO50

CO1

CO019, CO20, PO21, PO26
PO14

PO16

C020, PO6

PO12

CO9, PO14

PO11

PO29

CO10

PO8

PO3

PO48

pPO27

PO17

CO5

PO2

CO10

PO35

PO19

PO21

PO25

PO24, PO44

COe6, CO9, CO10, CO17,

CO019, CO20, PO15, PO21, PO40

C08, C0O22, CO23, PO47
CO17

PO10, PO12

PO6

CO4, PO29

PO28, PO49
CO11, CO21
C0O26, PO45

CO3

CO2

PO48

PO30

C022, PO12, PO47
CO11, CO21, PO38
PO1

CO13

COs5, PO27

PO17

CO16, CO19, PO3
CO17

Autor

Miguel Viana Baptista
Motasem Shamasna
N. Vila-Cha

Natalia Marto

Olga Azevedo
Olinda Rebelo
Orlando Galego
Patricia Canhao
Patricia Marques
Patricia Pita Lobo
Paula Garcia

Paula Pires

Paula Salgado
Paulo Linhares
Paulo Paixao

Pedro Abreu

Pedro Alves

Pedro Beleza

Pedro Bras

Pedro Castro

Pedro Cunha
Pedro Guimaraes
Pedro Lopes

Pedro Monteiro
Peter Grebe

Raquel Gil-Gouveia
Renata Souto Silva
Ricardo Almendra
Ricardo Maré
Ricardo Rojas Garcia
Ricardo Soares-dos-Reis
Ricardo Varela
Ricardo Veiga

Rita Martins

Rui Aratjo

Rui Catarino

Rui Chorao

Rui Felgueiras

Rui Pedrosa

Rui Vaz

Rute Relvas

S. Cavaco

Sandra Moreira
Sandra Pereira
Sandra Sousa

Sara Dias

Sara Varanda

Sara Vieira
Sebastian Figueroa Bonaparte
Simao Cruz

Sofia Calado

Sofia Galego

Sofia Oliveira

Sofia Reimao

Sénia Batista

Sonia Figueiroa
Soraia Vaz

Susana Sousa
Teresa Ferreira
Teresa Pimentel
Teresa Pinho e Melo
Teresa Temudo
Valérie Allamand
Vanessa Carvalho
Vasco Abreu

Vera Espirito Santo
Vera Montes
Virginia Rebelo
Vitor Tedim Cruz
Yolanda Martins

Artigos

CO2, CO4, PO4
PO22, PO34
CO24

PO30

CO13

PO9

PO48

PO1

PO5

PO28

CO10

CO25

PO43

C0s8, CO22, CO23
PO30

CO8, PO27

PO8, PO29

PO51

PO20

CO5, CO14, PO33
PO6

CO11, CO21, PO38
PO5

CO8

PO46

PO30

PO23, PO36
CO11, CO21, PO38
PO25

PO13

CO5, PO27, PO33
CO16, PO3

PO48

CO15

PO40

PO39

CO25

PO10

PO2, PO19

C08, CO22, CO23
PO7

CO24

PO46

PO26

CO3

PO7

PO24, PO25
PO47

Cco7

CO7, PO11, PO13
CO4, PO4

CO3

PO30

PO8

CO19, CO20, PO26
CO25

PO2, PO7, PO20
CO23

PO22, PO34
PO49

CO1

CO25

CcOo7

PO18

CO8

CO11, CO21, PO38
CO4, PO41

CO8

PO10

PO23,

Maio de 2016 | N.°1 | Volume 16



OUTONO-INVERNO 2015

REUNIAQO

SANA Livhoa Hotel L

GRUPO DE ESTUDOS DE ESCLEROSE MULTIPLA )
SOCIEDADE FORTUGUESA DE NEURCLOGIA Aeesro a0 medicaments em gﬁf’fjlf

Trataments de €EM. - o papel dos novos ﬁ?mxcw

Programa

Sexta-feira, 11 de Dezembro de 2015

18h00-19h00 DEBATE
Tratamento do doente naive sem critérios para sequnda linha:
Qual a melhor estratégia?
Moderadora: Livia Sousa

Argumentos a favor dos injetdveis:
Mario Veloso

Argumentos a favor dos orais:
Rita Simoes

19h00-20h00 SIMPOSIO
MS UPDATE BAYER

20h00 Jantar
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09h00 Abertura
José Vale

09h30-10h30 Comunicacodes orais
Moderadores: Maria José Sa, Armando Morganho

10h30-11h30 DEBATE
Acesso aos medicamentos para a EM em Portugal
Moderador: José Vale
Intervenientes: Ricardo Baptista Leite (Médico coordenador de saude publica, UCP), Joaquim
Pinheiro (Neurologista), Jodao Paulo Cruz (Farmacéutico, Hospital Santa Maria), Susana
Protasio (Presidente da SPEM)

12h00-13h00 Simpésio TEVA

14h30-15hO0 MS NEWS 2015
Paulo Alegria

15h00-16h00 Simpésio SANOFI-GENZYME

16h15-17h15 Clube da Substancia Branca
Moderadores: Maria do Carmo Macario, Rui Pedrosa, Jodo Cerqueira

17h15-17h30 Atribuicao do Prémio BIEM e Prémios BAYER
17h30-17h45 Lancamento do EMIN3 e BOLSA NOVARTIS

17h45 Assembleia Geral
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Resumos

Abordagem diagnéstica em doentes
com fenétipo de Neuromielite Optica
seronegativos para AQP4

Luis Braz"?, Nuno Faria?, Maria José S4'3, Joana Guimaraes'?
1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Sao Joao, Porto;
2-Faculdade de Medicina da Universidade do Porto; 3-Faculdade
de Ciéncias da Satide da Universidade Fernando Pessoa.

Introduc@o: Os recentes critérios permitem o diagndéstico
de Doengca do Espectro da Neuromielite Optica (NMOSD) em
doentes com IgG-aquaporina 4 (AQP4) com apenas uma
caracteristica clinica nuclear. Porém, a abordagem de doentes
AQP4-seronegativos continua um desafio.

Objetivo: Analisar caracteristicas clinicas e paraclinicas de
uma populacdo com fenétipo NMOSD em que se determina-
ram os niveis séricos de IgG-AQP4.

Métodos: Estudo transversal retrospectivo, de base hospi-
talar. Foram analisados dados demogréficos, clinicos, serolo-
gicos, LCR e ressonancia magnética (RM) de 63 doentes com
fenétipo NMOSD, cujo soro foi testado para IgG-AQP4 no
nosso Laboratério (ELISA, assay cut off 3.0 u/mL). Dividiram-
se os doentes em 2 grupos diagnéstico - 21 com Esclerose
Muiltipla (EM) e 42 com fen6tipo NMOSD. Os doentes AQP4-
seronegativos foram testados para IgG-MOG. Grupos AQP4 +,
MOG+ e NMOSD-seronegativos foram descritos.

Resultados: A IgG-AQP4 estava presente em 3 doentes do
grupo NMOSD. Dos 39 doentes NMOSD AQP4-seronegativos,
3 apresentaram IgG-MOG. Doentes com fen6tipo NMOSD
AQP4-seronegativos apresentam caracteristicas distintas dos
doentes com EM: maior idade, maior igualdade de género e
apresentacdo monofocal mais frequente que na EM; BOCs
positivas no LCR, lesdes cerebrais na RM inicial e agravamen-
to da carga lesional na tltima RM foram mais comuns na EM.
Apesar de algumas caracteristicas demograficas semelhantes
a EM, os doentes MOG+ apresentam caracteristicas clinicas,
LCR e RM distintas de EM.

Numa média de 12 meses de seguimento, 8/42 doentes com
fenétipo NMOSD tiveram novo surto (1 AQP4 + e 7 AQP4 -
/MOG-).

Conclusoes: Apesar da falta de consenso sobre o diagnés-
tico e tratamento de sindromes monofésicas consistentes
com NMOSD, tende-se a concordar que, perante a possibili-
dade de NMOSD, a imunossupressao é a op¢ao mais pruden-
te. Nesta série, embora a maioria (36/42) dos doentes com
fenotipo NMOSD fosse seronegativa (AQP4- / MOG-), as dife-
rencas clinicas e paraclinicas distintas relativamente a EM
implicou uma abordagem terapéutica diferente.

Tratamento empirico de mielites
inflamatérias agudas: avaliacdo de uma
coorte hospitalar portuguesa
Luis Braz'?, Diogo Pereira’, Maria José S4'%, Joana Guimaraes'?
1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Sao Joao, Porto;

2-Faculdade de Medicina da Universidade do Porto; 3-Faculdade
de Ciéncias da Satide da Universidade Fernando Pessoa.

Volume 16 | N.°1 | Maio de 2016

Introducéo: O tratamento habitual das mielites inflamat6-
rias agudas é a metilprednisolona IV (MP EV). Apesar do
conhecimento empirico que o tratamento deve ser precoce,
nao hé informacao sobre o impacto do tempo de inicio deste
tratamento no resultado funcional dos doentes. Tentou-se
avaliar o impacto funcional a curto prazo do tratamento ultra-
precoce (UP) e precoce (P) em doentes com um primeiro epi-
sodio de mielite aguda.

Métodos: Estudo retrospectivo de base hospitalar. De um
grupo de mielopatias, internadas entre 2007 e 2014, foram
selecionadas os primeiros episddios de mielite aguda, trata-
das unicamente com MP EV. Analisadas as carateristicas clini-
cas e paraclinicas do coorte. Casos agrupados com base no
tempo até tratamento: UP <8 dias e P > = 8 dias. As variac¢oes
de incapacidade (EDSS) entre admissao, alta e primeiro segui-
mento foram correlacionadas com tempo até tratamento,
duracao do mesmo, tempo entre as observacoes, gravidade
clinica a admissao e etiologia.

Resultados: De 1010 mielopatias, foram selecionadas 47
mielites agudas: 64% mulheres, idade média 35,8 anos, diag-
nostico posterior de EM/CIS (66%). Ambos os grupos de trata-
mento UP (23) e P (24) apresentaram reducao na EDSS a alta e
no primeiro seguimento (média 45 dias ap6s alta). Nao houve
diferencas significativas na reducao de EDSS entre os grupos
UP e P, tanto a alta (p = 0,936) como no primeiro seguimento (p
=0,980). O tempo até tratamento nao mostrou influéncia na
reducdo da EDSS entre os periodos de avaliagao (p = 0,690 e p
=0,982). O tempo de hospitalizacdo e a gravidade a admissao
associaram-se a redugdes significativas na EDSS.

Conclusdo: Numa andlise a curto prazo, o tratamento com
MP EV reduz a incapacidade dos doentes com um primeiro
episédio de mielite inflamatéria aguda, independentemente
deste tratamento ser iniciado nos primeiros 8 dias de clinica
ou nas duas semanas seguintes.

Potenciais Evocados Visuais em
Mielites Transversas Recorrentes
Idiopaticas - alteracoes proximas da
Doencas do Espectro da Neuromielite
Optica

Inés Correia, Mario Sousa, Luciano Almendra, Joana Parra,
Sénia Batista, Carla Nunes, Carmo Macdario, Anabela Matos,
Livia Sousa, Luis Negrao

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de
Coimbra.

Introducio: Os potenciais evocados visuais (VEP) sdo uti-
lizados na avaliacdo de doentes com suspeita de Esclerose
Mudiltipla (MS) e na Doenga do Espectro da Neuromielite Opti-
ca (NMOSD), estando descritas diferentes alteracdes dos VEP
desde respostas normais até a sua auséncia, ou por vezes tipi-
camente exibindo desmielinizacdo do nervo dptico (NO).
Contudo, relativamente a Mielite Transversa Recorrente
Idiopatica (IRTM) ndo existem dados na literatura.

Objetivos: Avaliacao do padrao de VEP em IRTM, compa-
rando com MS e NMOSD.

Métodos: Estudo retrospetivo, incluindo doentes com MS
e mielite como primeira manifestagdo, NMOSD (NMO e
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Mielite transversa longitudinalmente extensa) e IRTM.
Selecionados doentes com avaliagao de VEP. Onda P100 nor-
mal se laténcia menor ou igual a 114m/s, se diferenca inter-
ocular menor que 10 m/s e se amplitude maior ou igual a
5.0pV. Considerados 4 padroes de onda P100: normal; aumen-
to de laténcia com normal amplitude (padrao 1); diminui¢dao
da amplitude com normal laténcia (padrdo 2); aumento de
laténcia e diminuicao da amplitude (padrao 3).

Resultados: Incluidos 24 doentes (48 olhos estudados): MS
n=16; NMOSD n=19, IRTM n=14. 1 doente com NMOSD tinha
histéria prévia de NO a data de realizacao de VEP. Nos doentes
com MS: normal em 43.8% (n=7), padrao 1 em 50.0% (n=8),
padrdo 2 em 6.3% (n=1). Nos doentes com NMOSD: normal
em 55.6% (n=10), padrao 1 em 11.1% (n=2), padrdo 2 em
27.8% (n=5), padrao 3 em 5.6% (n=1). Nos doentes com IRTM:
normal em 64.3% (n=9), padrao 1 em 7.1% (n=1), padrao 2 em
28.6% (n=4).

Conclusao: Os VEP de doentes com IRTM demonstraram
em 28.6% diminuicao da amplitude da onda P100, como se
verificou maioritariamente nos casos de NMOSD com VEP
alterado. Estes resultados necessitam de validagcao em coortes
mais numerosas, mas sugerem que esta patologia se aproxima
da NMOSD.

Impacto do fumarato de dimetilo na
cognicao num modelo animal de esclerose
multipla

Sofia P das Neves', Diana R Pereira’, Cristina Mota', Susana
Monteiro', Ricardo Ferreira', Ana Luisa Sousa'? Fernanda
Marques', Nuno Sousa'?, Jodo J Cerqueira"**

1-Instituto de investigacao em Ciéncias da Vida e Satde, Escola
de Ciéncias da Satide, Universidade do Minho, Braga; 2-Servico
de Neurologia, Centro Hospitalar do Porto; 3-Centro Clinico
Académico Braga; 4-Servico de Neurologia, Hospital de Braga.
jcerqueira@ecsaude.uminho.pt

Introducé@o: A esclerose multipla é uma doenca auto-
imune do sistema nervoso central, com manifestaces moto-
ras, comportamentais e cognitivas. Nos pacientes, os défices
cognitivos tém uma fraca correlacdo com a actividade inflama-
téria e a carga lesional, antes parecendo estar em relacdo com
processos inflamatdrios e degenerativos na substancia cinzen-
ta cerebral. Dados sobre o mecanismo de ac¢do do fumarato
de dimetilo fazem supor que poderd ter uma acc¢ao neuropro-
tetora e por isso ter um impacto selectivo na cognicao.

Objectivos: Avaliar o impacto do fumarato de dimetilo na
cognicdo num modelo animal de esclerose multipla.

Metodologia: Utilizdmos o modelo de encefalomielite
experimental autoimune em murganhos C57/BL6] induzido
com o peptideo MOG35-55, metade dos quais foi tratado com
fumarato de dimetilo, per os duas vezes por dia, entre o dia 18
e o dia 36, e outra metade com veiculo nas mesmas condigdes.
Um grupo de animais sem doenca serviu como controlo. Ao
dia 36, os animais que apresentavam uma escala de incapaci-
dade inferior a 3,5 (ambulatérios) foram testados no teste
aquatico de Morris para avaliar a sua capacidade de aprendi-
zagem/memoria.

Resultados: Os animais tratados tiveram, em média, um
menor grau de incapacidade ao longo do tempo, tendo tam-
bém perdido menos peso que os ndo tratados. Contudo, os
animais em condicdes para fazer o teste tinham um grau de
incapacidade semelhante nos dois grupos. Apesar disto, nos
testes de memoria, os animais nao tratados tiveram um
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desempenho significativamente pior que os animais nao
doentes, enquanto o desempenho dos animais tratados se
situou entre ambos, revelando uma melhoria relativamente
aos nao tratados.

Conclusdes: No modelo animal de esclerose multipla, o
tratamento com fumarato de dimetilo é capaz de induzir uma
melhoria cognitiva, independentemente do impacto na inca-
pacidade.

Qualidade de vida relacionada com a
disfagia em doentes com Esclerose
Maltipla

Diogo Fitas'?, Cristiana Ximenes?, Luis Braz**, Maria José S4*°
1-Servico de Neurologia, Unidade Local de Satide do Alto Minho,
Viana do Castelo; 2-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de
S3ao Jodo, Porto; 3-Escola Superior de Satdde de Alcoitao;
4-Faculdade de Medicina da Universidade do Porto; 5-Faculdade
de Ciéncias da Satide da Universidade Fernando Pessoa.

Introducao: A Esclerose Muiltipla (EM) é uma doenca infla-
matoéria créonica do SNC que envolve alteragdo da degluticao,
influenciando negativamente a qualidade de vida dos doen-
tes. A disfagia é um sintoma muitas vezes desvalorizado, prin-
cipalmente em fases iniciais da doenca.

Objectivo: Avaliar a qualidade de vida relacionada com a
degluticao (QVrD), comparando entre os doentes com EM e
individuos sem EM, através da aplicacdo da versao portugue-
sa do Questiondrio de Qualidade de Vida em Disfagia (SWAL-
QoL).

Métodos: Estudo tipo caso-controlo, transversal e observa-
cional, com amostra de 50 doentes com EM e 131 individuos
sem EM. Recolheram-se os dados sociodemograficos e os
dados clinicos dos participantes e todos preencheram o
SWAL-QoL.

Resultados: No grupo com EM, a maioria dos doentes
tinha uma forma surto-remissao (84%), duracao de doenga de
16+7 anos e mediana de EDSS de 2,0. Nao houve diferencas
estatisticamente significativas entre os dois grupos quanto a
percepcao da satide em geral. Cerca de 26% dos doentes com
EM referiu espontaneamente ter problemas de degluticao.
Nos dois grupos, os dominios do SWAL-QoL com valores mais
baixos (menos favordveis) corresponderam a Fadiga e Sono;
os dominios com valores mais altos (mais favoraveis) corres-
ponderam ao Funcionamento Social e Saide Mental. Os
doentes com EM apresentaram scores inferiores ao grupo con-
trolo em todos os dominios do SWAL-QoL, com significancia
estatistica em 7 dos 11 dominios avaliados. Existiu uma corre-
lag@o negativa entre a QViD e o EDSS (R=-0,294, p<0,05), ndo
havendo diferengas entre as formas clinicas de EM e o score
total do SWAL-QolL.

Conclusao: A disfagia é uma queixa presente nos doentes
com EM, no entanto muitas vezes nao reconhecida. A sua pes-
quisa é importante dado o potencial terapéutico existente
com terapia da fala. O SWAL-QoL é uma ferramenta de facil
aplicabilidade que permite avaliar a percepcdao do préprio
doente em relagao a QVrD.
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A depressao na esclerose miltipla -
descricao de um caso paradigmatico.

José Beato-Coelho, Miguel Pereira, Rui Aratijo, Livia Sousa,
Carmo Macdrio

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Universitario de
Coimbra

jmcoelho87@gmail.com

Introducéo: A Depressao major é um dos quadros psiquia-
tricos descritos na Esclerose Multipla. No entanto a clara defi-
ni¢do do que resulta da prépria Esclerose multipla (EM) ou do
que é consequéncia ou comorbilidade representa um desafio
clinico, podendo inclusivamente fazer desvalorizar pelo clini-
co sintomas tipicos de EM. Reporta-se um caso de um doente
em que a gravidade do quadro depressivo fez subvalorizar e
atrasar o diagnéstico de EM

Caso clinico: Homem de 49 anos seguido em consulta de
Psiquiatria por quadro de Depressao Major, com fraca respos-
ta a terapéutica antidepressiva. Apresentava queixas episodi-
cas de parestesias nos membros inferiores e dificuldade na
marcha, com duracao tipica de 2 a 3 dias, que eram interpre-
tados em contexto de distiirbio de somatizacao. Em Setembro
de 2015 apresentou quadro agudo de alteracdo sensitivas e
diminuicao de for¢ca muscular em ambos os membros inferio-
res. Apresentava também dificuldade em iniciar a micgdo
motivo pelo qual solicitada a nossa observacdo. No exame
Neurolégico constatou-se a presenca de uma paraparésia
grau 4 e hipoestesia palestésica com nivel D10. A RM medular
revelou varias lesdes que envolviam a transicdo de D9-D10,
D6, D4 e D2, sendo que com excegdo da lesdao em D6, todas
captavam contraste. Excluiram-se causas infeciosas e de auto-
imunidade sistémica. Na RM cranio-encefélica observavam-
se multiplas lesdes ovalares de localizacdo periventricular
fronto-parietais bilaterais, algumas das quais com realce com
Gadolineo. Estabeleceu-se o diagnéstico de EM tendo-se
optado pelo Natalizumab atendendo a extensa carga lesional
e ao passado moérbido do doente. Na dltima consulta, hd uma
semana, ja se objectivava beneficio clinico com a medicacao.

Conclusao: Este caso demonstra que a depressao, presen-
te em cerca de 50% dos doentes com EM no primeiro ano da
doenca, pode ser um sintoma major da mesma e fazer relegar
para 2° plano as outras manifestagdes clinicas da doenca.

~

Das mielites de repeticao a esclerose
multipla

José Beato-Coelho, Gustavo Cordeiro, Livia Sousa, Carmo
Macirio

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Universitario de
Coimbra.

jmcoelho87@gmail.com

Introducéo: As mielites de repeticdo com atingimento par-
cial da medula e auséncia de atingimento cerebral represen-
tam um desafio em termos de abordagem. Perante a exclusao
de outras causas s6 uma vigilancia clinica e imagiol6gica
regular nos ird permitir confirmar o diagndstico de Esclerose
Muiltipla (EM).

Caso Clinico: Mulher atualmente com 63 anos, anteceden-
tes pessoais de HTA, dislipidémia, obesidade e apneia de
sono, que em 2004 apresenta quadro de alteracoes de sensibi-
lidade a nivel de ambos os membros inferiores (MIs) e regido
perineal. Foi exaustivamente estudada, apresentando apenas
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na Ressonancia Magnética (RM) do neuro-eixo uma lesao
captante de contraste, em C6. Do restante estudo destacam-se
bandas oligoclonais (BOC) presentes no LCR mas nao no soro.
Estudo da auto-imunidade e infecioso foi negativo. Efetuou
1000mg de metilprednisolona durante 5 dias com resposta
parcial. Em 2005 desenvolve quadro de diminuicao de forca
muscular a nivel do MI esquerdo e desequilibrio da marcha. A
RM cranio-encefdlica foi de novo normal e a RM da coluna
cervico-dorsal revelou novas lesdes a nivel da C1-C2 e C7. Foi
medicada com azatioprina 50mg 3id. Em 2012 desenvolve
nova lesdo medular com caracteristicas desmielinizantes em
D5 e D12. Confirmou-se novamente a presenca de BOC no
LCR. A RM cranio-encefdlico mantinha-se normal. Em
Outubro de 2015 foi solicitada nova RM cranio-encefélica de
follow up que revelou multiplas lesdes ovalares peri-ventricu-
lares e justa-corticais tipicas de EM.

Conclusdo: Doente com 3 episédios de mielite a vérios
niveis da medula cervical e dorsal, com 3 RM cranio-encefali-
canormais e BO presentes no LCR em 3 ocasides. Ao fim de 11
anos de follow up efetua uma RM cranio-encefalica que reve-
la lesdes com aspectos e distribui¢ao tipicas de EM cumprin-
do-se finalmente o critério imagiolégico de disseminacdo no
espaco.

Doenca granulomatosa do sistema
nervoso central associada a
Imunodeficiéncia Comum Variavel -
imunossuprimir o doente imunodeprimido?

Ana Margarida Novo', Pedro Carvalho', Ana Rita Nogueira',
Joana Pita* Conceicao Constanco®, Livia Sousa', Emilia Faria?,
Sénia Batista'

1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Imunoalergologia, Centro
Hospitalar e Universitario de Coimbra; 3-Servico de Hematologia
Clinica, Hospital Sao Teoténio, Viseu.

Introducdo: A doenca granulomatosa (DG) ocorre em 8-
22% dos doentes com imunodeficiéncia comum varidvel
(IDCV). O envolvimento do sistema nervoso central (SNC) é
raro, ocorrendo em apenas 5% dos casos de DG associada a
IDCV (DG-IDCV).

Caso clinico: Homem, 21 anos, com antecedentes de
abcesso dentdrio complicado e anemia megalobldstica em
investigacdo desde Outubro de 2013. Do estudo complemen-
tar, destacou-se hipogamaglobulinémia (G e A), hepatoesple-
nomegdlia, adenopatias mediastinicas e opacidades pulmo-
nares. Biopsia da medula 6ssea revelou granulomas epitelioi-
des nao necrotizantes. Restante estudo, incluindo broncofi-
broscopia, biépsia pulmonar e das adenopatias mediastini-
cas, permitiu excluir sarcoidose, causas infecciosas ou neo-
plésicas. A anemia foi corrigida com vitB12 intramuscular e o
doente permaneceu assintomdtico sem terapéutica especifi-
ca. Em Agosto 2014 foi internado por cefaleia de novo, hemi-
craniana esquerda, de intensidade crescente. Exame neurol6-
gico normal. LCR com 40 mononucleares, sem outras altera-
¢oes. RMce: multiplas lesdes cerebrais, algumas activas, de
grandes dimensdes. Perante exclusao de outras causas, admi-
tiu-se o diagndstico de DG-IDCV com envolvimento do SNC.
Remissdo completa da sintomatologia com dexametasona,
tendo iniciado apds alta metilprednisolona 1mg/kg/dia e
imunoglobulina G endovenosa 35gr/més. Assintomatico até
Outubro 2015, quando é reinternado por quadro com duas
semanas de evolucao caracterizado por paraparésia flacida,
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retencao urindria, nivel sensitivo em D10 e ataxia da marcha.
RM do neuroeixo mostrou multiplas novas lesdes cerebrais e
espessamento medular difuso com lesdes longitudinalmente
extensas activas a nivel cervico-dorsal. Efectuou 10 dias de
metilprednisolona 1gr ev, com boa recuperacdo dos défices
neuroldgicos. A RM de controlo mostrou persisténcia de acti-
vidade lesional cerebral e medular, optando-se por iniciar
ciclofosfamida 400mg/m?/més.

Conclusao: Este caso ilustra a dificuldade no tratamento
da DG-IDCV pois implica a abordagem de um sistema imuni-
tario deficiente mas simultaneamente desregulado. Apesar da
corticoterapia ser considerada terapéutica de primeira linha,
a agressividade do envolvimento do SNC justificou a introdu-
¢ao de um imunossupressor.

C09. Uso de fampridina em patologias
diferentes da Esclerose Multipla

Ana Aires'?, Joana Guimaraes'?, Jorge Reis', Maria José Sa'*
1-Servico de Neurologia do Centro Hospitalar Sao Joao;
2-Faculdade de Medicina da Universidade do Porto; 3-Faculdade
de Ciéncias da Sadde, Universidade Fernando Pessoa, Porto.

Introducdo: A fampridina é um bloqueador dos canais de
potdssio que prolonga o potencial de ac¢do, com consequen-
te melhoria da conducao nervosa. Foi aprovada para melhorar
a marcha em adultos com perturbacdes associadas a esclero-
se multipla (EM). Contudo, o seu uso ja foi descrito noutras
patologias.

Objetivos e Metodologia: O objetivo principal é rever
retrospetivamente 2 doentes com patologias distintas da EM e
com alteracdes na marcha, tratados com Fampridina, avalian-
do o contributo desta para a melhoria na locomocao. Para tal,
ainformacao basal, o teste dos 25 passos (T25W) e a Escala de
Marcha da Esclerose Multipla (MSWS) foram analisados. Foi
também realizada uma revisao da literatura.

Resultados: Caso Clinico 1: mulher, 44 anos, com parapa-
résia espdstica de etiologia indeterminada, com inicio aos 36
anos. Realizou RM cerebral e medular e potenciais evocados
visuais (PEVs), sem critérios para Esclerose Multipla. Iniciou
azatioprina 75 mg/dia. Ao fim de oito anos de evolugdo, por
alteracoes da marcha (indice de deambulacao de 4), iniciou
Fampridina, com melhoria de 37% no T25W e de 20% na
MSWS. Na reavaliacdo aos 3 e 6 meses, mantinha resposta no
T25W.

Caso Clinico 2: mulher, 65 anos, com quadro de paraparé-
sia espdstica desde os 34 anos e antecedentes de nevrite 6pti-
ca. Realizou RM medular (com atrofia medular) e RM cere-
bral, PEVs e PE somatossensitivos normais. Estudo genético
de SPG7, SPG2 e adrenoleucodistrofia negativo. Aos 65 anos,
iniciou fampridina, com melhoria de 34% no T25W e de 2% na
MSWS. Na reavaliacao aos 3 e 6 meses, mantinha beneficio
clinico.

Conclusoes: Com este trabalho, os autores pretendem dis-
cutir o beneficio da aplicacao da fampridina a patologias dife-
rentes da EM, que cursem com alteracdes da marcha.
Adicionalmente, pretende-se analisar as ferramentas de ava-
liacao da eficdcia da fampridina, atualmente aprovadas ape-
nas para a EM.
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Resumos

Complexo de Esclerose Tuberosa -
Historia natural: 35 anos de experiéncia
de um hospital central

Joana Pimenta, Cristina Pereira, Margarida Henriques, Isabel
Fineza, Conceicdo Robalo

Servico de Neuropediatria do Centro de Desenvolvimento da
Crianca — Hospital Pediétrico, CHU Coimbra.
joanafmp@gmail.com

Introducdo: O complexo da Esclerose Tuberosa (CET)
constitui um distirbio genético multissistémico, apresentan-
do grande variabilidade individual. Manifesta-se com grande
diversidade na apresentacdo clinica e na progressao da doen-
¢a, cursando com importante morbilidade e marcadas reper-
cussoes familiares e sociais.

Objetivos: Caracterizacdo do perfil longitudinal de uma
populacao com CET, seguida num hospital central pediétrico.

Material e métodos: Revisao retrospectiva e descritiva dos
casos de CET da Consulta de Neuropediatria do Hospital
Pediétrico de Coimbra nos tltimos 35 anos. Consideraram-se
caracteristicas clinicas, imagioldgicas e genéticas, prestando-
se particular atencdo a doenca epiléptica, com classificacao
sindromadtica, orienta¢do terapéutica (médico-cirtrgica) e a
disfuncao cognitiva e perfil académico.

Resultados: Da casuistica constam 22 casos, 12 do género
masculino, com idade mediana na apresentacdo de 6 meses. A
forma de apresentacdo foi doenga epiléptica em 90%. Houve
10% com diagndstico pré-natal, todos sob a forma de malforma-
¢ao cardiaca (rabdomiomas). Em 21 casos o diagnéstico foi ima-
giolégico (SNC e/ou cardiaca). O estudo genético realizou-se em
73% (desde o ano 2005 na totalidade dos casos), com confirma-
¢ao da presenca de mutacao num gene tipico em 88% dos casos
estudados. Apresentaram histéria familiar positiva 14%.

Identificaram-se 4 casos com astrocitoma de células gigan-
tes, nao apresentando nenhum, até a data da alta, necessida-
de de intervencao neurocirurgica. No grupo com idade supe-
rior a 10 anos, 47% apresentou alteracoes estruturais renais
(angiomiolipomas). Nao se registou nenhum caso de hemor-
ragia intraparenquimatosa renal. Um caso beneficiou de tera-
péutica imunossupressora com everolimus.

Nos casos com doenca epiléptica, 9 apresentaram-se como
Sindrome de West. Destes, 8 tém epilepsia farmacologicamen-
te controlada e um dos casos cirurgicamente tratada.
Frequentaram a escola em sala de multideficiéncia 8, no ensi-
no regular com apoio do ensino especial 8 e no ensino regular
sem apoio 3. Relativamente ao comportamento, 4 desenvolve-
ram perturbacao do espectro autista (PEA).

Conclusdes: Os autores destacam a reduzida percentagem
de histéria familiar positiva na amostra e a elevada percenta-
gem com sindrome de West como forma de apresentagdo. A
actual facilidade diagnéstica e terapéutica das sindromes epi-
lépticas, provavelmente permitiu que a maioria tenha uma
epilepsia controlada e que um pequeno nimero apresente
PEA e ainda que a maioria dos casos frequente o ensino regu-
lar. A terapéutica com recurso a firmacos imunossupressores
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no tratamento do astrocitoma de células gigantes e do angio-
lipoma renal diminuiu a morbilidade no grupo dos adoles-
centes.

Funcionamento neuropsicolégico e
incidéncia de dislexia na epilepsia em
idade pediatrica

Ana Filipa Lopes'?, Maria José Fonseca', José Paulo Monteiro'
1-Centro de Desenvolvimento da Crianca Torrado da Silva -
Hospital Garcia de Orta, Almada; 2-Centro de Investigacao do
Ntcleo de Estudos e Intervengao Cognitivo-Comportamental —
Faculdade de Psicologia e de Ciéncias da Educagao da
Universidade de Coimbra.

anafilipalopes@fpce.uc.pt

Introducao: O interesse pela avaliagdo neuropsicolégica
de criancas e adolescentes com epilepsia tem vindo a aumen-
tar de forma significativa nos tltimos anos, assumindo um
papel de destaque no tratamento deste grupo clinico. Os pro-
blemas escolares sao comuns neste grupo de criancas,
nomeadamente as Dificuldades de Aprendizagem Especificas
da Leitura e da Escrita (Dislexia). Porém, os estudos disponi-
veis sdo escassos, abrangendo amostras pouco representati-
vas e protocolos de avaliacdo minimalistas.

Material e métodos: A presente investigacao centra-se no
estudo do funcionamento neuropsicolégico e na incidéncia
de dislexia em amostras de criangas e adolescentes com epi-
lepsias comuns na idade pediatrica [Epilepsia do Lobo Frontal
(ELF), Epilepsia de Auséncias da Crianca (EAC) e Epilepsia
Benigna com Pontas Centro-Temporais (EBPCT)].

Resultados: As criancas com epilepsia que participaram
neste estudo cumpriam os seguintes critérios: (i) idade crono-
l6gica entre os 6 e os 15 anos de idade; (ii) diagnéstico de ELT,
ELE EAC ou EBPCT; (iii) resultados superiores ou iguais a 70
no QI de Escala Completa; (iv) medicadas com um ou dois far-
macos, ou cuja medicacao ja havia sido retirada. O protocolo
de avaliacao contemplou a Escala de Inteligéncia de Wechsler
para Criancas — Terceira Edi¢do e a Bateria de Avaliacao
Neuropsicolégica de Coimbra. 10% das criancas com epilep-
sia cumpriram os critérios de diagnéstico de Dislexia.

A andlise dos resultados das provas de avalia¢do neuropsi-
coldgica demonstra que as criancas com dislexia apresenta-
ram resultados inferiores nas tarefas que avaliam a meméria
de trabalho e o processamento fonolégico.

Conclusao: Este estudo evidencia a necessidade de facili-
tar avaliagdes precoces as criancas e adolescentes com epilep-
sia em idade escolar, com protocolos de avaliagdo neuropsi-
colégica compreensivos e extensos, que contemplem nomea-
damente medidas de avaliacao da memoria de trabalho e pro-
cessamento fonolégico, de modo a estabelecer planos de
intervencdo adequados e atempados, capazes de minimizar o
impacto negativo dos problemas neurocognitivos no desem-

penho escolar e na qualidade de vida.
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Displasia septo-optica

Paula Pires, S6nia Figueiroa, Teresa Temudo, Manuela Santos
Servico de Neuropediatria, Centro Hospitalar do Porto.
paulaibmpires@gmail.com

Introducdo: A displasia septo-6ptica, também conhecida
por sindrome de Morsier, € uma entidade congénita rara, com
uma incidéncia de 1:10000, que consiste na hipoplasia de um
ou ambos os nervos 6pticos, malformacdes da linha média e
disfuncao hipotalamo-hipofisaria. E de grande importancia o
seu diagndstico precoce e a instituicdo de tratamento hormo-
nal de substituicdo. O presente trabalho descreve os achados
clinicos de cinco criancas com displasia septo-6ptica.

Casos clinicos: Apresentamos 5 doentes com idades com-
preendidas entre o primeiro ano de vida e os 17 anos com
diferentes formas de apresentacao clinica e neuroimagiol6gi-
ca. Para além das manifestacoes enddcrinas e oftalmoldgicas,
dois deles nao apresentam evidéncia de doenca neurolégica,
trés deles apresentam atraso psicomotor e epilepsia. Apenas
um teve o diagndstico durante a gestacao.

Conclusdes: Nao obstante a importancia do diagnéstico
precoce desta entidade, este é habitualmente tardio. O diag-
nostico definitivo é analitico e neuroimagiol6gico. Com esta
pequena sére de doentes pretende-se chamar a atencao para
as diversas formas de apresentacao clinica e imagioldgica de
uma mesma entidade e do envolvimento multidisciplinar.

Sindrome de Sjogren-Larsson

Paula Pires’, José Eduardo Alves? Sénia Figueiroa', Manuela
Santos'

1-Servico de Neuropediatria, 2-Servico de Neurorradiologia,
Centro Hospitalar do Porto.

paulaibmpires@gmail.com

Introducéo: Doenca neurocutanea rara, autossémica reces-
siva, com incidéncia de 1:100.000,descrita em 1957 por Sjogren
e Larsson a partir de 28 pacientes com a triade de ictiose, para-
plegia ou tetraplegia e atraso mental. Posteriormente foi carac-
terizado o defeito bioquimico, a deficiéncia de aldeido graxo
desidrogenase, causada por mutac¢oes no gene ALDH3A2.

Casos clinicos: Doente do sexo feminino, 14 anos de idade,
seguida na consulta de Neuropediatria desde o primeiro ano
de vida por ictiose generalizada e tetraparésia espdstica de pre-
dominio nos membros inferiores, progressiva. Desde os 4 anos
cumpre tratamento com toxina botulinica e baclofeno, man-
tendo marcha com apoio bilateral de ortéteses. Actualmente
apresenta tetraparésia espdstica, fraqueza pélvica marcada,
clénus de ambos os pés, marcha com apoio bilateral (quadro
piramidal progressivo desde o primeiro ano de vida). O exame
histolégico da pele evidenciou acantose regular da epiderme,
hipergranulomatose, papilomatose e infiltrado crénico do
plexo vascular superficial. A RM-CE evidencia areas de mielini-
zacdo tardia / auséncia de mielinizagao e, na espectroscopia, a
presenca de picos lipidicos na substancia branca. O estudo
molecular (gene ALDH3A2) confirmou o diagnéstico.

Discussdo: O caso clinico que descrevemos pertence a
uma entidade rara, com uma clinica cléssica, histologia e ima-
gem cerebral sugestivas da doenca e confirmagao genética.
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Doenca inflamatéria /
desmielinizante multifasica do SNC
mediada por anticorpos anti-glicoproteina
mielina-oligodendroécito

Sérgia Soares', Filipe Correia®, Roseli Teixeira Gomes'
1-Unidade de Neuropediatria e Desenvolvimento, Servico de
Pediatria, Departamento da Mulher da Crianca e do Jovem;
2-Servico de Neurologia, Hospital Pedro Hispano, ULS
Matosinhos.

sergiaems@gmail.com

Introducio: As doencas desmielinizantes adquiridas do sis-
tema nervoso central (SNC) sao doencas raras na faixa etaria
pedidtrica e sdo caracterizadas por atingimentode vdrios locais
no sistema nervoso. Epis6dios agudos repetidos de desmielini-
zacdo podem ser precursores do desenvolvimento de doencas
desmielinizantes crénicas. Auto-anticorpos contra a glicopro-
teina mielina-oligodendrécito (MOG) s@ao encontrados em
pacientes com espectro de doencas inflamatérias desmielini-
zantes do SNC, incluindo a encefalomielite aguda disseminada
(ADEM), esclerose multipla (MS) e a neuromielite 6ptica.

Caso Clinico: Menina de 11 anos, previamente saudavel,
que aos 8 anos iniciou de forma insidiosa um quadro de vémi-
tos esporadicos, astenia, anorexia e labilidade emocional, com
um pico febril. Posteriormente, alteracoes do comportamento,
prostracdo e marcha hesitante. Apresentava-se encefalopatica
(letdrgica, confusa), disartrica, com uma inclina¢ao cefélica
para a esquerda, nistagmo, ataxia do tronco e da marcha. A res-
sonadncia magnética cerebral (RMC) inicial mostrou alteracdes
de sinal com reforco irregular nos peddanculos cerebelosos e
ponte dorsal. O estudo alargado realizado, para exclusdo de
diagnésticos diferenciais de doengas desmielinizantes, nao
mostrou alteracoes de relevo. O quadro foi interpretado como
uma ADEM e a crianga foi tratada com metilprednisolona
durante 5 dias com resolugdo da sintomatologia. A RMC de
controlo, aos 15 dias, revelou melhoria franca das lesoes e aos
3 meses aparente desaparecimento total. Manteve-se assinto-
madtica durante cerca de 2 anos e 5 meses, altura em que ini-
ciou uma sintomatologia semelhante. Desta vez de mais curta
duracdo e sem encefalopatia. A RMC mostrou recorréncia das
lesdes, em localizagdo similar, com a maior na regiao cerebelo-
sa direita, com algum realce mal definido. A repeti¢ao do estu-
do complementar continuou a ser negativa. Repetiu tratamen-
to com metilprednisolona durante 5 dias com resolugao pro-
gressiva da sintomatologia. Trés meses depois verificou-se,
regressao das dreas lesionais, observando-se apenas ténues
areas de hipersinal nos pedinculos cerebelosos médios, por-
¢ao medial dos hemisférios cerebelosos e regiao do fléculo a
direita. Para completar o estudo etiolégico foi pedida a deter-
minacdo do anticorpo anti-MOG (positivo) e do anticorpo
anti-aquaporina-4 (negativo).

Conclusao: Este caso clinico suporta a relacao das lesoes
desmielinizantes no SNC com os anticorpos anti-MOG. De
acordo com a literatura a positividade do anticorpo anti-MOG
identificada numa primeira apresentacdo de um sindrome
desmielinizante adquirido parece ser preditiva de uma nao
evolucao para MS. Para além disso, na nossa crianga a clinica e
a distribuicao das lesdes no espaco e no tempo nao sao a favor
de um diagnéstico de MS, mas sim de uma ADEM multifésica.
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Neuromielite éptica anti-MOG
positiva associada a infecao por Borrelia
burgdorferi

Jodo Sequeira’, Ana Isabel Dias', Rita Silva', Sandra Jacinto',
Maria Joao Brito? José Pedro Vieira', Euldlia Calado’

1-Servico de Neuropediatria; 2-Unidade de Infecciologia,
Hospital de Dona Estefania, Centro Hospitalar de Lisboa Central.
joaopfsequeira@gmail.com

Introducdo: Os anticorpos Anti-Myelin-Oligodendrocyte-
Glycoprotein (MOG) podem ser identificados em diversas
patologias inflamatoérias e desmielinizantes do Sistema
Nervoso Central, incluindo doengas do espectro da
Neuromielite Optica (NMO) Anti-Aquaporina-4 (AQP4) sero-
negativas.A Doenca de Lyme é causada pela espiroqueta do
complexo Borrelia burgdorferi sensu lato (Bb) que se manifes-
ta em 10 a 15% dos casos com acometimento do Sistema
Nervoso.

Caso Clinico: Crianca do sexo feminino de 9 anos de idade,
previamente saudével, admitida por diminui¢do da acuidade
visual bilateral de instalagdao aguda, cerca de 2 semanas ap6s
internamento por meningite linfocitdria sem etiologia identi-
ficada.Ao exame neurolégico apresentava edema papilar bila-
teral e ataxia da marcha. Realizou RM que documentou a pre-
senca de hipersinal T2 ao nivel da regido posterior dos nervos
opticos, quiasma e fitas Opticas, corpos geniculados e 3
pequenas lesdes localizadas nos corddes posteriores da
medula dorsal. A andlise do LCR revelou discreta pleocitose e
auséncia de bandas oligoclonais. O estudo serolégico para Bb
foi positivo no soro (ELISA e Inmunoblot) em duas avaliacoes
distintas com subida de titulos e bandas especificas para Bb
(OspC) no WesternBlot, mas negativo no LCR. Perante um
quadro clinico e imagiologicamente sugestivo de NMO, foram
testados os anticorpos Anti-AQP4 (negativo) e Anti-MOG
(positivo). Foi admitida a hipétese diagndstica de NMO asso-
ciada a infeccdo por Bb e a doente tratada com ceftriaxona
endovenosa durante 21 dias, pulsos de metilprednisolona
durante 5 dias e 2 dias de IGIV. Durante o periodo de interna-
mento registou-se melhoria progressiva dos defeitos neurol6-
gicos enunciados, com resolucao completa a data de alta.

Conclusoes: O nosso caso reforca a relagao existente entre
os anticorpos Anti-MOG e a localizacdo anatémica preferen-
cial das doencas do espectro da NMO, permitindo sugerir
uma etiologia pds-infecciosa raramente descrita neste con-
texto. Este caso representa a primeira descricdo de NMO Anti-
MOG positiva associada a infeccao por Bb.

Sindrome de Isaacs em idade
pediatrica

Andreia Forno, Alexandra Rodrigues, Magna Correia, Carolina
Gouveia, Paulo Rego Sousa, Rui Vasconcellos

Servico de Pediatria, Hospital Central do Funchal.

e-mail: aforno_@hotmail.com

Introducdo: A Sindrome de Isaacs (SI), ou neuromiotonia
adquirida, representa uma patologia neuromuscular rara,
caracterizada por hiperexcitabilidade nervosa periférica que
se manifesta por actividade motora continua involuntéria. As
manifestagdes clinicas incluem caibras, fascicula¢des, mio-
quimias e pseudomiotonia. A sua fisiopatologia é desconheci-
da, contudo tém sido descritos casos em adultos com anticor-
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pos contra os canais de potdssio dos nervos periféricos
(VGKC). Em 60% dos casos os anticorpos anti-VGKC sao posi-
tivos, no entanto para o seu diagnostico, a electromiografia
(EMG) continua a ser o exame gold standard.

Caso clinico: Relatamos o caso de uma crianca do sexo
masculino de 10 anos de idade observada no Servico de
Urgéncia por episédio de convulsdo com febre e posterior
quadro de hipotonia generalizada associado a mialgias e mio-
quimias generalizadas incapacitantes. Analiticamente, a
salientar creatina quinase de 2484 U/L, com restante avalia-
¢do analitica, microbiolégica e auto-imunidade geral sem
alteracdes. Durante o internamento apresentou melhoria cli-
nica e laboratorial progressivas, mantendo mioquimias dis-
tais. Realizou EMG com padrao de descargas espontaneas em
actividade e em repouso, compativel com SI. Posteriormente
iniciou terapéutica com carbamazepina com melhoria do
quadro. Apés trés semanas de tratamento, auto-suspendeu a
terapéutica com evidente agravamento das mioquimias.
Realizou estudo para exclusao de neoplasias que nao revelou
alteracoes e pesquisa de anticorpos anti-VGKC, incluindo
anti-CASPR2 e anti-LGl,anti-Hu, anti-Yo, anti-Ri, anti-CV2,
anti-PNMA2 e anti-anfifisina que foram negativos. Aguarda
resultado de anticorpos anti-receptores de acetilcolina e anti-
GAD.Actualmente mantém terapéutica com carbamazepina,
apresentando mioquimias residuais a nivel distal.

Conclusdes: Com este caso pretendemos relatar um caso
de SI em idade pedidtrica, sendo esta uma patologia neuro-
muscular rara, quase exclusivamente descrita em adultos. A
sua correcta identificacdo permite um tratamento adequado
com melhoria significativa do quadro clinico e da qualidade
de vida da crianca.

Allan-Herndon-Dudley Syndrome: a
case report

Ana Rita Soares', Natdlia Tkachenko', Gabriela Soares', Ana
Maria Fortuna'?

1-Unidade de Genética Médica, Centro de Genética Médica Dr.
Jacinto de Magalhaes, Centro Hospitalar do Porto; 2-Unidade
Multidisciplinar de Investigacao Biomédica, Instituto de Ciéncias
Biomédicas Abel Salazar, Universidade do Porto.
natalia.tkachenko@chporto.min-saude.pt

Introduction: Allan-Herndon-Dudley syndrome (AHDS) is
an X-linked mental retardation syndrome with neuromuscu-
lar involvement characterized by severe cognitive deficiency,
hypotonia, muscular hypoplasia, quadriplegia, joint contrac-
tures and dystonic movement with characteristic paroxysms
or kinesigenic dyskinesias. Seizures occur in 25% of cases.
Brain MRI shows transient delayed myelination. Affected
males have typical thyroid tests with abnormally high free T3,
low to normal free T4 and slightly high to normal TSH. It is
caused by mutations in the SLCI6A2 gene (Xq13.2), encoding
monocarboxylate transporter-8 (MCT8) which is a specific
transporter for thyroid hormone T3. Besides supportive ther-
apies, there is no treatment available. Genetic counselling
should be offered to all affected families.

Clinical Case: We report a case of a 10 years-old boy seen at
our Genetic clinic presenting with global developmental
delay, hypotonia, dystonic posture and spasticity of lower
limbs. Mild dysmorphisms, namely open mouth with tented
upper lip and rough hair, were noted. His growth pattern was
normal and no specific behaviour problems were present.
There were no alterations in the electroencephalogram or
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echocardiogram. Karyotype and array-CGH were normal.
Extensive metabolic study was inconclusive. Molecular stud-
ies for X-fragile syndrome and some other genes associated
with X-linked mental retardation were negative. Brain MRI
revealed delayed myelination and thyroid function revealed
high free T3. The AHDS was suspected and confirmed by
molecular analysis of the SLC16A2 gene.

Conclusion: As the prevalence of Allan-Herndon-Dudley
syndrome remains unknown, and it seems to be more com-
mon than previously expected, it is important to remember
this diagnosis in a male patient presenting with mental retar-
dation, neurological involvement and the typical thyroid
function abnormalities, so genetic testing and genetic coun-
selling can be offered to the patient and his family.

Displasia cortical envolvendo o
gyrus cingulado, epilepsia e atraso de
desenvolvimento com caracteristicas
autisticas e disfasicas

Tiago Proenca Santos', Joana Reis? Pedro Caldeira?, José Pedro
Vieiral, Alberto Leal®

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Pedopsiquiatria, Hospital
D. Estefania, Centro Hospitalar de Lisboa Central; 3-Unidade de
Neurofisiologia, Hospital Julio de Matos, Lisboa.
tproencasantos@gmail.com

Introducdo: Em diversos distiirbios neuropsiquidtricos,
incluindo a perturbacao do espectro autista (PEA), vdrios
estudos identificaram disfuncao na estrutura das redes neuro-
nais cerebrais. O gyrus cingulado é uma regidao do coértex acti-
vada em paradigmas associados a regulacdo autonémica, dor,
emocdo, aten¢do, memoria e controle motor, que desempe-
nha um importante papel na comunicagao entre os lobos
frontais e parietais, que parece selectivamente atingida em
casos de PEA.

Caso clinico: Descrevemos o caso de uma crianga do sexo
feminino com 30 meses de idade sem antecedentes relevan-
tes, com epilepsia parcial desde os 20 meses, atraso de desen-
volvimento global, atraso nas aquisi¢cdes da linguagem, com
um padrao de perturbacao especifica da linguagem, marcada
hipercinesia e comportamentos repetitivos e estereotipados.
A crianca é normocefdlica e ndo dismoérfica. A RM cerebral
mostrou uma displasia cortical no cértex cingulado médio e o
registo EEG localizou a actividade paroxistica a esta regido,
evidenciando vdrias dezenas de crises no registo nocturno
didrio. Um estudo das redes neuronais de repouso (RNR) em
ressondncia magnética muncional (RMf) evidenciou estrutu-
racdao normal das mesmas e identificou 2 RNRs patolégicas
envolvendo o cértex cingulado médio esquerdo, precuneus e
o cértex sensoriomotor e area motora suplementar. Estas
RNRs atribuiveis a actividade epiléptica da displasia tém sido
alvo de atencdo recentemente, sendo que a sua interaccio
com as RNRs fisioldgicas pode resultar na interferéncia fun-
cional da epilepsia focal no funcionamento cerebral.

Conclusoes: No presente caso a interferéncia das RNRs
epilépticas ocorreu selectivamente sobre as RNRs sensorio-
motoras adjacentes, o que poderd explicar as manifestacoes
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proeminentes de hipercinésia e as estereotipias motoras refe-
renciadas na histéria clinica. E menos evidente a relacdo com
a disfuncdo cognitiva, nomeadamente na linguagem. Admite-
se que 0s processos cognitivos numa fase precoce do desen-
volvimento tém menos especificidade e mais interdependén-
cia e que na origem de perturbacgdo especifica da linguagem
um deficiente processamento auditivo/da consciéncia fono-
logica possa resultar e nao ser a causa de uma perturbacgao da
programacao fonoldgica da linguagem.

Andlise Cinematica em Trés
Dimensodes de Estereotipias das Maos no
Autismo e no Défice Intelectual

Claudia Melo'?, Nddia Moreira da Silva®, Tiago Pinto Ribeiro*,
Michel Bertani®, Camila Gesta*, Catarina Prior*, Vania Martins®,
Leandro Machado®®, Jodao Paulo Silva Cunha®®, Teresa Temudo*’
1-Servico de Pediatria, Centro Hospitalar do Médio Ave, Vila Nova
de Famalicao; 2-Departamento de Ciéncias da Informacao e
Decisao em Saude, Faculdade de Medicina, Universidade do
Porto; 3-Instituto de Engenharia de Sistemas e Computadores do
Porto, Universidade do Porto; 4-Centro Materno Infantil do
Norte, Porto; 5-Centro de Investigacao, Educagao, Inovacdo e
Intervencgao no Desporto, Faculdade de Desporto, Universidade
do Porto; 6-Laboratério de Biomecanica do Porto, Universidade
do Porto; 7-Instituto de Ciéncias Biomédicas de Abel Salazar,
Universidade do Porto.

crferrao.melo@gmail.com

Introducdo: As estereotipias sdo achados frequentes em
doentes com perturbagdes neurolégicas. Estudos recentes
sugerem que as estereotipias de doentes com autismo e com
Sindrome de Rett podem ser diferentes. A diferenciacao das
estereotipias nas diferentes perturbacdes do neurodesenvol-
vimento pode ajudar a apoiar o seu diagnéstico e progndstico.
O conhecimento de parametros cineméticos como a velocida-
de, aceleracdo, frequéncia e amplitude destes movimentos
pode permitir uma melhor compreensdao da etiologia das
estereotipias.

Objetivos: Pretendeu-se comparar as estereotipias das
maos de um grupo de criancas com autismo e um grupo de
criancas com défice intelectual, através de uma andlise clinica
e cinemadtica das estereotipias.

Métodos: Neste estudo foram selecionados aleatoriamente
40 doentes com perturbagoes do neurodesenvolvimento pro-
venientes de uma coorte (AutisMove): 20 doentes com pertur-
bacao do espectro do autismo (PEA) e com défice intelectual
(DI) e 20 doentes sem critérios para autismo e com défice
intelectual, todos com estereotipias motoras das maos. Os
participantes foram filmados durante sessdes padronizadas
de 25 minutos. Foram efetuadas avaliacdes neurocognitivas e
da funcdo adaptativa destas criancas. Dois investigadores
identificaram e classificaram de forma independente as este-
reotipias das maos. Os programas Maxtraq 2D® e 3D® foram
usados para o tracking e calibracdo do espaco dos movimen-
tos captados por um sistema de 4 camaras épticas e o progra-
ma Matlab 2013a® foi usado para a andlise cinemdtica.

Resultados: Os dois grupos foram estatisticamente com-
paréveis no que se refere ao género, idade, comorbilidades e
niveis de desenvolvimento e adaptativos. As estereotipias com
um objeto, o flapping (movimento para cima e para baixo
semelhante ao batimento de asas) e tapping (movimento de
bater numa superficie), foram mais frequentes nas criancas
com autismo. Em ambos os grupos, as estereotipias bilaterais
e simples foram mais frequentes, contudo as estereotipias

Sinapse

121



122

complexas foram mais frequentes nos autistas, assim como as
estereotipias unilaterais. O grupo de participantes com autis-
mo apresentou menos estereotipias, estereotipias menos pro-
longadas, passou menos tempo da sessao a realizar estereoti-
pias. Relativamente aos paradmetros cinemdticos das maos, as
estereotipias do grupo de autismo apresentaram maior veloci-
dade, maior aceleracao, e maior amplitude.

Conclusoes: As estereotipias das criangas com autismo
foram mais rapidas, com maior aceleracao e maior amplitude,
ainda que a diferen¢a na amplitude nao tenha sido estatistica-
mente significativa, provavelmente devido a reduzida dimen-
sdo da amostra. As diferencas nos parametros clinicos e cine-
madticos das estereotipias podem ajudar ao diagndstico dife-
rencial destas perturbacoes. Estes resultados também supor-
tam possiveis diferencas dos mecanismos neurobiolégicos

subjacentes as estereotipias no autismo e défice intelectual.
(Projeto financiado pela FCT: PTDC/NEU-SCC/0767/2012)

Contributo do aCGH na investigacao
de criancas com problemas do
neurodesenvolvimento - 3 anos de
experiéncia

Clara Marecos', Helena Carreiro?, Catarina Luis®

1-Consulta de Neurodesenvolvimento; 2-Consulta de Genética;
3-Consulta de Neuropediatria, Departamento de Pediatria,
Hospital Prof. Doutor Fernando Fonseca, Amadora

e-mail: claravazmarecos@gmail.com

Introducdo: O aCGH é um exame genético recente que
trouxe renovada esperanca na investigacao de criangas com
patologia do neurodesenvolvimento. E um exame de primeira
linha nesta investigacdo e promete um acréscimo de resulta-
dos de cerca de 20%.

Metodologia: Estudo retrospectivo das criancas seguidas
no departamento de Pediatria do Hospital Prof. Doutor
Fernando que realizaram aCGH entre Janeiro de 2012 e Junho
de 2015.

Resultados: 109 criangas, 3 ja falecidas, 79 rapazes, com
idade média 9.7 anos (minimo 8 meses, méximo 20 anos), 46
com histéria familiar de consanguinidade, doencga neurolégi-
ca ou psiquiatrica. Referenciadas do centro de satide ou hos-
pital, na maioria por atraso global do desenvolvimento, défice
cognitivo ou dificuldades de aprendizagem. Ao exame objec-
tivo 31 (34%) tinham dismorfia e 45 (41%)exame neurolégico
com alteracoes. Das investigacoes prévias inconclusivas real-
¢a-se 76 com exame imagiolégico, 69 com outros estudos
genéticos e 59 com estudo metabdlico. Em 12 criangas (11%)
0 aCGH identificou alteracdes patolégicas. Em 39 exames as
alteracdes encontradas foram de significado incerto, em 7
foram identificadas perdas de heterozigotia em exclusivo e 11
exames foram normais.

Discussdo: O aCGH contribuiu com diagndstico em 11%
das criancas. As perdas de heterozigotia sdo ainda de dificil
interpretacdo e o estudo do elevado nimero de alteracdes
com significado incerto, com indicagao para estudo dos pais e
identificacao dos genes envolvidos, foi prejudicado pelo valor
das taxas moderadoras.
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Neuropatias hereditarias (CMT)
numa Consulta de Doencas
Neuromusculares do Servico de
Neuropediatria do CHP

Paula Pires, Cristina Garrido, Manuela Santos

Consulta Neuromusculares, Servico Neuropediatria, Centro
Hospitalar do Porto.

paulaibmpires@gmail.com

Introducao: As neuropatias hereditdrias sdo doengas neu-
romusculares comuns (cerca de 30/100.000), na maioria com
sintomas na primeira década de vida, mas ainda pouco diag-
nosticadas na idade pediétrica. As neuropatias desmielinizan-
tes sdo mais prevalentes do que as axonais. A alteracao gené-
tica mais comum é a duplicacdao do gene PMP22.

Objectivos: Caracterizar os doentes pedidtricos seguidos
na consulta de doengas neuromusculares nos tltimos 20 anos
e correlacionar os dados clinicos e genéticos.

Métodos: Andlise retrospectiva do ponto de vista clinico e
genética.

Resultados: Dum total de 420 doentes, 28 tém neuropatia
hereditaria. A idade de apresentacdo varia entre os 1 e os 13
anos. A idade de diagnéstico entre os 2 e os 16 anos. Quinze
eram do sexo masculino e 13 do sexo feminino. Vinte e um
doentes tinham neuropatia desmielinizante: 11 com duplica-
¢do no gene PMP22 (CMT1A), dois com mutagdo no gene
MPZ (CMT1B) e um no gene conexina (CMTX1). Um doente
tinha uma neuropatia axonal com mutagao no gene MFN2
(CMT2A2). Em trés doentes com neuropatia desmielinizante,
dois dos quais irmaos com uma histéria autossémica domi-
nante, ndo se encontraram duplica¢cdes ou mutacgdes pontuais
no gene PMP22, MPZ ou LITAE

Em todos os casos, os sintomas eram de predominio distal
e nos membros inferiores. Seis doentes nao possuem marcha
auténoma e 1 necessita de ventilacdo nao invasiva.

Conclusao: As neuropatias hereditdrias sao doengas raras
na crianca e mesmo numa consulta especifica, representam
cerca de 7% dos doentes. Atendendo a incidéncia destas
doencas, leva-nos a admitir que estard subdiagnosticada na
idade pediatrica. Existe uma heterogeneidade genética, com
predominio de CMT1A. Numa percentagem elevada de doen-
tes ndo foi ainda possivel caracterizagao do defeito genético.

