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Editorial

Catarina Resende de Oliveira
CNC-Centro de Neurociéncias e Biologia Celular
Faculdade de Medicina e CHUC, Universidade de Coimbra

A evolucao tecnolégica em Medicina tem tido uma repercussdo marcada na educagdo e no treino dos pro-
fissionais de Satide. As competéncias necessdrias para o uso das novas tecnologias e os avancos cientificos das
dltimas décadas tém tido uma marcada influéncia na pratica médica, que evoluiu de uma medicina intuitiva
para uma medicina de precisdo, passando por uma fase intermédia empirica. Assim a enfase inicialmente
colocada na regulagdo dos recursos usados, passou a incidir na regulacdo dos procedimentos a adoptar e,
finalmente, na regulacao dos resultados alcancaveis que se tornam mais previsiveis.

O controlo e a certificacdo da qualidade é hoje uma prética cada vez mais requerida na prestacdo de cuida-
dos em Satide o que exige que seja assegurada a transparéncia e o relato dos factos mais relevantes associa-
dos a prestagdo de cuidados por todos os profissionais envolvidos. Esta é uma cultura a que nao estamos habi-
tuados, que nao faz ainda parte dos padroes de aprendizagem médica, mas que devera ser ai introduzida a
curto prazo. A elaboracgado de guidelines e roadmaps, orientadores do diagnostico e da terapéutica, sdo parte
integrante de uma prética médica orientada, associada a medicina de precisao.

Levard esta tendéncia para a harmonizacao e regulacido da pratica da medicina ao estiolar da criatividade?
Deixard a medicina de ser uma arte? Estas sdo algumas das interrogacdes a que teremos de responder.

A reflexdo e o encontrar de um equilibrio entre estes varios modos de estar é um desafio que teremos de
encarar na procura de uma cada vez maior qualidade na prestacao de cuidados médicos, sem descurar os cus-
tos e a acessibilidade a esses cuidados. B

Correspondéncia:

Catarina Resende de Oliveira
Faculdade de Medicina
Universidade de Coimbra

Rua Larga

3004-504, COIMBRA, Portugal
catarina.n.oliveira@gmail.com
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O Teste do Desenho do Reldgio: Influéncia das variaveis sdociodemograficas

e de saude na populacdo portuguesa

The Clock Drawing Test: Influence of sociodemographic and health

variables in the Portuguese population

Diana Duro’, Sandra Freitas®®, Lara Alves?, Mario R. Simoes?® e Isabel Santana'
1-Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra, Coimbra, Portugal; 2-Faculdade de Psicologia e de Ciéncias da Educacao da
Universidade de Coimbra, Coimbra, Portugal; 3-Centro de Investigacdao do Nucleo de Estudos e Interven¢do Cognitivo Comportamental

(CINEICC), Coimbra, Portugal.

Introducdo

O Teste do Desenho do Rel6gio (TDR) foi proposto para ava-
liar capacidades visuo-espaciais, mas o seu desempenho parece
ser igualmente influenciado por outras funcdes cognitivas. O
TDR é especialmente sensivel ao défice multidominios tipico da
demeéncia. Neste &mbito, o TDR é um dos instrumentos de ras-
treio de defeito cognitivo mais utilizados em contexto clinico e
em estudos epidemioldgicos. Interpretacoes forcosamente limi-
tadas e subjetivas sdo uma consequéncia inevitavel da falta de
estudos de afericao. Para que o TDR possa ser utilizado adequa-
damente como prova neuropsicolégica ou instrumento de ras-
treio de défice cognitivo é fundamental conhecer o tipo de
desempenho em individuos saudéveis e as suas condicionantes.

Objetivos

Analisar a influéncia de varidveis séciodemogréficas
(idade, género, nivel educacional, estado civil, situagdo profis-
sional, regido geografica, localizacao geogréfica e area de resi-
déncia) e de satide (queixas subjetivas de memdria do partici-
pante e avaliadas pelo cuidador, sintomatologia depressiva e
histéria familiar de deméncia) no Teste do Desenho do
Relégio utilizando o sistema de cotacdo do TDR de 18 pontos,
proposto por Babins e colaboradores (2008) numa amostra
representativa da distribui¢do real da populacdo portuguesa
pelas principais varidveis demograficas.

Metodologia

A amostra é constituida por populacdo residente em
Portugal Continental, submetida a avaliacdo clinica, rastreio
cognitivo e avaliacdo de psicopatologia. Todos os participan-
tes eram cognitivamente sauddveis e tinham um minimo de
25 anos.