PANK2: caracterizacao clinica e
aplicacdao de uma nova escala de
gravidade

Cristina Garrido', Marina Magalh3es', Joaquim Ferreira®, Ana
Caldas?, Cristina Costa?, Isabel Fineza*, Miguel Coelho? Leonor
Correia Guedes?, Carla Mendonca®, Paulo Rego®, Paula Pires’,
Alejandra Darling?, Bélen Pérez’, Teresa Temudo'

1-Centro Hospitalar do Porto; 2-Hospital de Santa Maria, Lisboa;
3-Hospital Fernando da Fonseca, Amadora; 4-Hospital Pedidtrico
de Coimbra; 5-Hospital de Faro; 6-Hospital Central do Funchal;
7-Hospital do Espirito Santos da Ilha Terceira, Portugal; 8-
Hospital de San Joan de Deu, Barcelona, Espanha.
cgarrido@gmail.com

Introducdo: As doencas neurodegenerativas com acumula-
¢do de ferro (NBIA) englobam um grupo de patologias que se
caracterizam pela presenca de sintomas extrapiramidais, dete-
rioracao intelectual e evidéncia de deposi¢ao de ferro na resso-
nancia magnética. Actualmente, estdo descritos nove tipos dis-
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tintos, fenotipica e geneticamente. Estima-se, no entanto, que
em 10% dos casos adequadamente investigados, nao seja pos-
sivel o diagnéstico etiol6gico. A Neurodegeneracdo Associada
a Pantotenatoquinase (PANK2) é o tipo mais comum de NBIA.

Objectivos: Identificacdo dos casos de PANK2 na popula-
¢do portuguesa, a observacdo clinica de todos os doentes.
Colaboragdo num estudo multicéntrico europeu que tem
como objectivos a validacdo de uma nova escala de severida-
de da PANK?2 e realizacdo de investigacdo genética dos casos
de NBIA sem diagnéstico.

Métodos: Identificacao dos casos através do contacto a
todos os neuropediatras e neurologistas dedicados a doencas
do movimento. Observacao e filmagem dos doentes e aplica-
¢ao da escala.

Resultados: Os autores identificaram 35 doentes.
Observaram 16, incluindo dois pares de irmaos, com uma
idade média de 32 anos (minimo de 6 e mdximo de 62). Os pri-
meiros sintomas surgiram em 8 casos antes dos 10 anos
sendo, neste grupo, a apresentacao mais frequente a marcha
em pontas ou a distonia oromandibular. Nos 8 que iniciaram
clinica depois dos 10 anos, a apresentacdo mais frequente foi
a distonia ou os sinais parkinsénicos. Por outro lado, os doen-
tes que apresentaram formas de inicio precoce cotaram mais
na escala de gravidade.

Comentarios finais: As formas de inicio precoce sao mais
graves independentemente dos anos de evolucao da doenga e
apresentam-se mais vezes como distonia. As formas de inicio
mais tardio apresentam mais frequentemente sinais parkin-
sonicos e distarbios psiquidtricos. A elaboracao de uma esca-
la de gravidade de facil execucdo e reprodutivel é extrema-
mente importante para uma correcta monitorizagao de novos
tratamentos.

Sindrome da duplicacdo do gene
MECP2: relato de 4 casos clinicos

Natdlia Tkachenkol, Ana Rita Soaresl1, Gabriela Soaresl,
Susana Aires Pereira2, Ana Maria Fortunal

1-Servico de Genética Médica, Centro de Genética Médica Dr.
Jacinto de Magalhaes, Centro Hospitalar do Porto; 2-Consulta de
Pediatria do Desenvolvimento, Unidade de Neurociéncias da
Infancia e Adolescéncia, Centro Hospitalar Vila Nova de
Gaia/Espinho.

natalia.tkachenko@chporto.min-saude.pt

Introducéo: O gene MECP2, localizado em Xq28, codifica a
proteina Mecp2 (Methyl-CpG-binding-Protein 2) que tem
funcao de inactivacao de outros genes através de mecanismos
de repressao da transcricdo envolvendo a ligacdo a regides
CpG metiladas. Esta proteina parece ser particularmente
importante para as células maduras do SNC, onde esté pre-
sente em niveis elevados. Variantes patogénicas no gene
MECP2 causam perturbagoes do desenvolvimento de amplo
espectro fenotipico, dependendo do sexo do portador, do tipo
e localizagdo da mutacdo e impacto na func¢ao do gene.

Objectivos: Este trabalho visa caracterizar os doentes da
consulta de Genética do CGMJM e da consulta de Pediatria do
Desenvolvimento do CHVNG/E com diagnéstico do
Sindrome da duplicagdo do MECP2 — uma das causas recém-
documentadas de atraso grave do desenvolvimento psico-
motor principalmente no sexo masculino, cursando com
hipotonia neonatal seguida de espasticidade progressiva,
auséncia da linguagem, infeccoes respiratérias recorrentes,
epilepsia, estereotipias e dismorfias faciais minor.

Volume 16 | N.°1 | Maio de 2016

Casos clinicos: Apresentamos 4 novos casos da duplicacao
do MECP2. Foi realizada a andlise retrospectiva dos processos
clinicos dos doentes, motivo de consulta, antecedentes fami-
liares e pessoais, incluindo crescimento, desenvolvimento,
morbilidade e orientacao.

Todos os nossos doentes tém tido seguimento hospitalar
multidisciplinar por ADPM grave e sindrémico. Em dois casos
a histéria familiar sugere ADPM/PDI com hereditariedade
ligada ao cromossoma X, recessiva. As caracteristicas fenotipi-
cas principais sdo comuns e incluem défice cognitivo e difi-
culdades motoras graves. Todos os doentes apresentam dis-
morfias craniofaciais sobreponiveis, contudo inespecificas.
Um doente tem antecedentes pessoais e familiares de poli-
dactilia e hidronefrose associadas a ADPM.

Conclusdes: O estudo genético para sindrome da duplica-
¢ao do MECP2 deve ser considerado em doentes do sexo mas-
culino com ADPM grave, hipotonia axial, espasticidade pro-
gressiva, linguagem escassa ou ausente, epilepsia e infeccoes
recorrentes. Nao esta descrita a ocorréncia de polidactilia ou
de hidronefrose neste sindrome, mas é de salientar haver um
nimero ainda reduzido de doentes relatados na literatura
(cerca de 150 casos até 2014).
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Programa

52 Feira - 4 Fevereiro 2016

08h30-09h31

09h35-10h40
09h35-09h55
09h55-10h15
10h15-10h35
10h35-10h40
10h40-11h10
11h10-12h05

12h05-12h50

13h00-14h30

14h30-15h30

15h30-16h30

15h30-15h55

15h55-16h20

16h20-16h30

16h30-16h55

16h55-17h25
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Comunicacoes Orais |
Presidéncia: Carla Ferreira, Carlos Correia

Sessdo Conjunta com APMGF. Prevencao do AVC isquémico.
Presidéncia: Castro Lopes, Rui Nogueira

Intervengdes ndo farmacolégicas — Fernando Pita

Intervencoes farmacolégicas na prevencao primdria — Luis Alves

Como gerir a politerapia no doente de alto risco — Espiga de Macedo
Questoes

Intervalo
Simpésio Alianca Bristol Myers Squibb /Pfizer

Sessao Abertura - O que nos trouxeram 10 anos de Congressos
Miguel Rodrigues
Introducgdo: Castro Lopes

Intervalo

Comunicacdes Orais: Casos Clinicos
Presidéncia: Ana Amélia Pinto, Gabriela Lopes

Sessao - A cadeia de cuidados no AVC agudo

Presidéncia: Elsa Azevedo, Miguel Viana Baptista

The chain of care in acute stroke - The optimization of time and organization

Natalia Pérez de la Ossa

The chain of care in acute stroke - The impact of the various available therapeutic interventions
Carlos Molina

Questoes

Intervencao Covidien - Risco de trombose venosa profunda e update em doentes com AVC
Carlos Molina

Introducdo: Elsa Azevedo

Intervalo
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17h25-18h20

18h20-18h55

08h30-09h45

09h45-09h50

09h50-10h30

09h50-10h05
10h05-10h20
10h20-10h30

10h30-11h00

11h30-12h15

12h15-13h10

14h30-15h10

15h10-16h00
16h00-16h50
16h00-16h15
16h15-16h30

16h30-16h45
16h45-16h50

17h20-18h20
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Simpésio Tecnimede

Conferéncia: New methods of brain imaging in stroke
Riidiger von Kummer
Presidéncia: Jodo Xavier

Comunicacoes Orais Il
Presidéncia: Gustavo Santo, Sofia Calado

Assinatura do Protocolo de Cooperacdo entre a Sociedade Portuguesa de
Cardiologia e a Sociedade Portuqguesa do Acidente Vascular Cerebral

Sessdo Conjunta SP Cardiologia

Fibrilhacdo Auricular: A Mesma Realidade, Diferentes perspectivas
Presidéncia: Castro Lopes, Miguel Mendes

da Neurologia — Ana Catarina Fonseca

da Cardiologia — Ant6nio Hipdlito Reis

Questoes

Intervencao Medtronic:
Detetores de eventos para despiste da FA nos doentes com AVC
Katya Reis Santos

Conferéncia - Predicting outcome of activities post stroke
Gert Kwakkel
Presidéncia: Luis Cunha

Simpdsio Bayer
Presidéncia: Miguel Rodrigues, Vitor Oliveira

Conferéncia: Contributo do registo SITS para o tratamento do AVC agudo
Tiago Moreira
Presidéncia: Vitor Tedim Cruz

Simpésio Boehringer Ingelheim

Sessdo Conjunta SP Diabetologia

AVC e Diabetes

Presidéncia: Castro Lopes, José Luis Medina

Diabetes e doenca vascular cerebral - factos e niimeros — Luis Gardete Correia
Rastreio e gestdo da diabetes e da pré-diabetes em doentes com AVC - Jodo Raposo
Fibrilha¢@ao auricular, diabetes e AVC — Pedro Von Hafe

Questoes

Comunicacoes Orais llI
Presidéncia: Isabel Henriques, Luisa Rebocho
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18h20-19h20
18h25-18h50

18h50-19h15
19h15-19h20

08h30-09h30

09h30-10h35
09h30-09h50
09h50-10h10
10h10-10h30
10h30-10h35
10h35-11h05

10h35-10h50

10h50-11h05

11h30-12h25

11h30-11h55

11h55-12h20

12h20-12h25

12h25-13h15

13h15

15h00-19h00
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Sessdo: Co morbilidades psiquiatricas e AVC

Presidéncia: Patricia Canhdo, Marta Carvalho

Risco vascular associado as doencas e tratamentos — Manuel Correia
Depressao e ansiedade p6s AVC - José Ferro

Questoes

Sessdo de Posters
Presidéncia: Alexandre Amaral e Silva, Jodao Ramalho Fontes, Jorge Poco, Maria José Festas,
Nuno Inacio,Teresa Pinho e Melo

Sessdo: Espasticidade pés AVC

Presidéncia: Pedro Cantista, Raimundo Martins
Caracterizacdo dos padroes da espasticidade — Ana Alves
Abordagem terapéutica da espasticidade — Jorge Jacinto

As possibilidades do baclofeno intratecal no AVC — Pedro Abreu
Questoes

Intervencao Bioportugal

Presidéncia: Miguel Viana Baptista

Tensao arterial na fase aguda do acidente vascular cerebral: Da fisiopatologia ao prognéstico
— Miguel Viana Baptista

Estratégias de controlo da tensao arterial na fase aguda do acidente vascular cerebral

—Vitor Tedim Cruz

Sessdo: Estamos prontos para as novas recomendacdes na trombectomia?
Presidéncia: Jaime Rocha, Vitor Oliveira

Existe capacidade em Portugal para realizar todos os procedimentos IA necessarios no AVC?
—Manuel Ribeiro

How are other European countries restructuring the training of its professionals?

— Alexandre Bisdorff

Questoes

Conferéncia: How to become a good stroke physician
Patrick Michel

Presidéncia: José Ferro

Comentador: Miguel Viana Baptista

Sessdo de encerramento
Distribuicdo de Prémios
Atribuicao da Bolsa de Investigagdo

Curso AVC
Coordenacdo: Fernando Pita
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Resumos

Isquemia medular e sinal de “olhos
de serpente” com restricdo de difusdo em
ressonancia magnética

Célia Machado', José Nuno Alves', Mariana Taveira®, Jodao
Soares-Fernandes?®, Carla Ferreira', Joao Pinho'
1-Servico de Neurologia, Hospital de Braga; 2-Servico de
Medicina Interna, Hospital Pedro Hispano; 3-Servico de
Neurorradiologia, Hospital de Braga.
ccarinamachado@gmail.com

Introducéo: O enfarte medular é raro e corresponde a 5-
8% dos casos de mielopatia aguda. O territério vascular da
artéria espinhal anterior é o mais atingido, envolvendo mais
frequentemente os segmentos torédcicos. A etiologia do even-
to isquémico pode estar relacionada com hipotensao sistémi-
ca, disseccao aortica, aterosclerose, vasculite ou traumatis-
mos. Estados de hipercoagulabilidade, policitemia e drogas
vasoactivas podem contribuir para a lesao isquémica.

Caso clinico: Doente de 80 anos, autonomo. Antecedentes
de hipertensdo arterial, dislipidemia e dois acidentes vascula-
res cerebrais. Previamente antiagregado com ticlopidina.
Admitido por instalacdo subita de falta de forca nos quatro
membros. Sem antecedentes de traumatismo, dor ou sinto-
mas sugestivos de hipotensdo no inicio do quadro. Na admis-
sdo: normotenso, apresentava tetraparésia flicida com maior
envolvimento dos musculos extensores dos membros supe-
riores, hiperreflexia dos membros inferiores, Babinski bilate-
ral e retencdo urindria. Sem alteracoes da propriocepgao, das
funcoes superiores e dos pares cranianos. A RM cervical (as 8h
de clinica) mostrou restricao da difusdo nos cornos anteriores
da medula (sinal de “olhos de serpente”) em C5-C7. Internado
por enfarte medular anterior, sob antiagregante e enoxapari-
na profildctica. Angio-RM dos troncos supra-aérticos revelou
estenoses significativas dos 6stios das artérias vertebrais.
Angio-TAC torécico (D2) mostrou sinais de ateromatose calci-
ficada difusa do arco adrtico e aorta tordcica descendente
envolvendo a emergéncia das artérias intercostais, e trom-
boembolismo pulmonar bilateral macico. Assintomatico do
ponto de vista respiratdrio, iniciou hipocoagulacdo em doses
terapéuticas. Da restante investigacdo, destaca-se trombose
venosa profunda oclusiva recente femoro-poplitea esquerda e
cronica a direita. O estudo neoplésico revelou adenocarcino-
ma géstrico. Restante investigacao pro-trombética negativa. A
realizar reabilitacao fisica e aguarda cirurgia géstrica.

Conclusdes: Descrevemos um caso de uma sindrome
medular anterior isquémica onde destacamos o valor da ima-
gem e da investigacdo etioldgica. O sinal de “olhos de serpen-
te” refere-se as hiperintensidades bilaterais dos cornos ante-
riores da medula nos cortes axiais da RM. O hipersinal em T2
estd descrito na esclerose lateral amiotréfica, amiotrofia
espondildtica, doenca de Hirayama e nos enfartes medulares.
A difusao apresenta elevada sensibilidade na isquemia medu-
lar, contudo nao é realizada por rotina e a RM sem a difusdao
pode ser normal nas primeiras 15 horas de isquemia. Neste
doente, a RM revelou o sinal de “olhos de serpente” com res-
tricao na difusao, achado nao descrito na literatura e altamen-
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te sugestivo de etiologia isquémica. A investigagao etioldgica
revelou estenoses ateromatosas vertebrais severas, ateroma-
tose adrtica e conduziu ao diagnéstico precoce de uma neo-
plasia provavelmente associada a um estado de hipercoagula-
bilidade.

Enfarte medular associado a tumor
fibroso solitario

Catarina Campos', Sofia Reimao? Ana Franco', Lia Neto?, Diogo
Belo?, José Pimentel, Patricia Canhao’

1-Unidade de AVC, Servico de Neurologia, Hospital de Santa
Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte; 2-Servico de
Neurorradiologia, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar
Lisboa Norte; 3-Servico de Neurocirurgia, Hospital de Santa
Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte.
catarinahfcampos@gmail.com

Introducio: O enfarte medular é raro, correspondendo a
1% dos eventos neurovasculares. A etiologia é heterogénea,
incluindo factores sistémicos, comuns aos acidentes vascula-
res cerebrais, e/ou factores locais que possam comprometer a
circulagao medular.

Caso Clinico: Mulher, 36 anos, caucasiana, sem factores de
risco vascular. Um més antes da admissao, apresentou quadro
de diminuicdo de forca do membro superior esquerdo, hipos-
tesia dlgica e térmica da mao ipsilateral e dor na regido corres-
pondente ao territério de C4-C5 a esquerda. Houve melhoria
espontanea progressiva dos sintomas. Duas semanas depois,
instalou-se de forma stbita, apés esforco fisico, dor na regidao
cervical com irradiagdo para o ombro e membro superior bila-
teralmente seguida de diminui¢do de for¢a dos membros
superiores e do membro inferior direito, hipostesia em ambas
as maos e no abdémen “em cinta” e obstipacao, sem retencao
urindria. Negava traumatismo. Na altura em que foi referen-
ciada ao nosso hospital, cerca de 10 dias ap6s instalacao do
quadro, apresentava no exame neuroldgico: biparésia bra-
quial assimétrica, mais marcada a direita, de predominio dis-
tal; sinais piramidais dos membros superiores; hipostesia algi-
ca do antebraco e mao esquerdos e da mao direita, nivel de
sensibilidade suspenso D5-D8 a esquerda; sem alteracdo da
sensibilidade profunda. RM medular mostrou lesao intra-
medular hiperintensa nas ponderagdes TR longo, de C4 a C7
centrada nos corddes anteriores da medula, sugestiva de
enfarte medular, e uma lesao expansiva paravertebral com
maior expressao a nivel de C6 e C7 a direita, centrada na
regido da lamina (com associada destruicdo 6ssea), associan-
do-se aumento do diametro do canal vertebral neste segmen-
to e alteragao de sinal dos corpos vertebrais, com componen-
te de partes moles paravertebral que se estendia a regiao
transversdria. Identificou-se oclusdo da artéria vertebral
direita desde a sua origem. A angiografia medular mostrou
“blush vascular” na regido do tumor e eixo espinhal anterior
ténue, dependente da artéria cervical profunda direita, nao
sendo observével o seu preenchimento pela artéria vertebral
esquerda. A doente foi submetida a laminectomia C7 e remo-
c¢ao de componente epidural lesional. O exame anatomopato-
l6gico revelou um tumor fibroso solitario.

Conclusdo: Apresentamos um caso raro de sindroma
medular anterior por enfarte do territério da artéria espinhal
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anterior. Admite-se como etiologia a hipoperfusdao do eixo
espinhal anterior em doente com pobre vascularizagao medu-
lar por invasao local das estruturas vasculares pelo tumor.
Este caso reforca a heterogeneidade da etiologia do enfarte
medular e as suas particularidades pela préxima relagdo ana-
témica entre as estruturas vasculares e a coluna vertebral.

Hemorragia intracerebral em adulto
com Sindrome de Down e Sindrome de
Moya Moya

Jodo Pedro Marto', Claudia Borbinha', Sofia Calado'?, Miguel
Viana Baptista'?

1-Servico de Neurologia do Hospital de Egas Moniz, Centro
Hospitalar Lisboa Ocidental; 2-CEDOC - Nova Medical School,
Universidade Nova de Lisboa.
joao.pedro.seabra.marto@gmail.com

Introdugao: A vasculopatia MoyaMoya é caracterizada pela
presenca de estenose progressiva das artérias cardtidas inter-
nas intracranianas e dos seus ramos proximais, predispondo
para a ocorréncia de eventos cerebrovasculares. A Sindrome de
Down associa-se a maior incidéncia de Sindrome MoyaMoya,
apresentando-se geralmente por eventos isquémicos em idade
pediatrica.

Caso clinico: Mulher de 26 anos com Sindrome de Down e
cardiopatia congénita corrigida, sem histéria de doenca cere-
brovascular, admitida por quadro agudo caracterizado por
cefaleia holocraniana intensa e vomitos recorrentes. Apos ter
tido alta com diagnéstico de gastroenterite aguda, por manu-
tencdo do quadro clinico realizou TC CE que evidenciou
hematoma tdlamo-capsular direito com inundagao ventricu-
lar associada. Trés meses ap6s o evento apresentava mRS de 1.
No seguimento realizou RM CE com angio-RM, que eviden-
ciou auséncia de fluxo no segmento supra-clinoideu da arté-
ria cardtida interna direita e seus principais ramos proximais,
para além de multiplas estruturas vasculares filiformes. Para
esclarecimento das alteragdoes imagiolégicas realizou angio-
grafia digital dos vasos cerebrais que demonstrou oclusao
intracraniana da artéria cardtida interna direita, estenose da
artéria cardtida interna esquerda associada a oclusdo proxi-
mal da artéria cerebral anterior homolateral, fluxo colateral
para a circulacao cerebral anterior com origem em ramos das
artérias carétidas externas, e ainda rede de colaterais hiper-
trofiados na base do cranio para além de desenvolvimento de
artérias cortico-piais. Estes achados foram enquadrados no
contexto de vasculopatia MoyaMoya, com estadio de SuzukiV
e IV, a direita e esquerda respectivamente. Foi assim feito o
diagnoéstico de Sindrome de MoyaMoya pela associacao dos
achados angiograficos a Sindrome de Down.

Conclusdo: A Sindrome de Moya Moya é um diagnéstico a
ter em conta em doentes com Sindrome de Down e Acidente
Vascular Cerebral. O presente caso ilustra esta associagao e
sublinha que a sua apresentacao no adulto pode ocorrer com
eventos hemorragicos.

Estado de mal ndo convulsivo como
forma de apresentacdo de um AVC
isquémico

Denis E. Gabriel', Luis Branco Cardoso? Ana Luisa Sousa’, Joao
Chaves'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia,
Departamento de Neurociéncias do Centro Hospitalar do Porto.
denisdegabriel@gmail.com
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Introduc@o: O estado de mal ndo convulsivo é uma sindro-
me cuja subtileza clinica pode dificultar o diagnéstico. Parala do
tratamento sintomadtico é obrigatoério investigar a etiologia para
instituir uma terapéutica e definir um prognéstico adequados.

Caso clinico: Mulher de 77 anos que, em 8/10/2015, ficou
com discurso confuso, deixou de cozinhar e de cuidar da casa.
Parecia apatica, falava pouco, por vezes com comportamento
alheado e sem contato. Recorreu ao Servico de Urgéncia (SU),
foi observada por Psiquiatria, realizou-se TC cerebral e andli-
ses, sem alteragoes. O quadro foi interpretado como sindrome
demencial em inicio. A frequéncia dos episddios em que fica-
va sem contato foi aumentando. Gradualmente notaram que
tinha maior dificuldade em expressar-se, repararam que ela
negligenciava o seu lado direito. Este quadro parecia flutuar,
havendo alturas em que estava melhor, mas sem voltar com-
pletamente ao estado prévio. No final de outubro sofreu
queda, recorreu ao SU, realizou-se TC cerebral também nor-
mal, teve alta. Por manter quadro clinico recorreu em
13/11/2015 a consulta privada de Neurologia procedendo-se
ao diagnéstico de estado de mal ndo convulsivo parcial, tendo
sida encaminhada para o SU. Tinha, nessa altura, um compor-
tamento flutuante com periodos em que respondia a algumas
questdes adequadamente, alternando com periodos em que
estava alheada, com disfasia transcortical sensitiva, automa-
tismos das maos, mais da esquerda. Nestes periodos negligen-
ciava o seu lado direito. A TC cerebral, anélises do sangue e
liquor ndo revelaram alteracdes. O EEG revelou atividade
paroxistica critica lenta nas derivacoes laterais esquerdas.
Iniciou fenitoina endovenosa, mas manteve flutuacao dos sin-
tomas. A RM cerebral com difusao revelou restricao periven-
tricular temporo-occipital, cortical occipital, nos ntcleos da
base a esquerda, refletindo isquemia recente em territério de
ramos da artéria cerebral média esquerda. A angio-TC cere-
bral revelou estenose segmentar significativa do segmento M1
esquerdo, havendo, contudo, preenchimento dos ramos mais
distais. A avaliacao cardiaca excluiu alteragdes de ritmo mas
revelou hipocinesia basal da parede inferior do miocérdio. Ao
5¢ dia de internamento foi associado levetiracetam por persis-
téncia da clinica. Foi medicada com dupla anti-agregacdo e
estatina. Obteve melhoria, mantendo disfasia de predominio
sensitivo e hemianopsia homénima direita. O EEG, feito ao 7.0
dia, foi normal.

Conclusao: O estado de mal ndo convulsivo é uma mani-
festagdo pouco habitual de evento vascular agudo. Pode ser
refratdrio ao tratamento antiepilético, mas quando tem etio-
logia vascular costuma ser autolimitado nao havendo benefi-
cio no tratamento agressivo.

Sindroma de embolia gorda - caso
clinico.

Luis Albuquerque’, Sofia Ataide?, Alexandre Mendes?, Valentina
Ribeiro', Anténio Marinho*

1-Servico de Neurorradiologia, 2-Servico de Fisiatria, 3-Servigo
de Neurologia, 4-Servico de Medicina Interna, Centro Hospitalar
do Porto.

luis.pinheiro87@gmail.com

Introducdo: A sindroma de embolia gorda é rara, mas
potencialmente fatal. A etiologia mais frequente é a p6s-trau-
madtica, no contexto de fraturas fechadas de ossos longos ou
da bacia, onde pequenas particulas de gordura, ou seus deri-
vados citotéxicos, embolizam para os leitos capilares, provo-
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cando lesdes nos 6rgaos-alvo.

O diagndstico é maioritariamente clinico e a triade cldssi-
ca, que se desenvolve vdrias horas até 2 a 3 dias ap6s a fratu-
ra, inclui sinais neurolégicos (disfasia, hemiparesia, crises
epiléticas, letargia, estado confusional) sinais de dificuldade
respiratoria (taquipneia e hipoxemia) e lesdes petequiais. No
entanto, a triade nem sempre se encontra presente. A RM
cerebral e o ecocardiograma podem desempenhar um papel
importante no diagnéstico.

A atitude emergente é a fixacdo cirtrgica da fratura e o tra-
tamento é maioritariamente de suporte.

Apesar de ser uma entidade com uma taxa de mortalidade
reportada entre os 5-15%, a maioria dos doentes recupera
totalmente dos défices neurolégicos.

Caso Clinico: Homem, 65 anos, internado por fratura trau-
madtica, fechada, dos ossos longos da perna direita. Cerca de
12h apds a fratura iniciou quadro de lentificacdo mental, deso-
rientacao, alteracoes da linguagem com discurso pouco fluen-
te e apresentava discreta paresia do membro superior direito.
Realizou TC cerebral que ndo mostrava lesdes encefélicas.

Nas horas seguintes ocorreu depressao da vigilia, agrava-
mento do estado confusional e da parésia do membro supe-
rior direito, a que se associaram alteracdes respiratorias,
taquipneia, hipoxemia e hipocapnia. Apresentava nessa altu-
ra petéquias subconjuntivais bilaterais.

Realizou-se RM encefdlica que mostrou multiplas lesdes
cortico-subcorticais, bi-hemisféricas com padrao “céu estre-
lado” e uma lesao focal, pequena, no giro pré-frontal esquer-
do. A distribuicao das lesdes, maioritariamente em zonas de
territério fronteira, bilaterais, apontava para um mecanismo
microemboélico.

Os défices neuroldgicos, as alteragdes respiratdrias e a pre-
senca de petéquias, no contexto da fratura, associados as alte-
ragdes na RM cerebral, levaram ao diagnéstico de sindroma
de embolia gorda.

O doente foi submetido a fixacdo urgente da fratura e
transferido para a unidade de cuidados intermédios para
monitoriza¢do e tratamento de suporte. Fez também trata-
mento com corticoides.

A investiga¢do foi complementada com um ecocardiogra-
ma transtoracico, que revelou a presenca de um foramen
ovale patente.

Observou-se uma evolugdo favordvel, com recuperagdao
das alteracoes respiratorias e dos défices neurolégicos.

Conclusdes: A sindroma de embolia gorda é rara, poten-
cialmente fatal, cujo diagnéstico pode ser dificil devido as
alterac¢des inespecificas no inicio do quadro, mas que o trata-
mento adequado leva frequentemente a um bom prognéstico.
Deve existir suspeicao desta possibilidade no contexto de fra-
turas e a RM encefdlica é ttil para o diagnéstico.

AVC isquémico associado a consumo
de canabinéide: o mecanismo de
vasoconstricdo

José Manuel Aratijo', Helena Vilaca? Ana Filipa Santos', Filipa
Sousa', Ana Sofia Costa', Jodao Pinho’, Jaime Rocha?, Carla
Ferreira'

1-Servico de Neurologia, Hospital de Braga; 2-Servico de
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Introducao: Estudos recentes sugerem existir relacao entre
consumo de canabindides e AVC isquémico em doentes
jovens. Um dos mecanismos propostos é a vasoconstricao
cerebral, sendo conhecido que os canabindides podem ser
um factor precipitante de ocorréncia de sindrome de vaso-
constricao cerebral reversivel (SVCR).

Caso Clinico: Jovem de 26 anos, sem antecedentes patold-
gicos conhecidos, consumidor de haxixe (4-5 cigarros més) e
hébitos alcodlicos excessivos ocasionais. Duas semanas antes
da admissdo, cefaleia em trovao, frontal, acompanhada de
sono e fotofobia. Durante esse periodo manteve cefaleia
moderada na mesma localiza¢ao, apenas com alivio parcial a
analgesia. Dois dias antes da admissao, 4 horas ap6s consumo
de haxixe, referiu alteracao da visao e da percepc¢ao espacial.
Sem febre ou outros sintomas. Ao exame neurolégico apre-
sentava hemian6psia homénima esquerda isolada e o fundo
ocular era normal. TAC cerebral mostrou hipodensidade cor-
tical parietal direita; na Angio-RM lesdo isquémica recente em
territério da ACP direita e de fronteira entre ACP/ACM ipsila-
terais e, multiplas estenoses focais intracranianas em territ6-
rio carotideo e vertebrobasilar; o estudo citoquimico e micro-
biolégico do liquor era normal; estudo analitico infeccioso e
auto-imune sem alteracdes; pesquisa de canabindides na
urina positiva. Ficou medicado com metilprednisolona e
nimodipina que suspendeu por apresentar perfil tensional
baixo, com resolucdo do défice priméario de campo visual a D2
de internamento. 48 horas apés, desenvolveu hemianopsia
homénima direita de novo e objectivadas agnosia visual, pro-
sopagnosia, ataxia 6ptica e alexia sem agrafia. Repetiu TAC e
Angio-RM que revelaram novas lesdes temporo-parieto-occi-
pitais esquerdas e revelaram agravamento das estenoses mul-
tifocais. Dado o agravamento clinico e imagioldgico, e nao
sendo possivel excluir vasculite isolada do SNC fez um ciclo
de ciclofosfamida. Recuperou gradualmente ao longo do
internamento, embora a campimetria automaética tenha reve-
lado um escotoma homénimo no quadrante inferior direito e
o estudo neuropsicolégico tenha objectivado persisténcia da
alexia e perturbagdo moderada do processamento visuoper-
ceptivo e visuoespacial. Teve alta medicado com corticoide
oral e indicacdo para suspender consumo tabdgico e de cana-
binéides. Um més depois realizou Angio-RM cerebral que
revelou desaparecimento das estenoses e quase normaliza¢do
do calibre dos vasos intracraninanos.

Conclusdo: O presente caso exemplifica o SVCR como um
dos mecanismos causadores de AVC isquémico em consumi-
dores de canabinéides. Numa fase precoce o diagnéstico dife-
rencial é dificil, nomeadamente com vasculite isolada do SNC,
sendo fundamental o controlo imagiolégico para demonstrar
a reversibilidade da vasoconstricao.

Trombectomia mecanica - quando é
tarde demais?

Francisca Costa', Carolina Ourique?, Filipa Gomes?, Luisa
Fonseca**, Tiago Parreira', Maria Luis Silva', Elsa Azevedo**
1-Servico de Neurorradiologia, 2-Servico de Medicina Interna,
3-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Sao Joao;
4-Faculdade de Medicina da Universidade do Porto.
mariacostapd@gmail.com

Introducao: A trombectomia mecanica € hoje um procedi-

mento reconhecidamente eficaz e seguro na recanalizacdo de
oclusodes intracranianas agudas associadas a AVC isquémico.
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Os autores pretendem expor um caso de evolucao clinica ati-
pica e recanalizacao tardia bem sucedida, que realca o impor-
tante papel da avaliagdo multidisciplinar das carateristicas
individuais dos casos clinicos.

Caso clinico: Paciente do sexo feminino, 58 anos, caucasia-
na, mRankin scale prévio 0, ex-fumadora, com antecedentes
de carcinoma ductal da mama submetida a quimioterapia, é
admitida no Hospital por volta das 15h00 do dia 14 de novem-
bro por ter acordado nesse dia com parésia facial inferior
direita e disartria, tendo também quadro de astenia e dispneia
com dias de evolucdo. Pontuava 2 no NIHSS. Realizou TC
cerebral com evidéncia de pequeno enfarte isquémico agudo
caudado-lenticulo-capsular esquerdo e de hiperdensidade
espontanea no segmento M1 da artéria cerebral média
esquerda (ACME). Do restante estudo efetuado salienta-se
ecocardiograma transtordcico com evidéncia de disfuncao
sistélica esquerda grave e insuficiéncia mitral e trictspide
moderadas, a sugerir quadro de insuficiéncia cardiaca aguda
provavelmente secunddria a esquema de quimioterapia com
doxorrubicina, e quadro de provavel infecao respiratdria que
podera ter contribuido para a descompensacgao da insuficién-
cia cardiaca. O eco-Doppler diagnosticou oclusao terminal da
carétida interna e de M1. Tendo em conta o tempo de evolu-
¢do e alteracdes minor no exame neurolégico optou-se por
nao realizar trombdlise intravenosa e manteve-se monitoriza-
¢do na U. AVC. Do ponto de vista neuroldgico a doente man-
teve-se estavel até ao dia 16 de novembro, quando sofreu
agravamento com afasia, hemiparésia e hemihipostesia direi-
tas, pontuando 14 no NIHSS. A TC cerebral mantinha a
pequena lesdo inicial, mas o estudo de perfusdo revelou drea
de penumbra em todo o territério de ACME, e na AngioTC
havia oclusao da carétida interna supraclinoideia e de M1
proximal a esquerda. Discutido o caso com a equipa de neu-
rointervencao, e considerando o mismatch significativo, foi
realizada trombectomia mecénica, cerca de 53h ap6s a insta-
lagdo da clinica inicial de AVC. Obteve-se completa recanali-
zacao - TICI 3 - com melhoria progressiva de défices neurol6-
gicos até NIHSS 2.

Conclusdo: Os doentes candidatos a trombectomia meca-
nica sao devidamente selecionados conforme protocolo revis-
to e validado. Porém, a natureza dindmica dos eventos vascu-
lares agudos, com tempos de sobrevida de drea de penumbra
isquémica varidveis, faz com que a andlise multidisciplinar e
caso-a-caso dos doentes assuma também um lugar nesta
nova abordagem ao AVC isquémico.

Impacto do ensino sobre Acidente
Vascular Cerebral: Um projecto-piloto de
educacao a populacao no Ensino Basico

Joao Pedro Marto', Claudia Borbinha', Rita Filipe?, Sofia
Calado'®, Miguel Viana Baptista"®

1-Servigo de Neurologia do Hospital Egas Moniz, Centro
Hospitalar Lisboa Ocidental; 2-Unidade de Satde Publica, ACES
Lisboa Ocidental e Oeiras; 3-CEDOC — Nova Medical School da
Universidade Nova de Lisboa.
joao.pedro.seabra.marto@gmail.com

Introducdo: Estudos prévios sugerem que as criangas e
adolescentes possam ser uma popula¢do-alvo para o ensino
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sobre AVC, com impacto na prevencao, e identificacdo de
sinais de alerta que permitam um melhor encaminhamento
do doente agudo. Paralelamente admite-se um eventual papel
relevante dos jovens na difusao de informacao junto dos fami-
liares.

Objectivo: Avaliar o impacto de uma estratégia de ensino
sobre AVC a alunos do Ensino Bdsico, no seu conhecimento e
no dos seus encarregados de educacao (EE).

Metodologia: Em sete escolas localizadas na &rea de
influéncia do Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental foram
aplicados questiondrios estruturados sobre AVC a alunos do 8°
ano de escolaridade e EE. Em quatro escolas aleatorizadas
foram realizadas ac¢oes de formacao sobre AVC, acompanha-
das de distribuicdo de desdobréveis e cartdoes magnéticos edu-
cativos, e foi promovido que os alunos transmitissem o apren-
dido aos EE. Nestas quatro escolas, e nas trés sem formacao,
foram preenchidos questiondrios pelos alunos e EE, posterior-
mente repetidos imediatamente apés a formacao e 3 meses
mais tarde. As respostas foram analisadas através de regressao
logistica bindria, ajustada para idade, sexo e nacionalidade nos
alunos, e também para escolaridade, profissao, contacto com
doentes com AVC e campanhas de educagao nos EE.

Resultados: Foram incluidos 784 alunos com uma idade
meédia de 13 (DP=0,94) anos, e 597 EE com idade média de 44
(DP=5,89) anos, 50,1% e 52,6%, respectivamente, incluidos no
grupo com formacao. Neste grupo verificou-se no segundo
questiondrio um aumento (p <0,001) no reconhecimento de
factores de risco e identificagdo de sinais de alerta de AVC, na
chamada para 112 perante doente com AVC, e no reconheci-
mento de caso de AVC, com aumento do nimero médio de
respostas certas de 41,9% para 98,3% nos alunos e de 59,3%
para 96% nos EE. Comparando estas respostas com as escolas
sem formagao, verifica-se também um ntimero maior de acer-
tos (p <0,001) em todas as respostas mencionadas, sendo o
ndmero médio de respostas certas, no segundo questiondrio,
nas escolas sem formacao de 50,6% nos alunos e 61,1% nos
EE. Os resultados da avaliacao aos 3 meses estardo disponiveis
em Janeiro 2016.

Conclusdo: A formagdo no Ensino Bdsico leva a um
aumento do conhecimento dos alunos e encarregados de
educacdo sobre AVC. Independentemente dos resultados, a
mudanca de comportamentos resultante da formacao carece
de uma avalia¢do no tempo. Apresentamos um projecto inédi-
to em Portugal que podera servir de referéncia para futuras
estratégias de educacao a populagao.

Prevaléncia de Acidente Vascular
Cerebral e Acidente Isquémico Transitério
na Arterite de Takayasu: uma Revisdo
Sistematica e Meta-Analise
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Introducdo: A Arterite de Takayasu (AT) é uma panarterite
de grandes vasos que afecta maioritariamente mulheres
jovens, estando os sintomas neurolégicos presentes em mais
de metade dos doentes ao longo do curso da doencga. No
entanto, pouco se sabe sobre a prevaléncia de AVC/AIT na AT,
assim como sobre as caracteristicas clinicas destes eventos.

Objectivos: Estimar a prevaléncia de AVC/AIT na AT
(objectivo primadrio) e caracterizar estes eventos e o subgrupo
de doentes afetados (objectivos secunddrios), através de uma
revisdo sistematica e meta-anélise.

Metodologia: Foi realizada uma pesquisa nas bases de
dados MEDLINE e EMBASE (Outubro 2014) para estudos
observacionais de qualquer tipo e nos quais fosse reportada a
prevaléncia de AVC/AIT entre doentes com AT. A selecao dos
estudos, recolha de informacdo e avaliacio de qualidade
foram feitas de forma independente. Realizou-se uma meta-
andlise de efeitos aleatérios com os resultados dos estudos. A
heterogeneidade foi calculada com o teste do 12.

Resultados: 21 estudos (16 dos quais cohorts) foram
incluidos (n=3269). A prevaléncia estimada de AVC/AIT foi de
15.8% (IC 95%: 10.7%- 22.6%; 12=94%). Uma analise de sensi-
bilidade, em que foram excluidos os 8 estudos com critérios
diagnéstico de AT diferentes dos estabelecidos pela American
College of Rheumatology em 1990, apresentou resultados
semelhantes mas sem heterogeneidade estatistica (15.7%; IC
95%: 13.6%-18.1%; 12=5.5%). Nao esté disponivel informacao
que tenha permitido explorar as possiveis associacoes entre as
caracteristicas dos doentes e a prevaléncia de AVC/AIT, assim
como as caracteristicas dos eventos.

Conclusdes: Os nossos resultados documentam uma pre-
valéncia elevada de AVC/AIT entre os doentes com AT. No
entanto, existe pouca informac¢do sobre o tipo de AVC, as
caracteristicas dos doentes afectados e a morbi-mortalidade
associadas ao AVC. Estudos futuros devem explorar esta com-
plicacdo incapacitante da AT de forma a encontrar o melhor

tratamento e estratégias de prevencao.
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Introduc@o: As complicagdes neuroldgicas sdo as mais fre-
quentes e mais graves complicacoes da endocardite infeccio-
sa (EI). Ocorrem em 16 a 25% dos casos, a maioria no periodo
de um més apds o diagndstico, mas existe um risco aumenta-
do alguns meses antes e alguns meses depois.

Objectivos: Determinacdo do prognéstico a curto prazo
de um grupo de doentes com complicacdes cerebrovascula-
res de EIL.
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Métodos: Andlise retrospectiva dos processos dos doentes
com EI admitidos entre Novembro de 2010 e Novembro de
2015. EI diagnosticada de acordo com os critérios de Duke
modificados. Incluiram-se os doentes com complica¢des neu-
rolégicas vasculares. As varidveis estudadas foram idade,
género, manifestacoes clinicas, agente etiolégico, tratamentos
realizados, complicagdes e mortalidade.

Resultados: Das 88 endocardites identificadas, 26 (29.5%)
apresentaram complicagdes cerebrovasculares. Dos 26 doen-
tes incluidos, 17 eram do sexo masculino e a idade média foi
de 58.5 anos (20-88 anos). Alteracoes cardiacas prévias em 14
doentes, 10 dos quais com proteses valvulares. Dez doentes
previamente hipocoagulados e trés antiagregados.
Diagnéstico definitivo de endocardite em 22 casos e isola-
mento do agente também em 22. Complicagdes cerebrovas-
culares: AVC isquémico/AIT em 19 doentes (73.1%) e AVC
hemorragico em 7 doentes (26.9%, dos quais cinco eram pre-
viamente hipocoagulados) Em trés foram identificados aneu-
rismas micéticos, dois destes ap6s ruptura. Dois doentes
apresentaram concomitantemente abcessos cerebrais e um
crises epilépticas sintomadticas agudas. Em 9/88 doentes
(10.2%) as complicagdes cerebrovasculares foram a primeira
manifestacao clinica da endocardite. Em 8/26 doentes (30.8%)
as manifestacdes neuroldgicas antecederam o diagnéstico de
endocardite (1 a 15 dias), nos restantes casos ocorreram na
altura do diagndstico até 26 dias depois. Oito doentes (30.8%)
morreram, dois como complicacdao directa do AVC. Cinco
foram submetidos a cirurgia cardiaca. Nove (34.6%) estavam
independentes (mRs 0-2) a data da alta.

Discussao: A prevaléncia de complicacoes cerebrovascula-
res na nossa amostra é ligeiramente superior a previamente
reportada e estdo associadas a elevada mortalidade, consti-
tuindo um determinante major do progndstico a curto prazo.

Na Senda de Trousseau - o Acidente
Vascular Cerebral Isquémico e o Cancro
Sdlido: Estudo Retrospetivo
Caso-Controlo a 10 anos
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Introducao: Se é certo que tanto o cancro como o seu tra-
tamento aumentam o risco de AVC isquémico, a natureza pre-
cisa deste “estado de hipercoagulabilidade” nunca foi concre-
tizada. E premente encontrar marcadores imagiolégicos e
laboratoriais preditores de neoplasia nos doentes com AVC. O
objetivo deste estudo foi investigar os fatores de risco, padrao
de lesao, etiologia e medidas de outcome em doentes com AVC
isquémico com e sem cancro s6lido ativo e avaliar a utilidade
de marcadores imagiolégicos e laboratoriais na identificacao
de cancro relacionado com AVC isquémico.

Metodologia: Estudo retrospetivo comparativo de doentes
com AVC isquémico e cancro sélido ativo admitidos numa
unidade de AVC ao longo de dez anos (n=45). Os controlos
foram selecionados de forma equivalente para o género e
idade na relacao de 1:1.

Resultados: A prevaléncia dos fatores de risco vascular e de
tipos de diagndstico etiol6gico nao foi diferente entre os gru-
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pos. Embora sem significado estatistico, este estudo mostrou
a observacgao pontual de uma tendéncia para os doentes com
cancro terem maior prevaléncia de AVC isquémico sem meca-
nismo convencional identificado (40% vs. 27,9%, %*(1,4)
p=0,232). O padrao de lesdo isquémica na TC cerebral com
lesdes multiplas em multiplos territérios vasculares exibe cor-
relagdo com o grupo oncologico (37,8% vs. 16,7%; %*(6,234)
p=0,044 apés correcdo de Bonferroni para comparagoes mul-
tiplas). Também valores de PCR superiores a 20mg/L, embora
pouco sensiveis (44%), sdo bastante especificos (80%) e corre-
lacionados com os nossos casos (RR 1,76; %*(7,465) p=0,006). A
distribuicao dos tipos de tumor na amostra com AVC isquémi-
co nao foi proporcional a sua prevaléncia na populagdao em
geral, exibindo uma sobre-representacdo de neoplasias da
prostata e pulmao e uma sub-representacao de neoplasia da
mama e c6lon em relacdo ao esperado. O periodo de tempo
entre o diagnéstico oncoldgico e o evento vascular cerebral
apresentou uma mediana de 1,5 meses. A mortalidade nos
primeiros 30 dias ap6s o AVC foi maior no grupo com cancro
(22,2% vs. 6,7%, %*(4,4) p=0,036).

Conclusoes: Dada a distribuicao dos tipos tumorais e o
timing do AVC, este estudo sugere a existéncia de mecanismos
de AVC especificos do cancro. A tendéncia a maior prevalén-
cia de etiologia ndo convencional bem como de padrao lesio-
nal multiplo em multiplos territérios vasculares nos nossos
casos podera advogar em favor da procura de neoplasia ocul-
ta nestes doentes. O valor da PCR podera ter um papel na sus-
peigao clinica.

COS5. Prognéstico a longo prazo de
doentes com disseccao de artérias
cervicais
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Introducéo: As disseccoes de artérias cervicais (DAC) sdao
responséveis por 1-2% dos AVCs isquémicos e constituem
uma causa frequente de AVC em idade jovem. O objectivo
deste trabalho € caracterizar os preditores de prognéstico fun-
cional a longo prazo de doentes com DAC.

Métodos: Coorte retrospectiva dos doentes seguidos em
consulta de Doengas Cérebro-Vasculares entre Janeiro de
2010 e Outubro de 2015, com o diagnéstico de DAC confirma-
da por estudo angiografico, espontanea ou traumadtica, asso-
ciada ou ndo a isquemia cerebral. Avaliaram-se caracteristicas
demogréficas, factores predisponentes, manifestagoes clini-
cas, caracteristicas imagiolégicas, terapéutica na fase aguda,
prognéstico funcional e imagiolégico no periodo de segui-
mento. Prognostico excelente definido como escala de Rankin
modificada (mRS) 0-1.

Resultados: Foram incluidos 58 doentes, 60.7% do sexo
masculino, com idade média de 46.6 anos e seguimento
médio de 28.0 meses. A primeira manifestacdo clinica foram
sintomas locais isolados em 20 doentes (34.5%). As manifesta-
¢oes isquémicas ao longo do curso da doenga foram: AVC
isquémico em 74.1%, AIT/amaurose fugaz em 6.9%. Trinta e
sete doentes apresentaram dissecc¢do carotidea, 21 dissecc¢ao
vertebral e 4 casos apresentaram disseccoes multiplas (6.9%).
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Apenas 1 dos casos teve traumatismo major associado. Na
maioria dos doentes o diagnéstico foi estabelecido por
RM/angioRM (n=40, 69%). Dos 32 doentes com disseccao
carotidea que realizaram TC simples na admissao, 19 (59.4%)
apresentavam sinais imagiolégicos indirectos de dissec¢do
junto a base do cranio. A DAC originou oclusao arterial em 27
doentes (46.6%) e estenose arterial em 22 doentes (37.9%).
Dois doentes (3.4%) tiveram recorréncia de evento isquémico
(durante o internamento), sob niveis terapéuticos de hipo-
coagulacdo. Um doente faleceu durante o internamento como
complicag@o directa do AVC isquémico. Nao se observaram
recorréncias de disseccdo durante o seguimento. Dos 34
doentes (58.6%) que realizaram pelo menos um controlo
angiografico, observou-se recanalizacdo completa em 22
(64.7%). A data do dltimo seguimento foi observado prognds-
tico excelente em 59.6% dos doentes. As varidveis associadas a
prognéstico excelente foram: auséncia de dislipidemia
(p=0.011); sintomas locais isolados como primeira manifesta-
¢do (p=0.013); auséncia de AVC isquémico (p=0.008); NIHSS
na admissao baixo (p=0.001). Observou-se uma tendéncia nao
significativa para os doentes com progndstico excelente apre-
sentarem mais frequentemente sindrome de Horner
(p=0.098).

Conclusao: A principal conclusao do presente estudo é
que o progndstico funcional a longo prazo dos doentes com
DAC depende principalmente da ocorréncia de AVC isquémi-
co e da gravidade dos défices associados. A recorréncia de
eventos isquémicos foi baixa e ocorreu precocemente.

Efeito de alteracdes na escala de
urgéncia de neurologia no internamento
de Falsos AVCs
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Introducdo: Cerca de 5% a 31% dos doentes internados com
a hipétese de diagnéstico inicial de acidente vascular cerebral
(AVC) tém outros diagndsticos, designados por falsos AVCs. E
importante realizar a distingdo entre estas condi¢gdes porque
independentemente da etiologia, a orientacao de falsos AVCs
em unidades cérebro-vasculares nao é custo-efetiva, implican-
do uma maior duragao de estada hospitalar e o uso excessivo de
meios complementares de diagnéstico e medicagao.

Em 2010, ocorreram alteracdes na escala de urgéncia do
nosso centro hospitalar que resultaram num menor nimero
de horas realizadas por especialistas em Neurologia.

Pretendemos com este estudo analisar a evolucao dos fal-
sos AVCs internados entre 2007 e 2013 e avaliar o efeito das
alteragoes realizadas na escala de urgéncia em 2010

Metodologia: Foi realizado um estudo observacional,
retrospectivo. A identificacdo dos falsos AVCs internados
anualmente entre 2007 e 2013 foi feita através da andlise
retrospectiva da base de dados da Unidade Cerebrovascular
do Hospital de Santa Maria, construida prospectivamente.
Sempre que necessario foram revistos os processos clinicos da
urgéncia e internamento. Foram também avaliados os regis-
tos das escalas de urgéncia de servico de neurologia.

A variagdo do numero de internamentos ao longo do
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tempo foi analisada através de uma andlise de regressao seg-
mentar - ARISMA - sendo a altura da intervencdo definida
entre Julho e Agosto de 2010. Foi utilizado o coeficiente de
correlacdo de Pearson para avaliar uma correlagdo entre o
namero de horas realizadas por internos e o nimero de falsos
AVCs internados.

Resultados: Entre 2007 e 2013 foram internados 2552
pacientes na unidade cerebrovascular, dos quais 293 (11.5%)
foram falsos AVCs. Ap6s Agosto de 2010 verificou-se um
aumento do nimero de falsos AVCs internados (p= 0.03)

As etiologias mais frequentes foram doencas psiquidtricas-
53 pacientes, sindrome vertiginoso periférico-52; enxaqueca-
33 e mononeuropatias periféricas agudas-32. Antes de 2010 a
etiologia mais frequente eram condicdes psiquidtricas e apds
2010, sindrome vertiginoso periférico.

A hipétese diagnostica colocada mais frequentemente no
servico de urgéncia antes e depois da intervencao foi AVC da
circulagdao posterior. Verificou-se aumento do ntmero de
horas realizadas primariamente por internos e foi encontrada
uma correlacdo com o nimero de falsos AVCs (coeficiente de
correlacao de Pearson=0.935; p<0.01).

Conclusdes: As alteracoes na escala de urgéncia de neuro-
logia associaram-se a um maior ntimero de internamentos por
falsos AVC e a um maior nimero de doentes internados com a
hipétese diagnostica de sindrome vertiginoso periférico.

Futebol: entre a indiferenca, a paixao
e o risco vascular.

Cldudia Borbinha', Jodo Pedro Marto', Laurete Conceicao’,
Luisa Alves'"? Sofia Calado'?, Miguel Viana-Baptista'?

1-Servico de Neurologia do Hospital Egas Moniz, Centro
Hospitalar Lisboa Ocidental; 2-CEDOC - Nova Medical School da
Universidade Nova de Lisboa.

claudiaborbinha3@gmail.com

Introducédo: O stress agudo pode funcionar como factor
precipitante de eventos vasculares. A data, existem alguns estu-
dos que avaliam o impacto de campeonatos mundiais e euro-
peus de futebol na ocorréncia de eventos vasculares em adep-
tos, porém os resultados tém sido dispares e pouco conclusivos.

Objectivos: Determinar se, em periodos de jogo de futebol
entre os trés principais clubes portugueses (Sport Lisboa e
Benfica, Sporting Clube de Portugal e Futebol Clube do Porto)
e finais da Taca de Portugal, ocorrem mais acidentes vascula-
res cerebrais (AVCs) na darea do Centro Hospitalar de Lisboa
Ocidental (CHLO) face a um periodo controlo.

Metodologia: Andlise retrospectiva do nimero de admis-
soes por AVC isquémico e hemorrdgico no CHLO durante os
periodos de jogos em que os trés principais clubes portugue-
ses jogaram entre si e na Final da Taca de Portugal, durante
trés épocas consecutivas: 2012/2013, 2013/2014 e 2014/2015.
Definiu-se o periodo de jogo pelo préprio dia em que o jogo
ocorreu e o dia seguinte. Como controlo, foram usados dados
do periodo correspondente do ano anterior, desde que nao
tivessem existido jogos. Pelo teste do chi-quadrado e T-Test
procuraram-se diferencas entre os grupos para sexo, autono-
mia prévia, dia de jogo vs dia seguinte, factores de risco vascu-
lar, tipo de AVC e classificacao TOAST. Assumiu-se significado
estatistico para p<0,05.

Resultados: Incluiram-se 124 doentes, idade média 72,6
anos, 50,8% do sexo masculino. 72 dos AVCs ocorreram em
periodos de jogo (63 isquémicos e 9 hemorragicos), e 52 em
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periodos controlo (46 isquémicos e 6 hemorragicos). Pelo
Independent T-test nao se verificou diferenca estatisticamen-
te significativa entre o nimero de AVCs ocorridos nos dois
periodos analisados (IC95%: -0,12-0,85, p=0,134). Os teste do
chi-quadrado e T-test ndo mostraram diferencas entre os gru-
pos, a excepgao de maior ntimero de eventos no sexo femini-
no em periodo de jogo (OR:2,43; 1C95%:1,168-5,064; p=0,018),
e maior nimero de AVCs no dia de jogo face ao dia seguinte
(OR:2,24; 1C95%:1,080-4,644; p=0,03), para os quais também
se aplicaram modelos de regressdo logistica.

Conclusdes: Na area do CHLO, apesar de se ter verificado
um nuamero absoluto de AVCs mais elevado em periodos de
jogo, ndo existe uma diferenca significativa em relacao a datas
idénticas de anos anteriores sem jogos. A existir uma relacao
entre o stress agudo causado pelo jogo e o AVC, os dados suge-
rem que esta podera ser mais relevante para individuos do
sexo feminino, contudo serdao necessarios mais estudos para a
elucidar.

Efeito de nanoparticulas poliméricas
com acido retindico na modulacao
vascular da sobrevivéncia e diferenciacao
de células estaminais neurais, apds
isquémia

Raquel Ferreira R', Marcia Carvalho Fonseca', Tiago Santos',
Jodo Sargento-Freitas**, Ricardo Tjeng®, Fatima Paiva®, Lino
Ferreira®, Liliana Bernardino’

1-Faculdade de Ciéncias da Satde - Universidade da Beira
Interior, Covilha; 2-Unidade do AVC, Centro Hospitalar e
Universitdrio de Coimbra, Portugal; 3-Unidade do AVC, Centro
Hospitalar Cova da Beira, Covilh3, Portugal; 4-Biocant — Centro
de Inovacao em Biotecnologia, Cantanhede, Portugal; 5-CNC —
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Introducio: O acidente vascular cerebral (AVC) é uma das
causas principais de morte e incapacidade no Mundo.
Contudo, os tratamentos disponiveis nao sao eficazes poden-
do causar efeitos secunddrios graves. Propomos a administra-
¢ao de nanoparticulas contendo 4cido retinéico (RA-NP) para
reparar de forma eficaz e segura o cérebro isquémico através
da criacdo de uma ambiente pr6-angiogénico favoravel que
estimule a neurogénese e renovagao neuronal.

Metodologia: Os seguintes ensaios foram utilizados: ava-
liagao de morte celular (incorporacgao de iodeto de propideo),
proliferacao (incorporacdo de bromodioxiuridina), formacao
de tibulos (deposi¢ao sob extracto da matriz extracelular),
privacao de oxigénio e glucose (OGD), avaliagdo de marcado-
res de células progenitoras (Sox-2) diferenciacdo neuronal
(beta-III tubulina) por imunocitoquimica e western blot, e
caracterizacao do fen6tipo de células endoteliais progenitoras
humanas (hEPC) por imunocitoquimica.

Resultados: Em condigdes fisiologicas, RA-NP e RA ndo
encapsulado promoveram a proliferacao de células endote-
liais e protegeram de morte celular induzida por isquémia.
Adicionalmente, células endoteliais tratadas com RA-NP
desenvolveram uma rede tubular mais complexa. A recolha de
meio condicionado de células endoteliais (EC-CM) foi realiza-
da para avaliar o impacto do secretoma da vasculatura na
sobrevivéncia e diferenciacdo de células estaminais neurais
(NSC). EC-CM de células endoteliais saudéveis tratadas com
RA-NP reduziu a morte de NSC e promoveu a proliferacao.
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EC-CM de células isquémicas tratadas com RA-NP promoveu
a sobrevivéncia, a proliferacao e a diferenciacdo NSC.
Paralelamente, hEPC, que fazem parte de uma resposta endé-
gena de reparagdo apds dano vascular, foram recolhidas de
doentes com AVC isquémico. hEPC tratadas com RA-NP pro-
liferaram mais, o que realca uma vez mais o potencial tera-
péutico desta formulacao.

Conclusdo: O tratamento de células endoteliais com RA-
NP protegeu-as de morte isquémica e estimulou a libertagao
de factores que promoveram a sobrevivéncia, proliferacao e
diferencia¢do de NSC. RA-NP foram até 83 vezes mais eficazes
que o RA nao encapsulado e promoveram a proliferacao de
hEPC. RA-NP poderdo ser utilizadas como agente vasculotro-
fico e neurogénico em doencas vasculares e neurodegenerati-

vas com vasculatura comprometida.

Compromissos: Projecto financiado pela Fundacao para a Ciéncia e
Tecnologia (FCT): EXPL/BIM-MED/0822/2013, SFRH/BPD/94228/2013,
SFRH/BD/79526/2011; Medalha de Honra L'Oréal/UNESCO Portugal
para as Mulheres na Ciéncia; CICS-UBI/FCT (UID/Multi/00709/2013).

Agradecimentos: Equipa de enfermagem da Unidade do AVC, do
Centro Hospitalar Cova da Beira, liderada pela Enfermeira Chefe
Virginia Santos Oliveira, pela recolha de amostras de sangue.
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nanoparticulas com acido retindico
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1-Faculdade de Ciéncias da Satide - Universidade da Beira
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Introducéo: O acidente vascular cerebral (AVC) desenca-
deia uma série de alteracGes celulares e moleculares que com-
prometem a viabilidade do tecido nervoso. Neste contexto, a
resposta inflamatoéria desencadeada pela microglia, células do
sistema imune inato do Sistema Nervoso Central, dificulta a
reparacao neurovascular. Assim, pretendemos acionar meca-
nismos que suprimam esta resposta, usando o acido retinéico
(RA), um derivado da vitamina A, anti-inflamatério e pro-
angiogénico como agente terapéutico. Para contornar a baixa
solubilidade e rédpida degradacao do RA, usamos nanoparti-
culas carregadas com RA (RA-NP) com o intuito de avaliar o
seu impacto no fenétipo anti-inflamatério da microglia para
administracdo intravenosa. Nesse sentido, foi também testa-
do o efeito de RA-NP em células endoteliais humanas de vasos
periféricos.

Metodologia: A linha celular de microglia de murganho
(N9) e de células endoteliais humanas da veia umbilical
(HUVEQ) foram tratadas durante 24 horas com RA-NP e RA
ndo encapsulado sob condicoes fisioldgicas, inflamatérias
(100ng/ml de lipossacarideo, LPS) e apds privacao de oxigénio
e glucose (OGD) durante 5 horas, para simular um ambiente
isquémico. A proliferacdo foi avaliada por incorporagdo de
bromodioxiuridina (BrdU) e a citotoxicidade com um ensaio
colorimétrico (MTT) ou incorporagao de iodeto de propideo.
A quantificag@o dos nitritos foi obtida pelo ensaio de Griess. A
expressao de marcadores anti- (arginase I (ArgI) e interleuci-
na 4 (IL-4) e pré-inflamatdrios (sintetase indutivel de 6xido
nitrico, iNOS) foi avaliada por imunocitoquimica. Os meios
condicionados de HUVEC isquémicas foram recolhidos para
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avaliar a producao de superéxido por N9 (pela incorporacao
da sonda dihydroethidium, DHE).

Resultados: O tratamento de microglia com 10ug/ml de
RA-NP inibe a libertacao de NO e a expressao de iNOS e pro-
move a expressao de Arg I e IL-4, na presenca de LPS e em
OGD. A concentragao equivalente de RA contida nas RA-NP
(0.4pM) nao tem efeito anti-inflamatdério.

Em HUVEC, 10ug/ml de RA-NP néo causa citotoxicidade e
induz uma maior prolifera¢do celular. Os meios condiciona-
dos de HUVEC isquémicas tratadas com a mesma concentra-
¢ao de RA-NP, induzem um fenétipo anti-inflamatério em N9.

Conclusdes: As RA-NP induzem um perfil anti-inflamaté-
rio nas células da microglia, num contexto inflamatério clds-
sico (LPS) e isquémico. A formulacdo demonstrou ser mais
eficiente que o RA nao encapsulado. Assim, as RA-NP apre-
sentam-se como um potencial agente anti-inflamatério no

AVC com aplicacdo intravenosa promissora.

Projeto financiado pela Fundagao para a Ciéncia e a Tecnologia (FCT),
UID/Multi/00709/2013 (CICS-UBI/ECT), EXPL/BIM-MED/0822/2013
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LOréal-UNESCO Portugal para as Mulheres na Ciéncia.
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Introducio: As perturbagoes da linguagem afectam cerca
de 30% das vitimas de AVC, no entanto existe muito pouca
informacao sobre as capacidades cognitivas das pessoas com
afasia ou sobre o seu risco de deterioracao cognitiva.

Objetivo: Avaliar a cognicdo nado verbal na afasia crénica
(>6meses) de causa vascular e identificar preditores de
desempenho.

Método: Estudo prospectivo e transversal em que se com-
pararam participantes com afasia (PA) com controles sem afa-
sia (PC), com lesdes isquémicas isoladas do hemisfério
esquerdo. Os participantes foram recrutados através de tera-
peutas da fala ou consultas de Neurologia. A avaliacao foi rea-
lizada com uma bateria de testes nao verbais (de atengao, exe-
cutivos, memoria episddica e semantica) desenhada para ava-
liar diversas capacidades cognitivas. As pontuacdes obtidas
foram convertidas a notas padrao, ajustadas a idade e escola-
ridade de acordo com amostras normativas.

Resultados: Foram avaliados 50 PA (24 homens; idade=
64,8 + 11,2 anos, escolaridade 9,1+5,4 anos) e 19 PC (11
homens; idade= 64,6 +8,3; escolaridade=10,6+6,2).

As pontuagoes médias foram idénticas nos dois grupos em
todos os testes, excepto nos testes de memoria semantica e
episédica e num teste de atencao em que a pontuacao de PA
foi significativamente mais baixa do que a pontuagdo de PC.
Verificou-se alguma variabilidade individual no perfil de
desempenho dos doentes com afasia. Verificou-se uma corre-
lagdo significativa entre a capacidade de compreensao verbal
(somatdrio dos testes de identificacdo e de compreensao de
ordens) e os testes de associacao semantica Camelos e Cactos
(Pearson r= .70), teste de memoria visual da WASI (Pearson
r=.42), teste do relégio da BLAD (Pearson r=.35), teste de pes-
quisa de simbolos da WAIS III (Pearson r=.37) e teste de inicia-
tiva grafomotora da BLAD (Pearson r=.42). A capacidade

Maio de 2016 | N.°1 | Volume 16



expressiva (somatorio do grau de fluéncia, de nomeacao e de
repeticdo de palavras) correlacionou-se significativamente
com os testes de associacdo semantica Camelos e Cactos
(Pearson r=.51) e o teste de iniciativa grafomotora da BLAD
(Pearson r=.34).

Enquanto que a compreensao influencia fortemente quase
todas capacidades cognitivas, as capacidades expressivas afe-
tam mais fortemente a capacidade de iniciativa.

Conclusdes: E possivel avaliar a cognicdo nas pessoas com
afasia através de testes nao verbais. Nao existe um comporta-
mento uniforme dos doentes afésicos. Em geral, estes pacien-
tes ttm um desempenho idéntico ao de individuos com lesao
esquerda, o que sugere que a maioria dos defeitos nao sao
mediados pela linguagem. Contudo algumas capacidades nao
verbais correlacionam-se bem com a linguagem ou porque
dependem das mesmas dreas cerebrais ou porque o desempe-
nho se baseia em estratégias verbais.

Na reabilitacao pés-AVC a
neuroplasticidade e a funcionalidade
podem ser modificadas, mesmo em
doentes com lesdes cronicas.

Raquel Carvalho'?, Paulo Marques', Nuno Sérgio Dias', Jodo
José Cerqueira’, Elsa Azevedo?*
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Introducdo: Existe alguma controvérsia quanto a eficacia
da fisioterapia (FT) no AVC crénico. A FT fundamenta a inter-
vencdo no conhecimento neurofisiolégico do controlo motor,
na aprendizagem motora e na neuroplasticidade. O cerebelo
age sinergicamente com o cortex motor primdrio interferindo
no desempenho e na aprendizagem motora das tarefas.

Objetivo: Em doentes com sequelas motoras de AVC em fase
crénica, verificar a relac@o entre a ativacao encefélica e a idade,
o tempo pds-AVC e a funcionalidade motora, e estudar o impac-
to da FT na neuroplasticidade e funcionalidade motora.

Metodologia: Incluiram-se 10 doentes com parésia do
membro superior direito (MSD) sequelar de AVC da artéria
cerebral média esquerda ocorrido hd mais de 6 meses, sem
afasia que impedisse a interacdo. Inicialmente (m0) avaliou-
se a funcionalidade do MSD pela forca de preensao e escalas
Fugl-Meyer Assessment, Motor Assessment Scale e Action Reach
Arm Test. Avaliou-se a neuroplasticidade por ressonancia
magnética funcional (RMf), com paradigma de estimulagdo
de blocos, alternando repouso com execucdo ou imaginacao
de movimento das maos afetada e ndo afetada. Efetuou-se
andlise de regressao multipla entre a variacdo do sinal BOLD
(Blood Oxygenation Level Dependent) na RMf, indicativo de
atividade encefdlica, e a idade, o tempo p6s-AVC e a funciona-
lidade basal. Trés destes doentes submeteram-se a um perio-
do de 4 semanas sem intervenc¢do de FT, seguido de 4 sema-
nas com sessoes didrias de FT (20 sessoes de 50min). Nestes
doentes repetiu-se a avaliacdo funcional clinica pré-trata-
mento (m1) e pos tratamento (m2) de FT, e em m2 repetiu-se
também a RMf.
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Resultados: Doentes com idade média de 59+12 anos e
AVC ocorrido hd 39+24,6 meses. Encontrdmos correlacdo
negativa entre o tempo pés AVC e a atividade do cerebelo a
direita durante a execucdo e a imaginacdo dos movimentos
com a mao afetada e a imaginacdo com a mao nao afetada
(rho=-0,91), independente da idade e da funcionalidade
motora. No grupo de intervengdo com FT, todos os doentes
apresentaram funcionalidade motora estdvel entre m0 e m1 e
melhoria clinica entre m1 e m2, e na RMf o cerebelo contrale-
sional inverteu a interacdo observada em mo, exibindo um
aumento de ativacdo durante a execucdo (p=0,021) e uma
reduc¢ao durante a imaginacao (p = 0,017).

Conclusao: O tempo p6s AVC prejudica a ativacao do cere-
belo contralesional. Contudo, a plasticidade cerebral e a fun-
cionalidade podem ser modificadas, mesmo em doentes com

lesdes cronicas.
Agradecimentos: Aos profissionais do Centro de AVC do Centro
Hospitalar de Sao Joao.
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Introducdo: Mais de 77% dos utentes que sofrem um
Acidente Vascular Cerebral (AVC) terao sequelas do membro
superior, em que 60% destes ndo apresentardo melhorias fun-
cionais ap6s 6 meses. E preciso conhecer o estado da arte em
Portugal da reabilitacdo neurolégica do membro superior
para entender necessidades para melhorar.

Objetivos: Desenhar o perfil pessoal e profissional dos
fisioterapeutas que trabalham em institui¢des portuguesas na
reabilitacdo do membro superior em utentes p6s-AVC com
mais de 6 meses de evolucdo, bem como caracterizar essas
sessoes de fisioterapia.

Metodologia: Foi distribuido um questiondrio original
online em 237 instituicdes com servico de reabilitacdo neuro-
l6gica, entre Agosto e Dezembro de 2014. Este questionario foi
revisto por 5 fisioterapeutas relacionados a docéncia ou a pra-
tica da reabilitacao neurolégica. Foi utilizada estatistica anali-
tica e descritiva.

Resultados: Um total de 179 fisioterapeutas de 64 institui-
coes devolveram o questiondrio (taxa de resposta =38,7%).
Sdo elegiveis para andlise estatistica 157 desses questiondrios.
A idade média da amostra foi de 29,25 (+ 6,45) anos, tendo a
maioria terminado o curso base entre 2001 e 2010. Mais de
metade dos inquiridos ndo realizou formacao especifica na
drea da reabilitagdo neurolégica. Em média, sdo realizadas
3,64 (+ 1,24) sessoes de fisioterapia/semana nestes utentes,
com duragdo média por sessao de 52,7 (+ 21,5) minutos. As 5
intervencdes mais reportadas foram Tarefas Orientadas para
Objetivos (93,4% n=141), Aprendizagem Motora (89,4%
n=135), Mobilizacdo Articular Passiva (88,7 % n=134);
Repeticdo de Tarefas (87,4% n=132) e Bobath/Terapia pelo
Neurodesenvolvimento (86,9% n=131). Nao existiram duas
séries iguais de intervencgoes escolhidas entre fisioterapeutas
diferentes. O fator preferencial para a decisao terapéutica é a
experiéncia profissional.
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Discussao/Conclusdes: Apesar da incapacidade de extra-
polar os dados para a populagao da fisioterapia devido ao
baixo ntimero de questionarios recebidos, observou-se a exis-
téncia de variados modelos de préticas diferentes na forma-
¢ao de base que levam a que a pratica da fisioterapia em con-
dicoes cronicas pds-AVC seja demasiado vasta e nem sempre
mais de acordo com as as melhores evidéncias clinicas atuais.
E necessdria mais investigacdo e maior uniformizacdo nos
modelos de ensino para intervengdes mais eficazes nesta rea-
bilitacao.

Predictores de reinternamento
durante o primeiro ano apés AVC
isquémico
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Introducdo: Os reinternamentos apés AVC isquémico sdo
frequentes, podendo ocorrer em até 37% dos doentes no pri-
meiro ano. A identificacao das principais causas e dos fatores
predictores de reinternamento poderd contribuir para uma
futura reducao da morbi-mortalidade e dos custos associados
a esta patologia.

Métodos: Coorte retrospectiva dos doentes com AVC
isquémico internados consecutivamente no Hospital de Braga
no ano 2013, que tiveram alta do internamento index com
vida. Recolhida informacgao clinica, imagiolégica e de segui-
mento através do processo clinico eletrénico. Recolhida infor-
magao sobre reinternamentos durante o primeiro ano apos o
AVC isquémico no Hospital de Braga e nos Hospitais da regiao
com acesso através da Plataforma de Dados da Satde. Andlise
estatistica descritiva, andlise univariada e andlise de sobrevi-
da para reinternamento no primeiro ano ajustada para varia-
veis de interesse com p<0.10 na andlise univariada.

Resultados: Foram incluidos 480 doentes, 59.6% sexo
feminino, idade mediana 79 anos (intervalo interquartil 68-
85), dos quais 165 doentes (34.4%) tiveram pelo menos um
reinternamento durante o primeiro ano. As principais causas
de reinternamento foram doenca infecciosa (43%), recorrén-
cia de AVC isquémico/AIT (13.5%), doenca cardiaca (6.5%),
hemorragia extra-SNC (6.1%) e trauma (6.1%). O foco infec-
cioso mais frequente no primeiro reinternamento foi o respi-
ratério (76.2%), seguido do foco urindrio (17.5%). A mortali-
dade global no primeiro ano foi de 21.5% (103/480 doentes) e
a mortalidade associada a reinternamento foi de 23% (38/165
doentes). O grupo de doentes com =1 reinternamento duran-
te o primeiro ano apresentava idade mais elevada (p<0.001),
mais frequentemente tinha hipertensao arterial (p= 0.043) e
AVC isquémico prévio (p=0.006), CHA2DS2Vasc mais elevado
(p<0.001), maior gravidade de défices neurolégicos na admis-
sdo (p=0.035), maior frequéncia de etiologia cardioembdlica
(p<0.001), menor frequéncia de alta para o domicilio no inter-
namento index (p=0.028), maior frequéncia de dependéncia
funcional aos 3 meses (p<0.001) e maior mortalidade ao 1 ano
(p<0.001). Na anélise multivariada de sobrevida, os tnicos
predictores independentes de reinternamento durante o pri-
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meiro ano foram a realizacao de trombdlise endovenosa
(HR=0.37, 95%CI=0.17-0.83, p=0.016) e a independéncia fun-
cional aos 3 meses (HR=0.40, 95%CI=0.20-0.79, p=0.008).

Conclusao: Nos doentes com AVC isquémico, a tromboli-
se endovenosa associa-se a um menor risco de reinternamen-
to no primeiro ano apés o AVC, facto ainda nao descrito pre-
viamente na literatura e que reforca o impacto positivo a
longo prazo que este tratamento tem na satide destes doentes.
A independéncia funcional aos 3 meses também se associou a
um menor risco de reinternamento no primeiro ano.

Stenting e Angioplastia Carotideos
no tratamento da estenose carotidea
aterosclerdtica - complicacdes precoces e
tardias.

Pedro Bras', Jodao Sequeira’, Ary de Sousa’, Ana Paiva Nunes?,
Alexandre Amaral-Silva’®, Isabel Fragata®, Clara Ribeiro*, Jodao
Reis*

1-Servigo de Neurologia - Hospital Santo Anténio dos Capuchos -
Centro Hospitalar de Lisboa Central, Lisboa; 2-Unidade
CerebroVascular - Hospital Sao José - Centro Hospitalar de
Lisboa Central, Lisboa; 3-Unidade de Neurologia - Hospital Vila
Franca de Xira; 4-Servico de Neurorradiologia — Hospital de Sao
José - Centro Hospitalar de Lisboa Central, Lisboa.
helty_bras@hotmail.com

Introducdo: A estenose carotidea aterosclerdtica é um dos
factores de risco mais importante para AVC isquémico. O tra-
tamento com Stenting e Angioplastia Carotideos (SAC) é uma
alternativa valida a endarterectomia carotidea particularmen-
te em doentes de elevado risco cirtrgico. Actualmente existe
evidéncia significativa de que a intervencao endovascular
apresenta eficdcia e seguranca equipardveis as da endarterec-
tomia particularmente em doentes mais jovens e a longo-
prazo.

Objectivos: Avaliar as complicacdes precoces e tardias
ap6s SAC, como tratamento de estenose carotidea ateroscle-
rética numa Unidade de AVC.

Metodologia: Anélise retrospectiva dos doentes consecuti-
vamente submetidos a SAC extracraniano por estenose ate-
rosclerdtica, entre Janeiro de 2012 e Dezembro de 2013.
Incluidos doentes com estenoses assintomaticas e sintomati-
cas com, pelo menos, 30 dias de seguimento. Recolhidos os
dados demogrdficos, clinicos, angiograficos e registadas as
complicacdes, incluindo eventos vasculares, morte e re-este-
nose, nos periodos peri-procedimento (< 30 dias) e longo
prazo. Utilizado o método de Kaplan-Meier na anélise de
sobrevida.

Resultados: Avaliados 70 doentes com idade média
69,2+9,5 anos (entre 38 e 85 anos), dos quais 47 (67,1%)
homens. Dos 82 vasos tratados, 54 (65,9%) eram sintomaéticos
e 45 (54,9%) foram tratados em fase aguda (>8 horas e < 1
semana). Dos 70 doentes, 46 (65,7%) tinham estenose caroti-
dea (qualquer grau) contralateral. A estenose da artéria trata-
da foi de 50-69% em 8 (9,8%) e >70% em 74 (90,2%) dos quais
23 (28%) com pré-oclusdo e 3 (3,7%) com oclusdo. Doze doen-
tes (17,1%) foram tratados bilateralmente. Mortalidade/AVC
no periodo peri-procedimento ocorreu em 4,9% (4/82 vasos
tratados), sendo 6,7% (3/45) nos procedimentos em fase
aguda e 2,7% (1/37) nos electivos (p=0,4). O tempo médio de
seguimento foi de 25,5+11,6 meses (maximo 46,2 meses). No
primeiro ano, registaram-se 5 (7,8%) mortes e 1 (1,6%) EAM.
No segundo ano houve 2 (4,3%) mortes e 1 (2,1%) AIT.
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Documentou-se re-estenose > 70%, assintomaticas, em 7,6%
(5/66 stents) no primeiro ano, sendo 3 (8,3%) em fase aguda e
2 (6,7%) electivos (p=0,6). No segundo ano houve 1 re-esteno-
se (1,9%, 1/54 stents). Da andlise de sobrevida verificou-se
associacdo de morte/AVC com o maior grau de estenose
(p<0,05).

Conclusoes: Neste estudo retrospectivo, o SAC mostrou ser
um procedimento seguro na preven¢ao do AVC isquémico
associado a estenose carotidea aterosclerdtica, realizado
como terapéutica de primeira intencdo em estenoses sinto-
madticas e assintomadticas. O tratamento em fase aguda parece
associar-se a mais complicacdes. Os resultados obtidos estao
de acordo com os dados da literatura e dentro dos intervalos
recomendados.

Recanalizacdo Vascular apés
Terapéutica Aguda do AVC Cardioembélico
em Doentes com Oclusdo de Grande Vaso

Sandra Sousa', Ary de Sousa?®?, Gil Nunes?, Sofia Galego®*, Marisa
Mariano*, Alberto Fior?, Cristina Sousa‘, Ana Paiva Nunes*
1-Servico de Neurologia, Hospital de Cascais; 2-Laboratério de
Neurossonologia, Unidade de Doencas Cerebrovasculares,
Hospital de Sao José, Centro Hospital Lisboa Central; 3-Servigo
de Neurologia, Centro Hospital Lisboa Central; 4-Unidade de
Doencas Cerebrovasculares, Hospital de Sdo José, Centro
Hospitalar Lisboa Central.

sandracastrosousa@gmail.com

Introducdo: A recanalizacdo vascular precoce apoés tera-
péutica aguda do AVC, em doentes com oclusdo de grande
vaso, conduz a reducdo da drea total de enfarte cerebral,
sendo um forte preditor de melhor “outcome” clinico, nomea-
damente da independéncia funcional aos 3 meses.

O objetivo deste trabalho foi estudar varidveis demografi-
cas e clinicas, avaliando o seu impacto na recanalizacao vas-
cular em doentes com AVC cardioembdlico com oclusao de
grande vaso.

Métodos: Realizou-se um estudo retrospetivo que incluiu
doentes consecutivos internados entre Janeiro de 2013 e
Janeiro de 2015 numa Unidade de AVC com o diagnéstico de
AVC isquémico cardioembdlico. Foram incluidos apenas
doentes submetidos a tratamento de fase aguda (trombélise
endovenosa, terapéutica endovascular ou terapéutica combi-
nada), com oclusao de grande vaso (ACM-M1, ACM-M2 ou
ACI distal) documentada por Angio-TC, e avaliados por
Doppler Transcraniano até as 24h apoés tratamento agudo. Os
doentes foram divididos em 2 grupos — grupo que recanalizou
e grupo que nao recanalizou as 24 horas. Foram usados méto-
dos de andlise univariada e multivariada. A significancia esta-
tistica foi aceite para valores p <0,05.

Resultados: Foram incluidos 120 doentes, com idade
média 72,01 anos + 12,97, 50,8% do sexo masculino. Oclusao
da ACM-M1 ocorreu em 58 doentes (48,3%), da ACM-M2 em
36 doentes (30,0%) e da ACI distal em 26 doentes (21,7%). 77
doentes (64,2%) fizeram trombdlise endovenosa, 15 doentes
(12,5%) foram submetidos a terapéutica endovascular isolada
e os restantes a terapéutica combinada. O tempo médio clini-
ca —terapéutica foi de 163,87 minutos. Setenta e quatro doen-
tes (61,7%) recanalizaram. No grupo que recanalizou 39 doen-
tes fizeram terapéutica trombolitica endovenosa, 13 doentes
terapéutica endovascular e 22 doentes terapéutica combina-
da. Nao se encontrou relacao entre a idade, sexo, DM, dislipi-
demia e tabagismo e a recanalizacdo vascular. A presenca de
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pressoes arteriais sistélicas elevadas, histéria de alcoolismo,
lesdes lacunares prévias e valores mais altos de NIHSS na
admissdo e as 24horas foram associados de forma significati-
va com a nao recanalizacdo (p<0.05). Apenas pressoes arte-
riais sistélicas elevadas, lesdes lacunares e valores mais altos
de NIHSS na admisséo e as 24horas foram significativamente
associadas a ndo recanalizacdo na andlise multivariada
(p<0.05).

Conclusao: Nesta andlise a recanalizacao vascular ocorreu
em 61,7% dos doentes com AVC isquémico cardioembdlico
por oclusao de grande vaso, submetidos a terapéutica de fase
aguda. A presenca de imagens lacunares antigas e valores
mais altos de pressao arterial sistélica sdo preditores de nao
recanalizacdo as 24 horas. Valores de NIHSS inferiores na
admissdo e as 24 horas sao preditores de recanaliza¢ao vascu-
lar as 24 horas. Este achado merece confirmacao noutras
séries.

POST-NOAC: Estudo observacional
multicéntrico de hemorragias
intracranianas em doentes medicados com
novos anticoaqulantes orais ou
antagonistas da vitamina K.

José Nuno Alves', Claudia Marques-Matos?, Joao Pedro Marto?,
Joana Afonso Ribeiro*, José Aratjo', Fernando Silva*, Fatima
Grenho’, Jodao Pinho', Elsa Azevedo? Miguel Viana-Baptista®,
Joao Sargento-Freitas*

1-Servigo de Neurologia, Hospital de Braga; 2-Servico de
Neurologia, Centro Hospitalar Sdo Joao; 3-Servico de Neurologia,
Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar Lisboa OcidentalL;
4-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Universitario de
Coimbra; 5-Servico de Medicina 4, Hospital de Sao Francisco
Xavier, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental.
Ejose.nuno.aalves@gmail.com

Introducdo: A hemorragia intracraniana (HIC) é uma das
complicacdes mais temidas nos doentes hipocoagulados com
novos anticoagulantes orais (NOACs) ou com antagonistas da
vitamina K (AVK). Existem vérios estudos de fase III que
demonstram a diminui¢do da incidéncia de HIC em doentes
hipocoagulados com NOACs mas dados sobre o prognéstico
destes doentes fora do contexto de ensaios clinicos sdo escassos.

Objectivo: Comparar resultado funcional e mortalidade
nos doentes hipocoagulados com AVK ou NOACs com HIC
nao traumaticas.

Metodologia: Estudo multicéntrico de coorte retrospecti-
vo, comparando doentes com o diagnéstico de HIC hipocoa-
gulados com AVK ou NOACs, internados nos hospitais de ori-
gem dos autores, entre Janeiro de 2013 e Junho de 2015. Foram
recolhidos dados sobre as caracteristicas clinicas e imagiol6-
gicas dos doentes com os vdrios tipos de HIC e, adicionalmen-
te, informacao sobre o seguimento. O prognéstico funcional
foi avaliado através da escala de Rankin modificada (mRS) aos
3 meses e dicotomizado em bom (mRS<2) e mau (mRS>2).
Andlise estatistica descritiva, univariada para comparagao dos
grupos AVK e NOAC, e multivariada do progndstico funcional
e mortalidade aos 3 meses com modelo de regressao logistica
binomial.

Resultados: Incluidos 193 doentes, com idade mediana de
77 anos (intervalo interquartil 68-83), 84 (43.5%) do sexo femi-
nino, 171 (88.6%) estavam medicados com AVK e 22 (13.4%)
com NOACs. Os eventos hemorrdgicos registados correspon-
deram a 50 hemorragias profundas, 45 hemorragias lobares,
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41 hematomas subdurais espontaneos, 26 hemorragias infra-
tentoriais, 17 hemorragias subaracnoideas e 14 hemorragias
multifocais. Os doentes hipocoagulados com NOACs tinham
idade mais elevada (mediana 82 vs 77 anos, p=0.042), nao se
verificando diferencas relativamente a outras varidveis demo-
gréficas. Este grupo mostrou mais frequentemente hemorra-
gias intraparenquimatosas (81.8% NOAC vs 60.2% AVK, p=
0.049), ndo se verificando diferencas com significado estatisti-
co relativamente a outras caracteristicas do evento hemorra-
gico, nomeadamente NIHSS e escala de coma de Glasgow na
admissao, volume da hemorragia na admissao e ruptura para
o sistema intraventricular. Na andlise multivariada ajustada
para idade, CHA2DS2VASc e HAS-BLED ndo se observaram
diferencas entre os 2 grupos no que diz respeito ao bom prog-
néstico aos 3 meses (OR=0,59, IC 95%=0.18-1,96, p=0.386) e
morte aos 3 meses (OR=1,26, IC 95%=0,48-3,30, p=0,635).

Conclusdo: No presente estudo nao se encontraram dife-
rencas relativamente ao progndstico funcional e mortalidade
dos doentes com HIC previamente hipocoagulados com AVK
ou NOACs.

The Stroke Chronometer - Uma
nova estratégia de reducdo de tempo
porta-agulha

Jodo Pedro Marto', Cldudia Borbinha', Sofia Calado'?, Miguel
Viana Baptista"?

1-Servico de Neurologia do Hospital Egas Moniz, Centro
Hospitalar Lisboa Ocidental; 2-CEDOC — Nova Medical School,
Universidade Nova de Lisboa.
joao.pedro.seabra.marto@gmail.com

Introducéo: No tratamento de fase aguda do AVC isquémi-
co o prognéstico funcional correlaciona-se inversamente com
o tempo que medeia entre a instalacdo do quadro e o inicio da
terapéutica. Assim, diferentes estratégias tém vindo a ser con-
sideradas para reduzir o tempo porta-agulha. Apresentamos
uma nova estratégia para reducao deste indicador na Via
Verde AVC (VV-AVC).

Objectivo: Avaliar o impacto da implementacao de um rel6-
gio com cronémetro em contagem descendente, (acompanha-
do de um cartaz informativo quanto ao objectivo a cumprir),
na sala de recepc¢ao dos doentes da VV-AVC, nos tempos porta-
tomografia computorizada (TC) e porta-agulha.

Metodologia: Implementacao de um protocolo contem-
plando o acionamento do relégio aquando da entrada do
doente. Comparagdo os tempos porta-TC e porta-agulha de
doentes submetidos a trombélise endovenosa prévios a
implementacdo do relégio (Janeiro a Junho 2015) e ap6s a sua
implementacdo (Julho a Novembro 2015). Foram excluidos os
doentes cuja activacao de VV-AVC nao foi feita pelo CODU ou
pelo enfermeiro da triagem. O método de andlise foi a regres-
sdo linear mdltipla ajustada para idade, sexo, NIHSS a admis-
sdo, tempo clinica-porta e sindroma clinico pela classificacao
OCSP. Foi assumido significado estatistico para p <0,05.

Resultados: De 1 de Janeiro a 30 de Novembro de 2015
foram realizadas 67 trombdlise endovenosas, 62 das quais com
activacdo de VV-AVC extra-hospitalar ou na admissao. Dentro
deste grupo, 50% foram realizadas no primeiro semestre (antes
da implementacao do relégio). Os doentes incluidos apresen-
taram uma idade média de 74,5 (DP 10,9) anos, 28 (45%) do
sexo masculino. Os tempos porta-TC e porta-agulha médios
foram, respectivamente, no primeiro semestre de 27 (DP 12) e

138 Sinapse

53 (DP 26) minutos, com uma reducao dos tempos médios
ap6s a implementagdo do reldgio para, respectivamente, 18
(DP 6) e 38 (DP 13) minutos. Verificou-se assim uma reducao
estatisticamente significativa do tempo porta-TC (p=0,004; IC
95%: 2,81-14,49) e do tempo porta-agulha (p=0,021; IC 95%:
2,30-28,60), apds a implementagdo do relégio.

Conclusao: A implementacao do rel6gio com cronémetro
em contagem decrescente na sala de recepcao de doentes em
VV-AVC revelou ser uma estratégia eficaz na reducdo dos tem-
pos porta-TC e porta-agulha.

Trombélise na sala de Tomografia
Axial Computorizada

Sofia Galego, Alberto Fior, Marisa Mariano, Cristina Sousa,
Patricia Ferreira, Ricardo Braga, Ana Paiva Nunes

Unidade de Doengas Cerebrovasculares, Hospital Sao José,
Centro Hospitalar de Lisboa Central.
sofia.florindogalego@gmail.com

Introducao: Um dos aspetos mais relevantes no que diz
respeito ao outcome do AVC isquémico agudo é o tempo até a
recanalizacdo. De modo a diminuir o tempo porta-agulha o
inicio de alteplase na sala de TAC é uma possibilidade. Em
marg¢o de 2013 institui-se um novo protocolo do manejo do
AVC agudo que incluia o inicio de terapéutica com ativador de
plasminogénio recombinante tecidual (rt-PA) imediatamente
na sala de TAC se a estabilidade do doente o permitisse.

Objetivo: Avaliar se a potencial diminuicdo do tempo
porta-agulha, secunddrio ao inicio da trombdlise na sala de
TAC, estd associada ao resultado funcional, a complicacoes
hemorrégicas e a mortalidade.

Metodologia: Comparam-se retrospetivamente os doentes
tratados um ano antes da institui¢ao do protocolo (preP) e um
ano depois (p6sP) analisando os dados demograficos,
mRankin inicial, NIHSS, tipo de AVC, logistica, resultado fun-
cional, complica¢des hemorrdgicas e mortalidade.

Resultados: Analisaram-se 247 doentes preP vs 251 p6sP.
Nao se verificaram diferencas demogréficas significativas
entre ambos os grupos (média idade 69 preP vs 70 p6sP), no
entanto os doentes no grupo pésP apresentavam um
mRankin e um NIHSS superior (mediana NIHSS 11 preP vs 13
posP, mRankin inicial > 0 - 11% preP vs 17% p06sP). Verificou-
se uma diminuicao significativa no tempo porta-agulha, de 42
minutos (IQ:30-59) para 27,5 minutos (IQ :17-47,25). Houve
um aumento de doenca de grandes vasos no grupo pds inter-
vencao (7% preP vs 15% posP). Aos 3 meses a excelente
melhoria no resultado funcional (mRankin 0-1) foi idéntica
nos dois grupos (44%), e a mortalidade aos 3 meses foi de 9,7%
preP vs 10,4% pdsP. De igual modo néo se verificaram diferen-
¢as nos dois grupos no que diz respeito a hemorragia intracra-
niana (2%), critérios de SITS-MOST.

Conclusdo: A implementacdo da trombdlise na sala de TAC
melhorou drasticamente o tempo porta-agulha. Os doentes
tratados com o novo protocolo eram doentes com mRankin
iniciais mais elevados, NIHSS mais altos e com maior incidén-
cia de doenca de grandes vasos. Nao houve um acréscimo nas
complicacdes hemorrdgicas ou na mortalidade. O inicio da
terapéutica com ativador de plasminogénio recombinante
tecidual na sala de TAC é exequivel e seguro.
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Acido urico e resultado funcional
em doentes com AVC submetidos a
fibrinélise endovenosa: relacdo nao linear
e dependente de género
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Introducio: O &cido trico (AU) é um produto do metabolis-
mo das purinas com acdo anti-oxidante. O seu efeito no contex-
to do AVC isquémico (AVCi) tem sido alvo de intensa investiga-
¢ao. Os estudos tém revelado resultados contraditérios relativa-
mente ao efeito do AU endégeno, apresentando-o tanto como
um fator de risco independente para o AVCi e de pior prognos-
tico, como um fator associado a um melhor resultado clinico
em doentes submetidos a fibrindlise endovenosa (rtPA).

Objetivos: Avaliar a influéncia do AU endégeno na evolu-
¢do clinica de doentes com AVCi agudo submetidos a rtPA.

Métodos: Estudo de coorte histdrica que incluiu doentes
consecutivos com AVCi submetidos a rtPA de Janeiro de 2010
a Dezembro de 2014 e modified Ranking Scale (mRS) prévio
inferior a 3. Foram avaliados os valores de AU na fase aguda, e
analisados separadamente no sexo feminino e masculino. O
resultado clinico foi avaliado pelo mRS aos 3 meses.
Aplicaram-se modelos de regressdo lineares e quadraticas
multivaridveis para preditores de resultado clinico.

Resultados: Foram incluidos 546 doentes, 54.80% do género
masculino, idade média de 73.38+11.55 anos, NIHSS médio na
admissao de 15.42+6.88. O valor médio de AU endégeno foi de
5.61mg/dL+1.88mg/dL. O valor médio de AU end6geno no sexo
masculino foi de 5.87mg/dl+1.71mg/dl e de 5.29mg/dl
+2.04mg/dl no sexo feminino (p=0.043). Na populacdo total os
valores de AU endégeno demonstraram uma relacdo em “U”
com o mRS aos 3 meses (OR:0.90, IC95%: 0.78-1.02, p=0.096;
mudanga de R2: 1.01, p=0.003). Quando foi considerado o géne-
10, obteve-se uma relacdo em “U” com o mRS aos 3 meses no
sexo masculino (OR: 0.92, IC95%: 0.76-1.06, p= 0.214; mudanca
de R2:1.13, p=0.010) e auséncia de relacao no sexo feminino (OR:
0.74, 1C95%: 0.48-1.16, p= 0.195; mudanca de R2: 1.01, p=0.122).

Conclusdo: Valores mais baixos e mais elevados de AU
endégeno associaram-se a um pior resultado funcional na
populacao total de AVCi e no género masculino. Contudo esta
relacdo nao se verifica no sexo feminino, que apresenta valo-
res médios de AU inferiores aos observados no sexo masculi-
no e uma relagdo linear com o mRS aos 3 meses.

Réacio neutroéfilos / linfocitos nao é
predictor independente de mau
prognéstico em doentes com AVC
isquémico submetidos a trombélise
endovenosa

José Manuel Aratijo', Mariana Taveira? José Nuno Alves', Joao
Pinho', Carla Ferreira'

1-Servico de Neurologia, Hospital de Braga; 2-Servico de
Medicina Interna, Hospital Pedro Hispano, Unidade Local de
Satde de Matosinhos.

josedearaujo88@gmail.com
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Introducao: Estudos recentes sugerem que um racio neu-
tréfilos / linfécitos (RNL) elevado antes da realizagao de trom-
bélise endovensa em doentes com AVC isquémico, esté forte-
mente associado a pior prognéstico e maior mortalidade.
Porém, uma das principais limita¢gdes apontada a esses traba-
lhos foi a auséncia de informacao relativa a presenca de infec-
¢do precedente ou nos primeiros dias de internamento.

Objectivo: Determinar se o0 RNL na admissao esta relacio-
nado com pior progndstico aos 3 meses e maior mortalidade
em doentes com AVC isquémico submetidos a trombdlise.

Métodos: Através do registo prospectivo de doentes com
AVC isquémico submetidos a trombdlise endovenosa entre
Fevereiro de 2007 e Agosto de 2015, foram colhidos dados cli-
nicos, analiticos e imagiolégicos. Incluidos doentes com estu-
do analitico pré-trombélise e com estado funcional conheci-
do aos 3 meses. Definiu-se bom prognéstico funcional aos 3
meses como pontuacdo de 0-2 na escala modificada de
Rankin (mRS). Anélise estatistica descritiva, andlise univaria-
da, correlacdo de Spearman e andlise multivariada para pre-
dictores de prognoéstico e mortalidade, ajustando para varia-
veis de interesse.

Resultados: Foram incluidos 477 doentes, idade mediana 73
anos (intervalo interquartil 64-79), dos quais 261 do sexo femi-
nino (54.7%). Na andlise univariada os doentes com bom prog-
néstico funcional aos 3 meses apresentavam RNL mais baixo
(p=0.042), idade mais jovem (p<0.001), glicemia na admissao
mais baixa (p<0.001), menor pontuacdo NIHSS na admissao
(p<0.001) e as 24h apds trombodlise (p<0.001), maior pontuagao
ASPECTS/pcASPECTS na admissao (p<0.001), menor frequén-
cia de infec¢do nas primeiras 48h de internamento (p<0.001) e
de infecgdo ap6s as primeiras 48h de internamento (p<0.001).
Um RNL elevado correlaciona-se com maior gravidade clinica
na apresentacao (rho=0.103, p=0.025) e tempo clinica-agulha
mais longo (rho=0.323, p<0.001). No grupo de doentes com
infecgdo nas primeiras 48h de internamento, encontrou-se um
RNL mais elevado (p=0.008) e tal associacdo ndo se encontrou
nos doentes com infeccdo apds as primeiras 48h de interna-
mento. Na andlise multivariada o RNL nao foi predictor inde-
pendente de bom prognéstico aos 3 meses (OR=1.03,
1C95%=0.92-1.14, p=0.646), nem de mortalidade (OR=1.07,
1C95%=0.95-1.21, p=0.280) quando ajustado para varidveis com
significancia estatistica na andlise univariada, incluindo a ocor-
réncia de infeccao nas primeiras 48h apds internamento.

Conclusao: No presente estudo o racio de neutréfilos / lin-
fécitos em doentes com AVC isquémico submetidos a trom-
bélise nao é predictor independente de prognéstico funcional
aos 3 meses nem de mortalidade, nomeadamente quando
ajustado para a ocorréncia de infeccdo das primeiras 48h de
internamento.

Circulacao colateral pial e edema
cerebral no AVC isquémico agudo

Joana Jesus Ribeiro', Orlando Galego?, Ana Inés Martins', Jodo
Sargento-Freitas', Mariana Baptista?®, Ricardo Varela', Fernando
Silva', Bruno Rodrigues', Cristina Machado', Gustavo Cordeiro’,
Egidio Machado?, Luis Cunha'

1-Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra; 2-Servico de Neurorradiologia, Centro Hospitalar e
Universitdrio de Coimbra.
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Introducdo: O edema cerebral é frequente em doentes
com AVC isquémico agudo (AVCi) submetidos a terapéutica
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reperfusora, estando associado a uma elevada mortalidade. A
sua fisiopatologia ainda nao se encontra totalmente esclareci-
da, ndao existindo atualmente tratamento médico eficaz. No
entanto, a craniectomia descompressiva demonstrou reduzir
a mortalidade quando realizada precocemente em doentes
selecionados, tornando-se premente estabelecer quais os pre-
ditores de edema cerebral numa fase precoce. A circulacao
colateral pial (CCP) é um fator preponderante no resultado
clinico dos doentes com AVCi, influenciando quer o volume
de enfarte quer a taxa de recanalizacdo. No entanto, o seu
impacto no desenvolvimento de edema cerebral ainda ndo foi
estabelecido.

Objetivo: Estabelecer a influéncia da CCP no desenvolvi-
mento de edema em doentes com AVCi submetido a terapéu-
tica de reperfusao.

Métodos: Foram incluidos doentes com AVCi consecuti-
vos, apresentando oclusdo confirmada do segmento M1 da
artéria cerebral média e/ou segmento distal da artéria caréti-
da interna, submetidos a fibrinélise endovenosa e/ou trom-
bectomia mecanica entre Janeiro de 2014 e Julho de 2015. A
CCP foi avaliada nas primeiras 6 horas do AVCi através de
angiografia cerebral (pontuacdo Colateral Pial Score), angio-
TC (preenchimento retrégrado da ACM, de acordo com o
sulco de Sylvius) e/ou ecoDoppler transcraniano (diversao de
fluxo na ACA e ACP ipsilaterais). O edema foi graduado na TC-
CE controlo das 24h de acordo com a classificacao proposta
por Wardlaw. Recorreu-se a um modelo de regressao linear
para avaliar o efeito da CCP no desenvolvimento de edema
cerebral, ajustando-se para as varidveis com associacoes sig-
nificativas com edema cerebral em andlise univariada.

Resultados: De um total de 88 doentes, 50% eram do sexo
masculino, com uma idade média de 74 (*12) anos e um
NIHSS inicial médio de 17(+6.8). Obteve-se uma associacao
significativa entre o edema cerebral as 24h e a CCP (OR: 0.23;
IC 95%: 0.07-0.74; p=0.013). Relativamente as restantes varia-
veis, apenas o ASPECTS inicial (OR: 0.68; IC 95%: 0.49-0.95;
p=0.024) e a presenga de transforma¢do hemorragica (OR:
14.73; IC 95%: 3.85-56.32; p<0.001) demonstraram igualmente
uma associacao significativa com o edema cerebral.

Conclusao: A presenca de CCP pobre encontra-se associa-
da de forma independente a um maior grau de edema as 24h
em doentes com AVCi submetidos a tratamento reperfusor.

Autorregulacao cerebral mais
eficiente nas primeiras horas do AVC
Isquémico associa-se a menor volume de
enfarte e melhor resultado funcional aos 3
meses
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Introducdo: O nivel de autorregulagdo cerebral dindmica
traduz a capacidade vascular cerebral de se adaptar a flutua-
¢cOes espontaneas da pressdo arterial, podendo ser um fator
determinante na vulnerabilidade da penumbra isquémica.
Assim, a sua avaliacdo pode ser ttil na abordagem hemodina-
mica, nomeadamente procurando-se um adequado nivel de
pressao arterial nos doentes com AVC, de modo a melhorar o
prognostico funcional.

Objetivos: Avaliar o valor prognéstico na evolucao clinica e
imagioldgica das alteragdes precoces da autorregulagao cere-
bral dindmica no AVC isquémico agudo.

Metodologia: Incluiram-se 50 doentes com AVC isquémico
agudo no territério da artéria cerebral média. Registou-se con-
tinuamente durante 10 minutos a pressao arterial (Finometer),
a velocidade de fluxo cerebral (Doppler transcraniano), o ele-
trocardiograma e o CO2 tele-expiratério dentro das primeiras
6 horas e novamente as 12, 24 e 48 horas de sintomas de AVC
isquémico. A autorregulacdo cerebral dindmica foi avaliada
pela funcdo de transferéncia (coeréncia, fase e ganho).
Avaliou-se o volume de enfarte cerebral por tomografia com-
putorizada cerebral as 24 horas. O prognéstico funcional foi
determinado pela escala de Rankin modificada aos 3 meses.

Resultados: Os parametros de autorregulacdo cerebral
dindmica ndo pareceram variar significativamente durante o
periodo de avaliacdo. Uma fase maior (autorregulacdo cere-
bral mais eficaz) na admissdao aumentou a probabilidade de
independéncia aos 3 meses [fase = 37 vs < 37 graus, odds ratio
(OR) = 8,6 (IC95% 1,7-42,2), p=0,020; diferenca inter-hemisfé-
rica = -8 vs < -8 graus, OR = 26.2 (IC 95% 4,1-166,4); p=0,001],
associando-se também a menor volume de enfarte cerebral
definitivo (fase = 37 vs < 37 graus p=0,016; diferenca inter-
hemisférica = -8 vs < -8 graus, p=0,007)

Conclusdo: Uma autorregulacdo cerebral mais eficaz nas
primeiras horas do AVC isquémico associa-se a um menor
volume de enfarte cerebral e aumenta a possibilidade de
melhor estado funcional aos 3 meses. A avaliagao ou modula-
¢do da autorregulacao cerebral podera ser ttil na definicdo da
melhor estratégia hemodindmica no AVC isquémico agudo.

Flutuacdes espontaneas de tensao
arterial apds tratamento de reperfusao
em AVC isquémico agudo

Ana Inés Martins', Joao Sargento-Freitas'?, Fernando Silva'?,
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Gongalves®, Leila Cardoso®, Cristina Machado', Bruno
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Introducdo: Em contexto de AVC isquémico agudo os valores
de tensao arterial (TA) apresentam significativa associacdo com
o prognostico funcional. Com efeito, o compromisso transitério
da autorregulagao cerebral torna a perfusao cerebral dependen-
te da TA sistémica, desconhecendo-se contudo o impacto de flu-
tuagdes espontaneas de TA no resultado funcional.

Objectivo: Estudar a relag@o entre a variacdo da TA sistoli-
ca (TAS) e diastélica (TAD) nas primeiras 24horas ap6s AVC
isquémico e resultado clinico em doentes submetidos a fibri-
nolise endovenosa e/ou terapéutica intra-arterial.
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Metodologia: Incluiram-se doentes consecutivos submeti-
dos a fibrindlise endovenosa e/ou terapéutica revasculariza-
¢ao intra-arterial por AVC isquémico, com mRS prévio inferior
a 3 e informacao disponivel sobre a existéncia de recanaliza-
¢ao arterial nas primeiras 6 horas (documentada por neuros-
sonologia, Angio-TC e/ou angiografia). Foram recolhidos os
valores de TAS e TAD das primeiras 24horas e analisada a
variacgao através do cdalculo de desvio-padrao. O resultado cli-
nico foi avaliado pela escala de Rankin modificada (mRS) aos
3 meses. Aplicaram-se modelos de regressao linear multiva-
ridveis para preditores independentes de resultado clinico.

Resultados: Incluimos 674 doentes, idade média de 73.28
(+-11.50) anos, 54% do sexo masculino. Na populacao total a
variacao da TAS nas primeiras 24horas apresentou associagao
significativa com o resultado clinico (OR: 1.020, IC95%: 1.004
- 1.035, p=0.016), ao contrario da variacao da TAD (OR: 1.006,
1C95%: 0.983 - 1.029, p=0.589). Nos doentes ndo recanalizados
também apenas a variagdo da TAS (OR: 1.22, 1C95%: 1.001 -
1.044, p=0.039) esteve associada com mRS aos 3 meses, ndo
existindo relacdo com a variacao da TAD (OR: 1.014, IC95%:
0.984 - 1.044 p=0.356). Nos doentes recanalizados tanto a
variacdo da TAS como a da TAD ndo apresentaram associagao
estatisticamente significativa com o resultado funcional aos 3
meses p6s-AVC isquémico (OR: 1.019, IC95%: 0.999 - 1.040,
p=0.062 e OR: 0.992, IC95%: 0.963 - 1.023, p=0.629).

Conclusdo: A variacdo da TAS nas primeiras 24horas ap6s
AVC isquémico submetido a fibrinélise endovenosa e/ou tera-
péutica de revascularizagao intra-arterial relacionou-se com o
resultado clinico aos 3 meses nos doentes em que nao ocorreu
recanalizacdo arterial. A variagdo dos valores de TAD nao
apresentou associacdo com o resultado funcional.

AIT: que territério vascular, qual a
etiologia e qual o melhor tratamento?

Denis E Gabriel', Luis Pinheiro Albuquerque?, Bruno Moreira?,
Rui Felgueiras'

1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Neurorradiologia,
Departamento de Neurociéncias, Centro Hospitalar do Porto.
denisdegabriel@gmail.com

Introducdo: Na abordagem ao doente com AIT, o principal
objetivo é responder rapidamente a questdes essenciais, tais
como a etiologia, o prognéstico e o melhor tratamento indi-
viualizado. Para tal é essencial um estudo célere que permita
estabelecer uma relacdo entre as alteracdes encontradas e o
evento clinico.

Caso clinico: Homem de 59 anos, ex-fumador, diabético,
hipertenso, com dislipidemia e antecedentes de cardiopatia
isquémica e nefropatia diabética. No dia em que realizava pre-
paracao para colonoscopia de rastreio, com toma de laxante
osmdtico, apresentou um provével AIT. Enquanto estava sen-
tado, iniciou “tontura” e alteracdo da nocao de profundidade
do campo visual, com visao “em ttnel”. Mediu, na altura, a
pressdo arterial (155-97 mmHg no membro superior esquer-
do), tomando, em seguida, um comprimido de furosemida.
Pouco depois apercebeu-se de maior dificuldade em com-
preender as legendas na televisao e iniciou hesita¢oes no dis-
curso. O quadro terd durado cerca de 15 minutos. Na primeira
observacgao no Servico de Urgéncia o exame era normal, excep-
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to dificuldade na nomeacao. A avaliacao cardiaca, com ECG e
ecocardiograma, ndo revelou alteracdes. O ecodoppler dos
vasos do pescoco revelou inversao completa de fluxo da artéria
vertebral direita e doenca aterosclerdtica carotidea ligeira bila-
teral. No ecodoppler transcraniano observou-se fluxo normal
nas artérias cerebrais médias, anteriores e posteriores, além de
inversao ligeira do fluxo diastélico da artéria basilar (102 mm).
A angio-TC dos troncos supraaérticos confirmou a presenca de
placa calcificada na emergéncia da artéria subcldvia direita,
responsavel por estenose grave confirmada posteriormente
por angiografia diagndstica. A angiografia confirmou a inver-
sao de fluxo da artéria vertebral direita, mas o seu preenchi-
mento dependia de uma anastomose com artéria occipital
direita e nao recebia fluxo da artéria basilar. O doente foi trata-
do com a melhor terapéutica médica.

Discussao: Admitiu-se inicialmente que o territério vascu-
lar envolvido seria a circulacdo anterior dadas as alteragdes da
linguagem. Contudo, perante as alteracoes visuais descritas e
o resultado do estudo por Doppler, assumiu-se que o territ6-
rio envolvido seria vertebro-basilar, com isquemia occipital
bilateral e talamica esquerda. Finalmente, o estudo angiogra-
fico, ao excluir a artéria vertebral direita da contribuiciao da
circulagdo basilar, veio questionar novamente esta possibili-
dade. Este caso alerta que nem sempre as alteracoes de lin-
guagem correspondem a défices da circulacdo anterior e que
nem sempre os exames auxiliares de diagnéstico sdo con-
gruentes na pesquisa etiolégica. Na divida, a melhor terapéu-
tica médica foi considerada a melhor opc¢ao de tratamento.

Sindrome de Opalski - um caso clinico
raro e abordagem multidisciplinar

Jonathan Rios', Catarina Félix?, Gisela Henriques Leandro’, Joao
Moreira', Sara Estrela Rego', Victor Milet', Paula Proenca®, Luis
Malaia', Hipélito Nzwalo®

1-Servico de Medicina Fisica e de Reabilitacao, 2-Servico de
Neurologia, 3-Servico de Infeciologia, Centro Hospitalar do
Algarve — Unidade de Faro.

jonathan.s.rios.6@gmail.com

Introducdo: Sindrome de Opalski é variante rara do
Enfarte Medular Lateral, associada a hemiparésia ipsilateral
pela extensdo caudal da isquémia. E normalmente resultado
de diferencas de diametro das artérias vertebrais, disseccao da
artéria vertebral e aterosclerose. Pode estar associada a for-
macdo ou progressdo de aneurisma vertebral intradural e
aumento do risco de hemorragia. Trata-se de uma condicao
que requer uma abordagem multidisciplinar e uma interven-
cao urgente, com necessidade de recursos e estratégias dispo-
nibilizadas pelas diferentes especialidades médicas.

Caso Clinico: Doente do sexo masculino, 33 anos, sem
antecedentes relevantes e auténomo em AVD e marcha.
Recorreu ao Servico de Urgéncia por cefaleia de predominio
frontal, alteracdes visuais, tonturas e febre, associado a défice
de for¢ca muscular no hemicorpo direito e dificuldade na mar-
cha. Objetivamente apresentava rigidez da nuca e neurologi-
camente com Sindrome de Horner e hemihipoestesia da face
direita, estrabismo convergente esquerdo, com hemiparésia
direita braqui-crural, hemihipoestesia superficial e profunda
esquerda, ataxia apendicular esquerda, axial e para a marcha.
Funcionalmente o doente encontrava-se parcialmente depen-
dente nas transferéncias e AVD e totalmente dependente na
deambulacdo e marcha. Do estudo complementar realcava-se
leucocitose e PCR elevada e estudo do LCR com 60 cél/mm?®
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com predominio de neutréfilos e proteinas de 49 mg/dl. A
RMN cranio-encefdlica revelou lesdo isquémica protuberan-
cial direita e ecodoppler carotideo com indices de resisténcia
aumentado a direita. O doente foi internado com diagnostico
de meningo-encefalite aguda e AVC isquémico protuberancial
direito. Em conjunto com Infeciologia, Neurologia e MFR, ini-
ciou terapéutica com Aciclovir, Ceftriaxone e Dexametasona,
associado a hipocoagulacdo e programa de reabilitacdo intra-
hospitalar individualizado. Apés alta para o domicilio hipocoa-
gulado e em programa de reabilitacdo ambulatério, apresen-
tou, ao fim de um més, quadro stibito de cefaleia intensa e pos-
terior deterioracdo do estado de consciéncia, sendo internado
por Hemorragia Subaracnoidea secundéria a Aneurisma da
PICA esquerda, com suspensdo da hipocoagulacdo e necessi-
dade de correcao cirtirgica. Apds estabilizacao clinica, apre-
sentava diminuicdo da sensibilidade élgica a esquerda e ataxia
para a marcha, encontrando-se parcialmente dependente na
deambulagdo e marcha, tendo reiniciado o programa de reabi-
litagdo. Teve alta para o domicilio, mantendo o programa em
regime de ambulatério, encontrando-se atualmente indepen-
dente para AVD e marcha.

Conclusdes: A Sindrome de Opalski apresenta-se como um
desafio nas lesdes isquémicas bulbares, quer pela sua localiza-
¢ao e estruturas envolvidas, quer pelo mecanismo lesional e o
risco de complicagdes inerentes. Requer uma intervengao
multidisciplinar rapida e coordenada, modificando favoravel-
mente o progndstico clinico e funcional do doente.

Lesdo isquémica dos pedinculos
cerebelosos médios como apresentacao de
AVC Vertebro-Basilar

Ana Franco!, Sofia Reimao?, Teresa Pinho e Melo'?
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Introducéo: Os pedinculos cerebelosos médios consti-
tuem uma das principais vias aferentes do cerebelo, incorpo-
rando a via cortico-ponto-cerebelosa. A sua irrigagdo corres-
ponde a um territério de barragem do territério da artéria
cerebelosa antero-inferior e artéria cerebelosa superior. As
lesdes isquémicas que envolvem este territério, embora de
forma raramente exclusiva, tém como principal etiologia a
hipoperfusao cerebral. A semiologia é variada, dependendo
sobretudo da extensdo da lesdo e da sua localizacdo.
Apresentamos o caso clinico de uma doente com uma rara
lesdo isquémica bilateral dos pedinculos cerebelosos médios
que semiologicamente se manifestou com um quadro extra-
piramidal na sua evolugao.

Caso clinico: Mulher, 83 anos, com factores de risco vascu-
lares de hipertensao arterial e diabetes, com quadro inicial de
vertigem e desequilibrio da marcha, medicada sintomatica-
mente. Uma semana depois, quadro de alteracao da articula-
¢do verbal e incapacidade para a marcha. Analiticamente, sem
alteracoes relevantes, nomeadamente sem desequilibrios
hidroelectroliticos. Ao exame neurolégico, apresentava, ini-
cialmente, disartria, nistagmo na direc¢do do olhar, ataxia
apendicular e retropulsdo com instabilidade postural, que
evoluiu em 2 semanas depois para disartria, contrac¢ao do
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frontalis e distonia da boca, nistagmo horizontal na direcao
do olhar, rigidez assimétrica, de predominio nos membros
inferiores e a direita, tremor de repouso do membro superior
direito, retropulsdao marcada e distonia dos pés, mais a direita,
com maior incapacidade para a marcha. A RM-CE com 1
semana de evolucdo do quadro mostrou lesdes isquémicas
agudas dos pedinculos cerebelosos médios. Angio-RM com
marcada reducdo de calibre e irregularidade de ambas as arté-
rias vertebrais e da artéria basilar, com areas de estenose sig-
nificativa/fluxo filiforme alternando com 4reas de calibre
ligeiramente superior em toda a extensdo destes vasos.
Doppler dos vasos do pescoco e DTC revelou estenose hemo-
dinamicamente significativa em V1 a esquerda com aumento
das velocidades nas artérias vertebrais. A estimulacdo magné-
tica transcraniana e tractografia revelaram integridade da via
piramidal e, nesta dltima, redu¢ao das vias ponto-cerebelosas
bilateralmente. Foi medicada com aspirina e estatina e, sinto-
maticamente, com levodopa até 450mg/dia, com melhoria da
rigidez, readquirindo marcha com apoio bilateral.

Conclusdes: Este caso demonstra uma lesdao isquémica
nos peduinculos cerebelosos médios, uma localizacao rara-
mente descrita na literatura (18 casos descritos). O diagnosti-
co foi feito pela evolucdo de sinal em RM-CE subsequente
mas com estabilidade das lesdes, pela presenca de doenca
grave do territorio vascular vertebro-basilar e pela exclusao de
outras causas, nomeadamente neopldsicas, infecciosas e
secundadrias a desequilibrio hidroelectrolitico. A apresentacao
semiolégica também foi particular, dado o quadro extra-pira-
midal na sua evolucao.

Sindrome de Balint apés cateterismo
cardiaco: uma apresentacdo incomum de
acidente vascular cerebral

Francisco Bernardo, Angela Timéteo, Amélia Nogueira Pinto
Servico de Neurologia Hospital Professor Doutor Fernando
Fonseca, Amadora

francisco.m.bernardo@gmail.com

Introducio: A sindrome de Balint é caracterizada pela tria-
de classica de simultanagnosia, apraxia ocular e ataxia 6ptica.
Associa-se a lesoes cerebrais bi-hemisféricas parieto-occipi-
tais, podendo surgir concomitantemente noutras sindromes
corticais, como a sindrome de Gerstmann e altera¢des da lin-
guagem. As complicagdes cerebrovasculares do cateterismo
cardiaco surgem em menos de 1% dos casos, sendo mais fre-
quentes em doentes com factores de risco vascular.
Reportamos um caso clinico de sindrome de Balint apds cate-
terismo cardiaco, uma apresentacao de acidente vascular
cerebral que, pelo nosso conhecimento, nao foi previamente
descrita na literatura.

Caso Clinico: Homem, 63 anos, dextro, com mdltiplos fac-
tores de risco vascular (hipertensao arterial, dislipidémia, dia-
betes mellitus, hédbitos etandlicos acentuados), dois AVCs
isquémicos prévios sem sequelas neuroldgicas e estenose adr-
tica grave, que apés cateterismo cardiaco electivo de dificil
execucdo iniciou alteracdo da acuidade visual, cefaleia bi-
frontal opressiva e agitacao psicomotora. Estes sintomas nao
foram valorizados, tendo o doente alta do Servico de
Cardiologia, ao qual regressou 48h depois por manutencao da
sintomatologia, sendo referenciado a Neurologia. No exame
neuroldégico o doente apresentava alteragdo da linguagem
caracterizada por discurso fluente, persevera¢ao verbal, ind-

Maio de 2016 | N.°1 | Volume 16



meras parafasias espontdneas e defeito de compreensao,
nomeagao, repeticdo, leitura e escrita. Destacava-se igual-
mente apraxia ocular e incapacidade de interpretar o ambien-
te circundante como um todo, comportando-se como se esti-
vesse cego (“ndo vejo nada’), admitindo-se discreta ataxia
optica, agnosia dos dedos, discalculia, desorientacao direito-
esquerdo, defeito de campo visual esquerdo e discromatépsia,
sem outros sinais focais no restante exame neurolégico.
Realizou TC-CE que documentou hipodensidade corticossub-
cortical temporal e parietal direita, tendo a RM-CE evidencia-
do lesdes isquémicas recentes em topografia corticossubcor-
tical temporo-parieto-occipital direita, temporal periventri-
cular esquerda, temporal lateral esquerda e occipito-parietal
posterior esquerda. A avaliacdo neuropsicolégica formal
documentou ainda défice de sustentacdo dos processos aten-
cionais, defeito ligeiro de memoria de trabalho e défice execu-
tivo no plano das praxias construtivas. Por flutuacgao clinica, o
doente realizou RM-CE de re-avaliagdo que documentou nova
extensa lesdao isquémica aguda corticossubcortical temporo-
parietal esquerda, pelo que iniciou anticoagulacdo. O estudo
etiolégico realizado ndo revelou alteragdes de relevo, favore-
cendo uma relacdo entre o procedimento cardiaco e o AVC.