Resultados

Foram avaliados 630 sujeitos, 63,7% do sexo feminino. O
resultado médio no MMSE foi 28,87 (DP=1,32) e no MoCA 24,54
(DP=3,67), pontuacdes significativamente correlacionadas com
o desempenho no TDR. A pontuagao no TDR apresentava uma
relacdo linear com a idade e a escolaridade, explicando 26% da
variancia total dos resultados. A varidvel género revelou um
efeito significativo no resultado total na prova mas com um
valor reduzido. Ndo se observou um efeito significativo das
varidveis geograficas no desempenho na prova. Das varidveis
de satide estudadas, apenas as queixas subjetivas de memoria
dos participantes revelaram um efeito significativo, embora
baixo, no resultado no sistema de cotagao selecionado.

Discussdo/Conclusdo

Pela significancia da variabilidade na pontuagdo total na
prova explicada pela idade e escolaridade, estas varidaveis cons-
tituirdo os critérios para o estabelecimento de dados normati-
vos para a populacdo portuguesa e para o desenvolvimento de
pontos de corte para o defeito cognitivo ligeiro e deméncia.

Palavras-chave: Teste do Desenho do Reldgio, normaliza-
¢ao, defeito cognitivo ligeiro, deméncia.
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Introduction

The Clock Drawing Test (CDT) was originally proposed to
assess visuospatial abilities but the performance on the test
appears to be influenced by other cognitive functions, being
particularly sensitive to the multidomain deficit pattern typical
of dementia. As so, it is one of the cognitive impairment screen-
ing instruments widely used in clinical context and epidemio-
logic studies. In Portugal, the inexistence of a normalization
study results in limited and subjective interpretations of the
subject performance. In order to properly use the CDT as a neu-
ropsychological test or cognitive impairment screening instru-
ment it is fundamental to know how healthy individuals per-
form and the factors that affect their performance.

Objectives

To analyse the influence of sociodemographic variables (age,
gender, educational level, marital and employment status, geo-
graphic region, geographic localization, and residential area),
and health variables (subjective memory complaints of the par-
ticipant and evaluated by an informant, depressive symptoms
and family history of dementia) on the CDT total score using the
Babins et al. (2008) 18 points scoring system. The accomplish-
ment of this goal would depend on the capacity to gather the
best possible representativeness of the real distribution of the
Portuguese population across the study variables.

Methods

The normative sample is composed of subjects living in
inland Portugal who were submitted to clinical assessment,
cognitive screening and psychopathology assessment. All par-
ticipants were cognitively healthy and with 25 years of age or
older.

Results

The final sample consisted of 630 subjects, 63.7% female.
MMSE average score was 28.87 (SD=1.32) and MoCA was
24.54 (SD=3.67). Both scores were significantly correlated with
CDT performance. CDT score revealed a linear relation with
both age and education, explaining 26% of the scores’ total
variance. Gender also revealed a significant effect on the TDR
total score but with a low effect size. No relation was observed
between geographical variables and the test performance. Of
the health variables studied, only the participants’ subjective
memory complaints showed a significant effect, however low,
on the selected scoring system final score.

Conclusion

Due to the significance of the variability in the test total score
explained by age and education, these variables will constitute
the criteria for the establishment of normative data for the
Portuguese population and will be fundamental when establish-
ing cut-off scores for cognitive impairment and dementia.

Key-words: Clock Drawing Test, normalization, mild cog-
nitive impairment, dementia.
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Introducdo

O Teste do Desenho do Relégio (TDR) foi criado para
avaliar as fung¢des visuo-espaciais relacionadas com os
lobos parietais. Estudos mais recentes sugeriram a sua
relacdo com outras medidas cognitivas, nomeadamente a
representacao simbolica e grafomotora, capacidades lin-
guisticas auditivas, hemiatencdo, memdria semantica,
capacidades conceptuais e funcoes executivas (organiza-
¢ao, planeamento e processamento paralelo)'”. No entan-
to, uma das finalidades mais comuns do TDR nos tltimos
20 anos tem sido a sua utilizacao na diferenciacao de gru-
pos cognitivamente normais daqueles com defeito cogni-
tivo, mais especificamente no rastreio do Defeito
Cognitivo Ligeiro (DCL) e da deméncia®’. Neste contexto,
sdo de salientar algumas das suas caracteristicas: 1) a
capacidade do TDR para avaliar o defeito multidominios,
tipico da deméncia, com uma énfase especial no envolvi-
mento frontal e temporo-parietal tipico na Doenca de
Alzheimer (DA)*7, o qual pode ndo ser detectado por
outros instrumentos de rastreio cognitivo como o Mini-
Mental State Examination (MMSE)'*'; 2) a sua relativa
independéncia de capacidades verbais”'?, o que o torna
um instrumento especialmente ttil em doentes com défi-
ce verbal expressivo ou afasia; 3) ser um instrumento de
administracao rdpida e econdémica, o que facilita a sua uti-
lizacdo na avaliacdo de idosos®; 4) possui boa fidelidade
teste-reteste’” e elevada fidelidade intra e interavaliador,
dados que justificam a inclusdo do TDR em vérias baterias
neuropsicolégicas e de rastreio cognitivo*®”'2,