Conclusdes: O presente caso clinico demonstra a impor-
tancia da colaboragao entre Cardiologia e Neurologia na abor-
dagem das complicagdes cerebrovasculares de procedimen-
tos cardiacos. As apresentagdes clinicas dos AVCs podem ser
dificeis de interpretar sobretudo no caso das sindromes neu-
ropsicolégicas, sendo fundamental o papel da Neurologia.
Alerta-se para a possibilidade terapéutica do AVC em fase
aguda neste contexto, podendo evitar consequéncias funcio-
nais incapacitantes.

Sindrome de Sneddon - a propésito de
um caso clinico

Raquel Barreira', Sofia Figueiredo?, Rita Neto', Pedro Barros®,
Ludovina Paredes®, Miguel Veloso®, Manuel Gongalves®

1-Servico de Medicina Interna, Centro Hospitalar Vila Nova de
Gaia/Espinho; 2-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Vila
Nova de Gaia/Espinho; 3-Unidade de Acidente Vascular Cerebral,
Centro Hospitalar Vila Nova de Gaia/Espinho,

Servi¢o de Medicina Interna, Centro Hospitalar Vila Nova de
Gaia/Espinho.

raquel.barreira@chvng.min-saude.pt

Introduc@o: A sindrome de Sneddon é uma entidade rara
caracterizada pela ocorréncia de doenca cerebrovascular em
doentes com livedo racemosa, podendo este preceder em
varias décadas as manifestacoes neuroldgicas. Trata-se de
uma doenga vascular oclusiva, com envolvimento de vasos de
pequeno e médico calibre, podendo causar também hiperten-
sdo arterial, valvulopatias cardiacas ou oclusdes arteriais e
venosas extracerebrais. A sua etiologia permanece desconhe-
cida, embora a identificacao de diferentes subtipos de doen-
tes, alguns dos quais com anticorpos antifosfolipidicos positi-
vos e/ou alteragdes na cascata da coagulagao, sugira que na
sua etiopatogenia possa estar uma variante da sindrome anti-
fosfolipidica ou uma coagulopatia primaria.

Caso clinico: Mulher de 36 anos, com antecedentes de
hipertensdo arterial diagnosticada aos 27 anos e controlada
com losartan/hidroclorotiazida 50/12,5mg; apresenta instala-
¢do subita de hemiparésia direita associada a alteracdo do
comportamento, com riso imotivado e discurso pouco fluente.
Referia episédio de hemihipostesia direita cerca de 5 anos

Volume 16 | N.°1 | Maio de 2016

antes, autolimitado, e no tltimo ano, o aparecimento de lesGes
cutaneas compativeis com livedo racemosa e acrocianose. TC
Cerebral a admissao hospitalar com evidéncia de enfarte
recente no territorio da artéria cerebral anterior e enfarte
sequelar no territério da artéria cerebral posterior esquerdas.
Do estudo realizado, a salientar, analiticamente, anticorpos
antifosfolipidicos negativos; insuficiéncia aértica grau II dete-
tada por ecocardiografia; alteragdes na capilaroscopia sugesti-
vas de Raynoud primadrio; histologia de bi6psia cutanea com-
pativel com endotelite; angiografia cerebral com pobreza vas-
cular e irregularidades /oclusdes dos ramos distais no territ6-
rio das artérias cerebrais anterior e posterior esquerdas.
Quadro clinico compativel com sindrome de Sneddon com
anticorpos antifosfolipidicos negativos, razdo pela qual foi
medicada com antiagregante plaquetdrio, aliado ao controlo
dos fatores de risco vascular. Alteragao posterior da terapéuti-
ca para varfarina, por dete¢do de heterozigotia para o fator V
de Leiden. Atualmente sem défices motores, mantendo discur-
so ligeiramente lentificado com raras parafasias.

Discussao/Conclusdo: Com este caso os autores preten-
dem alertar para a sindrome de Sneddon como causa de AVC,
em particular no adulto jovem no qual é mais incidente. Trata-
se de uma patologia pouco frequente, muito provavelmente
subdiagnosticada, com envolvimento multissistémico e cara-
ter recidivante, constituindo uma causa importante de
deméncia vascular precoce e da morbilidade a ela associada.
A terapéutica com antiagregrantes plaquetdrios ou, na pre-
senca de anticorpos antifosfolipidicos e/ou coagulopatias,
com antagonistas da vitamina K, pode ter uma papel modifi-
cador do prognéstico da doenca.

Pdrpura Trombocitopénica Trombética
- uma causa rara de Acidentes Isquémicos
Transitoérios de repeticao

Pedro Bras', Sofia Magalhaes Ferreira®, Ana Paiva Nunes?®, Luis
Bento*

1-Servigo de Neurologia - Hospital Santo Anténio dos Capuchos -
Centro Hospitalar de Lisboa Central; 2-ACeS Santo Tirso/Trofa —
USF: Uma Ponte para a Satde; 3-Unidade CerebroVascular -
Hospital Sao José - Centro Hospitalar de Lisboa Central;
4-Unidade de Urgéncia Médica - Hospital Sao José - Centro
Hospitalar de Lisboa Central.

helty_bras@hotmail.com

Introducgdo: A Purpura Trombocitopénica Trombotica
(PTT) é um distirbio hematolégico raro cuja apresentacao cli-
nica pode mimetizar uma variedade de outras doengas. Este
envolvimento multisistémico torna o seu diagnéstico um
desafio clinico e exige a colaboracdo multidisciplinar. Com
efeito, o seu reconhecimento precoce é fundamental pois o
tratamento emergente com plasmaferese permite reduzir sig-
nificativamente a sua mortalidade de 90% para cerca de 10%.

Caso Clinico: Homem de 73 anos, com antecedentes pes-
soais de HTA e Polimialgia Reumatica, recorreu ao seu médi-
co de familia por astenia e fadiga com cerca de 1 semana de
evolucdo. Da observacao inicial destacava-se a presenca de
petéquias nos membros inferiores. Foi pedida avaliagao analiti-
ca urgente que revelou anemia (Hg 8 g/dL), normocitica e nor-
mocrémica, trombocitopenia grave (12000 plaquetas/mm®) e
lesdo renal (creatinina: 1,41 mg/dL). Foi internado para inves-
tigacdo etiolégica e iniciou corticoterapia 60 mg/dia. Cinco
dias depois, iniciou quadro stbito de hemiparesia direita e
afasia tendo sido activada a Via Verde AVC. A observacio pela
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equipa da Unidade de AVC verificou-se recuperacao comple-
ta dos défices. Realizou TC-CE e AngioTC-CE sem alteragoes e
admitiu-se AIT. Oito horas depois inicia novo episédio transi-
tério de défice neuroldgico focal a esquerda e 1 hora mais
tarde teve novo AIT idéntico. Concomitantemente, assistiu-se
a um agravamento progressivo do estado de consciéncia e
confusdao mental. O estudo complementar da anemia revelou:
teste de Coombs directo negativo, LDH 2196 U/L; haptoblobi-
na <0,07 g/dL; bilirrubina total: 5,7 mg/dL; bilirrubina directa:
0,68 mg/dL e esfregaco de sangue periférico com esquizoci-
tos, policromasia e anisocitose. Foi admitida a hip6tese diag-
nostica de PTT e o doente foi transferido para uma Unidade
de Cuidados Intensivos onde realizou 9 ciclos de plasmafere-
se. Verificou-se melhoria progressiva do quadro clinico e labo-
ratorial. Sem confusdo mental e sem novos episédios de AIT
ap0s 24 horas de tratamento e normalizacdo da contagem pla-
quetdria ap6s 1 semana. Do estudo complementar posterior
destaca-se: anticorpos anti-ADAMTS-13 positivos (232,45
U/ml) e actividade 3% da ADAMTS-13.

Conclusoes: A PTT é uma doenga rara e potencialmente
fatal. Tratando-se de uma doenca microangiopética a clinica
depende da sua gravidade e do 6rgao envolvido. Num doente
com eventos isquémicos transitdorios e/ou alteracao do estado
de consciéncia, a presenca de anemia e trombocitopenia deve
alertar o clinico para o seu diagnoéstico, uma vez que existe
uma terapéutica eficaz capaz de modificar o curso da doenga.

Vasculopatia radica: uma entidade a
considerar no doente oncoldgico

Ricardo Soares-dos-Reis"? Pedro Castro?, Madalena Pinto’,
Goreti Nadais'

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Sao Joao;
2-Faculdade de Medicina da Universidade do Porto.
r.soaresdosreis@gmail.com

Introducio: A radioterapia é um tratamento amplamente
utilizado nas neoplasias da cabega e pescoco, com beneficio
claro na sobrevida dos doentes. As consequéncias a longo prazo
incluem alteragdes estéticas, fibrose tecidular, novas neoplasias
e dano endotelial, sabendo-se que a incidéncia de doenca cere-
brovascular nestes doentes se encontra aumentada.

Casos clinicos: Caso 1: Mulher de 39 anos, autbnoma, ex-
fumadora, com antecedentes de carcinoma espinocelular lin-
gual, tendo realizado exérese cirtirgica da hemilingua direita,
esvaziamento ganglionar e radioterapia ipsilateral. Apés epi-
sédio compativel com sincope, iniciou parestesias no hemi-
corpo esquerdo, de predominio queiro-podal. No SU, objeti-
vada também parésia G4+/5 da mao esquerda. O TC cerebral
ndo evidenciou altera¢des. No internamento, recorréncia da
sincope associada a hemihipostesia esquerda e diminui¢ao da
preensdo da mao esquerda, que reverteram em menos de 24h.
A RM cerebral com Angio-RM néao revelou lesdes parenqui-
matosas, demonstrando alongamentos vasculares difusos e
estenose significativa do segmento supraclinoideu da caréti-
da interna e porcao inicial de M1 direita. Apds optimizacao
hemodinamica, recuperacdo neurolégica, sem novas sinco-
pes, tendo alta sob dupla anti-agregacao e estatina.

Caso 2: Homem de 35 anos, autbnomo, com antecedentes
de oligodendroglioma anapldsico frontoparietal direito,
removido cirurgicamente aos 28 anos e tratado com radiote-
rapia e quimioterapia. Por crise ténico-clénica generalizada,
iniciou valproato (800mg/dia), que manteve apés a cirurgia,
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sem recorréncia de crises. Nas trés semanas anteriores ao
internamento, episddios transitorios didrios de parestesias na
mao esquerda e regido perioral, por vezes com défice motor
da mao ipsilateral e desvio da comissura labial para a direita
ap6s o episddio. Realizou EEG que demonstrou atividade epi-
leptiforme frontocentrotemporoparietal direita. Apesar do
aumento progressivo de VPA (1500mg/dia), e introducao de
LEV (2000mg/dia) e OXC (1200mg/dia), manteve os episddios,
sendo que, no ultimo, os défices ndo reverteram. Ao exame,
apresentava hemiparésia esquerda G4/5 e parestesias no
braco e face esquerdas. Realizou novo EEG que ndao demons-
trou atividade epileptiforme. O EcoDoppler demonstrou este-
nose>70% da cerebral média direita (ACMD). A RM cerebral
com Angio-RM revelou lesdes isquémicas recentes em territo-
rio da ACMD e estenose significativa do segmento M1 direito;
sem sinais de recidiva tumoral. Iniciou corticoterapia (cinco
dias), estatina e dupla anti-agregacao, ficando assintomatico
72h ap6s o inicio do quadro.

Conclusoes: Apresentamos dois casos de eventos isquémi-
cos no adulto jovem de etiologia rddica presumivel. Optou-se
por tratamento conservador, com utilizagdo empirica de anti-
agregacao e estatina, dada a escassez de estudos relativos ao tra-
tamento destes doentes. Salienta-se a importancia do diagndsti-
co diferencial desta entidade clinica nos doentes oncolégicos.

Contribuicao da diabetes mellitus no
desenvolvimento de doenca macro e
microvascular da circulacao cerebral em
doentes hipertensos.

Ana Monteiro'?, Carmen Ferreira?, Pedro Castro"? Susana
Penas*?, Lurdes Martins?, Elsa Azevedo'?, Jorge Polonia®*
1-Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar Sao Joao, Porto;
2-Servico de Oftalmologia, Centro Hospitalar Sao Joao, Porto;
3-Faculdade de Medicina da Universidade do Porto; 4-Clinica de
Hipertensao Arterial do Hospital Pedro Hispano, Porto.
ana.mg.monteiro@gmail.com

Introducio: Interacdes complexas entre varios fatores de
risco vascular estdo frequentemente presentes na origem dos
AVC isquémicos. Compreender melhor o peso de cada fator
na génese da doenca macro e microvascular poderd permitir
delinear estratégias preventivas mais eficazes.

Objetivo: Perceber, numa populacao hipertensa, qual o
efeito da diabetes mellitus (DM) no desenvolvimento de
doenca macro e microvascular da circulagdo cerebral.

Métodos: Compardmos a presenca de marcadores de
doenca macrovascular e microvascular em doentes hiperten-
sos com e sem DM tipo II, sem manifestacgao clinica ainda de
doenca vascular cerebral. Foi avaliada a presenca de outros
fatores de risco vascular (FRV), o controlo da pressao arterial
pelo MAPA 24 horas, a rigidez adrtica pela velocidade da onda
de pulso (VOP), a presenca de placas aterosclerdticas e a
espessura da intima-média (EIM) carotideas por ecoDoppler
cervical e a presenca de retinopatia por fundoscopia, bem
como o respetivo score de doencga microvascular retiniana
(sDMR). Ap6s avaliacdo da distribuicao das varidveis, as dife-
rencas entre os grupos foram avaliadas pelos testes de Mann-
Whitney e qui-quadrado. Foram realizadas andlises multiva-
riadas utilizando regressoes logisticas e lineares, ajustadas
para a idade, sexo e FRV.

Resultados: Os doentes hipertensos com DM (n=71) eram
mais frequentemente homens (59 vs 41%, p=0,020), mais
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velhos (62+9 vs 57+14 anos, p=0,007), tinham pressao arterial
sistélica nas 24 horas (141+17 vs 140+t16mmHg, p=0,028) e
HgAlc (6,9+1.3 vs 5,5+0.4%, p<0,001) mais altas e niveis de
HDL (44+12 vs 49+11mg/dL, p=0,014) e LDL (10731 vs
121+31mg/dL, p=0,010) mais baixos que os doentes hiperten-
sos ndo diabéticos (n=84). O grupo com DM apresentou valo-
res mais elevados de VOP (p=0.001) e EIM (p=0.001), maior
prevaléncia de placas carotideas (p<0.001) e de retinopatia
(p=0.009), com maior sDMR (p=0.026). A VOP foi significativa-
mente predita pelos valores de pressao arterial (p<0.001), pre-
senca de doenca arterial corondria (p=0.030) e periférica
(p=0.003). A EIM foi significativamente predita pela idade
(p<0.001), HgAlc (p=0.001), pressao arterial (p=0.001) e taba-
gismo (p=0.020). O sDMR foi significativamente predito pela
HgAlc (p=0.027).

Conclusdo: Em doentes hipertensos, ter DM associada
contribui para o maior desenvolvimento de doenca quer
microvascular (retiniana) quer macrovascular (carotidea).
Enquanto a rigidez aértica depende sobretudo do controlo da
pressdo arterial, o controlo glicémico contribui também para
a reducao do risco cerebrovascular, ao relacionar-se com a
doenca carotidea e retiniana.

Associacdo entre doencas
inflamatoérias intestinais e doencas
cerebrovasculares

Isabel Loucao de Amorim, Ana Catarina Fonseca, Teresa Pinho
e Melo

Unidade de Acidente Vascular Cerebral, Departamento de
Neurociéncias, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar
Lisboa Norte.

isabelmlamorim@gmail.com

Introducio: A Doenca Inflamatéria Intestinal (DII) é uma
doenga crénica, de mediagao imune, que se manifesta como
Colite ulcerosa (CU) e Doenga de crohn (DC). A patogénese da
DII baseia-se numa disfungdo endotelial, com aumento da
produgcao de citocinas inflamatérias que promovem um estado
pro-trombético, perpetuando a inflamacao. Este estado pro-
trombético aumenta o risco de doencas cerebrovasculares
(DCV). E estimado que cerca de 1.3 a 6.4% de adultos com DII
apresentem, em algum ponto do curso da doenga, uma DCV.

Objectivos: Descrever os doentes com diagnéstico de DII
internados na Unidade de AVC do Hospital de Santa Maria
entre 2000 e 2015. Caracterizar o tipo de AVC presente e o tipo
de DII, assim como avaliar as diferentes alteragoes pro-trom-
béticas.

Métodos: Apos a seleccdo dos doentes, toda a informacao
foi obtida através da informacdo dos processos clinicos e das
notas de alta. Foi recolhida informacao relativa ao sexo, idade,
tipo de DCV, tipo de DII, ano de diagndstico, presenca de exa-
cerbacgdo e medicagdo para a DIIL Avaliou-se também, a presen-
ca de alteracoes pro-trombéticas, nomeadamente, factor V ,
factor VIIJ, fibrinogénio, PAI-1, factor de von Willebrand, protei-
na§, proteina C, antitrombina III, trombocitose, anemia, hiper-
homocisteinemia e presenca de anticorpos pro-trombdticos.

Resultados: Obtiveram-se 9 pacientes com DII e DCV, dos
quais 7 eram AVCs isquémicos e 2 TVCs. Relativamente a eti-
logia do AVC (TOAST), 2 eram por ateroesclerose de grandes
artérias, 1 por cardioembolismo, 1 por etiologia determinada
e 3 com etiologia indeterminada. Seis eram do sexo masculi-
no e 3 do sexo feminino. A média de idades era de 52.1 anos.
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Quatro doentes tinham DC e 5 CU. Trés doentes apresenta-
vam exacerbacdes da DII no dltimo més. Oito dos 9 doentes
faziam medicagao especifica para a DII. Sete dos 9 doentes
apresentavam alteracoes analiticas referentes a um estado
pré-tromboético. A anemia foi a alteragao mais encontrada,
seguida pela diminuicdo da proteina S, aumento do factor
VIII e aumento do fibrinogénio. Dos 7 doentes com alteragdes
pré- trombéticas, 3 apresentavam mais do que um dos para-
metros analisados alterado.

Conclusdes: Este é um estudo descritivo, com vdrias limi-
tacoes, pela amostra de reduzidas dimensdes e por nao esta-
balecer relagoes com outros possiveis factores. A DCV associa-
da a DII é uma condicao rara, apesar disso, diferentes estudos
mostram que hd um risco aumentado de desenvolvimento de
DCV em doentes com DII.

Fibrilhacdo Auricular na admissdo e
Hipertiroidismo latente no AVC isquémico
agudo

EJ. Ros Forteza', L. J. Cacho Gutiérrez*

1-Unidade de AVC, U.L.S. da Guarda, E.PE. Faculdade de
Ciéncias da Satade (Universidade da Beira Interior); 2-Unidad de
Demencia. Hospital de la Santisima Trinidad, Clinica de
Neurologia y de Memoria, Salamanca.

E mail: javierros40@hotmail.com

Introducdo: A Prevaléncia da Fibrilhacao auricular (FA)
aumenta com os niveis séricos aumentados de T4 livre e a
incidéncia cumulativa da FA aumenta em pacientes com TSH
muito baixa. O Hipertiroidismo é uma causa potencialmente
reversivel de FA mas o seu papel como factor de risco para
AVC é controverso.

Objectivos: Estudar a relacdo que existe entre a funcao
tiroideia e a FA nos pacientes com AVC isquémico agudo.
Detetar a frequéncia de hipertiroidismo nos pacientes com FA
e AVC isquémico agudo. Analisar as diferengas entre os sub-
grupos de AVC isquémico agudo com ou sem disfungao tiroi-
deia para as varidveis estudadas.

Metodologia: Estudo prospetivo, de base hospitalar, de
corte transversal, observacional, de pacientes adultos sem
limite de idade, internados na U-AVC por AVC isquémico
agudo num periodo de 2 anos. Foram analisadas as seguintes
varidveis: sexo, idade, escala NIHSS, FA prévia, FA na admis-
sao, NT pro-BNB perfil tiroideio global e mortalidade. A deter-
minacao da funcgao tiroideia foi realizada durante a primeira
semana do AVC. Foram excluidos os fatores que interferem
com a funcao tiroideia. Foi obtido consentimento informado.
Utilizaram-se testes qui2, ANOVA e teste de Tukey

Resultados: Analisdmos 354 pacientes. Foi detetado hiper-
tiroidismo em 12,7 % dos pacientes com AVC isquémico
agudo. A maior percentagem de FA na admissdo corresponde
aos pacientes com hipertiroidismo subclinico (47,1 %). Foram
observadas diferencas estatisticamente significativas nos sub-
grupos de AVC para as seguintes varidveis: sexo (maior fre-
quéncia de pacientes mulheres para o hipertiroidismo subcli-
nico), idade (maior idade para o hipertiroidismo subclinico),
escala NIHSS (maior pontuagdo para o hipertiroidismo) e
mortalidade (maior mortalidade para o hipertiroidismo sub-
clinico).

Conclusdes: O Hipertiroidismo é um fator de risco para o
AVC cardioembdlico nomeadamente no paciente idoso. Um
hipertiroidismo latente pode evidenciar una FA, subtil mas
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com sérios efeitos. O screening da funcao tiroideia na FA e/ou
AVC tem implicagdes no curso, progndstico e tratamento dos
nossos pacientes.

Trombose venosa cerebral,
apresentacdo clinica de duas infecdes do
Sistema Nervoso Central

Vera Espirito Santo, Ricardo Almendra, Ana Graca Velon,
Alexandre Costa, Dina Carvalho, Pedro Guimaraes, Rui Couto
Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Tras-os-Montes e Alto
Douro, Vila Real. Unidade de Acidentes Vasculares Cerebrais,
Centro Hospitalar de Trds-os-Montes e Alto Douro, Vila Real.
verserluc@gmail.com

Introducdo: A Trombose Venosa Cerebral representa 0.5%
de todos os acidentes vasculares cerebrais e é um desafio
diagnostico pelas suas manifestacoes neurologicas.

Caso Clinico 1: Senhora de 31 anos, sem antecedentes
relevantes, a realizar anti-contraceptivo oral, admitida por
aparecimento subito de dorméncia no membro superior
direito, associado a perda de forca desse membro, seguida de
crise ténico-clénica generalizada. No servico de urgéncia foi
observada no periodo pés-critico referindo cefaleia hemicra-
niana esquerda e dorméncia dos membros direitos. Ao exame
neurolégico apresentava paresia facial central direita, hemi-
paresia direita (grau 4/5, MRC) com sinal de Babinski homo-
lateral. O estudo analitico sumario foi normal. A TAC cerebral
com contraste revelou hemorragia subaracnoideia aguda nos
sucos frontopolares esquerdos e suspeita de trombose de veia
cortical frontal esquerda, que se veio a confirmar por angio-
RM cerebral. A investigacdo complementar realizada, incluin-
do estudo pré-trombético e auto-imunidade, ndo revelou
alteracoes. O LCR apresentava-se sem pleocitose ou protei-
norrdquia mas a pesquisa de DNA Borrelia burgdorferi sensu
latu foi positiva. Iniciou tratamento com ceftriaxone ev 2g/dia
por 21 dias, acido valpréico oral 1000mg/dia e enoxaparina
subcutanea 60mg de 12/12h e teve alta completamente assin-
tomadtica, sem recidiva de crises convulsivas.

Caso Clinico 2: Senhora de 30 anos, sem antecedentes
relevantes, a realizar anti-contraceptivo oral, foi observada no
servigo de urgéncia por cefaleia fronto-temporal direita pulsé-
til, continua, com 4 dias de evolugdo, que agrava com mano-
bras de Valsalva e alivia parcialmente com paracetamol. O
exame neuroldgico estava normal. O estudo analitico sumdrio
nao mostrou alteracoes. A TAC cerebral com contraste e, pos-
teriormente, a angio-RM cerebral confirmaram a presenca de
trombose do seio lateral direito, envolvendo também o golfo
da veia jugular. A investigacdo complementar realizada,
incluindo estudo pr6-trombético e auto-imunidade, nao
revelou alteracdes. O LCR apresentava-se sem pleocitose mas
com hiperproteinorrdquia e DNA Brucella spp positivo.
Iniciou tratamento com rifampicina e doxiciclina durante 6
semanas e enoxaparina subcutanea 60mg de 12/12h e teve
alta assintomadtica.

Conclusdo: Neste trabalho estdo exemplificados dois casos
raros em que a presenca de trombose venosa cerebral foi a
manifestacdao de duas infecdes distintas do sistema nervoso
central.
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Trombose venosa cerebral
memetizando meningite viral

Laurete da Concei¢do', Claudia Borbinha', Jodao Pedro Marto',
Luisa Alves'?

1-Servico de Neurologia ,Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar
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Introducdo: A trombose venosa cerebral pode manifestar-
se através de multiplos quadros clinicos desde a cefaleia iso-
lada a coma, constituindo um desafio diagnéstico. A sua etio-
patogenia estd assente num o estado de hipercoagulaibilida-
de, precipitado por eventos como desidratacao,
infec¢do/inflamacdo ou, procedimentos neurocirtrgicos, em
doentes com factores predisponentes pro-trombéticos gené
ticos ou adquiridos. Os mecanismos responsaveis pela clinica
sdo, o edema localizado e enfarte venoso e/ou aumento da
pressao intracraniana por aumento da pressao venosa e dimi-
nuicdo da absorcao do liquido cefalorraquidiano. O nosso
objectivo € relatar o caso clinico com forma de apresentacao
atipica/pouco comum.

Caso clinico: Mulher de 18 anos de idade, com anteceden-
tes familiares de trombofilia, com toma de anticoncepc¢ao oral
e terapéutica hormonal para hirsutismo, que inicia cefaleia
holocraniana, tipo pressao, de intensidade crescente até 4/10,
sem relacdo com mudanga postural ou manobra de Valsalva,
acompanhada de calafrios, astenia, e mialgias generalizadas,
obstrucao nasal e febre (38.2). O quadro manteve-se estavel
durante 5 dias altura em que iniciou aumento progressivo da
intensidade da cefaleia até 10/10, chegando 10/10, tipo faca-
da, associada a febre- 38.5 ,a fotofobia e visdo turva. A admis-
sd3o no servigo de urgéncia apresentava-se febril e ao exame
neuroldgico apresenta destacava-se rigidez da nuca e duvido-
sa hipostesia dlgica do MSE, com fundoscopia normal.
Analiticamente apresentava aumento dos parametros infla-
matoérios, e a pun¢do lombar apresentava pleocitose mono-
nuclear (10 células/ul), sem outras alteracdes. A TC-CE era
normal. Admitida inicialmente meningite viral e feito interna-
mento para vigilancia e tratamento sintomatico.

Dois dias apds puncdo lombar doente tem agravamento
com mudanca das caracteristicas da cefaleia- para cefaleia de
hipotensao do liquor, sem melhoria com analgesia, mantendo
ao EN, hipostesia dlgica do MSE. Repetiu entdao TAC-CE, desta
vez com estudo venoso, e demonstrou oclusao parcial do seio
lateral esquerdo. Foi iniciada anticoagulacdo com
Enoxaparina. Do estudo da coagulacdao nao se encontraram
alteracoes relevantes. Doente teve alta ao décimo terceiro dia
de internamento, assintomdtica e medicada com
Rivaroxabano.

Conclusao: O caso que apresentamos representa mais um
espectro da diversidade clinica e combinacdo de factores
associados a trombose venosa cerebral.

Trombose venosa cerebral de tércula
gigante

Filipa Ladeiral, Jodao Paulo Andrade2, Sofia Caladol,3L
Miguel Viana Baptistal,3

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa
Ocidental, Lisboa; 2-Servico de Neurocirurgia, Centro
Hospitalar de Lisboa Ocidental, Lisboa; 3-CEDOC, Nova
Medical School/Faculdade de Ciéncias Médicas,
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Introducdo: A ectasia dos seios durais é uma malformagao
diagnosticada tipicamente em recém nascidos e criangas, ou
menos frequentemente in titero. Associa-se a compressdo de
estruturas cranianas, insuficiéncia cardiaca e coagulagao
intravascular disseminada.

A malformacao ocorre in titero, e relaciona-se com a presen-
ca de fistulas artério-venosas na parede dural ou trombose
venosa no feto, com consequente dilatagao dos seios venosos
fetais, ainda ndo constritos por uma bainha dural e dssea rigidas.

Apresentamos um caso de uma trombose venosa cerebral
em doente com tércula gigante com apresentacdo clinica
inaugural na idade adulta.

Caso Clinico: Senhora de 44 anos com antecedentes de
enxaqueca catamenial, obesidade, sarcoidose pulmonar,
doenca celiaca e hipotiroidismo, medicada com contracepti-
vo oral combinado de alta dosagem. Admitida por quadro de
cefaleia com 24h de evolucdo de localizacdo occipital, ndo
pulsatil, inicialmente ligeira mas com agravamento subito
ap6s manobra de Valsalva. A observacdo apresentava papile-
dema bilateral, sem sinais focais ao exame neurolégico.

Realizou TC CE que excluiu lesdes parenquimatosas e reve-
lou formacao extra-axial hiperdensa na vertente lateral
esquerda da fossa posterior que se clarificou pelo estudo Veno
TC- CE, concluindo tratar-se de tércula gigante trombosada.
O sistema venoso profundo apresentava calibre e fluxo nor-
mal. Os seios laterais apresentavam calibre reduzido, o seio
recto apresentava-se permeavel, drenando o seio longitudinal
superior a partir de vasos ectasiados da parede dural.

Iniciou-se anticoagulacdo com enoxaparina em dose tera-
péutica e acetazolamida, assistindo-se a melhoria do quadro
de cefaleia e reducao do grau de papiledema. A doente des-
continuou contracep¢do hormonal. Realizou pesquisa de
trombofilias, que foi negativa.

Conclusdo: O caso descrito é o segundo na literatura de
trombose venosa de tércula gigante na idade adulta. Dada a
menor complacéncia dos seios venosos na idade adulta, acre-
ditamos que a ectasia venosa descrita é uma anomalia congé-
nita, até entdo assintomadtica. A presenca desta alteragdao
estrutural parece-nos relevante para a ocorréncia de trombo-
se, a0 promover estase venosa, um dos factores implicados na
triade de Virchow.

Hemorragia subaracnoidea da
convexidade secunddria a oclusao
carotidea extra-craniana.

José Nuno Alves', Margarida Rodrigues’, Célia Machado', Jaime
Rocha? Joao Pinho!, Carla Ferreira'

1-Servico de Neurologia, Hospital de Braga; 2-Servico de
Neurorradiologia, Hospital de Braga.
jose.nuno.aalves@gmail.com

Introducdo: Hemorragias subaracnoideas espontaneas da
convexidade (HSAc) sao raras, acontecendo sobretudo em
contexto de angiopatia amiléide ou como parte do espectro
da Sindrome de Vasoconstri¢ao Cerebral Reversivel. Existem
escassos casos reportados de HSAc secunddria a
estenoses/oclusoes proximais de grandes vasos.

Caso-clinico: Homem de 69 anos, hipertenso e dislipidé-
mico, recorre ao SU por ter apresentado varias quedas duran-
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te os ultimos sete dias, sem lado preferencial. Sem histéria
prévia ou actual de cefaleias, sintomas neurolégicos focais,
perda de conhecimento ou traumatismo
Objectivamente apresentava paresia facial central esquerda.

Realizou TC que revelou enfarte lacunar recente em terri-
tério de artérias perfurantes da ACM direita e presenca de
sangue subaracnoideu na convexidade fronto-parietal direita.

A angioRM mostrou oclusdo ateromatosa da artéria caroti-
da interna (ACI) direita p6s bulbar, nao se visualizando fluxo
na ACMD, existindo compensac¢ado leptomeningea através de
anastomoses com a car6tida externa direita. O estudo revelou
ainda estenose severa da ACI esquerda, do segmento V4 da
artéria vertebral direita e da artéria basilar. Foi iniciada anti-
agregacdo plaquetdria dupla e estatina em alta dose.

Conclusao: As oclusoes carotideas estao entre as multiplas
causas raras de HSAc espontaneas. No caso descrito, a HSAc
poderd estar relacionada com a ruptura de um fragil vaso lep-
tomeningeo colateral.

craniano.

“Acidente Vascular Cerebral: Guarde
(n)a sua memoéria - ligue a tempo 112"
anadlise do impacto de uma campanha de
sensibilizacao

Nuno Zarcos Palmal, Ana Filipa Sequeiral, Vitor Fagundesl,
Reinaldo Roldao2, Mari Mesquital

1-Servico de Medicina Interna do Centro Hospitalar Tamega e
Sousa; 2-ACES Baixo Tamega.

72914@chts.min-saude.pt

Introducao: O AVC é uma emergéncia médica em que o
reconhecimento dos sintomas e a activacao do Servico de
Emergéncia sdo fundamentais para evitar atrasos no trata-
mento. O Servico de Medicina Interna de um Centro
Hospitalar (CH) com uma érea de influéncia de 550.000 habi-
tantes, tem um projecto em que envolveu todos os Centros de
Satde (CS) da area de influéncia com o objectivo de sensibili-
zar a populagado para os sinais e sintomas de AVC. Numa pri-
meira fase realizou um inquérito na sala de espera de todos os
CS em que dos 704 inquiridos, mais de 30% nao ligava 112
perante a suspeita de AVC. Pelo facto de o CH ter uma area de
212Km2 analisou-se o nimero de doentes submetidos a tera-
péutica trombolitica, constatando que em 5 anos apenas 9
doentes que residiam a mais de 40Km foram submetidos a
esta terapéutica. Face a estes dados, decidiu-se iniciar a cam-
panha com um projecto-piloto analisando o impacto da
mesma num Agrupamento de Centros de Satde (ACES) no
qual estdo integradas 33 Unidades Funcionais e onde se
encontram as Unidades mais afastadas do CH.

Métodos: Foi afixado um cartaz na entrada de cada Unidade
Funcional com a mensagem “AVC: Guarde (n)a sua memoria —
aparecimento subito de boca ao lado, dificuldade em falar, falta
de for¢a num brago - ligue a tempo 112” com a andlise do
impacto através da realizacao de um questiondrio a saida dos
utentes, na primeira semana ap6s o inicio de campanha.

Resultados: Foram realizados 1657 inquéritos. Perante a
questdo “tem conhecimento da campanha a decorrer no seu
CS?” 76% (n=1252) tinham conhecimento. Destes, 93%
(n=1162) sabia que o tema era AVC. De todos, quando questio-
nados “o que faz perante a suspeita de AVC?” 85% (n=1403)
liga 112.

Conclusdo: A maioria dos utentes (76%) teve conhecimen-
to da campanha de sensibilizacado. Praticamente todos identi-
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ficaram que o tema da campanha era AVC (93%). Apesar de
toda a informacao actualmente disponivel e apds esta campa-
nha de sensibilizacao, 15% ndo liga 112 perante a suspeita de
AVC. Estes dados refor¢gam a necessidade de informacao per-
manente e optimizacdo dos meios de comunicacao da cam-
panha. Contudo, o verdadeiro impacto da campanha sera
analisado através da comparacdao do nimero de vias verdes
pré-hospitalares antes e ap6s a campanha (a ser realizada em
todos os Centros de Saide dos 3 ACES do CH), em que se
espera aumentar o nimero de doentes submetidos a terapéu-
tica trombolitica.

Protocolo para reducdo do tempo
porta-agulha no CHLC

Ricardo Braga, Sandra Asper, Cristiana Pinto, Carlos Costa,
Sofia Galego, Maria Joao Duarte, Ana Paiva Nunes.
Unidade Cérebro Vascular, Hospital de Sao José, Centro
Hospitalar de Lisboa Central, EPE.

bragaricardo@gmail.com

O objetivo terapéutico na fase aguda do AVC isquémico é
repermeabilizar a artéria ocluida, por meios farmacoldgi-
cos/mecanicos, permitindo a reperfusao dos territérios cere-
brais em risco e a consequente reversibilidade das lesdes pro-
vocadas pela oclusdo arterial. A reducdo da mortalidade e
morbilidade pelas terapéuticas de reperfusido € tanto maior
quanto mais precoce for esta repermeabilizacdo. A organiza-
¢do daVia Verde AVC do CHLC exigiu um trabalho concertado
entre médicos e enfermeiros, para que o tempo porta-agulha
fosse o menor possivel.

Com a experiéncia adquirida ao longo dos anos e tornan-
do-se a UCV a Unidade de AVC do pais com maior ntimero de
activagdes de Via Verde pelo CODU, foi possivel ir melhoran-
do progressivamente o nosso protocolo de abordagem visan-
do um decréscimo do tempo porta-agulha.

De acordo com o registo internacional SITS onde sdo regis-
tados todos os doentes submetidos a terapéutica fibrinolitica,
o tempo intra-hospitalar da nossa Unidade era em média de
42 minutos (03/2012 a 03/2013). As normas internacionais
tanto europeias como americanas recomendam um tempo
porta-agulha inferior a 60 minutos.

Constatamos contudo que, na nossa realidade no CHLC os
doentes tém um tempo entre o inicio de sintomas e a chegada
ao Hospital superior aos outros Hospitais, o que se deve pro-
vavelmente ao facto de recebermos 24h/dia doentes de todo o
pais, tanto por ativacdo pelo CODU, como por outros hospi-
tais pertencentes ou nao ao nosso Centro.

Nesse sentido, e ndo podendo modificar esta demora, ini-
cidamos um protocolo de administracao da terapéutica fibri-
nolitica na sala de TAC.

Este trabalho visa descrever o protocolo da Via Verde AVC do
CHLC (trombdlise na sala de TAC), que permitiu reduzir o
tempo médio de porta-agulha de 42 para 27,5 minutos (poupan-
¢a tedrica média de 27,55 milhoes de neurdnios por doente).

Ecocardiograma Transesofagico em
qgue doentes? - experiéncia de uma
unidade de AVC

Ana Lima Silva, Ana Luisa Cruz, Pedro Neves, Augusto Duarte
Centro hospitalar do Médio Ave — Unidade de Famalicao
ana.lima.silva@chma.min-saude.pt
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Introducdo: A investigacdo etiolégica do AVC
isquémico/AIT assenta na suspeicao da causa subjacente. O
ecocardiograma transesofdgico (ETE) assume um papel
importante na identificacdo de potenciais fontes cardiacas de
embolizacdo cerebral.

No entanto, o significado de alguns achados do ETE, parti-
cularmente o Foramen Ovale Patente (FOP) e o aneurisma do
septo inter-auricular (ASIA), como causa de AVC/AIT tem sido
alvo de controvérsia, assim como o tratamento ideal na pre-
vengdo secunddria nesses doentes.

Objetivos: Descrever a nossa experiéncia na selecdo de
doentes para realizacdo de ETE; analisar os dados obtidos
nesse exame, bem como a orientacao terapéutica em particu-
lar na presencga de FOP e/ou ASIA.

Metodologia: Estudo retrospectivo longitudinal descritivo
de doentes com AVC ou AIT orientados para consulta de
Medicina-AVC do hospital e submetidos a realizagao de ETE
entre 1 Janeiro 2012 até 31 de Outubro de 2015.

Foram analisadas as caracteristicas gerais da populagao, os
fatores de risco vascular, o estudo prévio realizado, as caracte-
risticas sugestivas de fonte cardio embédlica, os achados no
ETE e a orientacdo terapéutica de acordo com estes tltimos.

Resultados: Foram avaliados 45 doentes, com idade média
de 56,9 + 11,1anos, 34 com episddio de AVC documentado e os
restantes com um, ou mais, episddios de AIT.

A selegao de doentes para realizacao de ETE, teve em conta
o diagndstico etiolégico presumivelmente embdlico baseado
nas carateristicas clinicas do evento, bem como no padrao
imagioldgico do enfarte e a auséncia de achados no estudo
etiolégico prévio, principalmente em jovens sem fatores de
risco conhecidos, sendo que em 20% dos casos foram identi-
ficados achados incertos no ETT.

O ETE foi considerado normal em 57,8% dos casos (n=26);
nos restantes, foram identificados potenciais fontes embélicas
cardiacas, sendo o FOP e o ASIA os diagndsticos mais frequen-
tes. Em 4 doentes estas alteracdes surgiram concomitante-
mente. Foram também diagnosticados vegetacoes valvulares,
comunicacao interauricular sem FOP e trombo intracavitario.

Dos 10 doentes com FOP 3 fizeram encerramento percuta-
neo, 1 aguarda a intervencao e os restantes estdo sob hipocoa-
gulagdo oral. Os doentes com ASIA sem comunicagdo interau-
ricular (3) estdo sob terapéutica antiagregante, num caso que
foi identificada comunicacao sem FOP encontra-se sob hipo-
coagulacao oral.

Conclusao: Na populacao avaliada, a selecao de doentes
para realizacdo de ETE foi individualizada, assim como as
orientacoes terapéuticas, que apesar de nao estarem total-
mente definidas na literatura, estdo concordantes com as pro-
postas atuais mais consistentes.

"Capsular warning syndrome" -
Tensdo arterial e severidade na
apresentacao

Filipa Ladeira', Raquel Barbosa', Sofia Calado'?, Fatima
Grenho', Miguel Viana Baptista'?

1-Servigo de Neurologia e Unidade de AVC, Centro Hospitalar de
Lisboa Ocidental, Lisboa; 2-CEDOC, Nova Medical School/
Faculdade de Ciéncias Médicas, Universidade Nova de Lisboa,
Lisboa, Portugal.

filipaladeira@msn.com

Introducdo: O termo “capsular warning syndrome” foi
introduzido em 1993, representando um subgrupo de AIT’s
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recorrentes, com manifestagoes clinicas estereotipadas e alta
probabilidade de enfarte subsequente. A hipoperfusdao de
pequenos vasos foi levantada como possivel mecanismo
patogénico.

Objectivo: Correlacionar o nivel de tensao arterial na
admissdo com a gravidade clinica (medida pelo NIHSS maxi-
mo durante internamento) e nimero de eventos.

Metodologia: Selecionaram-se todos os doentes consecu-
tivos com “capsular warning syndrome” internados entre
Janeiro de 2014 e Novembro de 2015 no Servigo de Neurologia
e Unidade de AVC do Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental.

Definiu-se “capsular warning syndrome” com base na
apresentacao de 2 ou mais episodios estereotipados, em 72h,
de sindromes motor puro, sensitivo puro, sensitivo-motor ou
hemiparésia ataxica, com recuperacdo completa ou parcial
entre eles.

Definiram-se 2 niveis de gravidade clinica: ligeiro se NIHSS
menor ou igual a 4, moderado a grave se NIHSS superior a 4.

Consideraram-se os seguintes niveis de Tensao arterial:
nivel 1 TAS ou TAD menor que 160 mmHg e 100 mmHg res-
pectivamente; nivel 2 TAS maior ou igual a 160 mmHg ou TAD
maior ou igual a 100 mmHg.

Considerou-se como baixa frequéncia de eventos 2 epis6-
dios sintomaticos, como frequéncia moderada 3-5, como fre-
quéncia grave mais de 5 episédios.

Resultados: Foram identificados 39 doentes com
“Capsular warning syndrome”, 23 (59%) homens, com idade
média de 68 anos (DP +/-9,7).

41% dos doentes apresentavam tensao nivel 1, 59% dos
doentes apresentavam tensao nivel 2.

O NIHSS méaximo observado durante o internamento e a
data de alta foi em média 4,9 (DP +/- 3,2), e 1,7 (DP+/- 2,2),
respectivamente.

A maioria dos doentes (64,1%) apresentou 3 a 5 episédios
sintomdticos. Nenhum doente descreveu mais de 5 episédios.

Apesar de nao existir relacao estatisticamente significativa
entre o nivel de tensdo e a gravidade dos eventos traduzido
pelo NIHSS maximo (p=0.083), observou-se uma tendéncia
para maior gravidade clinica em doentes com niveis de tensao
mais altos. Nao se verificou relacdo entre o nivel de tensao
arterial e o nimero de episdios sintométicos (p=0.563).

Conclusoes: Na amostra analisada, o nivel de tensao arte-
rial parece correlacionar-se com a gravidade clinica, apesar de
nao atingir significancia estatistica. Contudo a relacéo é inver-
sa a esperada, observando-se maior gravidade clinica em
doentes com tensao mais elevada. Outros mecanismos que
nao a hipoperfusao parecem ser responsaveis pela ocorréncia
de sintomas na amostra estudada.

Autorregulacao cerebral menos
eficiente nas primeiras horas do AVC
isquémico associam-se ao
desenvolvimento de transformacao
hemorragica e edema cerebral.

Pedro Miguel Castro'? Jorge Serrador?, Isabel Rocha*, Farzaneh
Sorond®, Elsa Azevedo'?
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Introducdo: A transformacdo hemorrégica e o edema cere-
bral sdo as complicagdes mais graves do AVC isquémico
agudo, emboras os mecanismos envolvidos ainda ndo estejam
completamente estabelecidos. Um melhor conhecimento das
alteracoes da hemodinamica cerebral que os precedem
podem néo s6 aumentar o nosso conhecimento fisiopatolégi-
co, mas também determinar marcadores precoces Uteis na
otimizacdo da estratégia terapéutica.

Objetivos: Avaliar, nas primeiras horas de sintomas do AVC
isquémico agudo, a relag@o entre as alteracoes da autorregu-
lacdo cerebral dindmica, como capacidade vascular cerebral
de se ajustar a flutuacoes espontaneas da pressao arterial, e o
risco de desenvolver transformacdo hemorrdgica ou edema
cerebral.

Metodologia: Incluiram-se 46 doentes com AVC isquémico
agudo no territério da artéria cerebral média. Registou-se
continuamente durante 10 minutos a pressdao arterial
(Finometer), a velocidade de fluxo cerebral (Doppler transcra-
niano), o eletrocardiograma e o CO2 tele-expiratério dentro
das primeiras 6 horas e novamente as 24 horas e aos 3 meses
de sintomas de AVC isquémico. A autorregulacdo cerebral
dinamica foi avaliada pela funcao de transferéncia (coeréncia,
fase e ganho). Avaliou-se o volume de enfarte cerebral, a exis-
téncia de transformacao hemorrégica, o edema cerebral e as
alteracdes da substancia branca na tomografia computoriza-
da as 24 horas.

Resultados: Uma fase baixa (menor autorregulagdo) asso-
ciou-se a ao desenvolvimento de transformacao hemorragica
(<6h p=0,033; 24h p=0,047) e de edema cerebral (<6h p=0,002;
24h p=0,030) e correlacionou-se com maior drea de enfarte
cerebral (ipsilateral r=—0,444; p=0,020). Maior ganho (menor
autorregulacdo) correlacionou-se com a gravidade das altera-
¢oes da substancia branca (ipsilateral r=0,368; p=0,040; con-
tralateral r=0,402; p=0,006). Estas relacdes reverteram aos 3
meses (p>0,05).

Conclusoes: Uma autorregulacdo cerebral menos eficaz nas
primeiras horas do AVC isquémico associa-se a um risco
aumentado de transformacao hemorragica e de edema cerebral,
provavelmente refletindo uma desregulacdo vasomotora micro-
vascular e consequente hiperemia de reperfusao. A avaliacao da
autorregulacdo cerebral poderd ser ttil na identificacao de
doente com AVC isquémico em risco de complicacoes graves.

Sindrome de Weber - um Caso
Clinico

Daniela Gomes, Sandra Alves, Carla Rodrigues, Paula Ferreira,
Sandra Tavares

Centro Hospitalar de Tras-os-Montes e Alto Douro, EPE.
sandranutricao@gmail.com

Introducao: A oclusdo das grandes artérias do sistema ver-
tebrobasilar estd associada a elevada morbimortalidade, em
mais de 85% dos casos. As lesdes dos pequenos vasos acarretam
défices menores, varidveis em apresentacdo, dependendo da
sua localizacao, correlacionando-se com melhor progndstico.

Caso Clinico: Mulher, 66 anos, raca caucasiana, com ante-
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cedentes pessoais de hipercolesterolemia em tratamento com
sinvastatina. Referia instalacao subita de desequilibrio e ton-
turas associados a nduseas e vomitos. Ao exame fisico, apre-
sentava parésia do III par craniano esquerdo com diplopia,
nistagmo conjugado a esquerda, hemiparesia direita com
grau 3 de predominio braquiofacial. A TAC Cerebral a admis-
sdo nao mostrou lesdo vascular aguda. Analiticamente nao
apresentava alteragdes relevantes. A TAC cerebral de controlo
ndo evidenciou alteracdes. A ressonancia magnética cerebral
revelou 2 focos milimétricos de hipersinal no tronco cerebral,
hemiprotuberancia direita e protuberancia mediano, que se
traduzem em lacunas isquémicas e carga lesional vascular
incipiente. Ao longo do internamento, apresentou evolugdo
favoravel.

Conclusdo: As lesdes da circulacdo cerebral posterior pos-
suem algumas caracteristicas clinicas que podem constituir
um desafio diagnostico. Neste caso a apresentacgao clinica e a
persisténcia dos défices neuroldgicos tiveram implicacdo na
investigacdo adicional e orientacdo da doente apesar dos exa-
mes complementares de primeira linha serem negativos.

Alteracoes da marcha e declinio
cognitivo: complicacdes créonicas
reversiveis de AVC hemorragico

Rita Martins, Patricia Pita Lobo
Servico de Neurologia do Hospital Fernando Fonseca, EPE Lisboa
ritadossantosmartins@gmail.com

Introducdo: A hemorragia intraventricular e consequente
hidrocefalia obstrutiva aguda constitui uma complica¢do
severa do AVC hemorrégico intraparenquimatoso. O desen-
volvimento de hidrocefalia crénica comunicante de pressao
normal é menos frequente e pode-se apresentar de forma
insidiosa por disfun¢ao das granulacoes de Pacchioni.

Caso Clinico: Mulher de 59 anos, auténoma, factores de
risco cerebrovascular de hdbitos tabdagicos e dislipidemia,
com antecedentes de AVC isquémico em territério da ACA
esquerda aos 54 anos, sem défices sequelares.

E admitida no SU por instalagdo stibita cefaleia de intensa,
dor de cardcter opressivo, em topografia frontoparietal bilate-
ral, associada a sensagao de mal-estar e nauseas. A observa-
¢ao encontrava-se sonolenta, mas despertavel a estimulacao
verbal, perfazendo 14 na escala de Glasgow. Apresentava
hemianopsia homénima esquerda, apagamento do SNG
esquerdo e hemihipostesia termo-algica e tactil epicritica. A
TC-CE revelou hematoma parenquimatoso parieto-occipital
direito com rotura intraventricular, condicionando aumento
das dimensodes do sistema ventricular, conservada paténcia
dos sulcos corticais e sem sinais de hidrocefalia activa. Houve
uma evolucao favordvel do quadro sintomatico, contudo a
doente desenvolveu crescente dificuldade na marcha, carac-
terizada por alargamento da base de sustentacdo, pequenos
passos, marcada instabilidade postural e retropulsao.
Destacava-se na RM-CE ao quarto dia de evolu¢do moderada
ectasia ventricular supratentorial compensada e discreto
componente hematico intraventricular. O estudo da circula-
¢do intracraniana por angioRM, angioTC e angiografia foi nor-
mal. Manteve-se em plano de reabilitacdo motora, contudo
com agravamento progressivo com necessidade de apoio uni-
lateral e inicio de declinio cognitivo. Na avalia¢do neuropsico-
légica apresentava defeito dos processos atencionais, de
memoria episddica, de trabalho e da evocagao verbal. Aos sete
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meses de evolucao, apresentava marcada ectasia ventricular
sem edema transependimadrio. Foi admitida a hipétese de
hidrocefalia de pressdo normal secunddria a hemorragia
intraventricular. Realizou-se puncao lombar evacuadora com
resposta clinica francamente positiva, pelo que se procedeu a
colocacao de derivacdo ventriculo-peritoneal. Observou-se
significativa melhoria clinica e imagiolégica. Aos dois meses
ap6s intervencao, a doente apresentava marcha auténoma,
apenas com ligeira retropulsdo, e melhoria da meméria recen-
te e remota.

Conclusao:

Reportamos um caso de hidrocefalia de pressao normal
como complicacdo crénica de hemorragia intraventricular,
com 6ptima resposta clinica e imagiol6gica apés colocagdo de
shunt permanente. De acordo com a literatura recente, esti-
ma-se que até 10% dos casos de hidrocefalia sintomatica
secunddria beneficiam de shunt permanente comparativa-
mente a reabilitacdo motora isolada.

P22. 0 homem gue ndo apertava o cinto

Ana Cldudia Magalhdes1, Sara Varanda2, Alexandra Leitao3,
Filipa Sousa2, Gisela Carneiro2

1 — Medicina Geral e Familiar, ACeS Douro Sul; 2 - Servico de
Neurologia, Hospital de Braga; 3- Servi¢o de Medicina Interna,
Hospital Santa Maria Maior.

Email: magalhaes.claudia@hotmail.com

Introdugdo: O AVC caracteriza-se habitualmente pelo sur-
gimento stbito de sintomas e/ou sinais neurolégicos negati-
vos. Contudo, a sua ocorréncia em determinadas topografias
pode ser clinicamente silenciosa ou paucissintomdtica. A
classificacdo clinica mais utilizada na avaliacdo inicial dos
doentes com AVC ndo contempla casos caraterizados pelo
atingimento exclusivo de algumas func¢des nervosas comple-
xas. A avaliacao destas alteracdes, de dificil percecao e carac-
terizacao no exame neurolégico, é importante, especialmente
ao nivel dos cuidados de satide primarios, que sao o local
onde frequentemente os doentes primeiro recorrem.

Caso clinico: Homem de 76 anos, leucodérmico, trabalha-
dor rural. Antecedentes pessoais conhecidos de diversos fato-
res de risco vascular e medicado habitualmente com anti-
hipertensores e estatina. Referenciado pelo médico assistente
ao servico de urgéncia por instalacdo suibita de sensacdo
estranha nas maos e incapacidade para executar tarefas
simultaneamente com as duas maos, como apertar o cinto e
atrelar o sulfatador ao trator. Objetivamente, apurou-se a exis-
téncia de uma heminegligéncia esquerda, visual e sensitiva,
com restante exame normal. A tomografia computorizada
cerebral realizada na urgéncia revelou uma lesao hipodensa
cortico-subcortical, em localizagao parietal direita e a resso-
nancia magnética confirmou a existéncia de uma lesao vascu-
lar isquémica recente, cortico-subcortical, parietal direita,
com extensdo peritrigonal, correspondendo a enfarte em ter-
ritério periférico da artéria cerebral média, sem sinais de
transformacdo hemorragica. Iniciou terapéutica anti-agre-
gante plaquetdria. O estudo angiografico intracraniano e dos
troncos supra-aérticos documentou estenose severa da por-
¢ao proximal da artéria cardtida comum esquerda.
Ecocardiograma transtordcico revelou dilatacdo biauricular
ligeira, hipertrofia ventricular esquerda concéntrica modera-
da e boa funcao sistdlica biventricular. HOLTER de 24 horas
com ritmo sinusal e ocasionais extrassistoles supraventricula-
res e ventriculares. Durante o internamento, verificou-se
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remissao da hemi-extincao visual, com persisténcia da hemi-
extin¢do sensitiva.

Conclusoes: A heminegligéncia é relativamente comum
apos lesdes cerebrais unilaterais, mais frequentemente no
hemisfério direito. Os mecanismos pelos quais este fenémeno
acontece nao se encontram ainda esclarecidos, tendo sido
sugeridas alteragoes da atenc¢ao, da representagao espacial e
da programacao motora ocular e apendicular contralateral a
lesdo. Este caso alerta para a importancia da pesquisa desta
funcdo nervosa complexa também nos cuidados satde pri-
madrios, pois a sua dete¢do permite uma mais rapida orienta-
¢do diagndstica e terapéutica, prevenindo, potencialmente, a
ocorréncia de outros eventos.

""Reorganizacdo do controlo postural
do tronco e a sua influéncia no equilibrio
apos Acidente Vascular Encefalico”

Mario Esteves, Cristiana Matos
Universidade Fernando Pessoa
estevesm@ufp.edu.pt

Introducéo: Apés um AVE ocorre perda parcial ou total da
funcao do tronco, a qual é fundamental pois todas as ativida-
des dependem do controlo postural do tronco como base para
0 movimento.

Caso clinico: Paciente do sexo feminino de 69 anos diag-
nosticada em Outubro de 2014 com AVE por rutura aneuris-
madtica no territério da ACM esquerda. Transferida para o
Hospital-Escola da Universidade Fernando Pessoa em
Setembro de 2015 para dar continuidade ao processo de rea-
bilitacao.

A avaliacdo inicial, realizada a 30 de Setembro de 2015
apresentava parésia da hemiface direita estando o olho direi-
to encerrado com adesivo. Avaliando posturalmente a pacien-
te verificou-se a existéncia de hipotonia generalizada do tron-
co a qual se refletia num padrao em flexdo do tronco superior
sobre o tronco inferior e deste sobre a pélvis.
Consequentemente, na posicdo de sentado sem suporte de
tronco e de membros superiores, a paciente conseguia man-
ter o equilibrio apenas por breves segundos, com um alinha-
mento desadequado.

O grau de comprometimento do tronco foi avaliado atra-
vés da aplicagao da Trunk Imparment Scale (TIS) na qual a
paciente demonstrou uma inclinagao direita do tronco de 19°
face a linha média, obtendo uma pontuacao total de 5/ 21, o
que indica grave comprometimento do tronco.

O programa de intervengao teve inicio a 2 de Novembro de
2015 e término a 14 de Novembro do mesmo ano, tendo a
paciente realizado 10 sessoes de fisioterapia com a duragao de
60 minutos cada. O tratamento incluiu o recrutamento de ati-
vidade dos musculos estabilizadores da omoplata e extenso-
res do tronco superior de forma a libertar o tronco inferior
para a funcdo. A partir do momento que o tronco superior
readquiriu atividade antigravitica iniciou-se o recrutamento
da atividade dos musculos abdominais e paravertebrais lom-
bares de forma a possibilitar a movimentacao seletiva da pél-
vis sobre os membros inferiores.

No final da intervencao foi reavaliada a postura da pacien-
te observando-se um alinhamento mais correto do tronco e
uma base de suporte mais estavel e eficaz. Na aplicacao da
TIS, a paciente demonstrou um angulo de inclinagao lateral
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direita do tronco de 9° o que representa um desvio em relacao
a linha média inferior ao observado na primeira avaliacao,
tendo obtido uma classificacdo final de 8/21.

Conclusdes: O tratamento de fisioterapia apds a ocorrén-
cia de AVE parece introduzir os estimulos necessdrios a reor-
ganizacado funcional do SNC, de forma a melhorar o nivel de
controlo postural do tronco.

Reabilitacdo de Disfagia Neurogénica
poés AVC Hemorragico - a propésito de um
caso clinico

Ana Catarina Lima, Marta Coutinho, Nelson Pereira, Gisela
Pereira, Susana Aratijo, Ana Lima

Centro de Reabilitagao do Norte.
ana.catarina.lima@scmp.pt

Introducédo: O AVC hemorragico corresponde a aproxima-
damente 15% dos AVC, constituindo a disfagia um sintoma
cuja incidéncia pode variar de 42 a 67%. A sua presenca esta
associada a um aumento do risco de complicag¢des respirato-
rias por aspiracao de saliva e/ou alimento, desnutrigao, desi-
dratacdo, hospitalizacdo prolongada e morte. A Escala
Funcional de Ingestdo por Via Oral (FOIS) é um marcador da
progressao segura da dieta por via oral. A evolug@o da inges-
tao oral segura e funcional, associada a manutencdo da satide
pulmonar e do estado nutricional, é uma evidéncia significa-
tiva da eficacia terapéutica. Expomos o caso de um doente
com Disfagia Neurogénica p6s AVC hemorrdgico direito, com-
parando a funcionalidade da degluticao pré e pds-terapia.

Caso Clinico: Homem, 53 anos, previamente auténomo,
com instalacdo stbita de quadro de disartria, disfagia e hemi-
paresia esquerda. Na avaliacdo inicial em Terapia da Fala, 51
dias pds AVC, objetivou-se incapacidade de ingestao por via
oral — FOIS nivel 1; realizacdo de alimentacao por via entérica
(PEQG). Tais alteracoes envolviam quer a fase oral como a fase
faringea da degluti¢do, com limita¢ao ao nivel da motricidade
das estruturas orofaciais e complexo hio-laringeo. Definiu-se
o plano de interven¢ao que incluiu: estimulacdo sensorio-
motora oral, manobras posturais de cabeca, estimulagdo tér-
mica fria e gustativa, manipulacdo de consisténcia e volume
do alimento, degluticdo mdltipla, manobra de Mendelsohn
assistida, degluticao de esforco, eletroestimulacdo na regiao
da musculatura laringea e aplicacdo de bandas neuromuscu-
lares nos musculos supra-hioideus. Completados 52 dias de
internamento e realizada a reavaliacao, verificou-se funciona-
lidade para ingestao total por via oral de vdrias consisténcias
que necessitam de preparacao especifica — FOIS nivel 5. O
doente apresentou funcionalidade para preparagao do bolo
alimentar, assim como para o conduzir pelo trato oro-farin-
geo, realizando uma dieta com alimentos de consisténcia
mole e espessamento de liquidos.

Conclusdes: Foi possivel observar, recorrendo a Escala
FOIS como instrumento, que existiu evolucdo, com progres-
sdo na via de ingestdo de alimento. Salienta-se que o processo
de intervencao foi direcionado para as limitacoes especificas
relacionadas com a fisiopatologia da degluti¢ao. Constatou-se
que a eficdcia da reabilitagao em disfagia depende da elabora-
¢ao de um plano de intervencdo que privilegie um conjunto
de procedimentos capazes de promover efeitos benéficos na
dindmica da degluticao. Deste modo, a interven¢cdao em
Terapia da Fala conduz a uma maior funcionalidade, com
reflexo positivo na qualidade de vida do individuo.
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Alteracdes cognitivas apés AVC e
impacto na funcionalidade das AVDS

Daniela Prada, Melissa Gorayeb, Ménica Bettencourt, Cristina
Sousa, Jorge jacinto

Centro de Medicina e Reabilitacao de Alcoitao. Servigo de
Reabilitacao de Adultos 3. Diretor de Servico Dr. Jorge Jacinto

E mail: msdias7@gmail.com

Introducéo: O AVC continua a ser a 2 causa de morbi-mor-
talidade no adulto, resultando nao apenas em disfuncao
motora significativa mas também cognitiva. A prevaléncia de
disfungdes cognitivas apds AVC situa-se entre 20 a 80%, sendo
influenciada pela idade, raga, baixo nivel educacional e outros
fatores de risco. As alteragdes cognitivas tém grande impacto
no potencial de reabilitacdo de doentes com sequelas de AVC,
uma vez que reduzem a capacidade de aprendizagem, a ade-
sdo a terapéutica, a participacao, interferindo indiretamente
na recuperacao funcional e na autonomia do doente. O obje-
tivo deste trabalho foi avaliar a relacdo entre as alteracoes cog-
nitivas ap6s AVC e a recuperacao funcional nas AVDs.

Metodologia: Estudo observacional prospetivo, com revi-
sdo retrospetiva dos registos em documento préprio e andlise
dos dados dos testes de avaliagao cognitiva, na admissao e na
alta de doentes com diagndstico de AVC, internados pela pri-
meira vez num servico de reabilitacdo durante o ano 2014. As
alteragdes cognitivas foram avaliadas através da bateria
LOTCA; a funcionalidade total e nas AVDs foi quantificada
pela medida de independéncia funcional (MIF). Foram exclui-
dos os doentes com AVC com idade superior a 70 anos. Os
resultados foram analisados utilizando o Teste de Hipoteses
para Média de Populacdes Normais.

Resultados: Amostra final de 88 doentes, com média de
idades 55 anos, 51% do género feminino. A etiologia mais fre-
quente foi isquémica (72%), e quanto aos quadros neuromo-
tores predominou a hemiparesia esquerda em 49% e a direita
em 42% dos casos. Em relacdo as alteragdes cognitivas, apenas
7% nao tinham alteracdes. No LOTCA observou-se melhoria
em todas as dreas, predominantemente na organizagao visuo-
motora, atencao/concentracao e praxis motora, com melho-
ria das alteracdes em 5%,4% e 5% respetivamente.
Relativamente a evolucdo funcional, em média houve um
aumento de 14 valores da MIF nos subscores correspondentes
as AVDs e de 19.4 valores na MIF Total, resultados estes esta-
tisticamente signiticativos (p<0.001).

Conclusdes: As alteracdes cognitivas apés AVC estdo asso-
ciadas a pior recuperacao funcional e a uma maior dificulda-
de na realizacdo de um programa de reabilitacao. Na nossa
populacdo de doentes verificdimos a existéncia de melhoria
em algumas dreas cognitivas apods técnicas de intervencao
especifica que resultaram numa maior independéncia nas
AVD's com melhoria dos subscores especificos para este item
e também nos restantes subscores da MIF evidenciando uma
melhoria na funcionalidade global destes doentes.
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"Intervencao da fisioterapia na
reaquisicdo da independéncia funcional e
no controlo dos fatores de risco
cardiovascular apés Acidente Vascular
Encefalico”

Mario Esteves, Tiago Vasconcelos
Universidade Fernando Pessoa
estevesm@ufp.edu.pt

Introducdo: Apés a ocorréncia de um AVE muitos dos
pacientes que apresentam uma recupera¢do neuromotora
favoravel e que readquirem capacidade de realizar marcha,
nao se tornam funcionalmente independentes.

Caso clinico: Paciente do sexo masculino de 82 anos diag-
nosticado em Marco de 2015 com AVE isquémico no territério
da ACM direita. Apesar da recuperacdo quase completa dos
défices neuromotores, iniciou tratamento de fisioterapia com
o objetivo de melhorar os niveis de equilibrio e a fluéncia e
cadéncia da marcha.

A avaliagdo inicial, realizada a 11 de Novembro de 2015,
apresentou niveis moderados de equilibrio, através da Escala
de Equilibrio de Berg (EEB) e necessidade de ajuda moderada
na realizacdo de atividades da vida didria (AVD), através da
Medida de Independéncia Funcional (MIF). Em relagao a
marcha foram avaliados os indices de mobilidade e a capaci-
dade e velocidade da mesma. Para tal foi realizado o Time Up
& Go Test (TUG) e o Six Minute Walk Test (6MWT). No TUG o
paciente obteve o resultado de 21,56 segundos, indicando bai-
xos niveis de desempenho, enquanto no 6MWT o paciente
percorreu 174 metros, indicando uma velocidade de 0,48 m/s,
que nao corresponde aos critérios minimos para uma marcha
funcional.

Durante trés semanas o paciente realizou 18 sessdes de
tratamento de fisioterapia que incluiu treino de equilibrio e
coordenacao, facilitagdo da marcha e de levantar/ sentar e
treino de marcha no tapete rolante com uma duracao inicial
de 10 minutos, a qual foi aumentando progressivamente,
alcancando 30 minutos na dltima semana.

A 3 de Dezembro de 2015, apds o término da intervencao,
foi efetuada nova avaliacdo. Nesta o paciente demonstrou
evolucao de um nivel moderado para um nivel bom de equili-
brio (EEB), bem como melhores niveis de independéncia na
realizacao de AVD, necessitando apenas de auxilio minimo
(MIF). Em termos de mobilidade e de marcha também se veri-
ficaram melhorias muito significativas, obtendo o paciente
um desempenho de 12,53 segundos no TUG e de 300 metros
no 6MWT o que perfaz uma velocidade de 0,83 m/s.

Conclusdes: Apesar de a maior parte da recuperagao neu-
romotora ocorrer nos primeiros seis meses apos o AVE, a apli-
cacao de programas de reabilitacao ap6s este periodo, tem a
capacidade de melhorar parametros que nao foram restaura-
dos na totalidade anteriormente, promovendo melhores
niveis de funcionalidade e independéncia, e permitindo um
melhor controlo dos fatores de risco cardiovascular, através
do aumento dos niveis de atividade fisica para os valores reco-
mendados.
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SPDMOV CARE IN PARKINSON'S DISEASE

Stciedade Portuguesa das Doengas do Movimen
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O Hotel Golf Mar - Vimeiro - Portugal

Programa

14:00-15:30 PRE-CONGRESS COURSE
MOVEMENT DISORDERS AND...
Miguel Gago/Rita Simdes

Epilepsy and sleep - Rita Peralta
Neuromuscular - Jodo Martins
Neuro-ophtalmology - Jodo Lemos

16:00-17:00 PRE-CONGRESS COURSE
MOVEMENT DISORDERS AND...
Miguel Gago/Rita Simdes

Cerebrovascular disease and demyelinating disorders - Pedro Abreu
Neurometabolics - Sofia Duarte

17:00-19:00 UPDATE ON

Parkinson's Disease - Nuno Vila Ch3
Atypical Parkinson's disease - Miguel Grunho
Deep Brain Stimulation - Alexandre Mendes

20:00-21:30 BIAL - DINNER SYMPOSIUM
ROTIGOTINE - THERAPEUTIC APPROACH IN PARKINSON'S DISEASE

Symposium Opening - Acilio Gala

Clinical pharmacological aspects in Parkinson's disease - Joaquim Ferreira
Clinical practice in Parkinson's disease - Kallol Ray Chaudhuri
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08:00-09:00 WORKING GROUPS
European Phisiotherapy Guidelines - Josefa Domingos

09:00-10:30 UPDATE ON...

Huntington's disease and other chorea - Tiago Mestre
Ataxia and SPG - Cristina Costa
Dystonia and other hyperkinetic disorders - Marina Magalhdes

11:00-13:00 ORAL COMMUNICATIONS |
(José Vale | Paulo Alegria)

FROM RARE TO COMMON: GAUCHER AND PARKINSON'S DISEASE
Moderator: Joaguim Ferreira

Gaucher e fisiopatologia na DP - Tiago Outeiro

Gaucher e implicacoes na DP - Leonor Guedes

15:00-16:30 ORAL COMMUNICATIONS II

(Cristina Costa | Joana Damasio)

17:00-18:30 BASAL GANGLIA VIDEO CLUB

(Marina Magalhdes | Jodo Massano)
18:30-19:00 GENERAL ASSEMBLY
20:00-21:30

Award for best clinical/basic oral communication
(International Parkinson and Movement Disorder Society - Berlin 2016 congress inscription)
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Resumos

Moderadores: Dra. Marina Magalhaes, Dr. Joao Massano

Ataxia esporadica de inicio na oitava
década de vida

Ana Luisa Sousa', Gongalo Cacao', Daniel Carvalho Dias? Joana
Damadsio’

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar do Porto; 2-Servico
de Neurorradiologia, Centro Hospitalar do Porto.

No estudo das ataxias esporadicas de inicio em idade adul-
ta, vérias etiologias devem ser consideradas. O inicio em ida-
des muito tardias é raro.

Apresentamos um doente de 80 anos, que pelos 77 anos
iniciou instabilidade progressiva da marcha associada a ton-
turas com o ortostatismo e incontinéncia urinaria. Quando
observado pela primeira vez, um ano apés o inicio da sinto-
matologia, apresentava discreta coreia orolingual, dismetria
bilateral na prova calcanhar-joelho e marcha atdxica. Nao
havia evidéncia de deterioracao cognitiva, parkinsonismo ou
sinais piramidais. Nao tinha histéria familiar de doenca seme-
lhante. Foi investigado com estudo analitico alargado e RMN
cerebral. Nos anos subsequentes apresentou agravamento da
dismetria apendicular, marcha apenas possivel com andari-
lho e acentuacdo da incontinéncia urinéria.

Pretendemos discutir o diagnoéstico de um doente com
ataxia esporadica de inicio na 82 década de vida.

Atraso do desenvolvimento,
oftalmoparesia e ataxia da marcha: uma
sindrome rara com longa sobrevida

Adriana Rua', Sofia Pina?, Catarina Magalhaes®, Marta Romani’,
Enza Maria Valente’, Joana Damdsio'

1-Servigo Neurologia, Hospital de Santo Anténio — Centro
Hospitalar do Porto; 2-Servigo Neurorradiologia, Hospital de
Santo Anténio — Centro Hospitalar do Porto; 3-Servigo de
Pediatria, Hospital da Senhora da Oliveira, Guimaraes;
4-Neurogenetics Unit, CSS-Mendel Institute, Roma, Italia.

Homem de 71 anos, fruto de gestagdo e parto sem intercor-
réncias. No periodo neonatal notaram que era um bebe “flaci-
do”, com subsequente atraso do desenvolvimento psicomo-
tor: marcha aos 9 anos, primeiras palavras aos 10 anos.
Posteriormente apresentou alteracao dos movimentos ocula-
res e desequilibrio na marcha. Aprendeu a ler; nunca traba-
lhou, mas realizava recados e era auténomo nas actividades
da vida diaria. Aos 67 anos teve agravamento sibito do dese-
quilibrio na marcha. No exame neurolégico apresentava
disartria, oftalmoparesia complexa, tremor dos membros
superiores no repouso/postura e ataxia da marcha. A TC mos-
trou hemorragia cerebelosa esquerda. Uma das irmas, com 77
anos e desenvolvimento psicomotor normal, apresentava
sacadas oculares fragmentadas e tremor postural do MSD. Os
dois irmaos apresentam quistos renais corticais e defeito de
concentracao da urina. A RMN permitiu orientar o estudo
desta familia, culminando num diagnéstico genético em que
nao existem descri¢oes de sobrevida tao longa.
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“Play it, Sam!"’- um caso de distirbio
ocupacional

Carlota Cunha', Manuela Costa'?

1-Consulta de Doencas do Movimento Servi¢o de Neurologia,
Unidade Local de Satide de Matosinhos (ULSM); 2-Satde
Atlantica - Clinica do Dragao; Dr. Eduardo Torres, Senhora da
Hora, 4454-509 Matosinhos.

Apresentamos um caso de um doente de 26 anos, trompe-
tista profissional, sem antecedentes de relevo excepto gaguez
desde os 5 anos de idade. A histdria familiar é positiva para
stuttering na linha paterna.

O motivo da consulta é incapacidade para tocar trompete
desde ha 1 ano. Os episddios ocorrem sobretudo em pecas
musicais de maior complexidade, e consistem em repuxa-
mento do ldbio superior (lip pulling) apds cerca de 30 minu-
tos de sopro, com percepcao de perda de qualidade do som. O
exame neurolégico é normal. O estudo analitico, metabolis-
mo do cobre e a iRM cerebral ndo revelam alteracoes.

O diagnéstico foi confirmado apds visualizacdo de um
video ilustrativo do fenémeno. Esta doenga do movimento é
uma entidade rara, de etiologia desconhecida e potencial-
mente incapacitante.

Distonia primaria - nova mutacdo com
fenotipo atipico?

Marta Lopes', Célia Machado? Maria José Rosas®, Henrique
Costa®

1-Servigo de Neurologia, Hospital Sao Sebastido, Centro
Hospitalar de Entre o Douro e Vouga, Santa Maria da Feira;
2Servico de Neurologia, Hospital de Braga, Braga; 3-Servico de
Neurologia, Hospital Sao Jodo, Centro Hospitalar de Sao Joao,
Porto.

Mulher, atualmente com 52 anos. Aos 17 iniciou quadro de
tremor bilateral e relativamente simétrico dos membros supe-
riores e posteriormente tremor cefélico. A partir dos 20 anos
notou postura anémala da mao direita e do pescoco. Nega
envolvimento dos membros inferiores ou dificuldades na
marcha.

Iniciou seguimento em consulta de Movimento aos 48
anos, objetivando-se: disfonia espastica ocasional, laterocollis
direito, retrocollis discreto, elevacdo do ombro direito, ligeiro
tilt para a direita, posicao disténica da mao direita, tremor
postural e de acado dos membros superiores, tremor cefalico
amplo e varidvel e movimentos disténicos faciais.

Foram excluidas causas secunddrias, nomeadamente
metabdlicas, infeciosas ou carenciais, e a RM cerebral nao
mostrou alteracdes de relevo. O estudo genético permitiu o
diagnostico e mostrou a presenga de mutacdo pontual pato-
génica nao descrita previamente.

Estd a ser ponderada a possibilidade de realizagao de cirur-
gia funcional com o objetivo de melhorar a qualidade de vida
da doente.
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Distonia generalizada de inicio aqudo -
apresentacdo de uma familia

Ana Luisa Sousa', Isabel Alonso? Marina Magalhaes'

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar do Porto; 2-Centro de
Genética Preditiva e Preventiva, Instituto de Biologia Molecular e
Celular, Instituto de Investigacao e Inovagao em Saude, Porto.

As distonias com inicio na infancia sao frequentemente
generalizadas e hereditdrias. A associacdo com outros distur-
bios do movimento, com excepgao do tremor, afastam a hip6-
tese de uma distonia isolada, alargando o leque da investiga-
¢ao necessaria.

Apresentamos o caso de uma jovem de 22 anos que aos 10
anos, apés uma sindrome febril atribuida a infeccao das vias
aéreas superiores, desenvolve um quadro de instalacao sabita
de prostracdo, a que se associou uma distonia generalizada
com grave repercussdo funcional, seguida de melhoria pro-
gressiva ao longo de meses. Desde esta altura o quadro clinico
estabilizou, mantendo atualmente distonia generalizada com
acentuado envolvimento bulbar, moderado nos membros
superiores e ligeiro nos inferiores. Associa-se discreta bradici-
nesia global, disartria grave e disfagia para liquidos.

O pai tem 54 anos; de igual modo, teve um quadro de insta-
lagao subita pelos 6 anos de idade precipitado pelo sarampo,
com necessidade de internamento prolongado e grave impacto
funcional, incluindo perda de marcha, degluticdo e fala. Ao
exame, apresenta uma distonia generalizada com envolvimen-
to da face e dos membros, agravada pela acao, nomeadamente
pela escrita. E auténomo, activo profissionalmente, mantendo
uma disartria ligeira. O estudo etiol6gico inicial do caso index,
incluindo RMN cerebral, nao revelou alteracoes.

O homem que gostava de dancar

Ricardo Almendra, Michel Mendes, Vera Espirito Santo, Pedro
Guimaraes, Ana Graca Velon

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Trds-os-Montes e
Alto Douro, Vila Real.

Homem de 74 anos com antecedentes de neoplasia da
prostata sob terapia hormonal e cirurgia ortopédica da anca
direita. Seguimento em consulta externa de Neurologia desde
hé vérios anos. Inicio recente de movimentos exuberantes ao
nivel dos membros superiores, como se estivesse a dancar, que
o doente desvaloriza e até aprecia, mas com marcada influén-
cia na sua vida de relacdo. Trazido pelos familiares ao consul-
tério por iniciar os movimentos na sala de espera e assustar os
restantes utentes. Ao exame neuroldgico apresenta movimen-
tos involuntdrios de ambos 0os membros superiores, amplos,
pendulares, repetitivos e relativamente simétricos, alternada-
mente no plano antero-posterior e lateral. O estudo analitico e
a TC CE nao revelaram alteracoes de relevo. Admitiram-se as
seguintes hip6teses de diagnéstico: movimentos psicogénicos,
acatisia, coreia e iatrogenia medicamentosa.

Coreia apds depressdo da vigilia

Michel Mendes, Vera Espirito Santo, Ricardo Almendra, Ana
Graca Velon

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Trds-os-Montes e Alto
Douro, Vila Real

Homem de 63 anos, hipertenso, diabético e dislipidémico
admitido ao servigo de urgéncia por depressdo da vigilia com
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tempo de evolucao indeterminado. Pontuava 4 na ECG, apre-
sentava pupilas miéticas com desvio preferencial do olhar para
a esquerda e sinal de Babinski bilateral. Recuperou gradual-
mente da vigilia no decurso de 24 horas e objectivou-se um
blefarospasmo, uma parésia braquial distal (grau 4+/5, MRC) e
movimentos involuntdrios generalizados de tipo coreico.

A investigacao efectuada incluiu estudo analitico, analise
do liquor, TC-CE, angio-TC, RMN-CE e EEG, que permitiram
o diagnostico definitivo.

Admitiram-se como hipéteses de diagndstico: Acidente
vascular cerebral em territorio vertebrobasilar, causa toxicold-
gica, causa metabdlica ou vasculite do SNC.

Pedalagem - uma forma de movimentos
involuntarios

Vera Espirito Santo', Ricardo Almendra’, Michel Mendes', Pedro
Guimaraes'?, Ana Graga Velon

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Tras-os-Montes e Alto
Douro, Vila Real; 2-Servico de Neurofisiologia, Centro Hospitalar
do Porto, Porto.

Mulher de 78 anos, com sindrome depressivo ha vérios
anos, seguida em consulta de Psiquiatria, medicada com
paroxetina, inicia quadro progressivo, com 1 ano de evolucao,
de deterioracdo cognitiva, embotamento afetivo, apatia, falta
de iniciativa, alteragdo da marcha e sindrome constitucional
com anorexia e perda ponderal. Inicia amissulprida com agra-
vamento clinico pautado por discurso repetitivo, choro cons-
tante e progressiva incapacidade de marcha com marcada
instabilidade postural. A observagdo constata-se resposta ver-
bal escassa, incompreensao de ordens simples, rigidez axial e
apendicular, mioclonias palpebrais e das maos e movimentos
ciclicos persistentes, de pedalagem, dos membros inferiores,
com intensidade e amplitude varidveis, estimulo-sensiveis.

Admitiram-se como hipéteses de diagnéstico estado de
mal epilético, encefalopatia metabdlica, encefalopatia caren-
cial, sindrome paraneopldsico e doenca degenerativa do siste-
ma nervoso central.

A doente realizou varios exames complementares de diag-
nostico, incluindo estudo analitico, eletroencefalografia, TC e
RMN cerebral, sendo que o estudo analitico deu a pista para o
diagnéstico definitivo.

Tiques atipicos refractarios ao tratamento
médico

Célia Machado', Marta Lopes®, Henrique Costa®, Maria José Rosas®
1-Servigo de Neurologia, Hospital de Braga, Braga; 2-Servigo de
Neurologia, Centro Hospitalar de Entre Douro e Vouga, Santa
Maria da Feira; 3-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Sao
Joao, Porto.

Doente do sexo masculino, 20 anos, estudante. Desde a
infancia, apresenta défice de atencdo e perturbacgdo de ansie-
dade. Aos 7 anos, na Venezuela, iniciou movimentos de con-
trac¢do abdominal, encerramento palpebral e som gutural. Por
suspeita de crises epilépticas, realizou investigacdo que foi
normal. Apresentou agravamento progressivo dos movimen-
tos involuntdrios e, pelos 14 anos, envolvimento dos membros
com contracgoes da coxa direita que diminuiam com o toque.
Aos 16 anos, inicia seguimento em Portugal, constatando-se
tiques fonicos e tiques motores de caracter quase mioclénico.
No contexto do quadro clinico e dada a atipia dos movimentos,
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foram solicitados estudos genéticos para distonia mioclénica e
distonia responsiva a dopa que foram negativos. Video-EEG
normal. Inicia tratamento com psicoterapia e actualmente
encontra-se medicado com risperidona, sertralina e clonaze-
pam. Esteve medicado com aripiprazol, pimozida e tetrabena-
zina, sem beneficio nos tiques. A estimulagao cerebral profun-
da é ponderada como opgao terapéutica.

Moderadores: Dr. José Vale, Dr. Paulo Alegria

Mesenchymal Stem Cells Secretome as
Modulator of Brain Repair: Effects on
Parkinson's Disease

Fébio Teixeira"? Sofia Serra'?, Krishna Panchalingam®, Sandra
Anjo*>*, Bruno Manadas*>®, Luisa Pinto"? Leo Behie®, Nuno
Sousa'? and Ant6nio Salgado'*

1-Life and Health Sciences Research Institute, School of Health
Sciences, University of Minho, Braga, Portugal; 2-ICVS/3Bs, PT
Government Associated Lab, Braga/Guimaraes, Portugal;
3-Pharmaceutical Production Research Facility (PPRF),
University of Calgary, Calgary, Canada; 4-CNC - Center for
Neuroscience and Cell Biology, University of Coimbra, Portugal;
5-Faculty of Sciences and Technology, University of Coimbra,
Portugal; 6Biocant - Biotechnology Innovation Center,
Cantanhede, Portugal.

Fabio Teixeira, Life and Health Sciences Research Institute
(ICVS), School of Heath Sciences, University of Minho, 4710-057
Braga, Portugal. Tel. +351 253603849, +351 914401727; Email:
fabioteixeira@ecsaude.uminho.pt

Introduction: It has been suggested that effects of human
mesenchymal stem cells (hMSCs) in central nervous system
(CNS) regenerative medicine are mediated by their secretome.
Indeed, our group has previously shown that the hMSC secre-
tome, from different sources, increased neurogenesis and cell
survival, and had numerous neuroprotective actions in differ-
ent conditions. More recently, we have found that the use of
dynamic culturing conditions, using computer-controlled
suspension bioreactors, can further modulate the hMSC
secretome thereby generating a more potent neurotrophic
factor cocktail.

Objectives: Having this in mind, in the present work we
aimed at: 1) study the potential role of the sole use of the
hMSC secretome as a therapeutic tool in Parkinson’s Disease
(PD) regenerative medicine and 2) perform a proteomic
analysis of hMSCs secretome.

Methods: 6-hydroxydopamine (6-OHDA) PD animals
(Wistar-Han male rats) were injected with hMSCs secretome (in
the form of conditioned media (CM)) in the substantia nigra
pars compacta (SNc) and in the striatum (STR), and hMSCs
secretome was characterized by targeted and non-targeted pro-
teomic techniques namely, Bioplex-Luminex and LC-MS/MS.

Results: The injection of hMSCs secretome in a 6-OHDA
rat PD model revealed to be able to revert the parkinsonian
phenotype from both the histological (increased densities of
dopaminergic neurons in the SNc¢) and functional (measured
by rotarod and staircase tests) outcomes. Finally, the pro-
teomic characterization of hMSCs secretome revealed the
presence of important neuroregulatory molecules, namely
brain-derived neurotrophic factor (BDNF), vascular endothe-
lial growth factor (VEGF), interleukin 6 (IL-6), glial-derived
neurotrophic factor (GDNF), pigment epithelium-derived fac-
tor (PEDEF), cystatin C (Cys C), glial-derived nexin (GDN) and
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Galectin-1 (Gal-1).

Conclusions: The present data shows the modulatory role
of MSCs secretome in Brain Repair, further indicating that
cell-free therapies based in it could represent the basis of
future strategies in PD regenerative medicine.

Glycation in Neurodegenerative diseases:
Sweeter can be bitter

Hugo Vicente Miranda' and Tiago Fleming Outeiro'*

1-CEDOC - Chronic Diseases Research Center, NOVA Medical
School, Lisboa, Portugal; 2-Department of Neurodegeneration
and Restorative Research, Center for Nanoscale Microscopy and
Molecular Physiology of the Brain (CNMPB), University Medical
Center Gottingen, Waldweg 33, 37073 Gottingen, Germany
Hugo Vicente Miranda, PhD CEDOC, Rua Camara Pestana no 6,
Edificio CEDOC II, 1150-082 Lisboa.

hmvmiranda@gmail.com

The molecular underpinnings of sporadic forms of neu-
rodegenerative disorders such as Parkinson’s disease (PD) and
Huntington’s disease (HD) are still elusive, hampering our
ability to devise effective therapeutic strategies. Non-genetic
risk factors, such as diabetes, have been linked with both PD
and HD as in other neurodegenerative disorders, suggesting
that altered glucose metabolism may play an important role in
the etiology of these conditions. Glucose, the main energy
source in the brain, is readily metabolized generating
unavoidable glycation agents such as methylglyoxal (MGO).
These agents chemically react with proteins generating
advanced glycation end-products (AGEs) that have been asso-
ciated with several neurodegenerative diseases. Given the
central roles of a-synuclein (aSyn) in PD and of huntingtin
(Htt) in HD, we hypothesized that glycation of these proteins
might aggravate the toxic effects these proteins acquire during
disease and, therefore, lead to proteostasis impairment.

We found that glycated aSyn occurs in both human and
mouse brains, and that its levels increase with age.
Furthermore, glycation induced TH-cell loss in mice and
impaired motor performance in a drosophila model of PD.
Glycation increased aSyn aggregation and toxicity in various
cell-models of synucleinopathy by reducing proteasomal and
autophagic function. Interestingly, similar phenotypes were
observed for in models of HD based on the expression of
mutant Htt exon-1. Importantly, we were able to restore the
normal clearance of aSyn and alleviated motor deficits in
drosophila using glycation inhibitors.

In conclusion, our study uncovers glycation as a deleterious
player in PD and HD and suggests that pharmacological modu-
lation of this posttranslational modification might constitute a
valid therapeutic strategy in various neurodegenerative diseases.

PKAN: caracterizacao clinica e aplicacdo
de uma nova escala de gravidade

Cristina Garrido', Marina Magalhaes', Joaquim Ferreira®, Ana
Castro Caldas? Cristina Costa® , Isabel Fineza®, Miguel Coelho?,
Leonor Correia Guedes?, Carla Mendonga®, Paulo Rego®, Paula
Pires’, Alejandra Darling’, Belen Perez’, Teresa Temudo'
1-Centro Hospitalar do Porto, 2-Hospital Santa Maria, 3-Hospital
Fernando Fonseca, 4-Hospital Pedidtrico de Coimbra, 5-Hospital
de Faro, 6-Hospital Central do Funchal, 7-Hospital Santo Espirito
da Ilha da Terceira, 8-Hospital de San Joan de Deus Barcelona.
cgarridopt@gmail.com

Introduc@o: As doencas neurodegenerativas com acumula-
¢ao de ferro (NBIA) englobam um grupo de patologias que se
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caracterizam pela presenca de sintomas extrapiramidais, dete-
rioracao intelectual e evidéncia de deposi¢ao de ferro na resso-
nancia magnética. Actualmente, estdo descritos dez tipos dis-
tintos, fenotipica e geneticamente. Estima-se, no entanto, que
em 10% dos casos adequadamente investigados, ndo seja pos-
sivel o diagnéstico etiol6gico. A Neurodegeneracao Associada
a Pantotenatoquinase (PANK2) é o tipo mais comum de NBIA.

Objectivo: Identificacao dos casos de PANK2 na populagao
portuguesa, a observacao clinica de todos os doentes.
Colaboracdo num estudo multicéntrico europeu que tem
como objectivos a valida¢do de uma nova escala de severida-
de da PANK?2 e realizacdo de investigacao genética dos casos
de NBIA sem diagndstico.

Métodos: Identificacdo dos casos através do contacto a
todos os neuropediatras e neurologistas dedicados a doencas
do movimento. Observacao e filmagem dos doentes e aplica-
¢do da escala.

Resultados: Os autores identificaram 35 doentes.
Observaram 16, incluindo dois pares de irmaos, com uma
idade média de 32 anos (minimo de 6 e mdximo de 62). Os pri-
meiros sintomas surgiram em 8 casos antes dos 10 anos
sendo, neste grupo, a apresentacao mais frequente a marcha
em pontas ou a distonia oromandibular. Nos 8 que iniciaram
clinica depois dos 10 anos, a apresentacao mais frequente foi
a distonia ou sinais parkinsénicos. Por outro lado, os doentes
que apresentaram formas de inicio precoce cotaram mais na
escala de gravidade.

Comentarios finais: As formas de inicio precoce sao mais
graves independentemente dos anos de evolucado da doenga e
apresentam-se mais vezes como distonia. As formas de inicio
mais tardio apresentam mais frequentemente sinais parkin-
sonicos e distirbios psiquiatricos.

Trés casos de pseudodistonia do membro
superior tratada com toxina botulinica
ecoguiada: ganho de funcao

Patricia Pita Lobo, Cristina Costa

Servigo de Neurologia, Hospital Prof. Doutor Fernando da
Fonseca, Amadora

e-mail: anapa.pitalobo@gmail.com

Introducéo: A toxina botulinica é considerada terapéutica
de primeira linha nas distonias focais. Desconhece-se a sua
eficdcia no tratamento das posturas disténicas secunddrias a
lesoes das vias proprioceptivas (pseudodistonias).

Caso 1: Mulher de 74 anos, com histéria de AVC fronto-
insulo-parietal direito apresentando-se com hemiparésia e
hemi-hipostesia esquerdas. Ap6s recuperacao da forga, per-
sistiram queixas de mdo esquerda desajeitada e ndo funcional
nas AVD. Observou-se deficit de sensibilidade profunda e
termo-éalgica, espasticidade ligeira e postura pseudodisténica
da mao.

Caso 2: Homem de 36 anos, com movimentos involunté-
rios do membro superior (MS) esquerdo com inicio na infan-
cia, secundadrios a lesdo talamica dorso-lateral. O membro era
nao funcional e interferia nas AVD. Constataram-se postura
disténica com movimentos coreicos e um deficit propriocep-
tivo do membro afectado.

Caso 3: Homem de 54 anos, com AVC tdlamo-capsular
apresentando-se com hemiparesia, hemi-hipostesia e hemi-
ataxia direitas. Ap6s recuperacdo motora, mantinha queixas
de mao desajeitada e incapacidade nas AVD. Objectivou-se
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defeito de sensibilidade termo-dlgica e profunda, espasticida-
de e ataxia ligeiras e pseudodistonia da mao direita.

Os casos 1, 2 e 3 foram tratados com toxina botulinica
(Botox®,Allergan) ecoguiada em musculos agonistas e anta-
gonistas do MS (intervalados de 3 meses), a dose total do ulti-
mo tratamento foi de 90U, 305U e 125U respectivamente.

A avaliacao dos doentes 1,2 e 3 antes do primeiro e 6 sema-
nas apds o dltimo tratamento objectivou na Goal Attainment
Scaling uma melhoria de 25,4, 36,5 e 21,7, respectivamente,
com ganho funcional e na Unified Dystonia Rating Scale pré-
tratamento valores de 5,5, 15 e 10 e pds-tratamento de 2,5, 12
e 7,5 respectivamente.

Conclusoes: Descrevemos 3 casos de pseudodistonia do
membro superior que obtiveram um ganho funcional signifi-
cativo apoés tratamento ecoguiado com toxina botulinica.
Sugerimos que a toxina botulinica pode ser ttil no tratamen-
to de posturas distonicas do MS secundarias a lesoes envol-
vendo predominantemente as vias proprioceptivas.

Frequency of falls in a nursing home for
neurodegenerative diseases

Catarina Godinho'**, Josefa Domingos**, Ana Pereira®, Marcia
Duarte?, Joaquim J. Ferreira**®

1-Center for Interdisciplinary Research Egas Moniz (CiiEM),
Instituto Superior de Ciéncias da Satide Egas Moniz, Monte de
Caparica, Portugal; 2-CNS — Campus Neurolégico Sénior, Torres
Vedras, Portugal, 3-Instituto superior de Ciéncias da Satude Egas
Moniz, Monte de Caparica, Portugal; 4-Clinical Pharmacology
Unit, Instituto de Medicina Molecular, Lisbon, Portugal; 5-
Laboratory of Clinical Pharmacology and Therapeutics, Faculty
of Medicine, University of Lisbon, Portugal.

e-mail: cgcgodinho@gmail.com

BACKGROUND: Individuals with neurodegenerative dis-
eases such as Parkinson’s disease and dementia syndromes are
typically at falls risk. These patients are often institutionalized
but limited information is available regarding the frequency
and circumstances of falls that occur in an inpatient context.

OBJECTIVE: This study aimed to identify the frequency
and characteristics (causes, circumstances and conse-
quences), of falls that occurred at Campus Neurolégico Senior
(CNYS) from October 2013 until June 2015.

METHODS: Retrospective analysis of patient electronic
charts of individuals institutionalized at a nursing home
which provides multidisciplinary care to patients with
Neurodegenerative Diseases. A fall was defined as a sudden,
unexpected event that results in coming to rest unintentional-
ly on the ground or at some other lower level.

RESULTS: Of the total of 278 inpatients in 20 months, 62
falls were registered. The group included 28 patients (50%
men) with a mean age of 76 (+ 11) years with the following
diagnosis: Parkinson's disease (and other Parkinsonian syn-
dromes) (53.5%), Alzheimer's disease (10.7%), and other
dementia syndromes (25%).

From the patient charts, we observed that there was a high-
er frequency of falls after dinner (20%) when patients were in
their rooms (40%). Of the 28 fallers, only 10 fell once and 18
were recurrent fallers, falling more than once. Most records
were incomplete and the main omission was generally about
the falls causes (89%), which in 18% resulted in minor trauma.
There was also a lack of a common language used by the
health professionals responsible for registering falls. Nurses
were the health professionals that most registered the falls.
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CONCLUSION: Our results show that falls are frequent in a
nursing home inpatient’s context and occur mainly in the
evening, when patients are most unaccompanied. Missing
data is a sign that education strategies towards better reg-
istries are needed. Future assessments of falls records will be
important in order to allow for better preventive strategies to
be implemented.

Qualidade e metodologia dos ensaios
clinicos na atrofia multissistémica

Castro Caldas A', Levin J? Djaldetti R?, Rascol O*, Wenning G°,
Ferreira JJ“*’

1-Neurology Service, Department of Neurosciences, Hospital de
Santa Maria, Lisbon, Portugal; 2-Department of Neurology,
Ludwig-Maximilians University Munich, Munich, Germany; 3-
Department of Neurology, Rabin Medical Center, Beilinson
Campus, Petach Tikva, Israel; 4-Department of Neurosciences
and Clinical Pharmacology, Toulouse; 5-Department of
Neurology, University Hospital, Innsbruck, Austria; 6-Clinical
Pharmacology Unit, Instituto de Medicina Molecular, Lisbon,
Portugal; 7-Laboratory of Clinical Pharmacology and
Therapeutics, Faculty of Medicine, University of Lisbon, Portugal.
Personal e-mail: ana_palmela@msn.com

Introducdo: A Atrofia Multissistémica (AMS) é uma doen-
¢a neurodegenerativa rara para a qual estdo disponiveis uni-
camente tratamentos sintomaticos. E expectavel um aumento
do niimero de ensaios na AMS.

Objectivos: Avaliar o desenho e a qualidade dos artigos dos
ensaios clinicos realizados incluindo doentes com AMS.

Métodos: Revisao sistemadtica de todos os ensaios clinicos
publicados com pelo menos um doente com AMS referentes a
qualquer intervencao farmacolégica ou ndao-farmacolégica. A
avaliacdo da qualidade e metodologia foi realizada por dois
revisores independentes.

Resultados: Sessenta ensaios clinicos foram identificados,
incluindo 1375 doentes com AMS. 51% (n=31) dos ensaios
correspondem a estudos nao controlados e apenas 28%
(n=17) sdo ensaios controlados paralelos. Os parametros pri-
marios de avaliacdo ndo se encontram descritos em 60%
(n=40) dos ensaios. Apenas 10 ensaios (16,7%) descrevem de
forma apropriada o método de aleatorizacao. A ocultagao dos
participantes, investigadores e anélise dos parametros de ava-
liacao apresentou elevado risco de enviezamento na maioria
dos ensaios. O ntimero de saidas do estudo foi elevado (n=
326, 23.4% dos doentes incluidos). Andlise em intencao-de-
tratar foi realizada em apenas 4 ensaios.

Conclusoes: Globalmente, o desenho e a qualidade dos
artigos referentes aos ensaios € insatisfatéria. O tipo de ensaio
mais frequentemente encontrado foi realizado com amostras
de pequena dimensdo e nao controlados. Embora a metodo-
logia e o desenho dos ensaios realizados em doentes com AMS
tenha melhorado nos ultimos anos, continua a existir uma
necessidade de melhoria da metodologia e publicagdao dos
seus resultados.

Melhoria dos sintomas de Sindrome de
Pernas Inquietas apos terapéutica dirigida
a Sindrome da Apneia Obstrutiva do Sono

Cristiana Silva', Ana Rita Peralta? Carla Bentes'?

1-Servico de Neurologia do Hospital de Santa Maria, Centro
Hospitalar Lisboa Norte; 2-Laboratério de Electroencefalografia e
Estudos do Sono, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar
Lisboa Norte.

cristianafhsilva@gmail.com
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Introducdo: A Sindrome das Pernas Inquietas (SPI) é um
disttrbio dos movimentos relacionado com o sono que afecta
entre 5-15% da populagdo. Caracteriza-se por movimentos
voluntérios das pernas, precedidos por uma vontade irresisti-
vel de as mexer. Agrava ao final do dia e com o repouso e
melhora com o movimento. A Sindrome da Apneia Obstrutiva
do Sono (SAOS) é uma doenga respiratoria relacionada com o
sono muito frequente. A associagdo destas duas patologias é
conhecida, tendo sido descrita em um estudo a diminui¢do da
gravidade dos sintomas de SPI em doentes com SPI e SAOS
ap6s inicio de CPAP.

Objectivos: Avaliar o nimero de doentes com SPI e SAOS
que melhoraram dos sintomas de SPI apds instituicao de tera-
péutica dirigida ao SAOS na Consulta do Sono do HSM.

Metodologia: Estudo retrospectivo de uma amostra de
doentes seguidos em Consulta do Sono com diagnéstico de
SPI e SAOS, submetidos a terapéutica para SAOS e com segui-
mento = 3 meses.

Resultados: Foram incluidos 28 doentes, 17 (60.7%) do
sexo feminino, com idade média de 60 anos. 17 (60.7%) doen-
tes tinham diagnostico de SPI idiopético. 19 (70.4%) doentes
tinham excesso de peso ou obesidade, 26 (92.9%) roncopatia e
10 (35.7%) apneias presenciadas. 16 (57.1%) doentes tinham
sonoléncia diurna excessiva e 23 (84.1%) insénia, sendo de
manutencao em 100% destes. O IAH médio foi de 19. Os
doentes estavam na sua maioria tratados com agonistas dopa-
minérgicos (22 doentes, 78.6%). 20 (71.4%) doentes melhora-
ram dos sintomas de SPI apés terapéutica com SAOS, tendo 9
parado a terapéutica farmacoldgica e 8 reduzido a dose.

Conclusodes: Nesta populacao de doentes com SPI e SAOS,
o tratamento do SAOS melhorou os sintomas de SPI de forma
significativa.

Sinais neuroimagiolégicos nas doencas do
movimento

Inés Caldeira, Sofia Reimdo, Gongcalo Basilio, Rita Sousa, Jorge
Campos

Servigo de Imagiologia neurolégica, Centro Hospitalar de Lisboa
Norte.

maria_caldeira@hotmail.com

Introducdo: Nos tltimos anos os estudos de Ressonéncia
magnética tém revelado uma importancia crescente para o
estudo das doencas do movimento. A utilizacdo de sinais ou
analogias na interpretacdo ou descricao de estudos de ima-
gem pelos radiologistas é uma préatica comum e pode ser 1til
no diagnostico e na correlacdo com os achados clinicos.
Contudo, a sensibilidade e especificidade destes achados de
imagem é bastante varidvel de acordo com a patologia, rara-
mente sendo patognomoénicos de uma determinada situacao
clinica. Presentes habitualmente em fases avancadas de
doenca, sdo contudo um dados importante na avaliacao de
estudos de imagem em doentes com doengas do movimento.

Objectivos: O objectivo deste estudo é uma revisao dos
principais sinais neuroimagiolégicos em doencas do movi-
mento, descrevendo as suas principais caracteristicas, e a ava-
liacao da sua sensibilidade e especificidade diagnéstica.

Metodologia: Foi realizada uma revisdao dos principais
sinais imagiolégicos em ressonancia magnética cerebral em
doencas do movimento, analisando a sua sensibilidade e
especificidade no diagnéstico destas patologias.

Resultados: Varios sinais neuroimagiol6gicos tém sido cor-
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relacionados com doengas do movimento especificas, presentes
na maioria dos casos em fases tardias da doenga, tendo sensibi-
lidade e especificidade variada para o diagndstico etiolégico.

Conclusdes: Os diferentes sinais neuroimagiolégicos, sdao
ferramentas importantes no diagndstico de doencas do movi-
mento, com diferentes graus de especificidade e presentes em
fases diversas da evolugao da doenca.

Moderadores: Prof. Dra. Cristina Costa e Prof. Dra.
Joana Damasio

Optical coherence tomography in LRRK2-
associated Parkinson Disease

Cristina Duque', Jodao Lemos', Pedro Fonseca®, Ant6nio
Correia’, Luisa Ribeiro*, Rui Bernardes*>*, Ant6nio Freire'?,
Cristina Januario"*

1-Neurology Department, Coimbra Hospital and University
Center, Portugal; 2-Faculty of Medicine of Coimbra University,
Portugal; 3-Ophthalmology Department, Coimbra Hospital and
University Center, Portugal; 4-Association for Innovation and
Biomedical Research on Light and Image, Coimbra, Portugal;
5-Institute for Biomedical Imaging and Life Sciences, Coimbra,
Portugal.

acristinaduques@gmail.com

Introduction: Mutations in the LRRK2 gene are responsi-
ble for 10% of familial and autosomal dominant Parkinson
disease (PD), with a phenotype indistinguishable from iPD.

Vision is one of the affected non-motor systems in PD,
probably due to a dopaminergic deficit in the retina. RNFL
measurement with OCT may provide an indirect measure of
these changes. Peripapillary and macular thinning in PD have
been previously reported. However, there are no studies ana-
lyzing retinal structure abnormalities in LRRK2-PD patients.

Objective: To compare the retinal nerve fiber layer thick-
ness (RNFL) between patients with idiopathic Parkinson dis-
ease (iPD), LRRK2-associated Parkinson Disease (LRRK2-PD)
and controls, using optical coherence tomography (OCT) with
a novel protocol for macular evaluation.

Methods: Three independent samples of iPD (n=11),
LRRK2-PD (n=17) and healthy subjects (n=14) were recruited
for the study. The diagnosis of PD was based on the criteria
from the UKPD Society Brain Bank. All participants under-
went a full ophthalmologic and neurologic examination and
hd-OCT with RNFL macular area analysis. From the volumet-
ric scans, parameters were used to train a support vector
machine (SVM), an automatic classification system.

Results: Twenty-three eyes of LRRK2-PD patients (age
55.9+10.4, 57.1% male), 18 iPD eyes (age: 73+8.9, 33.1% male),
and 14 control eyes (age: 59+8.8, 50% male) were imaged.

RNFL thickness was significantly different (p<0.05)
between iPD and LRRK2-PD patients in the temporal inferior
(26.9+4.8 vs. 24.1+4.2) and superior nasal (45.3+6.8 vs.
50.416.3) perifoveal areas. Patients with iPD showed a signifi-
cantly thicker temporal perifoveal RNFL and a thinner superi-
or perifoveal RNFL when compared to controls (p<0.02).

The optimized age-matched SVM had 77.8% specificity for
identifying iPD vs. controls, 55.6% specificity for iPD vs.
LRRK2-PD and 83.3% specificity for LRRK2-PD vs. controls.

Conclusions: Neurodegeneration in PD may be detected
by RNFL macular thinning in OCT images, and this technique
may further differentiate between PD genetic phenotypes.
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Vale a pena subir a levodopa no estadio
tardio da Doenca de Parkinson?

Margherita Fabbri',MD, Miguel Coelho'?, MD, Daisy Abreu’,
Leonor Correia Guedes'?, MD, Mario M. Rosa"*?, MD, Nilza
Costa', Joaquim J Ferreira, MD, PhD'*

1-Instituto de Medicina Molecular, Faculdade de Medicina,
Universidade de Lisboa, Avenida Professor Egas Moniz, 1649-028,
Lisboa, Portugal; 2-Department of Neurosciences, Servico de
Neurologia, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa
Norte, Lisboa, Portugal; 3-Laboratory of Clinical Pharmacology and
Therapeutics, Faculty of Medicine, University of Lisbon, Portugal.
margheritafabbrimd@gmail.com

Introducdo: A fase tardia da Doencga de Parkinson (DP) é
caracterizada pela perda de autonomia para as actividades de
vida didria devido a sintomas motores e ndo motores que nao
respondem significativamente a levodopa. E incerto se a dimi-
nuicdo da eficicia da levodopa nesta fase da DP é real ou
resultado da diminuicao da dose dos antiparkinsénicos por
ocorréncia de efeitos adversos (EA).

Objectivos: Estudar a resposta a um teste com levodopa
em doentes com DP em fase tardia (LSPD).

Metodologia: 20 doentes com LSDP definidos por uma
pontuacado <50 na escala de Schwab and England ou um est4-
dio Hoehn Yahr >3 em MED ON foram submetidos a um teste
com levodopa com dose supraméxima (150%). Foram avalia-
dos com MDS-UPDRS-III e a “Modified Abnormal Involuntary
Movement Scale” antes e ap6s a toma de levodopa.

Resultados: A mediana da idade e amplitude entre quartis
(IQR) dos doentes e da duracdo de doenga foi respectivamen-
te de 78.8 (IQR: 73.5-82) e 14 anos para os doentes com LSDP.
Foi documentada uma melhoria de 11.3% da MDS-UPDRS-
III. O tremor foi o sintoma que respondeu melhor, seguido da
rigidez e bradicinésia. Os sintomas axiais ndo apresentaram
melhoria. A resposta a levodopa correlacionou-se positiva-
mente com a presenca de discinésias nos doentes LSPD. 30%
dos doentes reportaram sonoléncia durante o teste

Conclusodes: A resposta motora dos doentes LSPD a uma
dose supramdxima de levodopa foi ligeira acompanhada fre-
quentemente de efeitos adversos. Os doentes que apresentam
discinésias e tremor poderdo beneficiar da subida da dose de
levodopa. Uma diminuicao da resposta a levodopa pode ser
um marcador de progressao da DP em fase tardia.

Efeito agudo da levodopa nos sintomas
nao motores na fase tardia da Doenca de
Parkinson

Margherita Fabbri',MD, Miguel Coelho"?, MD, Daisy Abreu’,
Leonor Correia Guedes?, MD, Mario M Rosa'**, MD, Nilza
Costa', Joaquim J Ferreira, MD, PhD*

1-Instituto de Medicina Molecular, Faculdade de Medicina,
Universidade de Lisboa, Avenida Professor Egas Moniz, 1649-028,
Lisboa, Portugal; 2-Department of Neurosciences, Servico de
Neurologia, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa
Norte, Lisboa, Portugal; 3-Laboratory of Clinical Pharmacology
and Therapeutics, Faculty of Medicine, University of Lisbon,
Portugal.

margheritafabbrimd@gmail.com

Introducéo: Os sintomas ndo motores (SNM) da doenca de
Parkinson (DP) sao frequentes e graves na fase tardia da doen-
¢a, desconhecendo-se com rigor o efeito da levodopa nos
SNM nesta fase da doenga.
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Objectivos: Estudar a resposta dos SNM a um teste com
levodopa em doentes com DP em fase tardia (LSPD).

Metodologia: 20 doentes com LSDP definidos por uma
pontuacgado <50 na escala de Schwab and England ou um esta-
dio Hoehn Yahr >3 em MED ON foram submetidos a um teste
com levodopa com dose supramdxima (150%). A pressao arte-
rial (PA) em decubito e ap6s 3 minutos de ortostatismo, a
Escala Visual Analégica (EVA) da dor e fadiga, e a “State Trait of
Anxiety Inventory Scale” (STAIS) foram avaliadas antes e ap6s
a toma de levodopa.

Resultados: A mediana e amplitude entre quartis (IQR) da
idade dos doentes e da duracao de doenga foi respectivamen-
te de 78.8 (IQR: 73.5-82) e 14 anos. A medicao da PA em ortos-
tatismo, a aplicacdo da EVA e da STAIS nao foram possiveis
respectivamente em 4, 8 e 13 doentes. 4 doentes LSPD desen-
volveram hipotensao ortostatica (HO) (1 sintomatico). Nao foi
documentada alteracdo de parametros de dor, fadiga ou da
ansiedade. 30% dos doentes LSPD reportaram sonoléncia.

Conclusdes: A avaliacdo de alguns SNM da fase tardia da
DP é dificultada pela falta de instrumentos de avaliacao ade-
quados e pelo handicap dos doentes. Contudo, estes resulta-
dos sugerem um efeito minimo ou nulo da levodopa sobre os
SNM e uma alta frequéncia de efeitos adversos nesta fase da
doenca.

Efeito agudo da estimulacdo cerebral
profunda do niicleo subtaldmico sobre os
sintomas ndao motores da doenca de
Parkinson

Margherita Fabbri',MD, Miguel Coelho'?, MD, Daisy Abreu’,
Leonor Correia Guedes'?, MD, Mario M. Rosa"*%, MD, Nilza
Costa', Joaquim J Ferreira, MD, PhD"*

1-Instituto de Medicina Molecular, Faculdade de Medicina,
Universidade de Lisboa, Avenida Professor Egas Moniz, 1649-028,
Lisboa, Portugal; 2-Department of Neurosciences, Servico de
Neurologia, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa
Norte, Lisboa, Portugal; 3-Laboratory of Clinical Pharmacology
and Therapeutics, Faculty of Medicine, University of Lisbon,
Portugal;

margheritafabbrimd@gmail.com

Introduc@o: Os efeitos neuropsiquidtricos e cognitivos a
longo prazo da estimulacéo cerebral profunda do ntcleo sub-
talamico (ECP-NST) tém sido explorados em vdrios estudos,
mas os efeitos da ECP-NST sobre outros sintomas ndo moto-
res (SNM) nao estd ainda bem clarificado.

Objectivos: estudar a resposta aguda da ECP-NST na dor,
fadiga, pressao arterial (PA) e ansiedade.

Metodologia: Foram incluidos 33 doentes com doenga de
Parkinson (DP) submetidos a ECP-NST hd = 3 anos, em esta-
dio Hoehn Yahr <4 (MED ON/STIM ON). Foram avaliados
em diferentes condi¢coes de ECP (MED OFF/STIM OFF e MED
OFF/STIM ON) as seguintes varidveis: PA em dectbito e apds
3 minutos de ortostatismo; Escala Visual Analdgica (EVA) da
dor e fadiga; e a “State Trait of Anxiety Inventory Scale” (STAIS)
e a MDS-UPDRS-III.

Resultados: A mediana e amplitude entre quartis (IQR) da
idade dos doentes, a duracdo de doenca e os meses apos a
cirurgia foi respetivamente de: 66 anos (IQR: 59.5-72.5); 19
anos (IQR: 15-22.5); e 57.4 meses (IQR: 41-69). A reducao
mediana de terapéutica dopaminergica foi de 60% (IQR:32-
74) ap6s a cirurgia. Na condi¢ao STIM ON/MED OFF verifi-
cou-se: a) uma melhoria mediana de 37% (IQR: 29-52) da
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MDS-UPDRS-III; b) considerando o critério para hipotensao
ortostdtica de A 20/10 mmHg, 5 doentes desenvolveram hipo-
tensdo ortostatica assintomatica, 2 doentes se considerado o
critério de A 30/15 mmHg; c) foi documentada uma melhoria
ndo significativa da dor; d) a ansiedade e a fadiga melhoraram
significativamente (p <0.05). Nao foram reportados efeitos
adversos sintomaticos.

Conclusoes: A ECP-STN produz um beneficio agudo sobre
a ansiedade e a fadiga, em paralelo com o beneficio motor,
mesmo apoés 5 anos depois da cirurgia.

RM em doentes com neuroestimuladores:
revisdo casuistica, caracteristicas
imagioldgicas e perfil de seguranca

Pedro Teoténio', Sofia Reimao'?, Carla Guerreiro', Carlos

Casimiro’, Leonor Correia Guedes*?, Miguel Coelho**, Begonha

Catoni6, Joaquim Ferreira®>**°

1-Servigo de Neurorradiologia, Centro Hospitalar Lisboa Norte,
EPE - Hospital de Santa Maria, Portugal; 2-Servico de Neurologia,
Centro Hospitalar Lisboa Norte, EPE — Hospital de Santa Maria,
Portugal; 3-Unidade de Farmacologia Clinica, Instituto de
Medicina Molecular, Faculdade de Medicina, Universidade de
Lisboa, Portugal; 4-Laboratério de Farmacologia clinica e
terapéutica, Faculdade de Medicina, Universidade de Lisboa,
Portugal; 5-CNS — Campus Neuroldgico Sénior, Torres Vedras,
Portugal; 6-Servigo de Neurocirtrgia, Centro Hospitalar Lisboa
Norte, EPE - Hospital de Santa Maria, Portugal.

Introducio: Desenvolvida na década de oitenta do século
XX, a estimulacao cerebral profunda (DBS) constitui um enor-
me avango no tratamento das doencas do sistema nervoso
central e, em particular, das doencas do movimento. A resso-
nancia magnética (RM) é uma ferramenta diagndstica impor-
tante, nomeadamente contribuindo para a andlise da locali-
zacao dos elétrodos, na documentagao de complicacoes pos-
operatérias e na investigacdo de novos sinais e/ou sintomas
que se possam estabelecer.

Objectivos: Avaliar a seguranca e a importancia no processo
diagnostico dos estudos de RM realizados no Centro Hospitalar
Lisboa Norte, EP em doentes submetidos a DBS, analisando de
forma particular a qualidade das imagens adquiridas.

Metodologia: Revisdo retrospetiva, por consulta do pro-
cesso clinico e imagioldgico, da experiéncia inicial, desde o
inicio da aprovagdo até ao momento presente, do servico de
Neurorradiologia do Hospital de Santa Maria na realizacao de
RM em doentes previamente submetidos a DBS.

Resultados: Desde o inicio da aprovacao pararealizacdo de
RM em doentes com DBS, em Setembro de 2015 e até Janeiro
de 2016 foram realizadas 8 RM em doentes previamente sub-
metidos a DBS neste Centro: 4 estudos de RM créanio-encefa-
lica, 2 de coluna vertebral, 1 RM da sela turca e 1 estudo
angio-RM arterial dos vasos do poligono de Willis. O motivo
mais frequente para o pedido do estudo RM foi a avaliagdo de
sinais ou sintomas ndo relacionados com a cirtirgia de DBS
(62,5%), seguindo-se a necessidade de avaliacao e despiste de
complicagdes pos-operatdrias (25%) e, por fim, apenas em
12,5% a andlise da localizacdo dos eléctrodos.

Conclusdes: A RM em doentes com neuroestimuladores
revelou-se segura nos exames realizados, ndo se tendo docu-
mentado qualquer intercorréncia intra ou pés-procedimento.
A qualidade das imagens adquiridas permitiu dar a resposta
as questoes clinicas que motivaram a realiza¢do do exame e
auxiliando de forma significativa todo o processo diagnéstico.
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The CNS Moving Voice program:
Implementation of a dual voice and
physical exercise program for Parkinson
disease. Pilot study.

Diana Peralta’, Josefa Domingos', Rita Loureiro’, John Dean®
and Joaquim Ferreira®

1-CNS-Campus Neurologico Sénior, Portugal; 2-Davis Phinney
foundation, USA; 3-Laboratory of Clinical Pharmacology and
Therapeutics, Lisbon, Portugal.

dianaperalta.ft@gmail.com

Background: There is growing evidence for the positive
benefits of non-pharmacological interventions, such as phys-
iotherapy and speech therapy for Parkinson disease (PD).
Combining such interventions may be a new potential inter-
vention in PD which comes in line with the impending posi-
tive evidence on dual or multitask training.

Objective: The aim of the present study is to test the appli-
cability of a rehabilitation program for people with PD that
combines speech and motor exercises.

Methods: The CNS Moving Voice program consisted of the
combination of PD-specific voice and exercise sessions lead
by speech therapists and physiotherapist specialized in PD.
The development of the intervention was based on a review of
the highest level of evidence available and results from
exploratory voice and physical exercise activities with individ-
uals. The program allowed us to identify any types of prob-
lems that arises from such exercise sessions, any changes
needed and participant satisfaction outcomes.

Results: Five participants were included, with a diagnose
of PD, mean age of 68 years and who could ambulate inde-
pendently. Ten sessions were done during 3 months, once per
week, one-hour sessions in a group format. During the pilot
sessions, modifications to the exercises included adjustments
to type of physical and voice activities, length, use of music
and time for learning. Risk of falling had to be continuously
monitored by physiotherapist. All participants completed the
study with no adverse events. Attendance rate was high with
all participants coming to more than 95% of the classes. A sat-
isfaction questionnaire at three months showed participants
enjoyed themselves and were happy with the session format
and social interaction it created.

Conclusions: The combination of the therapies was safe
and acceptable to people with PD. Ultimately, the ability to
identify or create programs most likely to benefit to people
with PD will promote the better use of combined speech and
exercise therapies.
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Resumos

Epileptologia de adultos

Conceicdo Bento

UMES e Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario
de Coimbra

Epileptologia pediatrica

Cristina Pereira

Centro de Desenvolvimento da Crianca Dr. Luis Borges, Hospital
Pediatrico do Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra

Perspectiva das ciéncias do desporto
Ricardo Gongalves

Faculdade de Ciéncias do Desporto e Educacao Fisica,
Universidade de Coimbra

Moderadora: Conceicdo Bento
UMES e Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario
de Coimbra

Existem actualmente evidéncias do beneficio da activida-
de fisica e da pratica de desporto para a populagdo em geral,
particularmente quando presentes algumas patologias, como
por exemplo a obesidade.

Nos doentes com epilepsia houve durante muito tempo o
receio de que a actividade fisica aumentasse o risco de trau-
matismos ou até a ocorréncia de crises, sendo habitualmente
desaconselhada a sua prética.

Nos tltimos anos tém aumentado as evidéncias dos bene-
ficios associados a actividade fisica nas pessoas com epilep-
sia, ndo s6 em relacdo a sua saude fisica e psiquica de uma
forma global, mas também melhorando o controlo das crises,
a integrac¢ao social e diminuindo o estigma. Isto é particular-
mente importante nas criangas e adolescentes. E necessério
dar informacao/formacao aos professores e treinadores, de
forma a permitir optimizar a pratica de actividade fisica/des-
porto, eliminando os receios existentes.

A opinido actual é de que os doentes devem ser encoraja-
dos a ter actividade fisica e praticar desporto, com algumas
restri¢coes de acordo com o tipo de crises.

O ndmero de doentes em que a actividade fisica pode
desencadear crises parece ser pouco significativo, e o risco
associado pode ser minimizado, adequando para cada doen-
te o tipo de actividade/desporto a praticar.

Num artigo recente, a ILAE Task Force on Sports and
Epilepsy, propde recomendacdes gerais sobre a participagao
das pessoas com epilepsia em actividades desportivas, dando
sugestoes para a emissao de certificados de aptidao médica
em relacdo a participacao em diferentes desportos, agrupados
de acordo com o potencial risco de traumatismo ou morte,
para o préprio ou para terceiros, caso ocorra uma crise.
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RMNf e DTI

Cristina Ramos
Servico de Neurorradiologia, Centro Hospitalar do Porto

Estimulacao eléctrica
Ricardo Rego
Unidade de Neurofisiologia, Centro Hospitalar de Sao Joao

Moderador: Pedro Rosado
Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Cova da Beira

A ressec¢do ou desconexdo de pontos estratégicos nas
redes neuronais que servem funcdes primdrias ou associati-
vas pode causar défices neurolégicos permanentes e inaceita-
veis. Nas tltimas décadas tem havido avangos importantes na
capacidade de localizacdo destas regides de forma razoavel-
mente precisa e a nivel individual.