A maioria dos estudos com o TDR tem-se focado no
desenvolvimento e estandardizacao de critérios de avalia-
¢do simples e faceis de aplicar em situacdes clinicas, o que
resultou na criacao de multiplos sistemas de cotacdo quan-

titativos e qualitativos®™

. No entanto, e face a incapacidade
dos diversos sistemas de cotacdo para detectar défices cog-
nitivos mais subtis, tipicos no DCL, Babins e colaborado-
res' desenvolveram um sistema de cotacdo de 18 pontos,
baseado no sistema proposto por Freedman?, e que revela
mais detalhes do que o sistema de Rouleau®. Os autores
salientam como componentes principais em avaliacdo a
integridade do circulo, a colocag@o e tamanho dos pontei-
ros e a colocacao e sequenciacao dos niimeros. O sistema
proposto revelou uma especificidade de 76% e sensibilida-
de de 90% na descriminacao entre doentes com DA de con-
trolos normais e uma sensibilidade de 78% na identificacdo
do sub-grupo de doentes com DCL que acabaram por
desenvolver deméncia. A colocagdo dos ponteiros, a tarefa
mais exigente em termos de capacidade executiva, mostrou

ser a mais discriminativa entre os quatro grupos analisados.
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Esta tarefa, que incopora trés acgdes principais — colocacdo
de ambos os ponteiros, representagao correta da sua assi-
metria e a orientacdo correta do ponteiro das horas —
demonstrou ainda capacidade para descriminar sub-gru-
pos de risco dentro da categoria do DCL (n@o-progressores
versus progressores), o que poderd ser um bom indicador
da capacidade prognéstica do instrumento'.

Existem poucos estudos normativos com o TDR publi-
cados na literatura. Os trabalhos existentes tém reportado
o efeito negativo da idade no desempenho no TDR™'®"7,
mas nao tém sido muito consistentes na exploracao do
efeito da escolaridade. Contudo, alguns estudos parecem
confirmar o seu efeito positivo, ou seja, a uma escolarida-
de mais elevada corresponderd um melhor desempenho
na prova'>'®*®, O estudo de Bozikas e colaboradores (2008)
explorou ainda o efeito do género na performance, tendo
encontrado diferencgas significativas apenas em uma das
condic¢oes de aplicacdo estudadas (contorno pré desenha-
do e com com hora pré-definida de “6:05”), pelo que esse
efeito nao foi considerado no calculo dos dados normati-
vos'®. O estudo italiano de Caffara e colaboradores (2011)
explorou igualmente o efeito da idade, escolaridade e
género, tendo encontrado diferencas significativas apenas
atribuiveis a idade'. Nado existem estudos normativos
robustos do TDR em Portugal e o efeito das varidveis geo-
gréaficas na prova nunca foi analisado no nosso pais.

Este trabalho tem por objetivo analisar o efeito de
vdrias varidveis sociodemogréficas, geogréficas e de satide
no desempenho da populagdo portuguesa no TDR de
acordo com o sistema de 18 pontos de Babins e colabora-
dores'. O critério para escolha deste sistema de cotagao,
menos estudado, em detrimento de outros sistemas mais
utilizados em estudos normativos, prende-se com dois
tipos de evidéncias: os resultados mais favoraveis em estu-
dos preliminares por nés realizados; alicercados em con-
clusoes dos estudos de revisao, que indicam o sistema de
18 pontos de Babins e colaboradores como o mais sensivel
na detecao de defeito cognitivo em fases ligeiras e aquele
que apresenta melhores caracteristicas psicométricas'*%.
Apesar da inexisténcia de outras publicacdes com este sis-
tema, estes argumentos fundamentam a opgao por este

sistema de cotacao.