Dentro dos multiplos métodos ndo invasivos disponiveis
para avaliar conectividade funcional e estrutural, a RMN fun-
cional (RMNf) e a tractografia baseada em DTI (diffusion ten-
sor imaging) tém sido os mais usados em avaliacdo pré-cirtir-
gica de epilepsia para obter uma representacdo tridimensio-
nal do cortex e dos feixes de substancia branca, em particular
nos sistemas sensitivo-motor, visual e de linguagem. Estes
métodos permitem também caracterizar as relacdes topogra-
ficas com lesoes epileptogénicas vizinhas. Em muitos centros,
sdo hoje aplicados rotineiramente para localizacdo do cortex
motor primdrio e via piramidal, na lateralizacdo de linguagem
e para estimar o trajecto das radiacoes 6pticas. Importa reco-
nhecer, contudo, que os algoritmos utilizados em diferentes
centros (tanto em RMf como em tractografia) ndo sdo unifor-
mes e a interpretacdo das imagens obtidas deve ter em conta
as respectivas vantagens e limitacoes.

Embora a informacdo recolhida com estas técnicas seja
valiosa para o planeamento cirdrgico, num subgrupo de
doentes continua a ser necessdrio recorrer a métodos invasi-
vos de mapeamento de funcdo - em particular a estimulacao
eléctrica. Historicamente, esta técnica foi crucial para estabe-
lecer o conceito de localizacdo cerebral funcional. Em doentes
com eléctrodos intracranianos implantados cronicamente,
permite obter mapas detalhados das areas sensitivo-motoras
primdrias e secunddrias, bem como das édreas de linguagem,
visuais e auditivas. A semelhanca do que sucede com as ima-
gens obtidas por RMNf e tractografia, os mapas funcionais
obtidos por estimulacao eléctrica devem idealmente ser
transpostos para os sistemas de neuronavegacio, para maxi-
mizar a sua utilidade no bloco operatério. Em contexto intra-
operatoério, os métodos de estimulagao eléctrica tém sido usa-
dos sobretudo em casos de lesdes epileptogénicas peri-rolan-
dicas; é possivel definir o sulco central com recurso a poten-
ciais evocados somatossenstivos, mapear o cértex motor e as
fibras da via piramidal e monitorizar a integridade da via pira-
midal ao longo de toda a cirurgia, utilizando estimulacao cor-
tical directa de alta frequéncia e registando os potenciais evo-
cados motores contralaterais.
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Neuro-estimulacdo
Clara Chamadoira
Servico de Neurocirurgia, Centro Hospitalar de Sao Jodo

Dieta cetogénica

Cristina Pereira

Centro de Desenvolvimento da Crianca, Hospital Pediétrico do
Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra

Canabindides

Ana Isabel Dias

Servico de Neuropediatria, Hospital Dona Estefania, Centro
Hospitalar de Lisboa Central

Moderador: Jodo Paulo Monteiro
Centro de Desenvolvimento da Crianga Torrado da Silva,
Hospital Garcia de Orta

Apesar da disponibilidade de multiplos farmacos antiepi-
lépticos, cerca de 30% dos doentes mantém crises nao contro-
ladas e, para muitos deles, a ressec@o da area epileptogénica
nao é uma opgao apropriada. Nessas circunstancias, podem
ser equacionados diferentes dispositivos de neuromodulagao.
Os sistemas mais disseminados sdo a estimulagao do nervo
vago (ENV), a estimulac¢do do ntcleo anterior do tdlamo (ECP-
NAT) e a neuroestimulacdao responsiva (RNS no acrénimo
inglés). A ENV tem o maior espectro da aplicabilidade e tem
demonstrado beneficio em criangas e adultos com epilepsias
focais ou generalizadas. Nos adultos verifica-se, nalguns
casos, uma melhoria adicional do humor. A ECP-NAT esté
indicada em epilepsias focais em adultos e implica a implan-
tacao estereotaxica bilateral de eléctrodos nos ntcleos ante-
riores do tdlamo; tem demonstrado ser um método seguro,
com taxas de reducdo de crises de magnitude semelhante a
ENV, existindo indicios de que a resposta pode ser especial-
mente favordvel em epilepsias temporais. Na RNS (ainda nao
aprovada na Europa), a metodologia é particularmente com-
plexa: sdo implantados eléctrodos subdurais ou profundos em
uma ou duas regides identificadas como epileptogénicas atra-
vés de monitorizagdo invasiva prévia. O estimulo eléctrico é
aplicado sempre que é detectado um padrao electrocortico-
grafico especifico nessas regioes. Tanto a ECP-NAT como RNS
podem ser utilizadas em doentes com implantacao prévia de
ENV em que a resposta nao foi satisfatéria. Um aspecto
comum a todos estes dispositivos é a melhoria gradual da taxa
de reducdo de crises a longo prazo. Nao existem ainda ensaios
comparativos (lado-a-lado) da sua eficicia relativa e para
todos eles continua a ser necessdrio definir com maior certe-
za os parametros de estimulacao eléctrica ideais.

A dieta cetogénica corresponde a um esquema dietético
rico em gordura e pobre em hidratos de carbono. E essencial-
mente utilizada em criangas com encefalopatias epilépticas.

E o tratamento de primeira linha no sindrome de défice de
GLUT-1 e no défice de piruvato desidrogenase. Nao existe
actualmente evidéncia suficiente que suporte o seu uso em
adultos. Nalguns estudos, a taxa de reducdo de crises é eleva-
da, podendo atingir 80% aos 3 meses. Naturalmente, as refei-
¢oes exigem a adaptagdo da crianga e sua familia a uma dieta
especifica, sendo fundamental uma monitoriza¢ao cuidadosa
por uma equipa multidisciplinar com treino na sua implemen-
tacao. Os principais efeitos laterais prendem-se com a toleran-
cia gastrointestinal, havendo também preocupag¢des quanto a
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satde vascular a longo prazo.

Na ultima década tem sido explorado o papel do sistema
endocanabinéide no controlo da excitabilidade das redes
neuronais, levando a que se pense no potencial do uso de
terapéuticas baseadas nos canabindides ndo psicoativos para
tratamento da epilepsia. O interesse nesta drea aumentou
exponencialmente ap6s a divulgacao de alguns casos de res-
postas aparentemente muito favoravel em criancas com sin-
drome de Dravet. No entanto, a evidéncia cientifica continua
a ser escassa. £ necessédrio um melhor conhecimento da fisio-
logia deste sistema, e de como a interferéncia nos mecanis-
mos neurobiolégicos endégenos com derivados canabinéides
pode influenciar as redes neuronais disfuncionais. Para além
disso, é consensual que estas substancias devem ser testadas
em ensaios clinicos controlados para estabelecer com bases
mais solidas as suas indicagdes, eficdcia e seguranca.

Brain circuits in epilepsy: from semiology
to localisation

Stefano Francione
Centro de Cirurgia de Epilepsia “Claudio Munari”, Ospedale
Niguarda Ca’ Granda, Milao, Itélia

Moderador: Manuel Rito
Servigo de Neurocirurgia, Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra

The relationship between brain functions and seizures
semiology is a milestone in the diagnostic process leading to
the surgical treatment of focal epilepsies.

Penfield very clearly expressed this concept since the early
fifties of last century: “discharge which occurs in the cerebral
cortex may produce a wide variety of symptoms or signs,
depending on the function of the area in question”; but, prob-
ably influenced by the ECoG method which has a “pure” sur-
face coverage of the brain, partially underestimated the influ-
ence that cortical and subcortical “functional networks” could
have on seizures semiology. On the other side of the Atlantic
Ocean, meanwhile, Bancaud and Talairach incorporated
Penfield’s anatomo-functional view in their “3D method of
brain exploration” (the Stereotaxic method) suggesting that:
“Seizure -could be viewed- as an “ensemble” of signs, mainly
determined by a dynamic paroxystic activity with an intrac-
erebral trajectory, most of time, multidirectional”. This intro-
duced the fundamental concept of "spatio-temporal structure
of the discharge" which means that semiology is influenced
not only by the initial cortical location of an ictal discharge but
also by its propagation, cortico-cortical AND via white matter
tracts, to brain structures functionally linked to the area of ori-
gin and not only located in the vicinity of it.

The present lecture, based on a population of more than
1,500 patients operated on in our Centre in the last 20 years, is
meant to give examples of the diagnostic localising value of
ictal semiology, interpreted on anatomo-functional basis
underlining possible clues and eventual pitfalls.
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Leonardo Bonilha

Language and Aphasia Clinic; Comprehensive Epilepsy Center,
Department of Neurology, Medical University of South Carolina,
E.UA.

Moderador: Duarte Vieira
Servico de Neurorradiologia, Centro Hospitalar de Sao Joao

Embora historicamente a origem de crises epilépticas tenha
sido postulada a ocorrer de forma localizada em uma regido
cerebral em varios casos de epilepsia, evidéncias cientificas mais
recentes sugerem que crises epilépticas sao decorréncias de
anormalidades funcionais em circuitos cerebrais.

O conceito de epilepsia como uma doenga localizada tem
sido paulatinamente substituido pelo entendimento de crises
como consequéncia de transtornos em redes neurais distribui-
das por vdrias regides cerebrais quando se perde o equilibrio
entre inibicdo e excitabilidade neuronal.

Por esse motivo, o substrato neurobiolégico que propicia o
comeco e manutencao de crises pode-se estender além de
regioes diagnosticadas como lesionais e envolver dreas cerebrais
remotas que, a principio, parecem ser normais. Esse é possivel-
mente um dos principais motivos que explicam a persisténcia
de crises epilépticas depois de cirurgias com ressec¢ao aparen-
temente completa de areas epileptogénicas.

Nesse contexto, a epileptologia moderna requer um enten-
dimento mais profundo de redes cerebrais e de como trans-
tornos em circuitos neurais podem-se manifestar de forma
diferente em cada paciente e propiciar o surgimento de feno-
tipos epilépticos.

O objectivo dessa palestra é fomentar a discussdo de como
redes cerebrais podem ser avaliadas na investigacdo clinica de
individuos com epilepsia. A mais recente classificacao de epi-
lepsia e crises epilépticas serd abordada, em paralelo com uma
revisao de estudos investigando anormalidades estruturais e
funcionais em populacdes de individuos com epilepsia. Por fim,
a interpretacao e possivel utilizacdo desses dados na avaliagdo
quotidiana de epilepsia serao abordadas.

Proé
José Carlos Ferreira
Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental

Contra
Joao Chaves
Servico de Neurologia, Centro Hospitalar do Porto

Moderador: Alexandre Campos
Servico de Neurocirurgia, Centro Hospitalar Lisboa Norte

Todo o doente com uma epilepsia focal farmacorresistente
deve ser avaliado com vista a possibilidade de cirurgia na res-
posta ao controlo das crises. Questiona-se nesta mesa se é
correto avancgar para a solucdo cirdrgica mesmo antes de se
verificar se ela é farmacorresistente. Um dia havemos de com-
preender melhor e de poder intervir no processo epileptogé-
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neo e nos mecanismos subjacentes da farmacorresisténcia,
impedindo que uma determinada lesao cerebral com poten-
cial epileptogénico leve ao aparecimento da epilepsia e mais
tarde, leve a farmacorresisténcia. Na crianca, a prépria epilep-
sia leva a quadros de regressao cognitiva que deve ser preve-
nida pela cirurgia precoce. Advoga-se que muitas lesdes epi-
leptogénicas que a partida conduzem a epilepsias refratarias
devam avancar logo para cirurgia mas muitos destes doentes
tém, inexplicavelmente, boas respostas ao primeiro ou segun-
do FAE e mantém-se controlados ao longo dos anos. Nao
temos ainda possibilidade de antever que doentes vao ser far-
macorresistentes. A cirurgia nao é in6cua, podendo ocorrer
complicagdes intraoperatérias, défices por atingimento de
areas eloquentes, défices cognitivos. Alguns doentes podem
agravar sintomas psiquidtricos prévios ou desenvolver qua-
dros psicopatolégicos de novo. Embora a cirurgia constitua
uma boa solu¢do para muitos doentes, séries recentes publi-
cadas mostram um prognéstico que se torna menos favoravel
a medida que o tempo de follow-up aumenta.

Tema especial: Balanco das actividades da
Liga Portuguesa Contra a Epilepsia entre
2010 e 2015

Francisco Sales

UMES e Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario
de Coimbra. Presidente da LPCE nos triénios 2010-2012 e 2013-
2015.

Moderador: Dilio Alves
Unidade de Neurofisiologia do Centro Hospitalar de Sao Joao.
Presidente da LPCE no triénio 2016-2018.

A Liga Portuguesa contra a Epilepsia (LPCE) é uma asso-
ciacdo, sem fins lucrativos, de indole cientifica e social, que
visa a melhoria da situacdo das pessoas afectadas pela
Epilepsia.

Fundada em 1970 tem tido desde entdao uma acc¢ao merito-
ria, inspirada na motivacao original, “que combatesse o pre-
conceito anti-social que condiciona a epilepsia”.

Nestes dois triénios, de 2010-2012 e 2013-2015, a direc¢ao
da LPCE procurou manter esse rumo, organizando a sua acti-
vidade seguindo trés principais vectores:

a) A organizagao de actividades de indole técnico-cientifica;

b) A organizacao de actividades educativas;

¢) A intervengao na politica de satde.

Apesar de todo o contexto global financeiramente adverso
que caracterizou este periodo, foi possivel manter a regulari-
dade das principais actividades, julgamos que com a qualida-
de que as tem caracterizado, apostando também numa pro-
cura por fontes adicionais de financiamento e uma indispen-
savel, mas criteriosa, contencdo de despesas.

Assim, e no que respeita a:
A) Organizacao das accdes de indole técnico-cientifica,
realcaria as seguintes:

1. Atribuicao do Prémio e Bolsa da LPCE

2. Encontro Nacional de Epileptologia (ENE)

3. Fé6rum Centros Cirtirgicos de Epilepsia

Realizados duas vezes por ano juntam os cinco centros de
cirurgia de epilepsia, permitindo uma discussao conjunta de
casos clinicos.
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=

= Actividades técnico-cientificas

“REGUEATETO DOS
Premios,
Bolsas de Estudos

€ Mencoes Honrosas

BA LIGA PORTUGUESA CONTRA A EPILEPSIA

A LPCE atribui anualmente prémi 0 destinados a

incentivar a produgdo cientifica e a formagdo diferenciada na drea da
epilepsia.
Os vencedores sdo anunciados durante o Encontro Nadional de Epileptologia,

4. Reuniido Luso-Espanhola de Epilepsia (dltima edi¢cao
em 2014)

Fpl 7

5. Organizacédo do 6th Migrating Course

(Junho de 2012)
e

7. Coordenacio Cientifica do Forum BIAL

4° Forum [Baed
de Neumlogia 20I1

L s

8. Grupos de trabalho - Comissoes da LPCE

9. EPI_Atlas

A LPCE em 2015, em parceria com o INR - Instituto
Nacional de Reabilitacdo, implementam o projecto E-Pilepsy -
EPI Atlas, que se propde levar a cabo a realizacao de um estu-
do que permita conhecer a realidade nacional com maior
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detalhe, relativamente ao acesso aos cuidados de satde rela-
cionados com a epilepsia.

B) Organizagdo das acc¢des educativas — campanhas de
divulgacao
A participacao da LPCE na organizacdo de campanhas de
sensibilizacao publica para a Epilepsia foi também uma apos-
ta da direcgao da Liga, pela importancia de que efectivamen-
te se revestem e pela necessidade da LPCE ter uma presenca
constante nas redes sociais.

A LPCE nas redes sociais

Campanha educativa - viver com epilepsia - em articu-
lacdo com o Stand Up for Epilepsy — 2012 / 2013

VIDEOS EDUCATIVOS
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Campanha educativa Epilepsia é mais do que ter crises —
articulacdo com o International Epilepsy Day — 2014 / 2015

C) Intervencao na politica de satide

Com a aprovacao pelo parlamento europeu da declaracao
escrita de epilepsia, a LPCE calendarizou um conjunto de ini-
ciativas junto do poder politico, de que destacamos a audién-
cia no nosso parlamento, em ambito da comissao parlamen-
tar de satude, em 2013.

Nesta audiéncia a LPCE teve oportunidade de divulgar o
seu posicionamento relativamente ao acesso das pessoas com
epilepsia aos servicos de satide, nomeadamente aos diferen-
tes niveis de referenciagdo, a regulamentacdo da prescri¢dao
dos farmacos AE e ao financiamento da investigacao em epi-
lepsia.

Em forma de conclusdo apraz-me referir o imenso gosto
que tive em trabalhar nestes seis anos consecutivos, com toda
equipa da LPCE, ficando esta “angustiante” sensacdo de que
nunca conseguiremos fazer tudo o que é realmente necessdrio.

Francisco Sales

Moderadores: Fatima Almeida, Joel Freitas

Epilepsias generalizadas idiopaticas
refractarias

Cristina Rosado Coelho', Ana Rita Peralta®?, Carla Bentes>?, José
Pimentel**

1-Servico de Neurologia, Hospital de Sao Bernardo, Centro
Hospitalar de Settibal; 2-Servico de Neurologia, Hospital de Santa
Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte; 3-Laboratério de
EEG/Sono, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa
Norte; 4-Laboratério de Neuropatologia, Hospital de Santa
Maria, Centro Hospitalar de Lisboa Norte
cristinarosadocoelho@gmail.com

Introducdo: As epilepsias generalizadas idiopdticas (EGI)
apresentam uma boa resposta aos farmacos anti-epilépticos
(FAE), em 80-90% dos casos. Numa minoria de doentes a epi-
lepsia é refractdria, associando-se a maior risco de morte pre-
matura e perturbagdes psicossociais.

Descrevemos 4 doentes seguidos na Consulta de Epilepsia
do Hospital de Santa Maria, com EGI refractdria a terapéutica
meédica segundo a definicao proposta pela ILAE (2010).
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Casos Clinicos: 1) Mulher, 32 anos, sindrome depressivo.
Epilepsia mioclénica juvenil, inicio aos 19 anos, caracterizada
por crises miocldnicas e ténico-clénicas generalizadas (TCG),
refractaria a LEV, VPA, LTG, CLB, TPM.

2) Mulher, 32 anos, epilepsia de auséncias, inicio aos 6
anos, caracterizada por vdrias crises de auséncia didrias, ini-
ciou VPA aos 16 anos, sem remissao, mantendo-se refractdria
a LTG, ETX, LEV, TPM, CNZ. Prima materna 4° grau com crises
epilépticas TCG.

3) Mulher, 45 anos, meningite aos 2 anos, sindrome
depressivo. Epilepsia de auséncias, inicio aos 10 anos de
idade, caracterizada por crises de auséncias didrias e duas cri-
ses TCG aos 38 anos de idade. Iniciou FAE aos 12 anos de
idade, sem remissao, mantendo-se também refractdria a VPA,
LTG e LEV. Trés anos sem crises sob VPA, LEV e CNZ. Reducao
posterior de VPA, voltando a ter crises, pelo que retomou VPA,
mantendo 1-2 crises/dia.

4) Mulher, 42 anos, sindrome depressivo. Crises TCG desde
0s 4 anos. Mantinha algumas crises anuais, com FAE. Aos 27
anos, periodo de 5 anos sem crises, sob VPA. Posteriormente,
reiniciou crises (2/ano), sendo associado LEV, mantendo-se
sem crises durante 3 anos. Reinicia novamente crises (1 em
cada 2 meses), sem factor desencadeante, sob VPA e LEV.

Os doentes tétm um estudo neurofisiolégico apoiando o
diagnostico de EGI e RM sem alteragoes.

Discussao e Conclusdes: Varios factores de risco para epi-
lepsia refractdria encontram se presentes em alguns dos
doentes apresentados: idade de inicio precoce (3); elevada fre-
quéncia inicial de crises, com longa evolugado pré-tratamento
(2); >1 tipo de crise (2); co-morbilidade psiquidtrica (sindrome
depressivo) (3); historia familiar de epilepsia (1). Destaca-se
ainda nos 4 doentes a auséncia de boa resposta ao 1.° FAE, fac-
tor descrito como protector.

O reconhecimento precoce dos factores que predizem a
refractariedade aos FAE pode orientar decisdes terapéuticas,
reduzindo consequéncias médicas, sociais e econémicas
neste grupo de doentes.

Encefalopatia cerebral posterior
reversivel: caracterizacdo de doentes com
crises epilépticas como manifestacdo
clinica

Catarina Campos', Ana Rita Peralta'?, Carla Bentes'?, José
Pimentel’

1-Servico de Neurologia, Hospital de Santa Maria, Centro
Hospitalar Lisboa Norte; 2-Laboratério de EEG e Sono, Servico de
Neurologia, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa
Norte

catarinahfcampos@gmail.com

Introducdo: A Encefalopatia Cerebral Posterior Reversivel
(ECPR) é caracterizada por edema cerebral vasogénico rever-
sivel associado a sintomas neuroldgicos agudos, incluindo
crises epilépticas (CEs). O seu progndstico é geralmente favo-
rével com recuperagdo neurolégica completa.

Métodos: Descricao de uma série de doentes internados
no Servico de Neurologia de um centro tercidrio, de 2010 a
2015, com o diagnéstico de ECPR com CEs como manifesta-
¢ao clinica.

Resultados: Foram identificados 7 doentes com ECPR cuja
idade média foi de 42 anos (19-63 anos), sem predominancia
de sexo, dos quais 5 (71%) apresentaram CEs. Outras manifes-
tacdes clinicas neste grupo foram alteracdes visuais, encefalo-
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patia, sinais focais e cefaleias. As CEs foram t6nico-clénicas
generalizadasem 60% e parciais complexas em 40% destes
doentes. A apresentacao clinica como estado de mal epilépti-
co super-refractario (EMSR) ocorreu em dois doentes. Os fac-
tores predisponentes foram: quimioterapianos 2 doentes com
EMSR, labilidade tensional noutros 2 e glomerulosclerose seg-
mentar focal (GESF) em 1. A RMN-CE revelou mais frequente-
mente um padrao parieto-occipital com envolvimento frontal
(incluindo um doente com EMSR) e nos restantes lesoes
parieto-occipitais (incluindo o outro doente com EMSR). No
EEG,0s doentes apresentaram atividade de base lenta e lenti-
ficacdo focal em topografia variada. Naqueles em que foram
registadas crises ou descargas periddicas (n=3), estas surgi-
ramsempre nas regioes posteriores e, num doente, concomi-
tantemente, nas derivacoes centrais. Todos os doentes foram
tratados com anti-epilépticos. Durante o internamento, os
doentes apresentaram uma recuperacdo clinica progressiva,
de grau varidvel, mas sem evidéncia clinica e electroencefalo-
grafica de CE se/ou EMSR a data de alta. No tnico doente,
com EMSR, que manteve seguimento em ambulatério, verifi-
cou-se recuperacao completa do quadro e foi possivel realizar
um desmame progressivo da terapéutica anti-epiléptica, sem
recorréncia de crises; noutro a ECPR recorreucom CEs por
abandono da terapéutica da doenca de base (GESF) e anti-
epiléptica.

Conclusdo: Nesta coorte de doentes com ECPR, a principal
manifestagao clinica foi CEs de gravidade varidvel. A apresen-
tacdo como EMSR surgiu em doentes sob quimioterapia mas
nao se associou a gravidade e distribui¢ao do edema cerebral
vasogénico. No EEG, as alteragdes podem ser inespecificas e
as mais caracteristicas desta série parecem ser as descargas
periddicas posteriores. Apesar da gravidade da apresentagao
inicial, houve recuperacao significativa dos doentes, corrobo-
rando o bom progndstico desta patologia apds a fase aguda.

A Epileptogenicidade da Catatonia

Vera Espirito Santo', Ricardo Almendra', Michel Mendes', Ana
Graca Velon', Rui Chorao'?, Pedro Guimaraes'*

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Tras-os-Montes e
Alto Douro, Vila Real; 2-Servico de Neurofisiologia, Centro
Hospitalar do Porto, Porto

verserluc@gmail.com

Introducdo: A catatonia é um estado de imobilidade moto-
ra e aparente auséncia de resposta aos estimulos externos
num individuo aparentemente vigil. Pode ter multiplas etiolo-
gias, tanto neurolégicas como psiquidtricas.

Casos clinicos: Caso 1: Homem de 67 anos, hipertenso,
sem historia de epilepsia, dependente para as actividades da
vida didria desde um acidente que envolveu um traumatismo
craniano grave com necessidade de intervencao neurocirirgi-
ca. Desde entdo, comecou a apresentar episddios flutuantes
de apatia e perda de iniciativa. Foi inicialmente medicado
com antidepressivos, mas nos 8 meses seguintes, os episodios
tornaram-se mais frequentes, com deterioragdo progressiva
do estado de consciéncia, motivo pelo qual foi conduzido no
servico de urgéncia. Ao exame neuroldgico encontrava-se
acordado, em mutismo, imovel (sentado na cadeira de rodas
com elevacao fixa do braco esquerdo), com desvio oculocefa-
lico nao forcado para a esquerda e com reducao do pestanejo.
A TC cerebral revelou lesoes clésticas frontal e temporo-occi-
pital direitas, relacionadas com o traumatismo anterior. O
electroencefalograma realizado durante esse estado revelou
actividade paroxistica continua centro-temporal e parietal
direitas. Iniciou tratamento com acido valpréico com resolu-
¢ao do sindrome cataténico, mantendo apenas os défices
neuroldgicos relacionados com a lesdo cerebral traumatica.

Caso 2: Homem de 58 anos, encontrado sozinho na via publi-
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ca com um comportamento bizarro, motivo pelo qual foi levado
ao servico de urgéncia. Enquanto aguardava na maca pela ava-
liacdo médica, adoptava uma postura acinética bizarra em
dectbito ventral, com hiperextensao cervical, com desvio cefdli-
co nao forcado para a esquerda. Estava em mutismo e nao cum-
pria ordens. Salienta-se também a presenca de flexibilidade
cérea, mantendo indefinidamente qualquer postura em que era
passivamente colocado. Ndo se encontraram alteracoes no estu-
do analitico sumadrio. A TC cerebral revelou uma lesao clastica
frontal direita. Realizou uma prova terapéutica com 5mg diaze-
pam endovenoso que foi positiva, com subsequente remissao
do sindrome, e posteriormente, uma perfusdo com acido val-
préico que resultou em tratamento efectivo. A anamnese foi
revista com o doente, que mostrou amnésia completa para o
episddio, e com os familiares, que descreveram episédios ante-
riores compativeis com crises focais com alteracao da conscién-
cia, que tinham sido interpretadas como distarbio psiquidtrico.

Conclusdo: Com este trabalho descrevemos dois casos de
sindrome cataténico relacionados com estado de mal nao
convulsivo. Desta forma pretendemos alertar para a suspeicao
da etiologia epiléptica e demonstrar o valor do electroencefa-
lograma na avaliacdo dos estados cataténicos.

Hemisferectomia Funcional na
Encefalite de Rasmussen envolvendo
hemisfério cerebral dominante - uma
questdo de idade?

Grupo de Cirurgia da Epilepsia CHLO e CHLC'?, Ana Isabel
Dias"? Catarina Luis®

1-Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental; 2-Centro Hospitalar de
Lisboa Central; 3-Hospital Fernando da Fonseca, Amadora
franciscavieirasa@gmail.com

Introducao: Na encefalite de Rasmussen o tratamento cirtr-
gico com hemisferectomia funcional, apresenta-se como a
melhor opgao terapéutica para o controlo da epilepsia refracta-
ria, mas condiciona sequelas neuroldgicas inevitaveis. Quando
o hemisfério dominante é o atingido, a linguagem torna-se um
factor determinante. Nos doentes com inicio da doenca antes
dos 5-6 anos de idade é expectavel uma transferéncia desta fun-
¢do cognitiva para o hemisfério contralateral. Nos doentes com
idade de inicio mais tardia,ao beneficio do controlo das crises
epilépticas contrapde-se a inducao de afasia.

Casos Clinicos: Apresentam-se dois casos clinicos de ence-
falite de Rasmussen envolvendo o hemisfério cerebral domi-
nante. O primeiro caso com inicio aos 4 anos de idade, apre-
sentando crises focais motoras do hemicorpo direito, com
epis6dios de generalizagdo, sem afasia ictal ou pds-critica,
com deterioragdo cognitiva progressiva, com perda de com-
peténcias ja adquiridas e episddios de grande agitacao, agres-
sividade e desinibicao. As RM-CE seriadas mostraram atrofia
progressiva do hemisfério cerebral esquerdo. A hemisferecto-
mia foi realizada aos 7 anos de idade. Na avaliacao pré-cirtr-
gica apresentava modificacdo de preferéncia manual, sem
alteracoes da linguagem. Ap6s o procedimento, sem recorrén-
cia de crises e sem defeito de linguagem. O segundo caso com
inicio aos 8 anos de idade, apresentando crises focais motoras
direitas e crises parciais complexas, cognitivamente com
perda da capacidade expressiva verbal e parafasias. O estudo
de linguagem por RMf mostrou vasta activacdo de dreas bi-
hemisféricas. A hemisferectomia foi realizada aos 9 anos, sem
recorréncia de crises, eno pds-operatério imediato apresenta-
va, discurso nao fluente mas com producao de palavras isola-
das, e com compreensao de ordens simples preservadas.
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Discussdo: Foram ja descritos outros casos com preserva-
¢do parcial da linguagem e com melhoria progressiva ao longo
dos anos seguintes sugerindo plasticidade neuronal tardia.
Pretende-se chamar a atencao de que a idade nao deve ser fac-
tor tnico de decisdo e discutir a importancia da Ressonancia
Funcional de linguagem em crianc¢as mais velhas.

Mapas de probabilidade na
identificacdo pré-cirurgica das areas da
linguagem por ressonancia magnética
funcional

Martin Lauterbach
Sociedade Portuguesa de Ressonancia Magnética
martin.lauterbach@sapo.pt

Introducio: Na avaliagdo pré-cirtirgica importa esclarecer a
proximidade das dreas da linguagem relativamente a localiza-
¢do da intervencao planeada. Existe uma grande variabilidade
inter- e intra sujeito nos mapas de diferentes paradigmas lin-
guisticos e as dreas activadas nos mapas de ressondncia magné-
tica funcional sdo maiores quando comparado com os mapas
obtidos pela estimulacao cortical directa. Para obter uma infor-
magcao mais fidedigna sobre a lateralizacdo da linguagem, com-
binam- se mapas dos resultados de vérios paradigmas por,por
exemplo,andlises de conjun¢ao ou mapas de probabilidade. A
relacdo das activagoes nos dois hemisférios, expressa pelo indi-
ce de lateralidade, é frequentemente usada para descrever o
grau da lateralizacdo do processamento linguistico.

Objectivos: Verificar se a utilizacdo de 3 paradigmas em
mapas de probabilidade resulta numa alocagao mais fidedigna
da lateralizagao da linguagem expresso pelo indice de lateralida-
de, quando comparado com os valores dos paradigmas avulsos.

Metodologia: Um grupo de 10 sujeitos sauddveis executou
um protocolo de 3 paradigmas linguisticos. Calculou-se o
indice de lateralidade obtido no mapa de cada paradigma e no
mapa de probabilidade. Comparou-se com estatistica nao-
paramétrica os indices dos paradigmas avulsos com os dos
mapas de probabilidade.

Resultados: O teste de Friedmann revelou que existe uma
diferenca significativa (p=0,004) entre os indices de lateralida-
de dos paradigmas avulsos e os mapas de probabilidade. As
comparacoes por pares (Wilcox on Signed Ranks test) mostrou
que o indice de lateralidade de cada um dos paradigmas avul-
sos distingue significativamente do mapa de probabilidade. Os
valores dos paradigmas avulsos "geracao de verbos" e "decisdo
sintdctica visual" também diferem significativamente.

Conclusdes: Usar mapas de probabilidade aumenta a fia-
bilidade para detecgdo das areas cerne de processamento de
linguagem. Os valores do indice de lateralidade calculados na
base do mapa de probabilidade sao mais inequivocos.
Futuramente o método deve ser validado sistematicamente
pela comparacao com a estimulagao cortical directa.

Alteration of GABA, Receptor
trafficking in status epilepticus

Miranda Mele'?, Ricardo Vieira', Carlos B. Duarte'?

1-CNC - Center for Neuroscience and Cell Biology, University of
Coimbra, Coimbra, Portugal, 2-Institute for Interdisciplinary
Research (IITUC), Universityof Coimbra, Coimbra, Portugal, and
3-Department of Life Sciences, University of Coimbra, Coimbra,
Portugal

miranda.mele@gmail.com
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Introduction: Inhibitory neurotransmission in the CNS
plays an essential role in maintaining the excitatory/inhibito-
ry balance required for correct brain function. Brain inhibito-
ry neurotransmission is largely mediated by y-aminobutyric
acid (GABA), acting through GABA, receptors (GABA,R), com-
posed of at least 2a-, 2f3-, and 1y2-subunits. Deficits in the
functional expression of GABA,R have been implicated in the
pathogenesis of several neurological and psychiatric diseases,
including epilepsy. Axonal sprouting of excitatory neurons is
frequently observed in Temporal Lobe Epilepsy, but whether
inhibitory interneurons undergo synaptic reorganization
remains unclear. Several pieces of evidence point to rapid
changes in GABA, receptor (GABA,R) surface expression in
status epilepticus (SE), including synaptic GABA,Rs increased
internalization, which could underlie the generation of phar-
macoresistant self-sustaining seizures.

Objective: The aim of this project is to characterize the
molecular mechanisms underlying the alterations in GABA,R
trafficking in epileptogenesis. The following questions were
addressed: i) the mechanisms underlying the changes in the
dynamics of GABA,R surface expression in in vitro SE; ii) the
alterations in GABA,R turn-over in in vitro SE

Methods: To answer these questionswe used a simple in
vitro system consisting in cultured hippocampal neurons,
which were exposed transiently to a solution lacking Mg**. To
characterize this experimental model, we analysed the SE-
induced neuronal death by evaluating changes in nuclear
morphology and characterized the alterations in
[Ca*]ithrough single cell calcium imaging, using the Fluo4
fluorescent dye and spinning disk video microscopy. To inves-
tigate the alterations in GABA,R turn-over we used the anti-
body feeding assay, an immunocytochemistry approach
allowing assessing the internalization and the recycling rate of
GABA,R. Finally, the alteration in GABA,R phosphorylation
and in gephyrin protein levels were analyzed by a biochemical
approach, using western blot analysis.

Results: We observed that SE increases the [Ca*]i by a
mechanism dependent on the activation of N-methyl-D-
aspartate receptors. Moreover, we showed different patterns
of [Ca*]i response, which were also determined by the dura-
tion of the SE period. We also found an enhanced internaliza-
tion of GABA,R which was accompanied by a decrease in the
recycling of the receptors, phosphorylation of the $3 subunit
and a cleavage of gephyrin.

Conclusion: Together, our data suggest that SE induces
short- and long-term alterations in GABAergic synapses,
impairing GABA,R-mediated inhibition. Furthermore, this
work shows different processes that cooperate to cause the
unbalance between excitatory and inhibitory neurotransmis-
sion. A better understanding of these mechanisms may pro-
vide new targets for the therapy of chronic epilepsy.

Moderacdo: Sofia Quintas e Mdnica Vasconcelos

Sindrome de West: caracterizacao de
uma amostra

Silvia Neto, Rita Teixeira, Ant6nio Levy Gomes, Sofia Quintas
Unidade de Neuropediatria, Departamento de Pediatria, Hospital
de Santa Maria — Centro Hospitalar de Lisboa Norte
silvia7neto@gmail.com

Introducédo: O Sindrome de West (SW) representa cerca de
2% de todas as epilepsias infantis, sendo o diagnéstico de 25%
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das criancas que se apresentam com convulsao no primeiro ano
de vida, e estd associado a um risco significativo de morbilidade
e mortalidade.

Objetivo: Caracterizacdo de uma amostra de doentes com
SW, atendendo a etiologia, resposta a terapéutica, evolugao e
prognostico.

Material e métodos: Estudo retrospetivo descritivo basea-
do narevisdo de processos clinicos de criangas diagnosticadas
com SW num periodo de 16 anos, e que mantiveram segui-
mento na instituicao de realizacdo do estudo. Analisaram-se
dados epidemiolégicos, clinicos e resultados de exames com-
plementares de diagndstico.

Resultados: O estudo envolveu 23 criancas, 65,2% do sexo
masculino. A média de idade de inicio dos espasmos foi 6,7 +
3,1 meses (minimo 2, méaximo 12 meses). A etiologia foi sinto-
matica em 10 criancas (43,5%), criptogénica em 4 (17,4%) e
idiopatica em 9 (39,1%). A vigabatrina foi o firmaco de pri-
meira linha em 91,3%, nos restantes o diagndstico de SW foi
feito ap6s o inicio de outra terapéutica antiepiléptica. Apenas
em seis doentes (26,1%) foi possivel a monoterapia com a
vigabatrina, 30,4% foram medicados com a hormona adreno-
corticotrofica e 39,1% com prednisolona. A resposta a tera-
péutica inicial foi completa em 43,5%. Foram registados efei-
tos secunddrios a terapéutica em cinco doentes (21,7%), todos
reversiveis. Mais de metade dos doentes (12) evoluiu para
outras formas de epilepsia (4 com Sindrome de Lennox-
Gaustaut) e 18,8% tiveram um diagnéstico de Perturbacdo do
Espectro do Autismo. Ndo se encontraram diferencas na inci-
déncia de epilepsia entre os grupos etiolégicos (p=0,34).

Conclusoes: Apesar do tamanho reduzido da amostra, é
evidente a dificuldade no controlo terapéutico no SW, com
necessidade de associagao terapéutica em muitos doentes.
Também o impacto prognéstico que esta doencga implica,
nomeadamente neurocognitivo desfavordvel, aponta para a
necessidade de encontrar alternativas terapéuticas mais efica-
zes, possivelmente em fungao dos avancos mais recentes na
caracterizacgao etiolégica e conhecimentos neurofisiolégicos e
bioquimicos.

Espasmos infantis - experiéncia de
uma consulta de Neuropediatria

Madalena Sassetti', Cristina Martins? José Paulo Monteiro?,
Maria José Fonseca®

1-Servigo de Pediatria, Hospital Garcia de Orta; 2-Consulta de
Neuropediatria, Centro de Desenvolvimento da Crianca Torrado
da Silva, Hospital Garcia de Orta, Almada
neuroped@hgo.min-saude.pt

Introduc@o: Os Espasmos Infantis (EI) sdo um sindrome epi-
léptico raro caracteristico dos lactentes, apresentando-se, geral-
mente, com paroxismos de espasmos em flexdo. O padrao tipi-
co do electroencefalograma (EEG) é a hipsarritmia. Os EI sdo
uma situacao grave uma vez que se associama atraso/regressao
do desenvolvimento psicomotor (DPM), elevada taxa de morta-
lidade e fraca resposta aos antiepilépticos tradicionais. A abor-
dagem diagnéstica sistematizada é fundamental para encontrar
uma etiologia e tentar definir um progndstico.

Objectivo e Métodos: Este trabalho pretende identificar e
caracterizar os casos de EI acompanhados na consulta de
Neuropediatria. Foram revistos os processos clinicos e foi rea-
lizada a caracterizacdo da apresentacdo inicial, padrao de
EEG, etiologia, terapéutica instituida e evolugao.
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Resultados: Foram identificados 28 casos, 17 do sexo mas-
culino. A idade mediana do inicio do quadro e do diagnéstico
foi, respectivamente, 6 meses (3 semanas-12 meses) e 6,75
meses (1,75 meses-22 meses). Identificou-se paragem/regres-
sdo do DPM em 19 casos. O EEG revelou hipsarritmia em 9
casos. Foi encontrada uma etiologia subjacente em 22 casos,
nomeadamente: hemorragia intra-ventricular perinatal (5) e
displasia cortical (5). O intervalo mediano entre o inicio do
quadro e o inicio da terapéutica foi de 7 dias (0-10 meses). Foi
utilizada vigabatrina e corticoterapia em, respectivamente, 25
e 11 doentes, tendo sido utilizados 2 ou mais farmacos em 23
casos. Cinco doentes foram submetidos a cirurgia. Em termos
de evolugao, 17 doentes desenvolveram epilepsia refractaria e
26 casos revelaram alteracdoes do DPM: 23 com atraso global
do DPM/défice cognitivo (7 associados a paralisia cerebral e 5
a perturbacdo do espectro do autismo). O tempo mediano de
seguimento foi de 8 anos, sendo que 19 doentes se mantém
actualmente em acompanhamento regular. Uma doente com
Sindrome de Aicardi faleceu.

Conclusdo / Comentdrios: Os resultados desta revisao vao
de encontro aos dados descritos na literatura, em termos de
etiologia, dificuldade no controlo da epilepsia e mau prognés-
tico a longo prazo.Nesta amostra a taxa de mortalidade foi
mais baixa do que a referida na literatura (4% vs 30%). O
seguimento a longo prazo e multidisciplinar é essencial no
controlo da epilepsia e das co-morbilidades cognitivo-com-
portamentais.

Epilepsia Benigna da Infancia com
Pontas Centro-temporais (BECTS)- Perfil
clinico, cognitivo e académico.

Pedro Correia', Cristina Pereira?, Isabel Fineza? Ménica
Vasconcelos?, Isabel Lucas?, Dulcinia Lages?, ClaudiaAlfaiate?,
Conceicao Robalo*

1-Servico de Neurologia, 2-Consulta de Epilepsia/Neuropediatria
do Centro de Desenvolvimento da Crianca— CHUC
pedro.correia.med@gmail.com

Introducdo: A Epilepsia Benigna da Infancia com pontas
centro-temporais (BECTS) é o Sindroma Epiléptico mais
comum da infancia, com um excelente progndstico clinico
considerando a duragao da doenca e as consequéncias neu-
ropsicolégicas.

Objectivos: Caracterizagao da populacao de doentes com
BECTS, no que respeita a apresentacao clinica, caracteristicas
electroencefalograficas e perfil neurocognitivo.

Material e métodos: Revisao retrospectiva e descritiva dos
casos de BECTS da Consulta de Neuropediatria do Hospital
Pediatrico de Coimbra com diagnéstico electroencefalogréfico
de pontas centro-temporais, no periodo entre 2010 e 2015.
Consideraram-se caracteristicas clinicas, electroencefalografi-
cas e imagioldgicas, cognitivas, comportamentais e perfil aca-
démico.

Resultados: Da casuistica constam 59 casos, 44 do género
masculino, com idade média de diagnéstico de 7 anos. A gran-
de maioria ndo tem nem antecedentes familiares de epilepsia
nem histéria prévia de convulsdes febris. 83% dos doentes
apresenta menos de uma crise mensal (alguns dos quais com
crise tnica). Em termos electroencefalograficos 56% regista-
ram pontas trifasicas centro-temporais unilaterais, 25% bila-
terais assincronas em vigilia, 16% sincronia bilateral em sono
e 3% adicionalmente actividade paroxistica generalizada.
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Apenas 6(10%) apresentaram perfil clinico atipico: 3 com cri-
ses diurnas, 2 status epilepticus e 1 com parésia de Todd. A
neuroimagem nao revelou alteracoes nas 26 criangas (44%)
que a realizaram. 49% dos casos nao efectuaram medicacao
antiepiléptica. 68% encontram-se em remissao clinica a data
do estudo. Um terco destas criangas frequenta o ensino regu-
lar com medidas de apoio escolar e 29% apresenta PHDA e/ou
problemas comportamentais.

Em 28 dos 59 casos, foi feita uma avaliacdo neuro-cogniti-
va (com WISC III), sendo que destes 25% apresentaram um QI
escala completa inferior a 80. Nos sub-testes foram encontra-
dos os valores mais baixos na organizacdo perceptiva e na
compreensao verbal.

Conclusdes: Na amostra estudada, com caracteristicas
eminentemente benignas, ainda identificamos um nimero
elevado de criancas com dificuldades escolares, bem como
com alteragdes comportamentais. Tais achados apoiam a
perspectiva de que doentes com BECTS tém morbilidade cog-
nitiva, apesar da benignidade classicamente atribuida a esta
Epilepsia. O controlo critico ndo podera ser o tinico objectivo
de uma consulta de Epilepsia para crian¢as em idade escolar.
O perfil académico e os problemas de comportamento mere-
cem igual relevancia clinica.

CO10. As Estereotipias inibem as crises
epilépticas?

Daniel Carvalho'? Tiago Proenca Santos®, Ana Moreira', Ana Isabel

Dias"?

1-Servigo de Neurologia Pedidtrica, Hospital de Dona Estefania -
Centro Hospitalar de Lisboa Central; 2-Laboratério de EEG
Pediatrico, Hospital de Dona Estefania- Centro Hospitalar de
Lisboa Central; 3-Unidade de Neuropediatria, Servico de
Pediatria, Hospital de Santa Maria - Centro Hospitalar de Lisboa
Norte.

dc.braga@hotmail.com

Introducio: E conhecida a relacdo entre estereotipias
manuais e o aparecimento de grafoelementos epileptiformes
no electroencefalograma, nomeadamente nalguns casos de
sindrome de Rett.

Apresenta-se o caso de uma doente com epilepsia refracta-
ria e atraso profundo do desenvolvimento de etiologia desco-
nhecida em que, ao contrdrio, é a inibicdo das estereotipias
por contencao das maos que desencadeia crises electroclini-
cas, registadas em Video-EEG.

Caso clinico: Crianca de 8 anos com antecedentes familia-
res irrelevantes e gravidez vigiada, sem intercorréncias. Parto
de termo, eutdcico, trabalho de parto e periodo expulsivo pro-
longados, Indice de APGAR desconhecido. Nasceu cianosada,
com necessidade de reanimacdo. Desde sempre foi notado
atraso do desenvolvimento psicomotor, nunca teve lingua-
gem expressiva e apresentava perturbacdo do espectro do
autismo. A epilepsia manifestou-se a partir dos 18 meses. Foi
enviado a consulta de Neurologia Pedidtrica do nosso
Centro,pela primeira vez,aos 3 anos. Apresentava fenétipo
peculiar, microcefalia, défice visual e atraso profundo do
desenvolvimento psicomotor, sem marcha auténoma.

Foram descritos vérios tipos de eventos paroxisticos,
espasmos(?) ao acordar; movimentos ritmicos dos membros;
interrup¢ao da actividade com e sem mioclonias da face e
pestanejo; estereotipias complexas, quase permanentes,
envolvendo sobretudo as maos.
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Ao longo dos anos as crises nunca ficaram controladas,
apesar da terapéutica com vdrios anti-epilépticos em diferen-
tes associagdes (VPA;CLP;LTG;LVT;TPM;CLB;DPH;PB). A dieta
cetogénica revelou-se parcialmente eficaz.

A ressonancia magnética cranio-encefdlica com espectros-
copia revelou ligeira atrofia difusa, cortico-subcortical.
Electroencefalogramas seriados revelaram electrogénese de
base difusamente lenta e mal diferenciada, com abundante
actividade paroxistica multifocal, bi-hemisférica e atipia dos
padrdes de sono. Assistiu-se a um agravamento electroence-
falografico progressivo.

Foram normais ou negativos alguns estudos genéticos e
metabdlicos (MECP2; CDKL5; FOXG1; lactato; piruvato: ponto
REDOX; hexosaminidase total e hexosaminidase A)

Por aumento da frequéncia das crises realizou Video-EEG.
Foram registadas intimeras crises electro-clinicas, desenca-
deadas pela interrupc¢ao das estereotipias sempre que era feita
contencao das maos por terceira pessoa. Clinicamente assis-
tiu-se a paragem da actividade, desvio cefdlico, pestanejo e
sialorreia, correspondendo electrograficamente a surtos pro-
longados de pontas ritmicas, difusas, com possivel incidéncia
centro-parietal a esquerda.

Conclusoes: Ao contrdrio do que estd habitualmente des-
crito, no caso apresentado assiste-se ao desencadear de crises
electro-clinicas quando sdo contidas as estereotipias
manuais.

Discutem-se possiveis mecanismos e a necessidade de
aprofundar a fisiopatologia desta situagao.

Epilepsia no Sindrome de Rett:
experiéncia do Centro de Desenvolvimento
da Crianca Torrado da Silva

Inés Marques', Maria José Fonseca?, José Paulo Monteiro®
1-Servigo de Pediatria, Centro Hospitalar Barreiro-Montijo,
Barreiro; 2-Consulta de Neuropediatria, Centro de
Desenvolvimento da Crianca Torrado da Silva, Hospital Garcia de
Orta, Almada.

neuroped@hgo.min-saude.pt

Introducdo: Em 2016, comemoram-se 50 anos da primeira
descricao do Sindrome de Rett (SR), uma perturbagao grave
do neurodesenvolvimento que constitui uma das causas mais
comuns de deficiéncia mental grave em raparigas.A epilepsia
é uma das suas manifestacdes clinicas mais frequentes (50-
80%). Apesar da maioria das doentes apresentar crises focais
relativamente faceis de controlar, coexistem frequentemente
crises paroxisticas nao epilépticas, cujo diagnéstico e orienta-
cao terapéutica constituem um desafio.

Objectivos: Descrigao global dos doentes com SR seguidos
no Centro de Desenvolvimento e anélise das caracteristicas
clinicas da epilepsia neste grupo.

Metodologia: Estudo descritivo e retrospectivo. Foram
incluidos todos os doentes, com SR confirmado geneticamen-
te, seguidos nos ultimos 24 anos na consulta de
Desenvolvimento e/ou Neuropediatria.

Resultados: Identificaram-se 12 raparigas, com idade
média actual de 17 anos e idade média na primeira consulta
de 4,8 anos. A paragem e a regressao do desenvolvimento
ocorreram, em média, aos 18 e aos 23,2 meses. A maioria
(83,3%) apresentava uma forma tipica do SR. O diagnéstico de
epilepsia foi feito em 75% dos casos. A idade média de inicio
das crises foi 6,5 anos, coma seguinte distribuicao classificati-
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va: convulsdes parciais (n=4), parciais com generalizacdo
secundadria (n=2) e crises miocldnicas (n=1). Relativamente as
alteracdes electroencefalogréficos registadas, encontramos
um predominio de paroxismos focais na regido frontal e tem-
poral. O controlo da epilepsia em monoterapia ocorreu em
60% dos casos, sendo o firmaco mais utilizado o valproato de
sddio, seguido da carbamazepina e do topiramato. Apenas 2
raparigas apresentavam uma epilepsia de aparente dificil
controlo, no entanto numa delas foi possivel documentar por
video-EEG a natureza nao epiléptica das crises o que permitiu
reduzir a terapéutica. Mantém-se em seguimento 7 rapari-
gas,com apoio pedagégico e reabilitacdo multidisciplinar.
Apenas uma estd institucionalizada. Sem ébitos a registar.

Conclusdes: As crises epilépticas sao um achado frequente
no SR. Os resultados encontrados vao de encontro ao descrito
na literatura. Os autores salientam o bom controlo da epilepsia,
maioritariamente crises focais, com recurso a um tnico farma-
co. Sublinham ainda o facto do video-EEG ter permitido num
caso complexo, o diagnéstico diferencial com crises paroxisti-
cas nao epilépticas, evitando uma escalada terapéutica desne-
cessdria.

Moderadores: Isabel Pires e Rita Peralta

Implantacao de elétrodos de estereo-
EEG com neuronavegacdo - Avaliacdo da
seguranca e precisao dos primeiros 50
eléctrodos colocados no HSM

Alexandre Rainha Campos', Rita Peralta*?, Carla Bentes*®,
Anténio Gongalves Ferreira' e Grupo da Cirurgia da Epilepsia
do HSM

1-Servico de Neurocirurgia do Hospital de Santa Maria; 2-Servico
de Neurologia do Hospital de Santa Maria; 3-Laboratério de EEG
do Hospital de Santa Maria — Centro Hospitalar de Lisboa Norte.
rainhacampos@gmail.com

Introducdo e Objetivos: O estudo das epilepsias refratarias
mais complexas necessita frequentemente de um registo inva-
sivo de EEG. Uma das formas de o fazer é com recurso a elétro-
dos profundos, colocados nas regides de interesse a estudar. As
formas cldssicas de implantacao destes elétrodos, com recurso
a quadro de estereotaxia ou sistemas robotizados, tornam esta
técnica dificil de implementar por centros com menor volume
cirdrgico.

Nos tltimos anos a neuronavegacao tem permitido mudar
este paradigma em varios tipos de cirurgia.

Propomo-nos assim avaliar o grau de precisao da implan-
tacdo de elétrodos de SEEG (estéreo-eletroencefalograma) por
neuronavegacdo, com recurso a braco mecénico (sem quadro
de estereotaxia), nos doentes operados no HSM.

Material e métodos: Foram avaliados todos os doentes
implantados com elétrodos de SEEG no HSM desde junho de
2012 ajaneiro de 2016. O planeamento das trajetérias foi realiza-
do no softwareCranial 4 e 5™ da Medtronic® e os elétrodos
Dixi® ou Alcis® foram colocados com o sistema Vertek®. No
periodo po6s-operatério imediato foi realizada uma RMN CE ou
TC. Varidveis analisadas: desvio da trajetéria definitiva em rela-
¢do a planeada, profundidade, angulo em relacdo a calote crania-
na, usando o software Cranial 5™ da Medtronic®; complicagoes
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relacionadas com a técnica; presenca de eléctrodos com registo
de md qualidade; determinacgdo da zona de inicio ictal; outcome
pOs-cirtrgico.

Resultados: Foram implantados 50 elétrodos de SEEG em
seis doentes. O desvio médio linear no ponto de entrada e no
alvo foram de 2,41 e 2,39mm respetivamente. Foram alcanca-
das, em todos os 50 trajetos, as regioes planeadas. Nao foram
registadas complicac¢des. Foi possivel identificar a zona de ini-
cio ictal em todos os doentes. Quatro doentes foram submeti-
dos a resseccoes focais (Engel I em 2 e III em 2), uma fez esti-
mulacdo cerebral profunda por crises temporo-mesial bilate-
rais independentes (Engel IV) e um recusou cirurgia ressectiva.

Discussdo e Conclusdes: Esta técnica de implantacao de
elétrodos de SEEG tem seguranca e precisao suficientes para o
registo invasivo de EEG. Apesar de ter uma precisao inferior
aos sistemas cldssicos, os objetivos das cirurgias foram alcan-
cados em 100% dos casos. Sabendo a margem de erro habitual
e maxima da técnica, torna possivel estabelecer margens de
seguranca para estruturas vasculares a evitar. Ao simplificar
alguns passos criticos em relacdo ao sistema cldssico, permite
uma maior difusdo e implementacgao desta técnica.

O papel do EEG Ambulatério 24h na
investigacao de doentes com suspeita de
epilepsia - experiéncia de 4 anos

Daniel Filipe Borges"*?, Heloisa Silva', Andreia Santos'?, Filipe
Morim', Alberto JR Leal"**°

1-Servigo de Neurologia e Laboratério de Neurofisiologia, Hospital
Pedro Hispano, Unidade Local de Satide de Matosinhos; 2-
Departamento de Fisiologia Clinica, Escola Superior de Tecnologia
da Saude de Coimbra, Instituto Politécnico de Coimbra; 3-
Faculdade de Medicina da Universidade do Porto; 4-Unidade
Auténoma de Neurofisiologia, Hospital Julio de Matos, Centro
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Social e das Organizacoes, Instituto Universitario de Lisboa
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Introducdo: O electroencefalograma (EEG) é uma ferra-
menta de valor diagnéstico comprovado na investigagao de
pacientes com eventos clinicos suspeitos de crises epilépticas.
Atendendo a neurofisiologia do sinal bioeléctrico, a sensibilida-
de do EEG € baixa, mesmo ap6és a repeti¢ao de exames, priva-
¢do de sono e proximidade temporal ao evento ictal, falhando
na detec¢do de anomalias electroencefalogréficas relevantes
para o diagnéstico numa proporcao importante de doentes. O
uso de registos prolongados em internamento e em ambulato-
rio procura colmatar esta dificuldade diagnéstica. O EEG
Ambulatério (EEGa) tem vindo a emergir como uma alternati-
va cujo custo-efectividade é mais atractiva que os internamen-
tos electivos para esse efeito, nomeadamente, por exemplo, em
pseudocrises. As suas principais vantagens decorrem do seu
relativo baixo custo, da possibilidade de obter registo electroen-
cefalografico continuo no quotidiano dos doentes, logo com
maior tolerabilidade e subsequente exposicdo a desencadean-
tes naturais.

Objectivo: Analisar retrospectivamente o papel do EEGa
na investigacdo de doentes com suspeita de epilepsia ou
eventos paroxisticos, com o objectivo de definir as suas apli-
cacdes clinicas e comprovar o seu lugar como ferramenta
diagnéstica de elevada sensibilidade.

Metodologia: Anélise retrospectiva e descricao da casuisti-
ca dos doentes submetidos a EEGa entre Janeiro de 2012 e
Dezembro de 2015 no Laboratério de Neurofisiologia.
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Resultados: Foram incluidos 121 doentes, 66 mulheres
(55%), média de idades de 36 anos (3 meses — 84 anos). Os
EEGa, com SI 10/20 eléctrodos mais 6 eléctrodos adicionais,
foram realizados por suspeita de epilepsia em 61 doentes
(50,41%) e para caracterizacao de uma epilepsia ja diagnosti-
cada em 60 (49,59%). Os resultados dos exames comprovaram
que 54,5% suportavam o diagnéstico de epilepsia. Em 18,2%
dos casos foram assinalados eventos similares aos do motivo
clinico, mas em apenas 45,5% destes foram documentadas cri-
ses epilépticas; ainda neste subgrupo verificou-se que 13,6%
ndo tinham correlagao electroencefalografica, apesar de apre-
sentarem actividade epileptiforme interictal. 94,2% da amostra
possuia um ou mais EEGs e destes, 19% eram normais em
doentes que a posteriori apresentavam EEGa patoldgicos.

Conclusdes: O EEGa é uma ferramenta subutilizada ainda
que esteja cientificamente comprovada a sua importancia. A
proporcao de estudos com eventos ictais — 9% e a percenta-
gem de EEG normais antes do EEGa — 19%, estdo em conso-
nancia com séries internacionais. A sinalizacdo de eventos
como crises, sem actividade electroencefalograficaictal, releva
a importancia deste método para detectar pseudocrises. A
disponibilidade, reprodutibilidade e expectavel menor tempo
de espera, aliado as suas vantagens econémicas, influenciam
a tomada de decisdo clinica numa proporcao significativa-
mente alta de doentes.

Dinamica da actividade epiléptica
na Epilepsia de Auséncias e correlacao
com niveis talamicos de GABA

Alberto Leal", José P Vieira?, Ricardo Lopes®, Rita G Nunes®*,
Sénia Gongalves®, Fernando Lopes da Silva®, Patricia
Figueiredo’

1-Unidade Auténoma de Neurofisiologia, Centro Hospitalar
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Engenharia Biomédica, Universidade de Lisboa; 5-Instituto de
Imagiologia Médica e Ciéncias da Vida, Universidade de
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Universidade de Amesterdao, Holanda; 7-Departamento de
Bioengenharia e Instituto de Sistemas e Robética (IST),
Universidade de Lisboa.
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Introducdo: A Epilepsia de Auséncias da Infancia (EAI) é
um sindrome epiléptico com caracteristicas electro-clinicas
bem definidas, constituindo o protétipo das epilepsias gene-
ralizadas, mas com bases fisiopatolégicas desconhecidas.
Estudos recentes em modelos animais da EAI evidenciaram o
papel necessario e suficiente de niveis elevados de GABA nos
Télamos para reproduzir o sindrome. O papel desta anomalia
na EAI humana é desconhecido.

Objectivos: Caracterizar num doente com uma forma
peculiar de EAI, evidenciando paroxismos lateralizados a um
hemisfério, a existéncia de correlacdo entre niveis elevados de
GABA talamico e as manifestagdes electro-clinicas.

Métodos: Estudamos um rapaz com 11 anos com um qua-
dro clinico tipico de EAI, mas com descargas de ponta-onda
(PO) a 3 Hz limitadas a um hemisfério. O doente foi submeti-
do sucessivamente a EEG de Alta Resolugdo (82 eléctrodos),
registo simultaneo de EEG e Ressonancia Magnética
Funcional (EEG-RMf), Avaliacdo Neuropsicoldgica e
Espectroscopia de Ressondncia Magnética (sequéncia MEGA-
PRESS para GABA).

Volume 16 | N.°1 | Maio de 2016

Resultados: O EEG de Alta Resolucao confirmou a laterali-
zacao dos paroxismos a um hemisfério, sem evidéncia para
origem contralateral dos mesmos. Em concordancia o EEG-
RMf demonstrou as caracteristicas activacoes BOLD do
Talamo e inactivacdo do Caudado e DMN descritas na litera-
tura, limitados ao hemisfério com descargas de PO 3Hz. A
nivel cortical as activagdes BOLD localizaram-se no cértex
lateral frontal do hemisfério com paroxismos, coincidindo
com a origem destes nas técnicas de localizacao dos gerado-
res do EEG. A espectroscopia de RM evidenciou aumento
patolégico do GABA no Talamo do hemisfério com paroxis-
mos, sendo normal no Tdlamo contralateral. Determinacgoes
do GABA no cértex occipital ndo evidenciaram assimetrias
inter-hemisféricas.

Discussao: O nosso caso de EAI com manifestagoes neuro-
fisiologicas assimétricas entre hemisférios permitiu detectar
um aumento patolégico dos niveis de GABA talamicos no
hemisfério comparoxismosepilépticos, sendo que o hemisfé-
rio contralateral apresentava niveis normais de GABA.
Determinacdes semelhantes a nivel do cértex occipital nao
evidenciaram assimetrias patolégicas do GABA. A excelente
integracdo dos geradores da PO a 3 Hz e activacdes BOLD
demonstra que a activagdo talamica se associa a uma activa-
cao cortical focal no cortex lateral frontal, uma localizacao
demonstrada persistentemente como a origem deste tipo de
paroxismos na EAI em diversos trabalhos recentes.

Conclusdes: A existéncia de niveis selectivamente elevados
de GABA talamicos, a semelhanca de observagdoes em mode-
los animais, correlaciona-se com as manifestacoes electro-cli-
nicas da EAL Este poderd ser o primeiro mecanismo fisiopato-
l6gico na origem do sindrome em humanos.

Génese da Ponta-Onda Continua do
Sono em doentes com lesoes talamicas
neonatais

Alberto Leal

Unidade Auténoma de Neurofisiologia, Centro Hospitalar
Psiquidtrico de Lisboa.

a.leal@neuro.pt

Introducio: O sindrome de Ponta-Onda Continua do Sono
(POCS) constituiu uma importante causa tratavel de morbili-
dade relacionada com a actividade epiléptica, cuja mecanis-
mo permanece desconhecido. O sindrome pode ou nao
acompanhar-se de lesdes cerebrais detectaveis na
Ressonancia Magnética (RM), sendo que de entre as lesoes
descritas as sequelas de lesoes talamicas precoces sao as mais
consistentemente associadas. Esta observacdo sugere que
uma disfunc@o dos circuitos tdlamo-corticais possa estar na
origem da POCS.

Objectivos: Caracterizar a relagao espacial entre as areas
corticais de origem da POCS e as lesoes talamicas, estabele-
cendo uma relacao causal entre as duas patologias.

Métodos: Quatro doentes (idades 8-12 anos) com sequelas
de lesao talamica unilateral neonatal e sindrome de POCS rea-
lizaram registo EEG (20-40 minutos) de Alta Resolucdo (82
eléctrodos) durante fase II do sono. O EEG foi processado
através de um detector automadtico, sendo isolada uma ponta
média correspondendo a vdrias centenas de pontas isoladas.
Efectuamos RM anatémica volumétrica, com segmentacao
manual dos Tédlamos. Efectuamos a representacao cortical das
pontas epilépticas médias no cortéx utilizando uma monta-
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gem Laplaciano e um método de solugdo inversa (SLORETA),
baseados em modelos anatémicos realistas obtidos das RMs
individuais. Em cada doente estabelecemos a correlacao
espacial entre a drea cortical de POCS e a projec¢do cortical
dos nucleos talamicos afectados, obtida a partir de um atlas.

Resultados: Os quatro doentes apresentaram lesdes tala-
micas unilaterais (2 esquerdos e 2 direitos). Todos apresenta-
ram POCS focal, com lateralizacdo ao hemisfério lesado. Em
dois doentes o nucleo Pulvinar foi predominantemente afec-
tado, estando a POCS focalizada nas dreas retinot6picas
visuais e cortéxoccipito-temporal inferior, correspondendo a
projecgdo cortical do Pulvinar. Os restantes doentes apresen-
tavam lesdes dos nticleos mediais-superiores de um Tédlamo,
sendo a drea de POCS mais anterior e medial, corresponden-
do a projecgdo cortical dos nicleos medio-dorsal e antero-
ventral.

Discussdo: Nos quatro doentes a drea epileptogénica de
POCS correspondeu a projeccdo cortical dos nticleos lesados,
demonstrando uma associacdo espacial robusta com a area
cortical desaferida do tdlamo. A perda de conexdo talamica
predispde o neocortéx para o desenvolvimento de actividade
epiléptica anos apo6s a lesdo, sendo que esta suceptibilidade é
mais marcada no sono.

Conclusoes: A perda das conexdes com o tdlamo expde o
neocortéx ao desenvolvimento local do fenémeno de POCS. A
relevancia deste mecanismo em casos sem lesdo talamica per-
manece desconhecida mas podera ser importante na com-
preensao das peculiaridades do sindrome.

Utilizagcao de estereo-
electroencefalografia para o estudo das
oscilacoes de alta frequéncia durante
tarefas comportamentais de avaliacao
neuropsicolégica

Jodo Castelhano'? Isabel Duarte’, Pelle Federica®,Stefano
Francione?®, Francisco Sales*, Miguel Castelo-Branco'*

1-ICNAS, Universidade de Coimbra; 2-IBILI, Faculdade de Medicina,
Universidade de Coimbra; 3-Claudio Munari Epilepsy Surgery
Center, Niguarda Ca Granda Hospital, Milano, Itdlia; 4-UMES,
Centro Hospitalar Universitario de Coimbra, Portugal.
joaocastelhano@uc.pt

Introdugdo: A estereo-electroencefalografia (eléctrodos
profundos; sEEG) permite aceder a uma multiplicidade de
dreas cerebrais para localizacao do foco epiléptico. Esta técni-
ca tem grande resolucao espacial e temporal, e a qualidade do
sinal permite estudar a dinamica das oscilagdes de alta fre-
quéncia (<500Hz). Estudos invasivos anteriores demostraram
que as oscilacdes de interesse vao muito além da tradicional
banda gama (~80Hz). No entanto, estd por esclarecer a sua
funcdo nos processos cognitivos.

Objectivos: Clarificar a funcao das oscilacoes de alta fre-
quéncia nos processos cognitivos relacionados com diferen-
tes tarefas comportamentais, em particular as diferencas
entre hipocampo anterior e posterior.

Métodos: Os dados de sEEG foram adquiridos em 8 parti-
cipantes durante a realizacao da respectiva avaliacao neurop-
sicoldgica. Esta abordagem inovadora incluia tarefas de per-
cepcao visual, reconhecimento de faces, c6pia e memorizacao
da figura de Rey, atencao selectiva, tabuleiro de corsi e memo-
ria verbal [Johnson et al., 2014]. A aquisicdo decorreu de
forma continua (taxa de amostragem: 1024Hz). No pré-pro-
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cessamento os dados foram divididos em blocos incluindo
correc¢do de baseline e andlise no dominio das frequéncias.
Para cada bloco foi calculado o espectro de frequéncias (5-
500Hz) e identificados os picos de amplitude (maiores que a
actividade basal). Todos os contactos localizados no hipocam-
po (~8 por paciente) foram considerados para calcular os
parametros de frequéncia para as diferentes tarefas.

Resultados: O hipocampo anterior tem preferéncia pelo
processamento de memoéria de longo termo nas bandas de
frequéncias de 45Hz e 155Hz (p<0.006). A actividade a fre-
quéncias mais baixas (alfa, beta e gama) aparece localizada no
hipocampo posterior para as tarefas de percepcao visual de
reconhecimento de objectos.

Conclusdes: Foi possivel identificar dreas (contactos) que
respondem a tarefas cognitivas e em bandas de frequéncia
especificas mostrando assim a importancia das oscilacoes de
alta frequéncia nestes processos. Desta forma, expandimos os
estudos clinicos invasivos mostrando o seu potencial para o
estudo de processos cognitivos a escalas relevantes para o

comportamento.
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Introduction: Mesial frontal lobe epilepsies, especially
those arising from the parasagittal structures prove to be diffi-
cult to localize or lateralize with scalp EEG.

Case report: We had a patient who presented at the
University of Coimbra Hospital with prolonged history of
medically intractable epilepsy post traumatic brain injury. His
MRI findings showed bilateral frontal and temporal
encephalomalacia changes with predominance in the right
hemisphere, while his scalp EEG showed bilateral interictal
and ictal discharges.

SsEEG was performed in order to help improve lateraliza-
tion and localization of the epileptogenic zone. Three right
frontal electrodes, two right temporal electrodes and two left
frontal electrodes were implanted to ensure adequate sam-
pling. We had three main questions to answer after analyzing
the sEEG traces. Is there a predominance of unilateral interic-
tal activity from one side? Are the interictal bilateral dis-
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charges showing possible signs of lateralization such as a
delay in the spike peak or High Frequency Oscillations (HFOs)
onset? And are the ictal bilateral discharges showing a similar
pattern as the interictal ones?

Using simple counting measures, almost all of the unilater-
al spikes were coming from the anterior right frontal region,
very close to the encephalomalacia lesion of the right frontal
lobe. Analyzing the spikes individually, we could identify
HFOs in the 80 to 150 and 151 to 250 Hz on top of the spikes
only in that region.

By analyzing the bilateral interictal spikes, we noticed that
the first peak seems to stem from the right hemisphere with a
10 ms delay. Looking for HFOs in the two different ranges, we
identified both of them bilaterally but they seemed to have an
increase of power first in the right hemisphere, also with a 10
ms delay between the two hemispheres.

Finally, we analyzed the onset of clinical ictal activity
which always seemed to start with a bilateral spike-slow-wave
complex. Again, we could identify a consistent delay of the
peaks of the spikes between the right and left contacts with a
right to left delay of 10 ms. HFOs were also delayed by 10 ms.

Conclusions: Our findings suggest that the patient has a
possible wide epileptogenic network that is bilateral as the 10
ms delay between both hemispheres is too short to exclude
this. We are planning to perform an EEG/fMRI study to better
evaluate this wide epileptogenic network, hoping to better lat-
eralize the bilateral interictal discharges.

Movimentos ritmicos ictais ndo
clénicos da mao direita e postura
distonica homolateral em doente com
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Introducéo: Os automatismos motores estao presentes na
maioria dos doentes com epilepsia do lobo temporal e apre-
sentam um valor lateralizador relativamente baixo, excepto se
associados a postura disténica ou imobilidade do lado contra-
lateral.

Os “Rhythmic Ictal Non Clonic Hand (RINCH) Motions”
constituem um sinal ictal distinto, com elevado valor laterali-
zador, caracterizado por movimentos ritmicos ndo clénicos
associados a movimentos posturais disténicos ou ténicos
contralaterais ao foco epiléptico. Este sinal pode assumir um
importante papel na determinacdo da localizacdo de uma
zona epileptogénica, no contexto da avaliacdo de um doente
candidato a cirurgia de epilepsia.

Caso clinico: Doente do sexo masculino, com anteceden-
tes de convulsoes febris na infancia, que aos 38 anos iniciou
episddios de sensacdo de “déja vii”/ "déja entendu”, seguidos,
em alguns meses, do aparecimento de crises convulsivas. A
avaliacao imagiolégica revelou aspectos sugestivos de escle-
rose mesial temporal esquerda, tendo sido iniciada terapéuti-
ca anti-epiléptica. Apesar de vdrias tentativas de optimizacao
desta, o doente manteve uma epilepsia refractaria. Mais
recentemente, apresentava crises discognitivas frequentes,
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caracterizadas numa fase inicial por automatismos oro-man-
dibulares e automatismos e postura disténica da mao direita.
O EEG interictal revelava a presenca de pontas de baixa ampli-
tude de topografia temporal anterior esquerda. Em SPECT
interictal evidenciava-se uma ligeira diminui¢do da perfusao
na regido temporal esquerda, sem outras dreas de hipoperfu-
sdao. O EEG ictal demonstrava uma actividade teta ritmica,
precedida de aplanamento e ondas abruptas, de topografia
temporal anterior esquerda e posterior evolucdo para activi-
dade mais lenta e envolvimento difuso, afectando os dois
hemisférios.

O doente foi submetido a amigdalohipocampotomia
selectiva esquerda, pelo sulco temporal superior. Dois meses
apos a cirurgia, o doente encontra-se sem novos episédios de
crises. O EEG revela um foco teta temporal esquerdo, sem
sinais de natureza epileptiforme.

Conclusdo: Descrevemos o caso de um doente com epilep-
sia temporal refractdria aos anticonvulsivantes, com “RINCH
motions”, um sinal ictal contralateral ao foco epileptogénico,
como confirmado pelos meios complementares de diagnoésti-
co, com bom controlo clinico apds cirurgia de epilepsia.

Encefalite de Rasmussen: havera
mais ‘movimentos’ para além da
epilepsia?

Lia Leitao', Jodao Peres', Carlos Morgado?, Rita Peralta®, Sofia
Reimao?, José Pimentel*

1-Servigo Neurologia, Hospital Professor Doutor Fernando da
Fonseca, Amadora; 2-Servigo de Imagiologia Neurolégica,
Hospital de Santa Maria; 3-Laboratério de EEG/Sono, Servico de
Neurologia, Hospital de Santa Maria; 4-Servi¢o de Neurologia,
Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar de Lisboa Norte
lia.f.leitao@gmail.com

Introducao: A Encefalite de Rasmussen (ER) é uma doencga
progressiva de etiologia inflamatdria, caracterizada por epilep-
sia focal refractdria, hemiparésia progressiva e declinio cogni-
tivo, entre outra sintomatologia. A RM-CE mostra, em regra,
atrofia uni-hemisférica e é fundamental para o diagndstico e
seguimento.

Caso clinico: Mulher de 32 anos, dextra, sem antecedentes
relevantes. Aos 22 anos de idade, crise tonico-cldnica, clinica-
mente generalizada, e controlo com valproato de sddio, elec-
troencefalograma (EEG) com actividade paroxistica na regiao
anterior do hemisfério direito. Seis meses depois, crises par-
ciais motoras, didrias, do hemicorpo esquerdo, parcialmente
controladas com trés anti-epilépticos (AEs). A partir dos 27
anos, quadro de hemiparésia progressiva dos membros
esquerdos. RM-CE revelou hemiatrofia cerebral direita, com
envolvimento predominante subcortical, fronto-opercular,
parietal, dos ntcleos da base e pedtinculo cerebral ipsilate-
rais. Hipdtese de ER. Aos 30 anos, inicio de movimentos invo-
luntérios distais do membro superior esquerdo. Exame neuro-
légico com hemiparésia esquerda com envolvimento facial e
hemihipostesia tactil, termo-dlgica e postural ipsilaterais,
postura disténica do punho associada a movimentos coreifor-
mes e, fenomenologicamente, mioclonias dos dedos da mao
esquerda. EEG com lentificacdo fronto-temporal direita e a
andlise com back average corroborou activagdes compativeis
com mioclonias, embora nado tenha sido possivel determinar
a sua origem, além de tremor do 5° dedo esquerdo, sem corre-
lato cortical. Tratamento com pulsos de metilprednisolona
mensal, com melhoria da for¢a muscular, e com AEs, com

Sinapse

177



178

controlo parcial das crises.

Discussdo: A coreia como manifestacdo da ER estd rara-
mente reportada, sendo postulada a sua origem por envolvi-
mento dos ntcleos da base. As mioclonias e a distonia tam-
bém estdo descritas e poderdo também ter uma origem epi-
leptogénica. No caso que apresentamos, tendo em conta a
escassa afeccao cortical, consideramos que o defeito grave de
sensibilidade profunda, por compromisso das vias subcorti-
cais, poderd contribuir para a génese desses movimentos.

Epilepsia pos-traumatica:
experiéncia de um centro hospitalar

Ricardo Almendra’, Vera Espirito Santo', Michel Mendes', Ana
Graca Velon', Rui Chorao'?, Pedro Guimaraes'*

1-Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar de Trds-os-Montes e
Alto Douro, Vila Real; 2-Servico de Neurofisiologia, Centro
Hospitalar do Porto.

ricardo.jorge.almendra@gmail.com

Introducéo: As lesdes traumadticas cerebrais sdao uma das
possiveis etiologias de epilepsia estrutural podendo represen-
tar até 13% de todos os casos cuja causa foi determinada.

Métodos: Estudo retrospectivo dos doentes com o diag-
ndstico de epilepsia pds-traumadtica que realizaram eletroen-
cefalograma durante um periodo de 18 meses. Revisao do
processo clinico em relacdo ao género, idade, mecanismo
traumatico, achados imagiolégicos, classificacdo de crises,
terapéutica e progndstico. Foram excluidos os doentes com
crises sintomdticas agudas.

Resultados: Identificaram-se 23 doentes, com idade média
de 54+16,08 anos e predominio do sexo masculino (83%,
n=19). A idade média do trauma foi de 34+22,15 anos, de dis-
tribuicdao bimodal com picos na segunda e quinta décadas de
vida. O mecanismo traumatico mais comum foi a queda em
altura com trauma cranio-encefédlico (n=4), seguido do atro-
pelamento (n=3) e do acidente de viacao (n=3). Os achados
imagiolégicos mais comuns foram as lesdes cldsticas de con-
tusdo (n=20), seguido pelo hematoma subdural crénico (n=2).
A topografia mais frequente das lesoes clasticas foi o lobo
frontal (n=15), seguida do lobo temporal (n=8). Encontramos
10 doentes com lesdes tnicas e 8 com lesdes multiplas. Nao
houve diferencas entre a lateralidade das lesdes (direitas n=7,
esquerdas n=7, bilaterais n=6). A maioria dos doentes (65%,
n=15) apresenta crises focais com evolucdo para crise convul-
siva bilateral, seguido por crises focais (22%, n=5). O elec-
troencefalograma foi na maioria das vezes normal (n=18). A
maioria dos doentes encontra-se controlada com um farmaco
antiepiléptico (56%, n=13), sendo que dois doentes apresen-
tam epilepsia refractaria. O farmaco antiepiléptico mais
usado foi o levetiracetam (n=11), seguido do valproato de
sédio (n=7).

Conclusao: A série apresentada, apesar do reduzido
numero de doentes, reflecte uma doenga heterogénea,
dependente da gravidade e localizacdo das sequelas, mas
normalmente de facil controlo.

Sindrome de Sturge-Weber - espetro
clinico e prognéstico

Paula Salgado, Joao Chaves
Servico de Neurologia, Centro Hospitalar do Porto, Porto.
paulasalgado88@gmail.com
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Introducdo: A Sindrome de Sturge-Weber (SSW) é uma
sindrome neurocutianea congénita na qual o grau de envolvi-
mento neurolégico é varidvel. As manifestacoes neurolégicas
mais frequentes incluem epilepsia, défices neurolégicos
focais e défice cognitivo. Contudo, o SSW pode ter grande
heterogeneidade clinica, imagiolégica e progndstica.

Objetivo: Descrever a populacdo de doentes com SSW
seguidos na consulta de Epilepsia do Centro Hospitalar do
Porto nos ultimos 10 anos.

Métodos: Estudo observacional retrospetivo, no qual
foram revistos os processos de doentes com SSW e recolhidos
dados demogréficos, clinicos e imagiol6gicos.

Resultados: Identificaram-se 4 individuos, com igual distri-
buicdo entre géneros e idade média de 43,7 anos. O diagnoésti-
co foi antes dos cinco anos de idade em trés doentes e o outro
doente foi diagnosticado aos sessenta anos. Trés doentes apre-
sentam “mancha cor vinho do porto” em territdrio trigeminal
e um tem alopécia temporo-parietal; todas as alteracoes cuta-
neas sao ipsilaterais a angiomatose leptomeningea. A extensao
da malformacao vascular é varidvel entre a amostra; um doen-
te tem angiomatose bilateral. Todos os doentes tém epilepsia,
com descricao de crises focais motoras, visuais, crises com
alteracdo do estado de consciéncia e trés deles tém também
crises com generalizagdo secundaria. Um doente tem hemi-
an6psia homoénima esquerda e dois apresentam défice cogni-
tivo. Apenas um doente desenvolveu episodios “stroke-like”.
Angiomatose retiniana e glaucoma foram diagnosticados num
doente. Dois doentes tinham epilepsia refratdria, um deles foi
submetido a cirurgia de desconexdo com 6timo controlo de
crises, outro colocou estimulador do nervo vago, sem melho-
ria, faleceu. Os restantes 2 doentes tém epilepsia controlada.

Conclusdo: O SSW é raro e demonstra uma variabilidade
clinica e de prognéstico. A epilepsia no SSW inicia-se maiori-
tariamente na infancia e é geralmente refratdria, mas pode
desenvolver-se na idade adulta e ser de facil controlo.

Um caso de Neurofibromatose tipo 1
e epilepsia com lesdes epileptogénicas
incomuns e uma mutacao rara

Ana Franco', Carlos Morgado?, Catarina Silveira®, Maria Carmo-
Fonseca®, Ana Rita Peralta*

1-Servigo de Neurologia, Departamento de Neurociéncias,
Hospital de Santa Maria; 2-Servigo de Neurorrradiologia,
Hospital de Santa Maria; 3-Genomed, Instituto de Medicina
Molecular, Centro Académico de Medicina de Lisboa; 4-
Laboratério de EEG/Sono, Departamento de Neurociéncias,
Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte.
catie.ann@gmail.com

Introducgdo: A neurofibromatose tipo 1 (NF-1) é uma
doencga genética multissistémica causada por mutagdes
dominantes que induzem perda de fun¢ao do gene supressor
de tumor Neurofibromina 1 (NF1). O fendtipo clinico é carac-
terizado por alteragdes cutaneas, nomeadamente manchas
“café-com-leite” e sardas axilares, displasias 6sseas e tumores
benignos e malignos do sistema nervoso central. Cerca de 4-
7% dos doentes com NF1 tém epilepsia associada. A associa-
¢ao com malformacdes do desenvolvimento cortical é rara na
populacdo de doentes com NF-1. Descrevemos o caso de uma
doente com epilepsia, com alteracdes imagiolégicas particu-
lares e uma mutacdo rara no gene NFI.

Caso clinico: Doente 42 anos, sexo feminino, sem histéria
familiar de epilepsia ou outras doengas do SNC com epilepsia
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desde os 7 anos, com crises caracterizadas por aura epigdstri-
ca, seguida de alteracdo da consciéncia e automatismos oro-
mandibulares e manuais, sem generalizacdo secunddria.
Medicada com carbamazepina 1g/dia e lamotrigina
300mg/dia, mantendo crises refractdrias (1/semana). RM-CE
inicial revelava lesao quisticamesial direita e EEG sem altera-
¢oes. Foi admitida num programa de cirurgia de epilepsia. A
RM-CE realizada neste contexto demonstrou hamartomas
multiplos na amigdala direita, cerebelo e pedtnculo cerebelo-
so direito, esclerose mesial bilateral (mais marcada a direita) e
displasia cortical do pélo temporal esquerdo. A doente apre-
sentava pequenas lesoes hiperpigmentadas cutaneas e histéria
de excisdo de lesdes nodulares na regiao dorsal sem etiologia
definida. A sequenciag¢do do gene NF1 revelou uma variante
¢.3662T>G (p.Leul221Arg) em heterozigotia no exdo 27, que
pelas suas caracteristicas tem uma alta probabilidade de estar
associada ao fenétipo.

Conclusdes: A epilepsia nos doentes com NF1 é pouco fre-
quente e as suas causas variadas, incluindo mais frequente-
mente tumores (gliomas e DNETSs) e lesdes hamartomatosas.
Esta doente apresenta, juntamente com as lesdes cutdneas, epi-
lepsia com crises focais e uma associacdo rara com esclerose
mesial bilateral, displasia do pdlo temporal e hamartomas, que
ndo eram visiveis na RM-CE inicial. Estes factos reforcam a
importancia de pesquisar facomatoses em doentes com epilep-
sia, mesmo com um fendtipo clinico-imagiolégico menos
comum, e de realizar RM-CE com protocolo da epilepsia,
incluindo nos doentes com diagndsticos prévios de malforma-
¢oes do desenvolvimento cortical/ DNET. A identificacdo de
uma variante genética raramente descrita sugere uma nova
associacao gendétipo-fenotipo.

Sindrome de Cornelia de Lange e
epilepsia refractaria: uma associacao
incomum

Paula Pires’, Rui Chorao?

1-Servigo de Neuropediatria e 2-Servigo de Neurofisiologia,
Centro Hospitalar do Porto.

paulaibmpires@gmail.com

Introducdo: A sindrome de Cornelia de Lange é caracteri-
zada por multiplas anomalias congénitas e atraso mental. Em
65% dos casos é causada por mutacdes em trés genes conhe-
cidos NIBPL, SMC1A e SMC3. A epilepsia é uma manifestacao
clinica encontrada em cerca de 20% dos casos, sendo a epilep-
sia focal a forma de apresentacdo mais comum e habitual-
mente de facil controlo em monoterapia.

Caso clinico: Crianca do sexo masculino com muta¢ao no
gene NIBPL, seguida na consulta de Epilepsia desde os 4 anos
de idade, por crises focais versivas e hemicldnicas direitas.
Inicialmente houve um bom controlo em monoterapia com
carbamazepina. Posteriormente, verificou-se agravamento da
epilepsia com crises didrias, associando crises dialépticas,
ténicas e mioclénicas. Os EEGs iniciais mostravam actividade
paroxistica focal, com difusao hemisférica esquerda; evolui-
ram para actividade epileptiforme de ponta-onda lenta ante-
rior bilateral e ponta-onda e polipontas generalizadas em
sono, com registo de crises mioclénicas e ténicas. Foi tentada
a associacao de vérios farmacos antiepilépticos (valproato,
levetiracetam, zonisamida), com pequeno beneficio, assistin-
do-se a agravamento mental e motor. Com a introducdo de
rufinamida, mantém-se sem crises ha um ano e houve evi-
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dente melhoria do contacto e motora.

Discussdo: Ao contrariodo que é habitual no Sindrome de
Cornelia de Lange, este doente evoluiu para uma epilepsia
generalizada sintomadtica farmacorresistente. Pretendemos
alertar para a possibilidade de formas graves de epilepsia na
Sindrome de Cornelia de Lange, de forma a adequar a tera-
péutica.

Hamartomas hipotaldamicos:
Correlacao clinico-imagiolégica em uma
série pediatrica

Fébio Pires de Carvalho', Ana RitaPinto?, PedroCabral? José
Carlos Ferreira®

1-Centro Hospitalar de Lisboa Central; 2-Unidade de Cirurgia da
Epilepsia do Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental.
f.m.p.carvalho84@gmail.com

Introducao: O hamartoma do tuber cinereum, ou hamar-
toma hipotalamico, é uma malformacdo ndo neopldsica
benigna rara. E feita uma correlagdo entre os achados clinicos
e laboratoriais em pacientes pediatricos da nossa instituicao.

Métodos: Os autores descrevem os resultados de uma ana-
lise retrospectiva, tendo como fonte o arquivo neuropatologi-
co do nosso Servigo, de 8 casos de hamartomahipotaldamico,
descobertos em idade pedidtrica, entre os 2 meses e 0s 4 anos.

Resultados: A idade média de apresentagao inicial dos sin-
tomas foi de 27.25 meses. Crises epilépticas foram a manifes-
tacdo inicial em 50% dos casos, sendo as mais comuns as cri-
ses geldsticas. Puberdade precoce foi o sintoma inicial em
apenas um caso (12.5% do total). Em 25% da totalidade dos
casos, os hamartomas hipotalamicos encontrados foram con-
siderados do tipo para-hipotalamico (PH). Os restantes 75%
do total de casos (seis) foram classificados como intra-hipota-
lamicos (IH); O eixo maior determinado foi, em média, de
6mm nos PH, ao passo que a mesma dimensao no grupo IH
foi, em média, de cerca de 15,8mm; No segundo grupo, mal-
formacoes da linha média encefdlica, nomeadamente agene-
sia da comissura do corpo, foi descrita em 2 dos 6 casos.

Discussao: Em criangas que se apresentam com puberdade
precoce ou crises epilépticas, massas do terceiro ventriculo
com caracteristicas imagioldgicas sugestivas, devem suscitar
um diagnéstico pré-operatdrio de hamartoma hipotalamico.

Esclerose Mesial em idade pediatrica

Inés Marques', José Paulo Monteiro? Lurdes Ventosa®, Laura
Lourenco*, Ana Filipa Lopes*, Maria José Fonseca?, Cristina
Martins®

1-Servigo de Neurologia, 2-Unidade de Neuropediatria, 3-
Pediatria do Desenvolvimento, 4-Neuropsicologia, Centro de
Desenvolvimento da Crianca Torrado da Silva, Hospital Garcia de
Orta, Almada.

neuroped@hgo.min-saude.pt

Introducio: A esclerose mesial (EM) é uma causa rara de
epilepsia focal nas criancas, manifestando-se com crises de
semiologia temporal mesial, geralmente entre os 4-16 anos de
idade. As caracteristicas electroencefalograficas e imagiologi-
cas parecem ser semelhantes as reportadas em adultos. Na
maioria das séries a EM é associada a factores precipitantes
iniciais, tais como convulsdes febris, crise prolongada ou trau-
matismo cranio-encefdlico, habitualmente ocorridos antes
dos 5 anos. Nas criangas com EM, a epilepsia é frequentemen-
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te refractaria, podendo ser acompanhada de disfuncao cogni-
tiva (principalmente mnésica) e alteracdes comportamentais,
de agravamento gradual.

Casos Clinicos: Seis criangas, quatro do sexo masculino,
iniciaram entre o primeiro e o 11° anos de vida crises focais
complexas, que cursavam com paragem de actividade em
todos os casos, assim como com aura epigdstrica (quatro
casos), aura afectiva (um caso), automatismos (trés casos),
sintomas autondémicos (trés casos), sintomas motores (trés
casos) e alteracdo da linguagem (dois casos). Trés criangas
tinham antecedentes familiares de epilepsia; nenhuma delas
apresentou intercorréncias na gravidez ou periodo perinatal,
destacando-se estado de mal convulsivo pés-traumatico aos
22 meses num caso. O exame neuroldgico inicial era normal
em todas as criancas. Os electroencefalogramas revelaram
actividade epiléptica temporal anterior direita em trés casos e
esquerda em dois, e actividade epiléptica parieto-occipital
numa crianca. A RM-CE foi compativel com EM, com laterali-
dade consistente com os achados electroencefalogréficos.
Quatro criancas evoluiram para refractariedade da epilepsia.
Coexistiam atraso cognitivo (trés casos), défice mnésico (um
caso) e alteracdes comportamentais graves (trés casos). Trés
criancas foram submetidas a tratamento cirtrgico (com seis,
sete e vinte anos de evolucdo da epilepsia), com resultados
positivos em todas.

Conclusao: Nos estudos publicados, as criangas com epilep-
sia e EM tém um prognéstico pds-cirtrgico favordvel, seme-
lhante ou até superior ao dos adultos. Na nossa série, trés das
criancas apresentaram uma evolucdo clinica positiva apds a
cirurgia, sem recorréncia de crises epilépticas. Assim, a interven-
¢do cirdrgica deve ser considerada precocemente em criancas
com EM e epilepsia medicamente refractaria, procurando evitar
a concomitante deteriorac@o cognitiva e comportamental.

Alucinagdes de natureza epiléptica

Célia Machado', Marlene Rodrigues?, Jodao Pereira', Fatima
Almeida’, Ricardo Maré'

1-Servico de Neurologia do Hospital de Braga; 2-Servico de
Pediatria do Hospital de Braga.

ccarinamachado@gmail.com

Introducdo: As alucinagdes visuais complexas consistem
em imagens vividas recorrentes e bem formadas, que podem
ser acompanhadas por emogoes intensas ou delirios. Esta sin-
tomatologia por si s6 ¢ um mau discriminador anatémico,
especialmente se complexa, e pode ocorrer em crises epilép-
ticas com origem nos lobos occipital, temporal (mesial ou
neocortical), parietal ou limbico. Em doentes com epilepsia,
descargas neuronais localizadas nos circuitos referidos
podem resultar em fenémenos psicoéticos ictais.

Caso clinico: Menino de 9 anos, saudavel e sem antece-
dentes familiares relevantes. Um més antes da admissao, ini-
ciou alucinacgées visuais e auditivas didrias ap6s um pico
febril isolado. As alucinac¢des por vezes eram visuais e auditi-
vas, outras vezes sO auditivas, estereotipadas e com duragao
de poucos minutos. O doente referia ver “um duende maior
do que ele, que o mandava sair ou ir embora”, “escondia-se
debaixo dos lencobis para nao os ver”, “foi encontrado na esco-
la fechado na casa de banho ou sentado sozinho a chorar”.
Recorre ao SU por novo pico febril associado a diarreia e per-
sisténcia das alucinagoes. Apresentava exame geral e neurol6-
gico normais. Andlises sem alteracdes. LCR normal. RM cere-
bral sem alteragcoes. EEG revelou inscricao de surtos de ondas
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abruptas em temporo-parieto-occipital esquerdo e direito
(ndo sincrono). Iniciou VPA 15 mg/kg/dia. Sem crises hd nove
meses. EEG mantém escassa actividade epileptiforme centro-
parietal direita.

Conclusdo: Apresentamos um caso de epilepsia parcial
simples com sintomas psiquicos (alucinacgoes visuais comple-
xas e/ou auditivas e intensa sensacao de medo). A fenomeno-
logia psiquica de natureza epiléptica € um desafio diagnosti-
co, sendo necessario considera-la no diagnéstico diferencial
da patologia psiquidtrica.

Os disturbios de linguagem na
epilepsia

Michel Mendes', Vera Espirito Santo’, Ricardo Almendra’', Ana
Graca Velon', Rui Chorao'?, Pedro Guimaraes'*

1-Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar Tras-os-Montes e Alto
Douro, Vila Real; 2-Servico de Neurofisiologia, Centro Hospitalar
do Porto, Porto.

michelgmendes@gmail.com

Introducio: A epilepsia pode manifestar-se por diversos
sintomas dependendo da topografia do foco epileptogénico,
estando descritas uma variedade de perturbacdes de lingua-
gem. Por vezes, esta perturbacdo desenvolve-se no periodo
poés-ictal; no entanto, em casos raros, o disttirbio de lingua-
gem é a manifestacdo ictal.

Caso Clinico: Senhora de 58 anos, com antecedentes pes-
soais de sindrome depressivo, hipotiroidismo e medicada
habitualmente com levotiroxina e omeprazol, foi observada
por disttrbio de linguagem, com meses de evolucao, caracteri-
zada por parafasias semanticas e fonémicas assim como episo-
dios breves de perturbacdo sensitiva da hemiface direita.
Paralelamente, apresentava um quadro de distdrbio mnésico
com prejuizo nas suas tarefas habituais. Ao exame neurolégico
ndo foi objectivado défice cognitivo 6bvio e verificou-se uma
ligeira parésia facial central direita. Os EEGs efectuados apre-
sentavam actividade paroxistica persistente fronto-temporal
esquerda e o estudo por RM encefélica demonstrou um angio-
ma cavernoso ao nivel da regido insular esquerda. A avaliagdo
neuropsicolégica revelou defeito cognitivo ligeiro -
frontal/amnésico estdtico. A semiologia e a investigacao reali-
zada sugeriram o diagndstico de disfuncao de natureza epilep-
togénica em relacdo com angioma cavernoso esquerdo. A
doente foi seguida na consulta externa, onde foi optimizada a
terapéutica antiepiléptica, com remissao das queixas sensiti-
vas e do compromisso de linguagem.

Conclusdo: O caso clinico representa uma epilepsia cuja
manifestagao clinica inclui disfasia. E importante reconhecer
a epilepsia no diagnéstico diferencial de perturbacdes da lin-
guagem e diferencid-la de outras etiologias tais como a doen-
ca vascular cerebral ou as deméncias, que tém diferentes
estratégias terapéuticas e prognostico distinto.

Dislexia na epilepsia em idade
pediatrica

Ana Filipa Lopes'?, Maria José Fonseca', José Paulo Monteiro'
1-Centro de Desenvolvimento da Crianca Torrado da Silva,
Hospital Garcia de Orta, Almada; 2-Centro de Investigacdo do
Ntcleo de Estudos e Interven¢ao Cognitivo-Comportamental,
Faculdade de Psicologia e de Ciéncias da Educagao da
Universidade de Coimbra.

anafilipalopes@fpce.uc.pt
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Introducéo: Os problemas escolares sio comuns no grupo
de criancas e adolescentes com epilepsia, nomeadamente as
Dificuldades de Aprendizagem Especificas da Leitura e da
Escrita (Dislexia). Porém, os estudos disponiveis sdo escassos,
abrangendo amostras pouco representativas e protocolos de
avaliacdo minimalistas.

Material e métodos: A presente investigacao centra-se no
estudo do funcionamento neuropsicolégico e na incidéncia de
dislexia em amostras de criancas e adolescentes com epilepsias
comuns na idade pedidatrica [Epilepsia do Lobo Temporal (ELT),
Epilepsia do Lobo Frontal (ELF), Epilepsia de Auséncias da
Crianca (EAC) e Epilepsia Benigna com Pontas Centro-
Temporais (EBPCT)].

As criangas com epilepsia que participaram neste estudo
cumpriam os seguintes critérios: (i) idade cronoldgica entre os
6 e os 15 anos de idade; (ii) diagnéstico de ELT, ELE EAC ou
EBPCT; (iii) resultados superiores ou iguais a 70 no QI de
Escala Completa; (iv) medicadas com um ou dois farmacos, ou
cuja medicacao ja havia sido retirada. O protocolo de avaliagao
contemplou a Escala de Inteligéncia de Wechsler para Criangas
— Terceira Edicao, a Bateria de Avaliagdao Neuropsicologica de
Coimbra, Teste de Avaliacao da Fluéncia e Precisao da Leitura
e Teste de Expressao Escrita.

Resultados: 10% das criangas com epilepsia cumpriram os
critérios de diagnoéstico de Dislexia. A andlise dos resultados
das provas de avaliacdo neuropsicoldgica demonstra que as
criancas com dislexia apresentaram resultados inferiores nas
tarefas que avaliam o processamento fonolégico (acesso ao
léxico, consciéncia fonolégica e memoria operatdria).

Conclusdo: Este estudo evidencia a necessidade de facili-
tar avaliagdes precoces as criancas e adolescentes com epilep-
sia em idade escolar, com protocolos de avaliagdo neuropsi-
coldgica compreensivos e extensos, que contemplem nomea-
damente medidas de avaliacao do processamento fonoldgico,
de modo a estabelecer planos de intervengao adequados e
atempados, capazes de minimizar o impacto negativo dos
problemas neurocognitivos no desempenho escolar e na qua-
lidade de vida.

Traducdo, Adaptacao Cultural e
Validacdo do Questionario Quality of Life
in Epilepsy (QOLIE-89) para a Populacdo
Portugquesa.

Claudia Santos, Anabela Almeida, Luiza Rosado

Servico de Neurologia / Laboratério de Neurofisiologia, Hospital
Péro da Covilh3, Centro Hospitalar Cova da Beira, Covilha.
claudia.a.santos@gmail.com

Introducdo: A epilepsia é uma das doengas mais comuns e
graves do cérebro, pode ocorrer em todas as idades e manifes-
tar-se de variadas formas e com causas distintas. Estima-se
que em Portugal haja cerca de 50 mil habitantes com epilep-
sia, sendo que grande parte dos doentes se encontram em
idade activa, é evidente a necessidade do controlo das crises.
A avaliagao do impacto da doenca na qualidade de vida do
individuo, assim como as consequéncias do seu tratamento, é
uma condicdo fundamental para uma boa orientacdo do
doente, podendo desta forma potenciar o seu bem-estar.

Objectivos: Traducao, Adaptagao Cultural e Validacao do
Questiondrio Quality of Life in Epilepsy (QOLIE-89) para a
Populacgdo Portuguesa.

Metodologia: Depois de autorizado pelos autores do ques-
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tiondrio original, foram feitas duas tradu¢des para a lingua por-
tuguesa por dois tradutores bilingues independentes de lingua
materna Portuguesa. As duas traducoes foram analisadas e
comparadas, tendo dado origem a uma versdo sintese.
Posteriormente, foram feitas duas retrotraducées por outros
dois tradutores bilingues, cuja lingua materna é a do questiona-
rio original. Todas as versdes foram analisadas por uma
Comissao de Especialistas. As alteracdes propostas foram ajus-
tadas e deram origem a versdo pré-final do questiondrio. Esta
serd aplicada a 30 doentes seguidos na Consulta de Epilepsia do
Centro Hospitalar Cova da Beira para testar a compreensao dos
itens, ou seja, a validade do instrumento (procedimentos meto-
dolégicos baseados nas recomendacdes de Beaton).
Posteriormente, sera aplicado a 500 doentes com epilepsia cujo
recrutamento estd em fase de resolugdo. Segundo Pestana &
Gageiro, o minimo de questiondrios validos sera de 445.

Resultados Esperados e Conclusdes: Espera-se que a via-
bilizacao deste questiondrio permita uma melhor percepcao
das dificuldades e necessidades dos doentes com epilepsia,
assim como dos factores relacionados com a doenga que mais
impactam no seu quotidiano. Desta forma, serd possivel arti-
cular os servi¢os de satde e seus profissionais para uma ges-
tdo mais adequada dos recursos disponiveis potenciando
assim ganhos em satde, pela reducao de episédios de doenca
ou encurtamento da sua duragao, pela diminuicao das situa-
c¢oes de incapacidade tempordria ou permanente, pelo
aumento da funcionalidade fisica e psicossocial e pela redu-
cao do sofrimento evitavel e melhoria da qualidade de vida
relacionada ou condicionada pela satde.
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Reuniao de Primavera da

Sociedade Portuguesa de Cefaleias 2016
Fatima, 6 e 7 de maio de 2016

Tema principal

Relégios, Calendarios, Agendas e Didrios:
perfil temporal, ritmo bioldgico e
matérias associadas em cefaleias

Reunido de Primavera 2016

Organizacdo:

Prof. Doutor José Barros (Neurologia, Porto), Dr.2 Inés Carrilho (Neuropediatria, Porto), Dr. Paulo Coelho (Neurologia,

Matosinhos).
Comissao Cientifica:

Prof. Doutor Carlos Fontes Ribeiro (Farmacologia, Coimbra), Prof. Doutora Carolina Lemos (Genética, Porto), Dr.2 Elsa Parreira
(Neurologia, Amadora), Dr. Filipe Palavra (Neurologia, Coimbra), Dr.2 Gabriela Machado (Medicina Geral e Familiar, Corroios), Dr.2
Helena Gens (Neurologia, Coimbra), Dr.2 Isabel Luzeiro (Neurologia, Coimbra), Prof. Doutora Isabel Pavdo Martins (Neurologia,
Lisboa), Dr. Jorge Machado (Neurologia, Lisboa), Prof. Doutor José Pereira Monteiro (Neurologia, Porto), Dr.2 Livia Diogo Sousa
(Neurologia, Coimbra), Dr.2 Manuela Palmeira (Neurologia, Covilha), Dr. Miguel Rodrigues (Neurologia, Almada), Dr.2 Paula

Esperanca (Neurologia, Lisboa), Doutora Raquel Gil-Gouveia (Neurologia, Lisboa), Dr.2 Sénia Batista (Neurologia, Coimbra).
Logotipo:
Dr. Joao Raposo, neurologista.

Programa

10hO0 Treino para internos de Neurologia
Tratamento de enxaqueca crénica com toxina botulinica
Doutora Patricia Pozo-Rosich (Hospital Universitario Vall d'Hebrén, Barcelona)
Doutora Raquel Gil Gouveia (Hospital da Luz, Lisboa)

Organizagdo e patrocinio: Allergan

10h00 Boas vindas
Doutora Patricia Pozo-Rosich
Doutora Raquel Gil Gouveia

10h10 Introducéo a Enxaqueca Crénica
Classificacdo, diagnéstico e aspetos sécio-econémicos
Doutora Raquel Gil Gouveia

10h25 Fisiopatologia da Enxaqueca Crénica
Doutora Patricia Pozo-Rosich

10h45 Tratamento da Enxaqueca Crénica
Botox® e seu mecanismo de acio
Doutora Patricia Pozo-Rosich

11h05 Intervalo
11h15 Sessdo de treino de infiltracdo de Botox®

Doutora Raquel Gil Gouveia e Doutora Patricia Pozo-Rosich
13h00 Encerramento
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15h00 A. Maceddnia de comunicagdes orais
Moderadores: Prof. Doutor José Pereira Monteiro e Dr.2 Isabel Luzeiro

17h30 B. Casos clinicos interativos
Moderadores: Dr. Jorge Machado e Dr.2 Elsa Parreira

08h30 C. Macedoénia de cartazes
Moderadores: Dr.2 Gabriela Machado, Dr.2 Helena Gens, Dr.2 Paula Esperanca e Prof. Doutor
José Barros

10h00 D. Relégios, Calenddrios, Agendas e Diarios
- perfil temporal, ritmo biolégico e matérias associadas em cefaleias
Moderadores: Prof. Doutor Carlos Fontes Ribeiro e Dr.2 Inés Carrilho

11h30 Conferéncia
Cefaleias, Sono e Cronobiologia
Prof. Doutora Teresa Paiva (Lisboa)

Logistica e secretariado:
Acroépole, Lda.

Patrocinios:

Allergan
GlaxoSmithKline
Ministério dos Remédios
Vidjen Pharma

Sociedade Portuguesa de Cefaleias
www.cefaleias-spc.com

CURSO AVANCADO DE CEFALEIAS

Médulo 1. Enxaqueca | 21 de Outubro de 2016
Médulo 2. Trigémino-autonédmicas | Outubro de 2017
Médulo 3. Cefaleias secunddrias | Outubro de 2018

Programa em preparacao
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Resumos

Sindrome de Tolosa-Hunt:
caracterizacdo clinica e imagiolégica num
estudo retrospetivo

Rita Martins, Simao Cruz, Jose Campillo, Elsa Parreira
Servico de Neurologia do Hospital Fernando Fonseca, Amadora
ritadossantosmartins@gmail.com

Palavras-chave: oftalmoparesia dolorosa, sindrome de Tolosa-Hunt

Introduc@o. A Sindrome de Tolosa-Hunt constitui uma
oftalmoparesia dolorosa associada a inflamacdo granuloma-
tosa idiopética do seio cavernoso.

Objetivos. Caracterizar os doentes diagnosticados com
Sindrome de Tolosa-Hunt, relativamente aos aspetos epide-
miolégicos, clinicos, imagiolégicos e tratamento.

Metodologia. Estudo observacional retrospetivo (janeiro de
1998 - janeiro de 2016) de doentes admitidos no servico de
Neurologia com o diagnéstico de Sindrome de Tolosa-Hunt.
Foram utilizados os critérios estabelecidos pela 32 edicao da
International Classification of Headache Disorders ICHD-3 beta),
nao se tendo excluido casos com estudo de imagem normal.

Resultados. Identificaram-se nove doentes. Sete eram
mulheres, com média de idade de diagndstico de 49 + 12 anos.
Todos tiveram envolvimento de mais de um nervo craniano e
os mais frequentemente envolvidos foram o III (n=8) e VI
(n=7), seguindo-se o V1 (n=4) e IV (n=2). A extensa investiga-
¢ao laboratorial e imagiolégica excluiu diagnésticos alternati-
vos. A instalagdo da oftalmoparesia coincidiu ou sucedeu a
cefaleia em cinco dias. Cinco doentes possuiam lesao infla-
matoria do seio cavernoso documentada em RM cranioence-
falica (sindrome inflamatoéria) e quatro apresentavam estudo
imagioldgico normal (sindrome benigna).

Foi realizado tratamento com prednisolona na dose média
de 1.3 mg/kg/dia. Todos tiveram recuperacdo completa e
registou-se uma recidiva em dois doentes e multiplas recidi-
vas num doente. No subgrupo inflamatério, observou-se uma
menor idade de instala¢do, maior prevaléncia do género femi-
nino e registou-se um maior nimero de recidivas. O segui-
mento teve uma duracao média de 14 meses.

Conclusdo. Os resultados da nossa série encontram-se em
conformidade com o descrito na bibliografia. Segundo a literatu-
ra recente, metade dos casos de Sindrome de Tolosa-Hunt apre-
senta estudo imagiol6gico normal, designado por subtipo benig-
no. Tal contrasta com os critérios atuais da edicao ICHD-3 beta,
cuja aplicacdo ndo tem sido consensual. A Sindrome de Tolosa-
Hunt é uma entidade cuja etiologia permanece desconhecida,
nao existindo até a data parametros diagndsticos definitivos, cri-
térios imagiol6gicos ou esquema terapéutico uniformes.

As perturbacdes do liquido
cefalorraguidiano como causas de cefaleia

Michel Mendes, Vera Espirito Santo, Ricardo Almendra, Pedro
Guimaraes, Ana Graca Velon

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Trds-os-Montes e Alto
Douro, Vila Real

michelgmendes@gmail.com

Palavras-chave: cefaleia, hipertensdo intracraniana idiopatica,
pseudotumor cerebri, hipotensao do liquido cefalorraquidiano

Sinapse

Introducdo. As cefaleias sdo das manifestagdes mais
comuns nas perturbacdes de pressao intracraniana. Qualquer
disrupcao na produgao, circulagdo ou absorcao do liquido
cefalorraquidiano pode causar uma alteracao da pressao
intracraniana e cefaleia.

Objetivo. Caracterizacdo da populacao de doentes inter-
nados num servi¢o de neurologia com diagnéstico de hiper-
tensdo intracraniana idiopatica (HII) e hipotensao de liquido
cefalorraquidiano (HL).

Metodologia. Estudo retrospetivo dos doentes com diag-
néstico de HII e HL entre o ano 2009 e 2016. Revisao do pro-
cesso clinico e recolhidos os dados demogréficos, clinicos,
resultados de investigacao realizada, terapéutica instituida e
prognostico.

Resultados. Identificaram-se 10 doentes com diagndstico
de HII com igual distribuicdo por géneros e idade média de
38,9anos (19-60anos) em que 6 dos doentes eram obesos.
Todos os casos manifestaram-se por cefaleia e alteracoes
visuais (6 doentes tinham diminuicao da acuidade visual, 3
parésia do VI par e 2 fotopsias) e 2 apresentavam vertigens.
Outros sintomas observados foram acufenos (1), sincope (1) e
insénia (1). A pressdo intracraniana média foi de 41 cmH20.
Verificou-se edema da papila em 7 casos, a RMN eram nor-
mais e em 1 doente estava descrita uma sela turca vazia. Todos
os doentes foram medicados com acetazolamida e 2 doentes
mantiveram cefaleias ocasionais com as mesmas caracteristi-
cas. Em relacdo a HL, estiveram internados 9 doentes (5 pds-
puncao dural, 3 idiopéticas e 1 por fistula de liquido cefalorra-
quidiano) com média de idades de 30,6 anos (19-57anos),
sendo 7 de sexo feminino. Os sintomas associados foram cefa-
leia (9 doentes), nduseas/vémitos (5 doentes) e acufenos (1
doente). A RMN apresentava caracteristicas sugestivas de HL
em 4 casos. Foi necessdrio administrar cafeina em 2 dos doen-
tes e um caso foi submetido a blood-patch. Em 7 doentes
houve remissao da sintomatologia.

Conclusao. A cefaleia foi um sintoma constante na nossa
amostra. As caracteristicas da cefaleia assim como a sintoma-
tologia associada sao importantes na suspeita do diagnéstico
de HII ou HL em especial no caso de cefaleias cronicas e
refractdrias que motivam o recurso ao SU, devendo estes
doentes ter um seguimento periédico.

Cefaleia primaria associada a atividade
sexual: uma série hospitalar revisitada

Simao Cruz, Lia Leitao, Elsa Parreira
Servico de Neurologia, Hospital Fernando Fonseca, Amadora
simao_cruzl3@hotmail.com

Palavras-chave: cefaleia, atividade sexual

Introducdo. A cefaleia primdria associada a atividade
sexual (CPAAS) [ICHD-3 beta 4.3] é uma entidade rara, tendo
provavelmente uma prevaléncia na populacao de aproxima-
damente 1%. Os dados relativos a fisiopatologia, histéria
natural e tratamento da CPAAS sdo ainda escassos. A seme-
lhanca de outras cefaleias primadrias, estdo descritos dois
padrdes temporais distintos: episédico e crénico.

Objetivos. Caracterizar a evolugao clinica da CPAAS.

Metodologia. Avaliacao da recorréncia de cefaleias asso-
ciadas a atividade sexual na amostra de doentes acompanha-
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dos num hospital distrital e previamente diagnosticados com
CPAAS, mediante aplicacdo de questiondrio telefénico
semiestruturado.

Resultados. Entre a amostra de 21 individuos diagnostica-
dos com CPAAS foi possivel aplicar o questiondrio a 16 doentes
(76%). A média de idades era 43,8 anos (+ 9,5) e os individuos
eram maioritariamente do sexo masculino (n=10). O tempo de
seguimento variou entre dois e 10 anos. Verificou-se recorrén-
cia de cefaleias associadas a atividade sexual em 50% dos
casos. O namero de novos episédios foi reduzido na maioria
dos doentes (entre 1 e 10 episddios, em 7 doentes), com fre-
quéncia média de um episédio por ano. Apenas uma doente
mantinha cefaleia em todos os episédios de atividade sexual.
Em todos os casos as caracteristicas da cefaleia mantiveram-se
semelhantes as do primeiro episédio. Quatro destes doentes
tiveram concomitantemente outros tipos de cefaleia, nomea-
damente enxaqueca sem aura (n=3) e cefaleia tipo tensao epi-
sodica (n=1). Do total de doentes acompanhados, apenas trés
fizeram tratamento preventivo (Propranolol) e em dois destes
casos verificou-se a ocorréncia de novos episodios.

Conclusoes. Destaca-se nesta revisdao a elevada taxa de
recorréncia da CPAAS. No entanto, a evolucao clinica nesta
entidade parece ser globalmente favoravel. Os beneficios do
tratamento farmacoldgico profilatico e os compostos mais
adequados para o efeito permanecem indeterminados.

Exames de imagem na Consulta de
Cefaleias

Filipa Ladeira', André Caetano', Raquel Barbosa', Miguel Viana
Batista'?

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental,
Lisboa; 2-CEDOC, Nova Medical School/Faculdade de Ciéncias
Médicas, Universidade Nova de Lisboa, Lisboa, Portugal.
filipaladeira@msn.com

Palavras-chave: cefaleia, sinais de alarme, imagem

Introducdo. Na abordagem do doente com cefaleia a
investigacdo imagiol6gica poderéd ser dispensada em doentes
com enxaqueca e na auséncia de sinais de alarme, segundo
recomendagdes internacionais. Pretendemos analisar se a
requisicao de exame de imagem é mais frequente no grupo de
doentes com outras cefaleias que ndo enxaqueca e na presen-
¢a de sinais de alarme e identificar predictores de requisicao
de exame de imagem na pratica clinica.

Métodos. Foram estudados doentes consecutivos avalia-
dos numa consulta de cefaleias dum hospital universitario
entre janeiro de 2013 e dezembro de 2015. Recolheram-se
dados demogréficos, clinicos e resultados da investigacao
imagiolégica. Pesquisaram-se 18 sinais de alarme sugestivos
de patologia intracraniana. Definiram-se dois grupos em fun-
¢ao do diagnostico: doentes com enxaqueca apenas e doentes
com outros tipos de cefaleia (incluindo doentes com mais do
que um diagnéstico, além de enxaqueca, neste tltimo grupo).
Comparou-se o recurso a exame de imagem entre grupos de
doentes com enxaqueca apenas e doentes com outro tipo de
cefaleia, e cefaleia na presenca e auséncia de sinais de alarme,
através de um teste de Fisher. Consideraram-se como possi-
veis predictores de requisicao de exame de imagem a idade e
sexo do doente, tipo de cefaleia, presenca de sinais de alarme
e médico requerente (neurologista/outro), que foram analisa-
dos através de uma regressao logistica.

Resultados. Foram estudados 439 doentes, 84,5% do sexo
feminino, idade média 43 anos. 226 (51,5%) doentes apresen-
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tavam apenas enxaqueca, a 185 (81,8%) foi pedido exame de
imagem, 94 (41,6%) apresentavam sinais de alarme. Nenhum
doente com enxaqueca sem sinais de alarme apresentou
achados patolégicos no exame de imagem.

O recurso a exames de imagem foi menos frequente em
doentes com enxaqueca versus outros tipos de cefaleia (81,8%
vs 90,1 %, p=0,014) bem como em doentes sem sinais de alar-
me comparativamente a doentes com sinais de alarme (73,9%
vs 96,9% p<0.001).

O tnico predictor da requisi¢do de exame de imagem iden-
tificado foi a presenca de sinais de alarme (p<0,001) .

Conclusdo. A requisi¢do de exames de imagem foi mais
frequente nos grupos de doentes com cefaleia que nao enxa-
queca e na presenca de sinais de alarme, em concordéncia
com as recomendagdes internacionais.

Existe contudo uma sobreutilizacdo destes exames nos
doentes com enxaqueca, possivelmente em relacdo com a
expectativa do doente ou por inseguranca do médico que
requer o exame, que se traduz em maiores gastos em despesas
de satde e eventual exposicdo do doente a radiagdo.
Concluimos que deve ser reforcada a necessidade de utiliza-
¢do criteriosa de exame de imagem na consulta de cefaleias.

Risco de declinio cognitivo em
individuos acima dos 50 anos com
cefaleias ou enxaqueca

Raquel Gil-Gouveia'?, Clara Loureiro’, Isabel Pavao Martins'
1-Unidade de Neurociéncias Clinicas (UNIC), Instituto de
Medicina Molecular (IMM), Faculdade de Medicina de Lisboa;
2-Centro de Cefaleias, Hospital da Luz, Lisboa, Portugal.
raquelgilgouveia@gmail.com

Palavras-chave: enxaqueca, cefaleias, cognigao.

Introdugdo. O desempenho cognitivo de adultos acima dos
50 anos com cefaleias persistentes e enxaqueca parece diferir
dos individuos sem cefaleias nalguns aspetos do funciona-
mento executivo sendo, no entanto, controversa a potencial
contribuicdo das cefaleias para o risco de declinio cognitivo.

Objetivo. Estudar o risco de declinio cognitivo numa
amostra populacional de individuos com idade superior a 50
anos com cefaleias, enxaquecas e controles sem cefaleias.

Métodos. Foram efetuadas duas avaliacdes neuropsicol6-
gicas extensas a amostra acima definida com 5 anos de dife-
renca entre as avaliagdes. Foi calculado o declinio cognitivo
mnésico e/ou executivo da amostra, comparando o desempe-
nho de individuos saudéveis com os que sofrem de cefaleias e
enxaqueca apés os 50 anos.

Resultados. Da amostra inicial de 478 individuos, 275
(57.5%) completaram o estudo com uma avaliacao apés 5
anos, com uma idade média de 70.40+8.34 anos, 64% eram do
sexo feminino. Ocorreu declinio cognitivo em 14.9% da amos-
tra, no entanto nem a presenca de enxaqueca nem de outras
cefaleias influenciou o risco de declinio. Nos doentes com
enxaqueca, o declinio nao foi associado com nenhuma das
caracteristicas da enxaqueca.

Conclusdo. A persisténcia da enxaqueca e de cefaleias
apos os 50 anos de idade nao estd associada com um aumen-
to de probabilidade de declinio cognitivo. Apesar da dor cré-
nica e do envelhecimento serem capazes de influenciar a fun-
¢do cognitiva, estas alteracdes sdo provavelmente relaciona-
veis com mecanismos de adaptacao a dor e ndo a processos
degenerativos.
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Enxaqueca e comorbilidades
psiquiatricas

Joana Jesus Ribeiro, Ana Margarida Novo, S6nia Batista, Livia
Sousa

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra

Enxaqueca e comorbilidades psiquiatricas
joanajribeiro@gmail.com

Palavras-chave: abuso

medicamentoso.

enxaqueca, depressdo, ansiedade,

Introducéo. A enxaqueca apresenta-se como a 32 doenca
mais comum no mundo, associando-se frequentemente a
alteracoes psiquidtricas, como depressao e ansiedade. Estas
comorbilidades interferem na evolucao da enxaqueca, contri-
buindo para a sua amplificacdo, com consequente uso exces-
sivo de medicac¢ao analgésica e cronificacao.

Objetivo. Analisar a interagdo entre enxaqueca e algumas
comorbilidades psiquidtricas, tendo em conta diversos fatores
clinicos.

Metodologia. Doentes com o diagnéstico de enxaqueca de
acordo com a Classificagdo Internacional de Cefaleias, inclui-
dos de forma consecutiva a partir da consulta de cefaleias no
periodo de Janeiro-Julho de 2015. Procedeu-se ao preenchi-
mento de um inquérito estruturado e escalas de ansiedade de
Zung(EAZ) e Beck Depression Inventory(BDI), aprovadas para
a populacao portuguesa.

Resultados. Incluidos 60 doentes, 93,3% do género femini-
no, com uma média de idades de 42.6 anos (0:12.9). 60% dos
doentes apresentaram uma pontuac¢ao na BDI compativel com
depressdo e 63.3% obtiveram um valor na EAZ compativel com
distarbio de ansiedade, com pontuagdes mais elevadas nos
doentes com enxaqueca cronica (BDI: t=-2.42, p=0.019; EAZ: t=-
3.33, p=0.002). Verificou-se histéria de uso excessivo de medica-
mentos em 16.7% dos doentes, registando-se valores médios da
BDI e EAZ mais elevados (BDI: t=-2.33, p=0.023; EAZ: t=-4.59,
p=0.000). Obteve-se uma correlagao negativa entre o valor da
BDI e o nivel de escolaridade (p=-0.28; p=0.032) e uma correla-
¢do positiva entre a pontuacao da EAZ e a frequéncia das crises
(p=0.29, p=0.023). A duracao das crises nao se encontra associa-
da aos valores da BDI e EAZ. Nao se verificaram diferencas esta-
tisticamente significativas na BDI e EAZ tendo em conta a pre-
senca de aura ou alodinia.