Metodologia
Participantes

Para este estudo de normalizacdo do TDR foram recru-
tados 630 participantes a viver em todas as dreas geografi-
cas de Portugal continental, com uma distribuicao repre-
sentativa da populacgao portuguesa relativamente as varia-

veis geogréficas, género e escolaridade. A nivel de idade,
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foram estabelecidos grupos com N fixo aproximado. Na
selecdo inicial dos sujeitos foram considerados varios cri-
térios de inclusdo: idade minima de 25 anos; Portugués
como lingua materna e escolaridade realizada em
Portugal; auséncia de défices motores, visuais ou auditivos
significativos que pudessem funcionar como varidveis
confundentes na avaliacao neuropsicolégica; adultos cog-
nitivamente sauddveis, ou seja, auténomos na atividades
da vida didria; auséncia de histéria de abuso de alcool ou
substancias, auséncia de patologia psiquidtrica ou neuro-
légica, bem como patologias sistémicas crénicas instaveis
com impacto na cognicdo, auséncia de queixas depressi-
vas significativas e medicacdo com impacto na cognicdo.
O cumprimento de todos os critérios de inclusao teve por
base uma entrevista inicial realizada por um psicélogo,
com recurso a um questiondrio padrdo que incluiu um
questiondrio sociodemogréfico completo, histéria médi-
ca, habitos de consumo e estado de satide atual. No caso
dos participantes mais idosos, a informacao foi confirma-
da junto do médico de familia, de diretores dos centros de
dia e/ou de um informador, preferencialmente um fami-
liar préximo ou em coabitagdo. A segunda fase de inclusao
baseou-se no desempenho dos sujeitos nas vérias provas
que compuseram a bateria neuropsicolégica composta
para este estudo. Os participantes foram recrutados ao
nivel dos cuidados de satde primérios do sistema nacio-
nal de saide (Centros de Satde e Unidades de Saude
Familiar) por reencaminhamento dos respetivos clinicos
de satide geral e familiar e ao nivel de Instituicoes
Particulares de Solidariedade Social (Centros de Dia) por
indicagdo dos respetivos diretores técnicos. Em ambos os
casos, foram previamente explicados os objetivos gerais
do estudo, bem como os respetivos procedimentos,
nomeadamente os critérios de inclusdo e exclusdo no
estudo. Todos os objetivos e procedimentos do estudo
foram igualmente explicados ao participante e/ou infor-
mador por um dos membros da equipa, tendo sido obtido
o seu consentimento informado.

A amostra final foi estratificada de acordo com seis
varidveis sociodemograficas: idade, género, nivel educa-
cional, regido geografica, localizagao geografica e area de
residéncia. Os intervalos etdrios considerados foram os
seguintes: 25-49 anos, 50-64 anos e 65 ou mais anos. Para a
varidvel escolaridade foram determinados quatro niveis,
de acordo com o nimero de anos completados com apro-
veitamento pelos participantes: 1-4 anos, 5-9 anos, 10-12
anos e mais de 12 anos. A divisdo do territério continental
portugués em regides geograficas baseou-se na
Nomenclatura de Unidades Territoriais para Estatistica

(NUTSII) e contempla cinco regides: Norte, Centro, Lisboa,
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Alentejo e Algarve. Foi ainda considerada a divisao em
regido litoral e interior. A drea de residéncia, categorizada
de acordo com a tipologia de dreas urbanas, foi dividida em
areas predominantemente urbanas (APU), areas modera-
damente urbanas (AMU) e dreas predominantemente
rurais (APR)?'. Foram ainda incluidas as seguintes variaveis
demogréficas que nao constituiram critérios para a estrati-
ficacdo da amostra: estado civil — categorizado em
“Solteiro” (participantes solteiros, divorciados ou vitvos) e
“Casado” (participantes casados ou a viver em unido de
facto); situacdo profissional — categorizada em “Ativa” (par-
ticipantes com situac¢do laboral ativa) ou “Inativa” (partici-
pantes desempregados, reformados ou apenas com ativi-
dade doméstica). As varidveis de saide exploradas foram
as seguintes: histéria familiar de deméncia — apenas foi
considerada como relevante a informacao acerca dos fami-
liares em primeiro grau e a classificacdo foi dividida em
“Positiva” ou “Negativa”; sintomatologia depressiva, opera-
cionalizada com o resultado na Escala de Depressao
Geridtrica, versdo 30 itens (GDS-30)*** — foram excluidos
todos os participantes com evidéncia de sintomatologia
depressiva severa, pelo que o estudo analisou a influéncia
dos sintomas em sujeitos nao deprimidos e com depressao
ligeira no resultado no TDR; queixas subjetivas de memo-
ria, operacionalizadas pelo resultado total na Escala de
Queixas Subjectivas de Memoria (QSM)*** — foi considera-

do o QSM-participante e QSM-informador.