Conclusoes. Aproximadamente 60% dos doentes com
enxaqueca apresentaram concomitantemente depressao
e/ou ansiedade, com indices mais elevados nos doentes com
enxaqueca crénica e histéria de abuso medicamentoso.
Varidveis clinicas como aura, alodinia ou duracao das crises
nao demonstraram impacto nos valores da Zung e Beck
Depression Inventory.

Autoimunidade e enxaqueca: com que
frequéncia sao reportadas doencas
autoimunes numa Consulta de Cefaleias?
Raquel Barbosa', Filipa Ladeira', André Caetano', Miguel Viana
Batista'?
1-Servico de Neurologia, Hospital Egas Moniz, Lisboa; 2-CEDOC,
Nova Medical School/Faculdade de Ciéncias Médicas,

Universidade Nova de Lisboa, Lisboa, Portugal.
ana.r.barbosa@hotmail.com

Palavras-chave: enxaqueca, doencas autoimunes
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Introducao. A fisiopatologia da enxaqueca ndo se encontra
totalmente esclarecida. Vdrios estudos sugerem que uma dis-
fun¢do imunolégica e/ou fendmenos de autoimunidade pos-
sam ter um papel relevante. O objetivo deste trabalho consis-
tiu em analisar a frequéncia com que sado reportadas doencas
autoimunes nos doentes com enxaqueca comparativamente
aos doentes com cefaleias sem caracteristicas de enxaqueca.

Métodos. Estudo retrospetivo de todos os doentes obser-
vados na consulta de Cefaleias do Hospital de Egas Moniz,
entre janeiro de 2013 e dezembro de 2015. Os diagnésticos de
cefaleia foram estabelecidos com base nos critérios ICHD 3
beta. Dados demograficos e informacao relativa ao diagnoésti-
co de doenca autoimune foram recolhidos através da consul-
ta do processo clinico. A andlise estatistica foi realizada atra-
vés do programa SPSS sendo utilizado o teste qui-quadrado
para a analise comparativa. Um valor de p< 0,05 foi considera-
do com significancia estatistica.

Resultados. Foram estudados 433 doentes, 85% do sexo
feminino, média de idades de 43 anos (18-92, min-max), dos
quais 279 (64%) tinha o diagndstico de enxaqueca. O diagnoésti-
co de doenca autoimune foi reportado em 28 (6,5%) dos doen-
tes, 22 (8,6%) com enxaqueca e 6 (4%) com cefaleias sem carac-
teristicas de enxaqueca (6 doentes) nao sendo esta diferenca
estatisticamente significativa (p=0,106). Das doencas autoimu-
nes encontradas, as mais frequentes foram a Doengas
Inflamatérias Intestinal (4 doentes com Colite Ulcerosa e 2
doentes com doenca de Crohn), Lupus Eritematoso Sistémico
(4 doentes) e Psoriase (4 doentes). Doentes apenas com presen-
¢a de autoanticorpos mas sem diagnéstico estabelecido nao
foram considerados como doentes com doencas autoimunes.

Conclusdo. Nao foram encontradas diferencas estatistica-
mente significativas na frequéncia com que sao reportadas
doencas autoimunes nos dois grupos de doentes. Estudos
com amostras maiores de doentes, utilizando questionarios
estruturados e avaliacdes laboratoriais dirigidas, serdo neces-
sdrios para responder a esta questao e ajudar a esclarecer o
papel da autoimunidade na enxaqueca.

Resposta da alodinia aos tratamentos
preventivos da enxaqueca

Sofia Morais’, Joana Parra®, Ana Gouveia? Inés Marques?, Livia
Sousa?, Isabel Luzeiro®

1-Servigo de Psiquiatria, 2-Servico de Neurologia; Centro
Hospitalar e Universitario de Coimbra.
sofiamorais86@gmail.com

Palavras-chave: alodinia; enxaqueca; incapacidade; qualidade de
vida; profilaxia

Introducao. A alodinia, percecao de dor em resposta a esti-
mulacao cutanea nao nociceptiva, afeta 50-60% dos doentes
com enxaqueca. Parece ser mais comum no sexo feminino, na
enxaqueca com aura, de crises frequentes, e com maior pon-
tuacdo em escalas de incapacidade. O conhecimento atual
sobre a eficicia do tratamento preventivo da enxaqueca na
alodinia é escasso.

Objetivos. Avaliar a resposta da alodinia aos tratamentos
preventivos de enxaqueca. Caraterizacao clinico-demografica
da populacdo de doentes com alodinia.

Metodologia. Estudo observacional de coorte prospetivo.
Incluidos doentes da Consulta Externa de Cefaleias, entre os
18 e 65 anos, com Enxaqueca episédica, crénica ou provavel
(ICHD-III Beta) e critérios clinicos para iniciar tratamento
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preventivo. Foram registados dados demogréficos, carateristi-
cas da cefaleia e comorbilidades. A alodinia foi avaliada quali-
tativa (Allodynia Symptom Checklist - ASC-12) e quantitativa-
mente (monofilamentos calibrados). Foram aplicadas escalas
de incapacidade (Migraine Disability Assessment Score -
MIDAS), qualidade de vida (Migraine Specific Quality of Life -
MSQoL) e depressao (Beck Depression Inventory - BDI-II). Trés
meses apos iniciar tratamento preventivo individualizado, foi
reavaliada a alodinia e aplicadas as escalas MIDAS e MSQoL.
O significado estatistico foi definido para p<0.05.

Resultados. Incluimos 17 doentes com alodinia (casos) e
13 sem alodinia (controlos). Nao se verificaram diferencas
estatisticamente significativas nas carateristicas demogréficas
e da cefaleia, nem na escolha do farmaco preventivo entre os
dois grupos. O grupo dos casos, 96.7% do sexo feminino, idade
mediana 39[min-max19-54] anos, apresentava uma frequén-
cia mensal média de crises de 5.18 +6.59. Aos 3 meses, 12
casos e 8 controlos mantiveram seguimento, verificando-se,
nos casos uma melhoria estatisticamente significativa na
MIDAS (p=0.019), sem alteracdo na MSQoL(p=0.475) nem na
avaliacdo da alodinia (p=0.593).

Conclusdes. Nos doentes com alodinia, tratamentos pre-
ventivos de enxaqueca nao foram eficazes na melhoria deste
sintoma ou da qualidade de vida, mas reduziram a incapaci-
dade associada a esta patologia.

Enxaqueca hemiplégica familiar: a
variante c.1604G>A (p.Arg53His) do gene
SCN1A ndo é patogénica

Margarida Calejo', Paula Salgado’, Carlos Correia'?, Isabel
Alonso?, José Barros'?
1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar do Porto; 2-Instituto de
Biologia Molecular e Celular, i3S, Universidade do Porto; 3-Instituto
de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar, Universidade do Porto.
jb.neuro@chporto.min-saude.pt

Palavras-chave: enxaqueca hemiplégica familiar; gene SCN1A

Introducdo. A enxaqueca hemiplégica familiar (EHF) é
uma forma rara de enxaqueca com aura, de transmissao gené-
tica autoss6mica dominante, sendo conhecidas diversas
mutagdes nos genes CACNAIA, ATPIA2 e SCNIA. Cerca de
metade das familias com fen6tipo de EHF ndo tém nenhuma
das mutagdes descritas. A variante do exdo 10 do gene SCNIA
NM_001165963.1(SCN1A):c.1604G>A (p.Argb35His) esté cata-
logada (www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar/11031659/) e tem signi-
ficado clinico incerto.

Caso clinico. Uma jovem do género feminino, de 22 anos,
apresenta episddios de cefaleias unilaterais, alternantes, pul-
séteis, com fotofobia, fonofobia, nduseas e vomitos, desde os
7 anos. As cefaleias sdo frequentemente precedidas de escoto-
mas cintilantes, afasia motora, parestesias e hemiparésia con-
tralaterais a cefaleia. O exame neurolégico é normal. TAC
encefalica e EEG foram normais. A mae e o tinico irmao tém
sindromes idénticas, de inicio na primeira infancia. Perante o
fené6tipo de enxaqueca hemiplégica familiar, pesquisaram-se
mutagoes nos genes CACNAIA, ATP1A2, SCNIA e PRRT2. Foi
identificada uma variante no exdo 10 do gene SCNIA:
¢.1604G>A (p.Arg53His). A mutacdo foi pesquisada em 8 fami-
liares observados clinicamente, sendo encontrada no irmao
(afetado) e no pai (ndo afetado), estando ausente na mae (afe-
tada) e nos outros familiares maternos.
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Conclusdo. A variante c.1604G>A (p.Arg53His) do exao 10
do gene SCN1Ando é patogénica para EHE Pretendemos aler-
tar para os perigos de leituras literais de resultados molecula-
res de individuos isolados, ndo alicercadas em estudos clini-
cos e moleculares de familias informativas.

Prémio VIDJEN para o Melhor Caso Clinico:
Cefaleias e oftalmoparesias recorrentes

Simao Cruz', Rita Martins', Carla Ferreira?, Teresa Branco?®, Elsa
Parreira’

1-Servigo de Neurologia, Hospital Fernando Fonseca, Amadora;
2-Servico de Neurologia, Hospital de Braga; 3-Servico de
Infeciologia, Hospital Fernando Fonseca, Amadora.
simao_cruzl3@hotmail.com

Palavras-chave: oftalmoparesias recorrentes, neuropatia
oculomotora dolorosa recorrente, sindrome de Tolosa-Hunt

Introducdo. As neuropatias oculomotoras recorrentes
associadas a cefaleias apresentam um extenso diagnoéstico
diferencial. A sindrome de Tolosa-Hunt [13.7 ICHD-3 beta] e a
Neuropatia Oftalmoplégica Dolorosa Recorrente [13.9 ICHD-
3 beta] sdo essencialmente diagnoésticos de exclusdao mas que
podem contar com dados fortemente sugestivos, tais como o
padrdo evolutivo por surtos seguidos de remissdao completa
ou, no primeiro caso, a resposta a corticoterapia.

Caso clinico. Doente do sexo feminino, atualmente com 57
anos de idade, com antecedentes de hipertensdo arterial e
cefaleias ocasionais desde a adolescéncia com caracteristicas
de Enxaqueca. Entre os 38 e os 56 anos de idade ocorreram 6
episddios de cefaleia intensa hemicraniana esquerda com
paresias oculomotoras que surgiam alguns dias ou semanas
apos o inicio da dor. Os nervos afetados variaram entre episé-
dios e os sintomas remitiram completamente em todos estes
eventos, nalguns sob corticoterapia. A investigacao diagnosti-
ca, incluindo puncdo lombar e ressondncia magnética cranio-
encefélica (RM-CE), foi negativa na maioria destes eventos. O
50 epis6dio, ocorrido no ano 2011, distinguiu-se dos restantes
por vdrios aspetos: envolvimento gradual de outros nervos
cranianos (III, VII e VIII esquerdos, VI e divisdao V3 do V direi-
tos) ao longo de vdrias semanas; pleocitose do LCR (méximo
20 células mononucleadas); espessamento e captacao de con-
traste nos seios cavernosos e bordo livre da tenda do cerebelo
na RM-CE. A investigacdo etiolégica foi inconclusiva mas
neste episddio foi feito o diagnédstico de infecao pelo virus
VIH, observando-se nessa altura uma baixa carga viral e uma
contagem de linfécitos CD4+ > 600 células/YL.

Conclusdes. O diagnoéstico diferencial far-se-a provavel-
mente entre a sindrome de Tolosa-Hunt e a Neuropatia
Oftalmoplégica Dolorosa Recorrente, embora um dos epis6dios
tenha cursado com pleocitose ligeira, com atingimento de ner-
vos cranianos inabituais (VII e VIII) e com infecdo por VIH. A
excelente resposta da dor a corticoterapia favorece a primeira
hipétese.

Da nevralgia do trigémio a paralisia de
Bell - apresentacao atipica e diagndsticos
diferenciais do sindrome de Ramsay Hunt

Vanessa Carvalho’, Catarina Cruto’, Sofia Jordao?, Ricardo
Pereira’®, Sara Franca'

1-Servico de Neurologia, Hospital Pedro Hispano, Unidade Local
de Satude de Matosinhos; 2-Servico de Doencas Infeciosas,
Hospital Pedro Hispano, Unidade Local de Satide de Matosinhos;
3-Servico de Medicina Interna, Hospital Pedro Hispano, Unidade
Local de Satide de Matosinhos.

saramsfranca@gmail.com
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Palavras-chave: sindrome de Ramsay Hunt, parésia facial, paralisia
de Bell, virus varicela zoster.

Introdugdo. A sindrome de Ramsay Hunt (SRH) é uma
forma rara de apresentacao de infecao pelo virus varicela zos-
ter (VZV). A triade cldssica inclui parésia facial periférica (PFP),
otalgia e erupcao herpética auricular. Outros nervos cranianos
podem estar envolvidos (VIII, V, IX e X pares) e as alteracdes
cutaneas podem surgir apos a parésia facial em até 14% dos
doentes, podendo nao correr em 8% (herpes sine herpete).

Caso clinico. Homem, 48 anos, apresenta-se com episo-
dios paroxisticos de dor em guinada, na regiao do palato duro,
com cinco dias de evolugdo, sem alteracées ao exame neuro-
légico. Tem alta com o diagnéstico de nevralgia do trigémio,
medicado com carbamazepina. Retorna no dia seguinte por
agravamento dos sintomas. Objetivamente apresentava PFP
grau 'V na escala de House-Brackmann, queixas disestésicas a
picada na hemiface e hipoacusia a esquerda. Sem erupgao
vesicular no meato actstico ou no palato. A RM cranioencefa-
lica nao mostrou alteragdes de relevo. O estudo do liquido
cefalorraquidiano (LCR) revelou pleocitose mononuclear (42
células), ligeira elevacdo da proteinorrdquia e glicorraquia
normal. A pesquisa de virus no LCR foi positiva para VZV.
Iniciou tratamento com aciclovir endovenoso (10 mg/kg, de 8
em 8h) e prednisolona (0,5 mg/kg/dia). Durante o interna-
mento surgiu erupcdo herpética no pavilhao auricular exter-
no, confirmando-se o diagnodstico de SRH.

Conclusdo. Este caso demonstra algumas das principais
dificuldades e diagnésticos diferenciais da SRH, se a apresen-
tacao for atipica. Pode ser indistinguivel da paralisia de Bell
(PB), numa fase inicial, e é frequentemente um diagndstico
tardio, com implicacdes prognésticas importantes. O inicio
do tratamento nas primeiras 72 horas aumenta a probabilida-
de de recuperacdo. A presenca de queixas dlgicas graves e a
presenca de hipoacusia devem apontar para um diagnéstico
de SRH em desfavor da paralisia de Bell.

Hipertensao intracraniana na infecao
aquda por virus de Epstein-Barr

Ana Bris, Isabel Luzeiro, Anabela Matos

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitério de
Coimbra.

acatbras4@hotmail.com

Palavras-chave: Hipertensao intracraniana, infe¢ao aguda, virus
de Epstein-Barr.

Introducéo. As manifestacdes neuroldgicas da infecao por
virus de Epstein-Barr (EB) ocorrem apenas em cerca de 7%.
Casos isolados descrevem uma associacdo entre a infecao
aguda por EB e hipertensao intracraniana.

Caso clinico. Doente do género feminino, de 39 anos, apre-
sentava cefaleia “de novo” holocraniana de predominio fron-
totemporal direito, tipo pressao, com paroxismos pulsateis,
moderada a intensa, persistente desde o inicio, acompanhada
de despertares noturnos frequentes. O quadro tinha duas
semanas de evolugdo e aliviava parcialmente com analgési-
cos. Era acompanhado de nduseas e agravamento com o
esforco fisico.

Sem evidéncia de perturbagdes visuais transitdrias, diplo-
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pia, acufenos pulsateis, hipoacusia, vertigens, desequilibrio ou
alteracoes sensitivas. Nao apresentava sinais de hipertensao
intracraniana, meningeos ou focais. Apresentava temperatura
corporal inferior a 37,5°C e mialgias generalizadas, sem sinto-
matologia respiratéria ou gastrointestinal. A TAC-CE (com
contraste e tempos venosos) foi normal. A pressao de abertura
do liquido cefalorraquidiano foi 28 cmH,0; o exame citoqui-
mico e bacteriolégico foram normais. Apresentava linfocitose
sem leucocitose, com alguns linfécitos ativados no esfregaco
de sangue periférico, discreta trombocitopenia (141G/L) e ele-
vacdo da enzimologia hepdtica (TGP 135U/Le TGO 111U/L). A
ecografia abdominal ndo revelou alteracdes. Assistiu-se a uma
melhoria clinica apds puncao lombar e a terapéutica com ace-
tazolamida e furosemida. A investigacao para causas autoimu-
nes que foi negativa. A serologia mostrou resultado fortemen-
te positivo para EB-VCA-IgM, EB-VCA-IgG e EB-EBNA (com
reatividade cruzada para vdrios virus e bactérias). A cinética
dos anticorpos confirmou infecao recente por EB.

Conclusdo. Apresentamos este caso clinico pela raridade
etiolégica associada a hipertensao intracraniana, permitindo
alargar e evidenciar o espectro de manifestacdes neurolégicas
associadas a infe¢ao aguda por virus de Epstein-Barr.

Neurossifilis: uma dor de cabeca

Margarida Calejo’, Angelo Carneiro?, Ana Martins da Silva'?
1-Servigo de Neurologia, Departamento de Neurociéncias,
Hospital de Santo Anténio, Centro Hospitalar do Porto; 2-Servi¢o
de Neurorradiologia, Departamento de Neurociéncias, Hospital
de Santo Anténio, Centro Hospitalar do Porto; 3-Instituto de
Ciéncias Biomédicas Abel Salazar, Universidade do Porto.
mgcalejo@gmail.com

Palavras-chave: neurossifilis, neuropatia craniana multipla,
vasculopatia, cefaleia.

Introducao. A sifilis manifesta-se de maneiras multiplas e
inesperadas. Provavelmente as apresentacgdes atipicas tém-se
tornado mais prevalentes.

Caso clinico. Mulher de 64 anos, com antecedentes de ves-
tibulopatia periférica, que recorreu ao hospital por cefaleia
fronto-orbitéria esquerda, intensa, em peso, progressiva com
4 dias de evolugao, refratdria a analgésicos, associada a lacri-
mejo e assimetria palpebral, nduseas e vomitos. Apresentava
ptose esquerda, sem alteracdes pupilares. TAC encefdlica e
Angio-TAC arterial foram normais. Foi assumido o diagnésti-
co provével de sindrome trigémino-autonémica. Dois dias
depois, notou diplopia horizontal e vertical e visao turva do
olho esquerdo (OE), com recorréncia da cefaleia. A esquerda,
objetivou-se diminuicdo da acuidade visual, com fundo ocu-
lar normal, ptose palpebral e miose, desvio do olho medial-
mente, com limitacao dos movimentos verticais e de abducao
(parésia do IIT incompleta e VI nervos). A RM encefélica mos-
trou microvasculopatia extensa com componente inflamat6-
rio. O liquido cefalorraquidiano era acelular e tinha 0,69 g/ L
de proteinas. A corticoterapia reverteu a sindrome rapida-
mente. O complemento do estudo analitico revelou VDRL e
TPHA positivos no soro, VDRL negativo no liquido cefalorra-
quidiano, com bandas oligoclonais, reunindo critérios para
neurossifilis provédvel. Fez-se o diagndstico de multinevrite
craniana e vasculopatia intracerebral sifiliticas e tratou-se
com penicilina por via intramuscular

Conclusao. Os quadros com cefaleias de inicio recente ou
progressivo devem abordar-se como potencialmente sinto-
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maticos, mesmo quando se assemelham a sindromes idiopa-
ticas. A neurossifilis € uma entidade pleomoérfica, grande imi-
tadora, que deve estar presente nos diagnosticos diferenciais
em neurologia.

Dor facial persistente e sarcoidose: que
relacao?

Ana Margarida Novo', Ana Bras1, Ana Inés Martins', Orlando
Galego?, Livia Sousa', Bruno Rodrigues'

1-Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra; 2-Servico de Neurorradiologia, Centro Hospitalar e
Universitario de Coimbra.

amfloresnovo@gmail.com

Palavras-chave: dor facial persistente, sarcoidose

Introducdo. A dor facial crénica constitui um desafio diag-
ndstico e terapéutico, em parte porque a sua fisiopatologia
permanece pouco compreendida.

Casol. Mulher, 43 anos, que iniciou dor facial em 2012 no
contexto de um quadro sistémico com um ano de evolucdo
caracterizado por mialgias e artralgias generalizadas, perda de
peso e sudorese noturna. A dor era persistente, intensa, nos
territérios da segunda e terceira divisdes do nervo trigémio
bilateralmente, tipo queimadura, 3-4 periodos de exacerba-
¢ao/dia com cerca de uma hora de duragdo cada, sem desen-
cadeantes exceto mastigacdo e sem sinais auton6émicos.
Exame neurolégico normal. Estudo analitico, broncofibrosco-
pia e TC tordcica apontaram para o diagndstico de sarcoidose.
Estudo do LCR, RM-CE, RM dos musculos faciais e biépsia de
glandulas salivares sem alteragdes. Apesar da melhoria inicial
com corticoterapia, assistiu-se a um agravamento da dor
facial com refractariedade a doses elevadas de antiepiléticos e
antidepressivos. Atualmente, sob Infliximab e Buprenorfina
transdérmica, com melhoria ligeira.

Caso2. Mulher, 62 anos, antecedentes de depressao, obesi-
dade e hipertensao arterial. Quadro com 4 anos de evolucao
de dor facial tipo latejante na regido malar, auricular e perior-
bitaria direita, constante, intensidade 5/10, sem desenca-
deantes, sem sinais autonémicos, associada a acufenos e aste-
nia. A doente relacionava a dor com a extracdo de um dente 2
meses antes e foi observada por varios dentistas e estomato-
logistas. Exame neurolégico normal. Estudo analitico, bron-
cofibroscopia, TC tordcica e PET apontaram para o diagndsti-
co de sarcoidose. RM-CE sem alteracoes. Sob terapéutica com
Carbamazepina 200mg 2id e Pregabalina 150mg 2id com
melhoria parcial.

Conclusao. Embora nestes dois casos ndo tenha sido
demonstrado envolvimento trigeminal ou de qualquer estru-
tura da face pela sarcoidose, esta possibilidade nao pode ser
excluida. Reforca-se assim a importancia de excluir causas
secunddrias antes de assumir um diagnéstico de dor facial
persistente idiopatica.

Cefaleia isolada como apresentacao de
carcinomatose meningea

José Nuno Alves, Ana Filipa Santos, Célia Machado, Alvaro
Machado, Margarida Rodrigues

Servico de Neurologia, Hospital de Braga
jose.nuno.aalves@gmail.com

Palavras-chave: cefaleia isolada, carcinomatose meningea

Introducdo. Estima-se que 5% dos doentes com cancro da
mama desenvolvam metastases no sistema nervoso central,
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sendo a carcinomatose meningea responsével por 11-20% dos
casos. As cefaleias secunddrias a carcinomatose meningea
apresentam caracteristicas inespecificas.

Caso clinico. Mulher de 43 anos, com diagndstico de carci-
noma ductal invasor da mama em 2014, submetida a tumo-
rectomia, quimioterapia e radioterapia adjuvantes e medica-
da com tamoxifeno. Apresentava cefaleias parieto-occipitais
direitas (4-5 episddios por dia), de intensidade moderada, em
picada, com duragao de 2-3 minutos, com dois meses de evo-
lucdo. Sem foto ou fonofobia, sem sinais disautonémicos e
sem relacdo com mudancas posturais. Duas semanas antes de
recorrer ao Servi¢o de Urgéncia (SU) apresentou alteracao das
caracteristicas da cefaleia: agravamento da intensidade, cara-
ter (“em facada”) e frequéncia (cerca de 20 episddios por dia),
a que se associou cefaleia fronto-parietal bilateral, “em peso”
e persistente. O exame neurolégico e a TAC cerebral ndo apre-
sentavam alteracoes. Regressou trés semanas depois, por per-
sisténcias das queixas, as quais se associou sensa¢ao de ador-
mecimento do membro superior direito. Apresentava hiposte-
sia téctil e dlgica da hemiface e membro superior direitos. A
RMN cerebral revelou edema cerebeloso adjacente a folia,
captante de contraste, secunddrio a infiltragdo meningea car-
cinomatosa. O restante estudo por RMN do neuroeixo eviden-
ciou CM das raizes cauda equina e superficie medular.
Discutido o caso em reunido de grupo tendo sido proposta
quimioterapia paliativa.

Conclusdo. As cefaleias em contexto de carcinomatose
meningea sdo frequentes, mas estdo habitualmente associa-
das a semiologia neuroldgica focal. O diagndstico de carcino-
matose meningea em contexto de cefaleia isolada pode ser
dificil e exige um alto grau de suspeigao.

Imperativo clinico na arterite de células
gigantes

Ricardo Varela, M. Helena Ramos

Servico de Neurologia do Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra

ricardoathayde@gmail.com

Palavras-chave: arterite células gigantes; inflamagao; ecoDoppler;
bi6psia

Introducao. A arterite de células gigantes (ACG) constitui a
vasculite sistémica mais comum do adulto podendo a sua
apresentacdo clinica incluir uma pletora de alteracoes sisté-
micas, neuroldgicas ou oftalmolégicas.

Caso clinico. Doente do sexo feminino, de 71 anos, sem
antecedentes relevantes, avaliada por cefaleia de novo, hemi-
craniana esquerda, pulsatil, com um més de evolugao, agrava-
mento progressivo, intensidade flutuante, associada a noc¢ao
de hiperestesia da face ipsilateralmente e episédios compati-
veis com claudica¢do mandibular. Sem nduseas, vomitos, foto
ou fonofobia, nocdo de hiperémia conjuntival, rinorreia ou
lacrimejo, agravamento posicional, despertar noturno, nocao
de febre, perda ponderal, mialgias, ou quaisquer alteracoes
visuais, sensitivas, motoras ou de coordenacgdao. Ao exame
neuroldgico com hiperestesia hemicraniana esquerda, nogao
de ressalto da articulacdo temporo-mandibular (ATM)
esquerda, vasos temporais superficiais tortuosos, endureci-
dos, mas indolores. Sem outros sinais focais. Estudo comple-
mentar inicial com TCce e estudo analitico incluindo parame-
tros inflamatérios sem quaisquer alteragdes. Realizado diag-
néstico provisoério de cefaleia secundaria a disfuncao da ATM
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e medicada em conformidade. Persisténcia de agravamento
clinico a motivar reobservacdo com repeticao de estudo ima-
giolégico e analitico novamente sem alteragdes. Avaliacao
analitica em ambulatério incluindo estudo de autoimunidade
negativa, EcoDoppler carotideo-vertebral com avaliacdo de
artérias temporais, vertebrais e oftdlmicas sem sinais de arte-
rite e estudo imagiolégico da ATM sem alteracdes. Em funcao
de refractariedade da sintomatologia dlgica sem substracto no
estudo complementar, realizada biépsia da artéria temporal
superficial esquerda com estudo andtomo-patoldgico a evi-
denciar fenémenos de peri-arterite e endarterite com células
gigantes multinucleadas do tipo Langhans. Diagnéstico final:
ACG. Iniciada corticoterapia oral com franco beneficio sinto-
maético e resolucdo completa de sintomatologia élgica. Sem
recrudescéncia sintomdtica apds suspensao.

Conclusdao. Numa era dominada pelos exames comple-
mentares, serve este caso para demonstrar o imperativo clini-
co na avaliacdo destes doentes, sendo reforcado o papel da
biépsia enquanto exame gold standard perante a suspeita cli-
nica robusta de ACG.

Neuropatia trigeminal desmielinizante:
dificuldades clinicas

Margarida Calejo', Bruno Moreira? José Barros'*

1-Servico de Neurologia, Departamento de Neurociéncias,
Hospital de Santo Anténio, Centro Hospitalar do Porto; 2-Servigo
de Neurorradiologia, Departamento de Neurociéncias, Hospital
de Santo Anténio, Centro Hospitalar do Porto. 3-Instituto de
Ciéncias Biomédicas Abel Salazar, Universidade do Porto.
jb.neuro@chporto.min-saude.pt

Palavras-chave: neuropatia trigeminal, esclerose mudiltipla, cefaleia
trigémino-autonémica.

Introduc@o. A neuropatia trigeminal é uma complicagdao
conhecida da esclerose multipla (EM), geralmente atribuida a
lesdes desmielinizantes protuberanciais, podendo apresen-
tar-se com caracteristicas semioldgicas atipicas.

Caso clinico. Homem de 72 anos, com diagndstico prova-
vel de esclerose muiltipla por surto inicial e tinico (hemiparé-
sia e hemihipostesia esquerdas) aos 26 anos. A RM encefdlica,
executada décadas depois, mostra multiplas lesdes com
caracteristicas desmielinizantes, incluindo uma lesao protu-
berancial esquerda, sem contactos neurovasculares. Aos 50
anos, iniciou dor intensa tipo choque elétrico, no territdrio
maxilar do nervo trigémio esquerdo, com pontos de gatilho.
Feito o diagnéstico de neuropatia trigeminal secundaria, ini-
ciou carbamazepina, com melhoria relevante. A dor recidivou,
com necessidade de introducdo de varios farmacos. Ao longo
do tempo, as dores nevralgicas apresentaram periodos de exa-
cerbacdo de meses (geralmente no inverno) e intervalos de
relativa estabilidade. Os paroxismos passaram a atingir o ter-
ritério mandibular e oftdlmico, com diferentes pontos de gati-
lho, exacerbac¢do pela luz e alodinia. Algumas exacerbacdes
sdo precedidas de erupcoes descamativas da mucosa nasal.
Surgiram epis6dios de dor noturna, mais fixa e peri-orbitaria,
sem sinais disautonémicos, cedendo em 1 a 2 horas.
Tentaram-se vdarios farmacos, a maior parte com melhoria
franca, mas tempordria (carbamazepina, amitriptilina, gaba-
pentina, topiramato, verapamilo, metilprednisolona por via
endovenosa); no entanto, a sua redu¢ao ou suspensao torna-
se insuportavel para o doente. Em 2012, a dor tornou-se fre-
quentemente periocular, associada a lacrimejo, hiperemia
conjuntival e rinorreia, mantendo-se paroxismos associados a
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gatilhos cutaneos. Diversas tentativas terapéuticas tiveram
sucessos tempordrios: oxigenoterapia de alto débito, infiltra-
¢oes no territério do grande nervo occipital esquerdo (lidocai-
na e corticoester6ides). Continua polimedicado, sem controlo
satisfatério da dor, discutindo-se o racional de uma interven-
¢d0 neurocirurgica.

Conclusdo. A sindrome parece ter uma etiologia objetiva,
embora semiologicamente seja de dificil sistematizac¢ao, agre-
gando caracteristicas de diversas entidades clinicas (nevralgia
do trigémio, cefaleia em salvas, sindrome “cluster-tic”).
Pretende-se acolher sugestdes da SPC para reformular a estra-
tégia terapéutica.

Nevralgia do glossofaringeo - uma
cefaleia quase fatal

Liliana Pereira, Miguel Rodrigues
Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta, EPE
lipereira@yahoo.com

Palavras-chave: cefaleia; nevralgia do glossofaringeo; sincope;
arritmia.

Introducdo. A sincope associada a cefaleia pode ocorrer
como resposta autonémica a dor ou implicar diagnésticos
mais ominosos como hemorragia subaracnéideia. Quando os
episddios sao repetidos, sem sequelas, a sincope pode ser
uma caracteristica singular da cefaleia e outras causas devem
ser consideradas.

Caso clinico. Mulher de 80 anos, sem antecedentes pes-
soais relevantes ou medicacao habitual. Referia nos tltimos
dois meses epis6dios de dor cervical lateral direita, tipo agu-
lha, com irradiacdo a regido auricular, durando 5-20 segun-
dos. Alguns eram desencadeados pela degluticdo. Acordava
com epis6dios noturnos. Aumentaram progressivamente em
frequéncia, até >100/dia, e intensidade (10/10). Nos ultimos
episdédios, apos a dor, teve sincope. Durante monitorizacao
cardiaca, verificou-se coincidéncia dos epis6dios com respos-
ta cardioinibitéria (pausas ventriculares >10 segundos, ritmo
sinusal entre pausas) e vasodepressora (tensdo arterial sistoli-
ca 30-50 mmHg). Foi colocado pacemaker provisdrio e depois
definitivo, contrariando a bradicardia, mas a dor persistia,
mantendo sincope pela hipotensao concomitante. Nao apre-
sentava alteracdes ao exame neurolégico. Investigacao ima-
gioldgica por tomografia computorizada excluiu massas peri-
carotideas, tumor do glomus carotideo, adenopatias, altera-
¢des morfoestruturais do buraco lacero posterior e massas
intra e extra-axiais na fossa posterior. Foi medicada com car-
bamazepina LP 200mg 2xdia passando os episddios a ser
menos frequentes (3/dia), menos intensos (sensacao de ardor
sem picada, topograficamente mais localizada a regido abaixo
do angulo da mandibula) e com menos sintomas neurocar-
diogénicos. Ficou assintomadtica com 600mg/dia.

Conclusdes. O quadro clinico ilustra uma nevralgia do
glossofaringeo, no qual o controlo retrégrado aumentado
sobre o ntcleo dorsal do vago causou manifestagdes cardiacas
e hemodinamicas graves. A gravidade destas determinou a
abordagem preferencial pela Cardiologia, ressalvando a
necessidade da colaboracao entre especialidades e conheci-
mento desta entidade para uma terapéutica eficaz.
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Bruxismo, cefaleias e disfuncao da
articulacao temporo-mandibular

Bruno Silva', David Sanz?, Isabel Luzeiro'

1-Servico de Neurologia do Centro Hospitalar e Universitdrio de
Coimbra; 2-Servico de Cirurgia Maxilo-facial do Centro
Hospitalar e Universitario de Coimbra.

br.s.dasilva@gmail.com

Palavras-chave: cefaleia, bruxismo, dor neuropdtica, disfuncao
articulacao temporo-mandibular, dor mio-fascial.

Introducio. E comum a associacdo de cefaleias, sono e per-
turbagdes do sono. O bruxismo é uma parassénia de etiologia
multifatorial com uma prevaléncia de 8%., provocando altera-
¢oes da macro e microestrutura do sono. A Cefaleia, quando
surge, pode ter tipologia, frequéncia e intensidade diversa.

Caso 1. Mulher, 63 anos, acompanhada desde 2001 por “dor
bilateral da face, constante, mais intensa a direita, associada a
sensacao de ouvido tapado e crepitagao na abertura da boca.”
Ao exame fisico apresentou desoclusao parcial com oclusao
traumdtica, ligeiro desvio na abertura da boca para a esquerda
e palpag@o com dor intensa a palpacdo da ATM irradiando para
diversos pontos, hiperestesia e disestesia da hemiface e regido
mastoideia, direitas. A TC-CE mostrou deformacdo do céndilo
esquerdo e atrofia do ramo ascendente da mandibula. Foi pres-
crita placa oclusal até 24h/dia, sem eficdcia. Atualmente medi-
cada com Pregabalina, Venlafaxina e Tapentadol.

Caso 2. Mulher, 71 anos, acompanhada desde 2000 por
cefaleia hemicrania crénica com exacerbacdes dolorosas e
cervicalgia, a esquerda, sem controlo algico possivel . Em
2007, resseccao bilateral das ap6fises estiloides por via endo-
bucal, por Sindrome de Eagle. A RM-ATM, revelou achata-
mento dos condilos com alteracdes degenerativas sendo pro-
posta meniscopexia bilateral. Apés cirurgia aumento da drea
da cefaleia a esquerda, mantendo alodinia, envolvendo a
regides parietal, retroauricular e submandibular. No exame
objetivo nao apresentava limitacao ou desvio na abertura da
boca. Realizou infiltracdes e tratamento por radiofrequéncia
com beneficio parcial. Mantém-se na consulta da dor, sob ses-
soes de acupuntura.

Conclusao. O desconhecimento e desvalorizacao de pato-
logias do sono como o bruxismo , ou a subvalorizacdo de
medidas protetores geram a progressdo da dor com sensibili-
zacao central tornando-a crénica e resistente as multiplas
medidas instituidas, com 6nus para a doente e para a socieda-
de A abordagem multidisciplinar da doente é essencial.

Cefaleias em salvas, paradigma de
ritmicidade bioldgica

Joana Ramos Lopes, Isabel Luzeiro, Livia Sousa

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitério de
Coimbra.

joanaflopes6@gmail.com

Palavras-chave: cefaleias em salvas, cluster, hipotdlamo, hipocretina
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Introducdo. Das cefaleias trigémino-autondmicas, as cefa-
leias em salvas sdao as mais prevalentes, particularmente a
variante episédica, predominando no género masculino. E
atribuida a disfungdo hipotalamica a sua ritmicidade circadia-
na e circanual. E caracteristico da doenca a ocorréncia de epi-
so6dios dolorosos na fase inicial do sono REM, mas discute-se
atualmente a sua relagdo causal. Nao ha fatores conhecidos
que predigam a evolugdo para a cronicidade. Os episédios
normalmente diminuem com a idade.

Caso clinico. Homem, 55 anos, fumador. A 07/01/2009
acordou as 2h da manha, 2 horas depois de adormecer, com
cefaleia violenta, 10/10, tipo facada, que durou aproximada-
mente 1,5 horas, supraorbitdria esquerda, acompanhada de
olho vermelho, lacrimejo e rinorreia ipsilaterais. Recorreu ao
Servigco de Urgéncia observando-se miose e ptose a esquerda.
Beneficio com oxigénio 10L/min. Medicado com sumatripta-
no e metilprednisolona 1mg/kg em doses decrescentes, com
boaresposta, ficando assintomdtico numa semana. Novo surto
novamente em dia 7, cerca de 3 anos e meio depois, com carac-
teristicas iguais, mas com duracdo de 2 semanas. Efetuou pro-
filaxia com verapamilo 240mg id. Exatamente no mesmo dia, 6
anos ap6s o primeiro episédio, novas salvas idénticas, mas
prolongadas por 10 semanas, tendo feito profilaxia com vera-
pamilo 240mg id e carbonato de litio 400-600mg id. Para a
resolucao deste dltimo surto terd contribuido a cessagao taba-
gica. Foram excluidas causas secunddrias. As salvas foram
exclusivamente noturnas e sempre a mesma hora.

Conclusao. Este caso é paradigmadtico da relacdo entre as
salvas e os ritmos circadianos e circanuais: o facto das crises
serem sempre noturnas, em provavel sono REM, e no mesmo
dia do més, ressalta a importancia fisiopatoldgica do hipotala-
mo e dos neuropéptidos a ele associados nesta doenca.
Investigagdes recentes, incluindo estudos genéticos, eviden-
ciam o papel da hipocretina nessa disfuncao hipotalamica e a
sua importancia na alteracdo das vias de modulacao da dor.

Narcolepsia e cefaleia crénica: uma
associacao comum?

Daniela Vieira, Isabel Luzeiro

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de
Coimbra.

danielacgvieira@gmail.com

Palavras-chave: narcolepsia, hipersdnia, cefaleia tipo tensao,
enxaqueca, hipoxia.

Introducao. A narcolepsia é a mais comum das hiperso-
nias primdrias, tendo uma prevaléncia estimada entre 25 e
50/100.000 pessoas. A associacdo entre narcolepsia e certos
tipos de cefaleia, nomeadamente enxaqueca, cefaleia tipo
tensdo (CTT) e cefaleia inespecifica, tem sido descrita em
alguns estudos. Considera-se que a disrupc¢do do sono notur-
no com subsequentes episddios de hipoxia noturna possa ter
um papel importante na génese de cefaleia nestes doentes.

Caso clinico. Doente do sexo masculino, 22 anos, referen-
ciado a consulta de Neurologia por sonoléncia diurna excessi-
va. Referia adormecer facilmente durante o dia, inclusiva-
mente enquanto realizava algumas atividades, como condu-
zir. A histéria de sonoléncia excessiva teve inicio na infancia,
mas veio a agravar progressivamente desde ha 3 anos.
Apresentava pontuacao de 16 na Escala de Epworth. O doente
apresenta uma histéria de cefaleia holocraniana desde a
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infancia, que é pior no inicio da manha e que melhora ao
longo do dia, sendo resistente a vdrios analgésicos. Realizou
um teste de laténcias multiplas e video-EEG, que foram com-
pativeis com o diagndstico de narcolepsia. O mesmo foi con-
firmado através da detecao do haplétipo HLA-DR15/DQ6. Foi
medicado inicialmente com modafinil, nao obtendo melhoria
clinica significativa. Manteve as queixas de cefaleia holocra-
niana de dificil alivio. Posteriormente iniciou metilfenidato,
obtendo melhoria dos sintomas de sonoléncia diurna, e tam-
bém diminuicdo da intensidade e da frequéncia da cefaleia.
Conclusao. Este caso pretende ilustrar a relacdo entre per-
turbacoes do sono e cefaleia, e seus mecanismos fisiopatoldgi-
cos. Neste caso, trata-se de uma cefaleia inespecifica, que nao
preenche os critérios de enxaqueca nem de CTT. O correto
diagnéstico e o tratamento sintomadtico da patologia do sono
podem ser importantes para o controlo da cefaleia crénica.

Enxaqueca e cefaleia hipnica: um
continuum do sono, dependente da idade?

Miguel Tabuas-Pereira, Bruno Silva, Isabel Luzeiro
Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitédrio de
Coimbra.

miguelatcp@gmail.com

Palavras-chave: cefaleia hipnica, enxaqueca, sono.

Introducéo. A enxaqueca estd relacionada com o sono,
com crises a acontecer durante o sono noturno, apds periodos
curtos de sono diurno e ao acordar. De facto, cerca de 50% dos
ataques de enxaqueca ocorrem entre as 4 horas e as 9 horas e
as perturbagoes do sono sdo 3 vezes mais frequentes nestes
doentes. A natureza peri6dica dos ataques e a sua relacdo com
ciclos (do sono, menstrual, estagdes do ano) indicia um meca-
nismo circadiano controlado pelo hipotdlamo. A cefaleia hip-
nica é uma cefaleia primaria caracterizada por ataques estri-
tamente relacionados com o sono, causando o despertar.
Habitualmente, acontece no mesmo hordrio. A sua patofisio-
logia é desconhecida.

Caso clinico. Doente de 68 anos com antecedentes de
ldpus eritematoso sistémico, diabetes mellitus tipo 2, hiper-
tensdo arterial, dislipidémia e fibrilhacdo auricular.
Menopausa aos 53 anos. Antecedentes de enxaqueca de pre-
dominio noturno, associada a fonofotofobia, nduseas e vomi-
tos, cerca de 3 vezes por semana desde os 13 anos, sem altera-
¢oes ha 15 anos. Aos 67 anos o padrao das cefaleias mudou,
comecando a apresentar cefaleia bifrontal constritiva duas
vezes por semana, que a despertava, de intensidade méaxima
desde a instalag@o, com duracdo de algumas horas. A doente
ndo conseguia ficar na cama, tendo que se levantar, ver televi-
sdo ou andar pela casa. Negava outra sintomatologia neurol6-
gica. Foi aconselhada a beber café antes de se deitar, nao apre-
sentando cefaleia quando o fazia.

Discussdo. Numa revisdo recente de cefaleias hipnicas,
69,5% dos doentes apresentavam histéria de enxaqueca. Na
maioria dos casos, os epis6dios de enxaqueca param, haven-
do uma transicao imediata para episddios de cefaleia hipnica.
Como a cefaleia hipnica tem habitualmente inicio na quinta
ou sexta décadas de vida, a sua patofisiologia podera relacio-
nar-se com alteragdes nos padroes do sono, como despertares
mais frequentes ou reducao marcada do sono de ondas lentas.
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Cefaleias noturnas

Elsa Parreira
Servico de Neurologia, Hospital Fernando Fonseca, Amadora
elsaparreira@hotmail.com

Palavras-chave: cefaleia, noite, enxaqueca, diagndstico diferencial

Introducio. As cefaleias que ocorrem durante a noite obri-
gam a um amplo diagnéstico diferencial entre cefaleias pri-
madrias (cefaleia hipnica por exemplo) e a exclusdo de cefa-
leias secunddrias nomeadamente a lesdes expansivas, distir-
bios do sono e hipertensao arterial noturna. Apresentamos 2
casos de cefaleias noturnas que colocaram algumas dificulda-
des diagnésticas.

Caso 1. Mulher de 67 anos, cefaleias desde ha 10 anos,
hemicranianas, intensas, pulsateis, durando horas a varios
dias, acompanhadas de fonofobia e cinesiofobia e aumentan-
do com esforcos fisicos. As dores surgem todas as noites, entre
as 2 e as 4 horas da manh4; ndo tolera dormir deitada porque
agrava as cefaleias; cerca de uma vez por més tem também
cefaleias vespertinas semelhantes. Apresenta insénia crénica,
desde ha anos. Realizou TAC CE (normal) e estudo do sono
que revelou apenas sono superficial e roncopatia. Sem hiper-
tensao arterial nas crises. Iniciou propranolol (20 a 40 mg ao
deitar) com reducao franca da frequéncia das crises.

Caso 2. Mulher de 68 anos, cefaleias desde os 11 anos de
idade, frontal, unilateral, pulsétil, com nduseas, vomitos,
fonofobia, fotofobia, cinesiofobia e que obrigam a repouso,
durando 1 a 2 horas; inicialmente surgiam uma vez por sema-
na; desde ha 20 anos que tem cefaleias quase todas as noites
as 3-4 horas da manh3, levanta-se para vomitar e volta para a
cama apos tomar medicac¢ao analgésica. Medicada desde ha
anos com flunarizina, amitriptilina e topiramato. A polisono-
grafia revelou indice de apneia/ hipopneia elevado (29/hora).
Nao tolerou ventiloterapia. Com suspensao de abuso de anal-
gésicos e otimizagdo da terapéutica preventiva da enxaqueca
reducdo significativa da frequéncia das crises

Conclusao. A etiologia das cefaleias noturnas pode ser
multifatorial e é importante despistar todas as possiveis cau-
sas e comorbilidades, ndo esquecendo no entanto as cefaleias
primarias mais frequentes.

Cefaleia do Sol

Elsa Parreira
Servigo de Neurologia. Hospital Fernando Fonseca, Amadora.
elsaparreira@hotmail.com

Palavras-chave: cefaleia, exposicao, sol.

Introducgdo. A exposi¢do a certas condicoes ambientais
pode provocar cefaleias. E o caso da exposicio ao frio que pro-
voca uma cefaleia especifica, caracterizada na Classificacao
Internacional de Cefaleias (ICHD-3). A exposi¢do ao sol é um
frequente precipitante das crises de enxaqueca mas nao esta
descrita nenhuma cefaleia especifica que surja apenas nessa
situacdo em individuos que nao tenham histdria de enxaqueca.

Caso clinico. Homem de 53 anos, com antecedentes de
hepatite B, que refere desde ha 2 anos (e ap6s traumatismo
craniano ligeiro) o aparecimento de cefaleias localizadas a
regido frontal posterior direita que surgem exclusivamente
quando hd a exposicao direta dessa regido aos raios solares. A
dor surge ao fim de poucos minutos de exposicdo solar
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(menos de 10 minutos) e sempre que ha exposi¢ao solar, é do
tipo peso/aperto, ndo se acompanha de qualquer outro sinto-
ma ou sinal (nomeadamente eritema cutdneo, alteracdes
vasomotoras da pele, parestesias ou sensacao de queimadura
cutanea, nduseas, vomitos, foto ou fonofobia), alivia com
paracetamol e desaparece poucos minutos apés a interrupgao
da exposicdo (mas nem sempre). Nega outros episddios de
cefaleias e nega outros desencadeantes como por exemplo
exposicdo a luz solar intensa mas sem incidéncia direta dos
raios solares, exposicao a temperatura ambiente elevada ou
dias quentes. Se usar vestudrio protetor (chapéu) os sintomas
ndo surgem. Também se os raios solares incidirem noutra
regido cefélica ndo provocam qualquer tipo de dor.

Conclusdes. As cefaleias surgem apenas durante a exposi-
¢ao solar direta nao surgindo em nenhuma outra ocasiao. A
exposicao ao sol pode provocar queimadura solar e dores,
mas nao hd evidéncia de tal ocorrer neste doente e o carater
da dor também nao o sugere. Poderd haver relacdo fisiopato-
l6gica com o traumatismo ligeiro prévio.

Alteracdes climaticas e a sua influéncia
na enxagueca

Pedro Bris, Paula Esperanca

Servico de Neurologia, Hospital de Santo Anténio dos Capuchos,
Centro Hospitalar de Lisboa Central.

helty_bras@hotmail.com

Palavras-chave: enxaqueca, clima, vento, temperatura, pressao
atmosférica.

Introducdo. Subjetivamente, muitos doentes descrevem as
alteracdes climdticas como um dos principais fatores desen-
cadeantes de crises de enxaqueca. Contudo, a evidéncia cien-
tifica a suportar esta observacdo é inconclusiva. O objetivo
deste estudo foi de avaliar a relacdo entre o clima e a enxaque-
ca, numa populacao de doentes a residir em Lisboa.

Metodologia. Estudo retrospetivo a partir dos calenddrios
de cefaleia dos doentes acompanhados em Consulta de
Cefaleias de um hospital tercidrio. Selecionados doentes
observados em 2015 com critérios de diagnostico de enxaque-
ca, a residir num raio inferior a 50 Km do hospital, com pelo
menos 3 meses de calenddrio de cefaleias e profilaxia estdvel
hd 3 meses. Os parametros meteoroldgicos didrios foram for-
necidos pelo Instituto Portugués do Mar e da Atmosfera.
Comparados os dias com maior incidéncia de crises com dias
sem crises e a variacdo dos parametros climaticos. Utilizados
testes ndo-paramétricos para comparac¢ao entre medianas.

Resultados. Estudados no total 22 doentes, idade média
40,5 + 14,4 anos, 20 mulheres. Registadas 33,1 + 19,5 (entre 4 a
70) crises por doente; distribuidas por um periodo médio de
7,3 £ 2,2 meses. Houve 52 dias em que nenhum doente repor-
tou crises. Nos 118 dias com maior incidéncia de crises verifi-
cou-se temperatura minima superior (13,3 vs 10,5 °C; p =
0,022); pressao atmosférica média inferior (1005,7 vs. 1008,9
hPA; p = 0,008) e velocidade de vento maximo superior (11,4
vs. 10,3 km/h; p = 0,043). Verificou-se uma variacao significa-
tivamente maior no vento méximo nos dias de maior incidén-
cia de crises (2,1 vs 1,4 km/h; p = 0,006).

Conclusdes. Os dados desta pequena amostra de doentes
sugerem que existe uma relagao significativa entre meteorolo-
gia e enxaqueca estando de acordo com outros estudos publi-
cados. Os nossos resultados refor¢am a ideia subjetiva de que
as crises de enxaqueca estao associadas a determinados para-
metros climdticos.
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Principios gerais
A SINAPSE orienta-se pelos seguintes principios gerais:
1. Defesa e promogao da Neurologia Clinica portuguesa;
2. Apoio empenhado e independente as iniciativas de SPN, LPCE,
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SPC, SPEDNM, SPNp, espelhando os seus estadios de desenvol-
vimento e contribuindo para a sua consolidagdo e robustez;

. Prética da Neurologia Clinica como vocagdo primordial;
. Trabalhos transversais, integradores ou promotores da unidade

da Neurologia como interesses privilegiados;
Preservacdo da memoéria das instituicbes como preocupacao
permanente;

. Especialidades médicas afins e neurociéncias como interesses

potenciais;

. Abertura e acessibilidade a pessoas e a instituicoes;
. Procura de qualidade técnico-cientifica, formal e estética;

10.

11.

Rigor e pedagogia na aplicagdo sistemdtica das normas do
“ICJME- International Committee of Medical Journal Editors”
(http://www.icmje.org);

Garantia de independéncia cientifica e editorial, relativamente
aos Orgéos Sociais da SPN, patrocinadores ou outras entidades;
Predisposicao para a mudanca.

Orgaos da SINAPSE
1. Administracdo. E composta por trés elementos da Direc¢do da

SPN (Presidente, Vice-Presidente para a darea editorial e
Tesoureiro), sendo responsével pelas componentes econdmicas,
financeiras e logisticas.

2. Director. E nomeado pela Direc¢do da SPN, podendo ser mem-

bro dos Orgdos Sociais ou independente; estabelece a orientago
global, a preparacao e execucao das edicoes, ouvido o Conselho
Editorial.

3. Conselho Editorial. E nomeado pela Direcgdo da SPN, mediante

proposta fundamentada do Director, sendo os seus membros
sdcios independentes dos Orgaos Sociais; compete ao Conselho
Editorial participar nas grandes opcdes de natureza editorial,
cientifica e estética.

4, Conselho Cientifico. E, por ineréncia, o Conselho Cientifico da

SPN, competindo-lhe garantir o rigor ético e técnico-cientifico
das publicacoes.

Normas de candidatura
1. Os trabalhos candidatos a publicacdo serdo inéditos, e nao deve-

rao ser enviados para outras publicacoes.

2. Deverao ser remetidos por correio electrénico, em documentos

anexos (attached files) Microsoft Word™, em qualquer versao
actual.

3. Deverdo ser evitados simbolos, sublinhados, palavras em maius-

culas, bolds, italicos, notas de topo ou de rodapé, e artificios for-
mais.

4. As péginas ndo deverdo ser numeradas.
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5. Deverdo ser redigidos em portugués ou em inglés. Poderao,
excepcionalmente, aceitar-se trabalhos em francés ou espanhol.

6. Da primeira pagina constarao: titulo do trabalho, nome préprio,
apelido, departamento ou servico, instituicdo, profissdo, cargo,
endereco, telemovel e correio electrnico de todos os autores.

7. A segunda pégina incluira: o titulo do trabalho, o nome dos auto-
res, 0 resumo, as palavras-chave e o titulo de cabegalho; a mora-
da institucional e o endereco de correio electrénico a incorporar
no artigo.

8. Aterceira pagina serd a versdo em inglés da segunda pégina, se o
artigo foi redigido em portugués (e vice-versa). Se o artigo for
redigido em francés ou espanhol, a terceira e quarta pagina serao
versoes em portugués e Inglés, respectivamente.

9. Asrestantes folhas incluirdo as diferentes sec¢des do trabalho. Os
trabalhos originais incluirdo as seguintes seccdes: introducao /
objectivos, metodologia, resultados, discussdo / conclusoes e
bibliografia. Os casos clinicos serdo estruturados em introducao,
caso clinico, discussao e bibliografia. As revisoes incluirdo, pelo
menos, introducao, desenvolvimento, conclusoes e bibliografia.
Os editoriais e as cartas estardo isentos de organizacdo em sec-
coes. No texto das seccdes, a identificagdo institucional serd evi-
tada, podendo ser acrescentada, se imprescindivel, no fim do
processo de avaliacdo e antes da publica¢do do artigo.

10. As tabelas e figuras deverao ser enviadas em documento adicio-
nal Microsoft Word™, uma por pégina, precedidas por uma pagi-
na que inclua as notas correspondentes. As figuras serdo envia-
das em ficheiros GIF ou JPEG.

11. Os agradecimentos ou mencdes particulares constardo em pagi-
na propria.

12. Os compromissos particulares ou institucionais (patrocinios,
financiamentos, bolsas, prémios) serdo expressos obrigatoria-
mente em pagina adicional.

Regras para elaboracdo do trabalho
1. Titulo
Serd claro e informativo, representativo do contetido do artigo e
excederd vinte palavras. Sub-titulos genéricos ou vulgares como
“caso clinico” ou “ a propésito de um caso clinico” ndo serdo acei-
tes.
2. Autores e instituicdes
A autoria exige, cumulativamente, contribuicdes substanciais para:
a) concepcao e desenho, ou aquisicdo de dados, ou andlise e inter-
pretacdo de dados;
b) redacgdo ou revisdo critica de uma parte importante do seu
contetido intelectual;
c) responsabilidade pela aprovagao da versao final.
Cada um dos autores deve ter participado suficientemente no traba-
lho para assumir responsabilidade ptiblica pelo seu contetdo.
A obtengdo de financiamento, a coleccdo de dados ou a supervisao
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da equipa de investigacdo ndo justificam a autoria.

Todas pessoas designadas por autores devem cumprir os critérios;
nenhuma pessoa qualificada para autoria deve ser excluida.
Membros do grupo de trabalho (coordenadores, directores, técnicos,
consultores), que ndo cumpram os critérios internacionais de auto-
ria, poderdo ser listados em “agradecimentos”.

O ntmero de autores serd parcimonioso, particularmente em “Casos
Clinicos”.

Ainclusao e compromisso do nome das institui¢oes é da responsabi-
lidade dos autores.

3.Resumo
O resumo tem um limite méximo de 300 palavras. Nao deve incluir
abreviaturas. Deve apresentar-se estruturado.
Originais: Introducdo, Objectivos, Metodologia, Resultados e
Conclusoes.
Revisdes: Introducdo, Objectivos, Desenvolvimento e
Conclusoes.
Casos clinicos: Introdugao, Caso Clinico e Conclusoes.
O resumo serd coerente com o conjunto do artigo.
4. Palavras-chave
Devem ser incluidas até seis palavras-chave, na lingua original do
artigo e em inglés, preferencialmente previstas na lista do Medical
Subject Headling List of the Index Medicus.
5. Cabecalho
Versao reduzida do titulo, para eventuais efeitos de composicao
gréfica.
6. Introducio / Objectivos
Exposi¢ao, completa e sucinta, do estado actual do conhecimento
sobre o tema do artigo. Expressao clara das motivagdes e objecti-
vos que levaram ao planeamento do trabalho.
7. Metodologia
Descrever os critérios de seleccao do material do estudo e o dese-
nho do mesmo. Usar unidades internacionais. Assinalar os méto-
dos estatisticos.
8. Resultados
Devem ser escritos os dados relevantes. Os dados constantes de
tabelas ou figuras nao devem, em principio, ser repetidos no
texto. As tabelas devem ser nomeadas em numeragao romana (p.
ex.: Tabela IV), por ordem de aparecimento no texto. As figuras
devem ser nomeadas em numeracdo drabe (p. ex.: Fig. 4.), pela
ordem de aparecimento no texto. A responsabilidade de protec-
¢do dos direitos de figuras previamente publicadas é da respon-
sabilidade dos autores. A publicacdo de fotografias de pessoas
exige a completa dissimulacdo da sua identidade ou uma folha
assinada de consentimento informado e parecer de uma
Comissdo de Etica de uma instituicao publica.
9. Discussao
Nao voltar a apresentar resultados, evitando redundancias. Nao
mencionar dados que nao foram apresentados nos resultados.
Dar-se-4 relevo aos aspectos novos, reflectir sobre as limitagoes e
justificar os erros ou omissdes. Relacionar os resultados com
outros estudos relevantes. As conclusoes deverdo basear-se ape-
nas nos resultados. Poderao fazer-se recomendacdes.
10. Bibliografia
As referéncias bibliogréficas devem ser identificadas no texto
através de numeracao drabe, entre paréntesis, ao nivel da linha.
Devem ser numeradas segundo a ordem de aparecimento no
texto. A referéncia deve incluir o apelido e inicial de todos os
autores; se o artigo tiver mais de seis autores, devem ser referidos
apenas 0s trés primeiros, seguindo-se a expressao et al. Os nomes
dos autores devem ser seguidos por titulo do artigo, abreviatura
da revista segundo as recomendacdes do List of Journals Indexed
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in Index Medicus, ano de edicao, volume, primeira e dltima pagi-
na. As referéncias a livros devem incluir o titulo do livro, seguido
do local de publicacao, editor, ano, e paginas relevantes. Se algu-
ma referéncia se encontrar pendente de publicacdo deverd des-
crever-se como “in press”. A referéncia a comunicacoes pessoais
ndo é aceitdvel.

11. Dividas ou casos omissos

Serdo resolvidos de acordo com as normas do ICMJE (http://
www.icmje.org).

Processo de Avaliacao e Edigdo

1. A SINAPSE notificard o primeiro autor, imediatamente ap6s a
recepcao do trabalho;

2. A SINAPSE poderd devolver imediatamente o trabalho aos auto-
res para correccoes formais, de acordo com as normas de publi-
cacdo;

Apds recepcdo definitiva, o trabalho serd enviado a todos os
membros do Conselho Editorial, que sugerem os revisores ade-
quados (membros do Conselho Editorial, do Conselho Cientifico
ou independentes). Os revisores ndo terdo ligacdes as institui-
¢oes constantes do trabalho. Os membros do Conselho Editorial
e os revisores ndo serao informados dos nomes e instituicdes dos
autores;

4. Os autores terdo acesso aos pareceres anénimos dos revisores;

5. Os autores terdo quinze dias tteis para alterar o artigo e/ou con-
testar as revisoes;

6. As respostas serao analisadas pelo Conselho Editorial, podendo
ser remetidas aos revisores para novo parecer;

7. A Direccdo da SINAPSE assumird a aceitagdo ou rejeicdo do tra-
balho para publicacdo, ap6s andlise e interpretacdo final de
todos os documentos;

8. Os autores terdo acesso aos conjunto dos documentos, em caso
de rejeicao do trabalho, mantendo-se oculta a identidade dos
revisores.

Os trabalhos aceites serdo publicados na edicdo seguinte da SINAP-
SE, apds assinatura de uma norma de responsabilidade e transferén-
cia de direitos por todos os autores. Por critérios editoriais, a
Direcgao da SINAPSE podera acordar com os autores o adiamento da
publicacao.
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