Materiais e procedimentos

Todos os participantes foram avaliados por duas psicélo-
gas com formacao e experiéncia em avaliacdo neuropsico-
légica. Foram utilizados vérios instrumentos de forma a
abranger o méximo de dreas relevantes: um questiondrio
sociodemogréfico, juntamente com um inventdrio da hist6-
ria médica e hébitos de consumo; o0 MMSE"*; o Montreal
Cognitive Assessment (MoCA)*"*; a Clinical Dementia
Rating scale(CDR)*¥, que garante a autonomia em ativida-
des de vida didria, aplicada apenas a sujeitos com mais de
49 anos; Teste de Leitura de Palavras Irregulares (TeLPI)*,
uma medida de estimagdo da inteligéncia premorbida;
QSM?*%; GDS-30%**. O TDR foi aplicado a todos os partici-
pantes na modalidade de desenho espontaneo com instru-

c¢ao verbal e com time setting 11 horas e 10.

Andlise estatistica

As andlises estatisticas foram realizadas com recurso ao
Statistical Package for the Social Sciences (SPSS), versao
19.0. A amostra foi caracterizada com recurso a estatisticas
descritivas. As propriedades psicométricas do sistema de

cotagao de 18 pontos foram analisadas através do alfa de
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Cronbach para a consisténcia interna e do coeficiente de
correlagdo de Pearson para a validade concorrente e dis-
criminante. As diferencas nos resultados no TDR 18 pon-
tos entre os subgrupos estratificados foram analisadas
através do teste ¢-student, andlise da variancia (ANOVA) e
teste post hoc de Tukey. A influéncia do género e localiza-
¢do geogréafica NUTS II no resultado no TDR 18 pontos foi
analisada através da andlise da covariancia (ANCOVA),
controlando os efeitos da escolaridade e da idade. O indi-
ce Eta quadrado parcial (n,?) foi utilizado como uma medi-
da do tamanho do efeito®. A correlagdo entre o TDR 18
pontos e a idade e escolaridade foi analisada com o coefi-
ciente de correlacdo de Pearson. A andlise de regressao
linear multipla (RLM), com o método enter, foi realizada
para avaliar a significancia da idade (em anos) e da escola-
ridade (em anos completados com aproveitamento) como
fatores influentes no TDR 18 pontos. A multicolinearidade
foi explorada através dos parametros folerance e variance
inflation factor (VIF)®. O coeficiente de determinacéo (R%)
foi considerado na andlise do tamanho do efeito das
regressoes®. Por fim, a influéncia das varidveis de saide
no desempenho no TDR foi analisada através da RLM,
método stepwise, para as varidveis com correlacoes de

Pearson significativas.

Tabela I. Caracterizag@o sociodemografica da amostra

Resultados

A amostra final é composta por 630 participantes,
63,7% do sexo feminino, com uma idade média de 55,96
anos (+15,30) (amplitude: 25-91 anos) e uma escolaridade
média de 8,15 anos (+4,76) (amplitude: 1-27). Os dados
relativos as varidveis sociodemograficas e geogréficas em
estudo estdo representados na Tabela I. Um dos objetivos
fundamentais deste estudo era conseguir a melhor repre-
sentatividade possivel da distribuicdo real da populacao
portuguesa pelas varias variaveis. De acordo com os resul-
tados apresentados na Tabela I, poderemos concluir que
esse objetivo foi alcancado.

O sistema de 18 pontos de Babins e colaboradores
(2008) (TDR 18 pontos) revelou boas caracteristicas psico-
métricas, com uma consisténcia interna, medida através
do alfa de Cronbach, de 0,878. O TDR 18 pontos apresen-
tou igualmente boa validade concorrente, com uma corre-
lacao moderada com o MMSE (r=0,499) e elevada com o
MoCA (r=0,637), reforcando a sua potencialidade como
instrumento de rastreio cognitivo breve. Como indicado-
res de validade discriminante, o TDR 18 pontos apresen-
tou correlacoes significativas baixas com a GDS e a QSM,
r=-0,134, p<0,001 e r=-0,171, p<0,001, respetivamente.

A andlise da relacdo entre o resultado no TDR 18 pontos

Varidvel Niveis Amostra N (%) Populacao portuguesa N (%)
25-49 203 (32,2)  |------
Idade (anos) 50-64 211 (33,5)  |------
>65 216 (34,3)  |------
Género Feminino 401 (63,7) 3,946 (52,6)
Masculino 229 (36,3) 3,559 (47,4)
1-4 251 (39,8) 2,426 (36,6)
. 5-9 165 (26,2) 2,280 (34,4)
Escolaridade (anos) 10-12 106 (16,8) 960 (14,5)
>12 108 (17,1) 956 (14,5)
Norte 243 (38,6) 2,722 (36)
Centro 172 (27,3) 1,794 (24)
NUTS II Lisboa 156 (24,8) 2,091 (28)
Alentejo 44 (7,0) 577 (8)
Algarve 15 (2,4) 321 (4)
. , Litoral 526 (83,5) 6,379 (85)
Localizagao geogrifica Interior 104 (16,5) 1,126 (15)
APU 428 (67,9) 5,103 (68)
Area de residéncia AMU 112 (17,8) 1,200 (16)
APR 90 (14,3) 1,200 (16)
.. Solteiros 160 (25,4) |-----
Estado civil Casados 470 (74,6) |-
. _ . Ativa 315 (50,00  |-----
Situacao profissional Inativa 315(500) e

APU = drea predominantemente urbana; AMU = drea moderadamente urbana; APR = drea predominantemente rural.
Os valores de referéncia para a populagao portuguesa estao representados em milhares e correspondem a populagao portuguesa residente em Portugal

continental com idade igual ou superior a 25 anos?'.
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e as varidveis demograficas mostrou um efeito significativo
do género [#(628)=-2,466, p=0,014], idade [F(2,627)=51,458,
p<0,001], escolaridade [F(3,626)=64,846, p<0,001], localiza-
¢ao geografica NUTSII [F(4,625)=2,961, p=0,019] e situacdo
profissional [#(628)=8,571, p<0,001] na pontuacao total.
N3o se verificaram efeitos significativos das varidveis drea
de residéncia [F(2,627)=2,498, p=0,084], localizacdo geo-
gréfica litoral/interior [#(628)=0,108, p=0,914], estado civil
[1(628)=1,230, p=0,219].

Procedeu-se em seguida a uma andlise da covariancia
para avaliar se as diferengas no TDR 18 pontos devidas ao
género, localizacdo geografica NUTS 1II e situacdo profis-
sional se mantinham uma vez controlados os efeitos das
varidveis mais significativas, ou seja, a idade e escolarida-
de dos participantes. Os resultados mostraram que a
varidvel género manteve o seu efeito significativo, embora
com um valor baixo, F(2,625)=4,550, p=0,011, n,°=0,014,
concluindo-se que sé cerca de 1,4% da variancia da pon-
tuacao no TDR 18 pontos se deve ao género. O mesmo
procedimento nao confirmou a existéncia de uma diferen-
ca significativa atribuivel a varidvel NUTS II,
F(4,623)=0,677, p=0,608, nem a varidvel situagdo profissio-
nal, F(1,626)=0,677, p=0,411.

Realizou-se uma regressdo linear multipla, método
enter, para comparar as influéncias do género, escolarida-
de e idade no resultado no TDR, analisando-se as contri-
buicdes adicionais das varidveis significativas e a sua inte-
racdo. Apenas foram consideradas as trés varidveis men-
cionadas para a andlise da regressao uma vez que apenas
estas mantiveram um contributo significativo para a expli-
cacdo da variancia dos resultados depois de controlados os
efeitos da idade e da escolaridade. Foram realizadas andli-
ses preliminares para garantir o cumprimento dos pressu-
postos de normalidade, linearidade, multicolinearidade e
homocedasticidade. As médias, desvios-padrao e intercor-
relagdes relativos ao sistema de 18 pontos estdo represen-
tados na Tabela II. Os resultados mostraram que a escolari-
dade e a idade foram as varidveis que contribuiram signifi-
cativamente para a predicao do resultado no TDR 18 pon-
tos, F(2,627)=112,199, p<0,001. Os valores de beta sugeri-

ram que a escolaridade contribuiu mais para a predicao do

Tabela Il. Médias, desvio-padrao e intercorrelacdes entre o
TDR e as varidveis preditivas.

Intercorrelacao

Varidvel M DP Género |Idade |Escolaridade
TDR (18 pts) [14,80 |3,667 |-0,092* [-0,416**|0,456**
Género = |------ | mmeeem [ mmeee- -0,005 (0,027

Idade 55,96 (15,295 | = |------ -0,449**
Escolaridade |8,15 4,755 | | |-

* p<0,05; ** p<0,001
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resultado no TDR 18 pontos, seguida pelo contributo infe-
rior mas significativo da idade (Tabela III). O valor de R*
ajustado foi 0,261, o que indica que cerca de 26% da varian-
cia dos resultados no TDR (18 pontos) foi explicada por

este modelo, considerado um efeito elevado®.

Tabela Ill. Resultados da regressao multipla: influéncia da
escolaridade e idade na predi¢ao do resultado no
TDR 18 PONTOS.

Variavel B Erro Padrdao B B
Escolaridade 0,260 0,030 0,337**
Idade -0,063 0,009 -0,265%*

TDR 18 pontos = Teste do Desenho do Reldgio, 18 pontos (Babins e col.,
2008); ** p<0,001

As varidveis de saude consideradas neste estudo apre-
sentaram a seguinte distribuicao: 16,3% dos participantes
tinha uma histéria familiar positiva para deméncia; a
amostra apresentou um resultado médio na GDS de 7,37
(£5,352) pontos (amplitude: 0-20 pontos); o resultado
médio na QSM-participante foi de 5,73 (+3,593) pontos
(amplitude: 0-18) e na QSM-informador foi de 4,14
(£2,743) pontos (amplitude: 0-11). Os resultados das inter-
correlagdes entre a pontuacdao no TDR 18 pontos e as

varidveis de satide estao representados na Tabela IV.

Tabela IV. Médias, desvios-padrao e intercorrelacdes entre o
TDR 18 pontos e as varidveis de satde.

Intercorrelacao

Varidvel M DP GDS QSM- | QSM-
partici- | infor-
pante |mador

TDR (18 pts) | 14,80|3,667 |-0,134** |-0,171**[0,116 | 0,056
GDS 7,37 |5,352 | ------ 0,540** |0,285** |0,082*
QSM-

Histéria
familiar

.. 573 3,593 | = |------ 0,325** |0,125%*
participante
QSM- 414 (2,742 | | |eee- 0,096
informador

TDR 18 pontos = Teste do Desenho do Relégio, 18 pontos (Babins e col.,
2008); GDS = Geriatric Depression Scale; QSM = Queixas Subjetivas de
Memoria. ** p<0,01; * p<0,05

O resultado no TDR 18 pontos apresentou uma correla-
¢do estatisticamente significativa negativa com a sintoma-
tologia depressiva e as queixas subjetivas de memoria dos
participantes. A influéncia destas varidveis de satude foi
explorada através da RLM, método stepwise. O modelo
resultante [F(1,617)=18,087, p<0,001] incluiu apenas as
queixas de memoria dos participantes que explicaram 2,8%
da variancia total dos resultados no TDR 18 pontos. A sinto-
matologia depressiva ndo demonstrou uma contribuicao
significativa para o modelo (5 =-0,061, t=-1,293, p=0,197).
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Discussédo / Conclusdes

O presente estudo visa analisar o efeito das varidveis
sociodemograficas e de satide na performance no TDR de
acordo com o sistema de cotacdo de 18 pontos proposto
por Babins e colaboradores (2008)". O uso de uma amos-
tra representativa, estratificada de acordo com vdrios
niveis de cada varidvel sociodemografica e com uma dis-
tribuicdo muito préxima da populacdo portuguesa, per-
mite tirar conclusdes mais robustas dos dados encontra-
dos. As variaveis escolaridade e idade foram aquelas que
contribuiram de forma mais significativa para a predicao
dos resultados no TDR 18 pontos, explicando em conjun-
to 26% da variancia total. De acordo com Cohen, este é
considerado um efeito elevado™.

Existe uma relagao linear positiva entre o resultado no
TDR 18 pontos e o nimero de anos de escolaridade com-
pletados com aproveitamento e, por outro lado, uma rela-
¢do linear negativa com a idade. A influéncia da idade tem
sido consistentemente encontrada nos vdrios estudos
publicados com o TDR™'®", confirmando um efeito nega-
tivo no desempenho na prova. A influéncia da escolarida-
de tem sido menos explorada nos estudos com o TDR mas
parece ser igualmente relevante, com uma escolaridade
mais elevada a corresponder a um melhor desempe-
nho™'®'8, Neste estudo a magnitude do efeito da escolari-
dade é mais elevada do que o da idade, pelo que o seu uso
no estabelecimento de pontos de corte para defeito cogni-
tivo é indiscutivel. O efeito da idade mostrou ser mais
modesto mas o uso conjunto de ambas as varidveis permi-
tiu obter o resultado mais robusto.

O efeito do género no TDR é conhecido’ mas um efeito
significativo ndo tem sido corroborado em estudos mais
recentes com a prova'®'’. A controvérsia em torno deste
efeito é comum a outros instrumentos de rastreio cogniti-
vo, com alguns estudos a sugerir a importancia desta varia-
vel**%, enquanto outros nao confirmam um contributo
significativo na distribui¢do dos resultados®***. Neste
estudo, verificou-se um efeito significativo do género, com
os homens a apresentar um melhor desempenho na prova,
embora esse efeito tenha sido baixo.

Sdo conhecidos poucos estudos em Portugal em que
tenha sido explorado o efeito das variaveis geogréficas no
desempenho em provas de rastreio cognitivo breve?®.
Neste estudo verificamos que as varidveis exploradas nao
tém uma influéncia significativa no resultado no TDR 18
pontos uma vez controlados os efeitos confundentes da
idade e escolaridade dos participantes, nomeadamente a
localizacao geografica NUTS II. A inexisténcia de um efei-

to significativo é consistente com os resultados obtidos
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por Freitas e colaboradores com o MoCA*.

A influéncia de outras varidveis sociodemogréficas nos
testes de rastreio cognitivo breves nao tem sido consensual
na literatura. No presente estudo o estado civil e a situagdo
profissional ndo demonstraram um efeito significativo no
resultado no TDR 18 pontos, resultado mais uma vez con-
gruente com aqueles obtidos em estudos com 0 MoCA?”.

A influéncia das varidveis de satide no resultado no
TDR 18 pontos apresentou o mesmo padrao do estudo
com o MoCA, com os resultados a sugerir a auséncia de
uma associac¢ao significativa com a existéncia de histéria
familiar de deméncia ou com as queixas de memoria ava-
liadas por um informador. Por outro lado, a sintomatolo-
gia depressiva e as queixas de memoria dos participantes
correlacionaram-se significativamente e de forma negati-
va com a pontuacao total neste sistema de cotagao.
Adicionalmente, apresentaram uma correlacao significati-
va entre si, uma relacao consistentemente relatada na lite-
ratura?. Os resultados da RLM revelaram que apenas as
queixas de memoria dos participantes deram um pequeno
contributo para a explicagdo da variagao dos resultados no
TDR 18 pontos (2,8%). O facto de a evidéncia de sintoma-
tologia depressiva grave ter funcionado como fator de
exclusdo deste estudo, por se pretender avaliar somente
individuos cognitivamente saudaveis, resulta na necessi-
dade de cautela na generalizacdo destes resultados a
populacdes clinicas.

Este estudo apresenta algumas limita¢gdes. Em primei-
ro lugar a de nao ter sido considerada a inclusao de parti-
cipantes sem escolaridade formal, o que limita a aplicacao
do TDR nesta esta faixa da populagdao. Contudo, esta
opcao é suportada pela literatura, dada a forte possibilida-
de de se obterem efeitos de chao nesta populagao. As jus-
tificacoes para estes fracos desempenhos dos néo literatos
parecem ser a baixa exposicdo e aquisicao de conheci-
mentos relativamente a representagdes bidimensionais e
a representacdo gréfica abstrata'’; e também porque os
sujeitos iliterados tendem a apresentar desempenhos
mais pobres em varios dominios cognitivos, especialmen-
te em provas que impliquem a utilizacdo de esferografica
ou ldpis na execucdo de desenhos. A segunda limitacao
deste estudo é equiparacao imperfeita dos grupos etarios
a nivel de percentagem de participantes com 0s mesmos
niveis de escolaridade. A populacao portuguesa caracteri-
za-se por uma elevada prevaléncia de pessoas sem escola-
ridade formal ou baixa escolaridade nos grupos mais ido-
sos, enquanto os niveis de escolaridade mais elevados sao
comuns entre populacdo mais jovem. A distribuicao

amostral ndo permitiu anular completamente esta dispa-

Maio de 2012 | N.21 | Volume 12



ridade, sendo no entanto de salientar que esta distribuicdo
é relativamente préxima da real. Ndo existem outros estu-
dos disponiveis na literatura que utilizem o sistema de
cotagdo com 18 pontos de Babins e colaboradores' em
populacdo cognitivamente normal, facto que limita a cor-
roboragdo dos dados encontrados neste estudo.

No nosso entender, os resultados obtidos sdo impor-
tantes porque permitem caracterizar o desempenho da
nossa populacdao numa prova simples mas que possibilita
uma avaliacao integrativa de diversas capacidades cogni-
tivas. Estas mesmas caracteristicas, fazem com que o TDR
seja um dos instrumentos eleitos para o despiste de défice
cognitivo em estudos de grandes populagdes. Os resulta-
dos deste estudo serao fundamentais para a determinacao
dos dados normativos, para a populagao portuguesa, per-
mitindo-nos propor a sua utilizacdo em estudos epide-
miolégicos a desenvolver no nosso pais, e para a imple-
mentacgao da aplicagao deste teste e deste sistema de cota-
¢do em contexto clinico. O nosso propésito futuro sera
desenvolver, para além do estudo normativo, estudos de
validacdo em doentes com deterioracdo cognitiva. Tendo
em conta as conclusdes ja obtidas, a escolaridade e a idade
serdo consideradas no estabelecimento de pontos de corte
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Introduction

Limb-girdle muscular dystrophies (LGMDs) are a hetero-
geneous group of muscle diseases. Autosomal dominant
(LGMD1) and recessive (LGMD2) forms are recognized, each
one with several subtypes. In Portugal there are no studies
reporting the relative distribution of the different subtypes of
LGMD2.

Objective

To determine the subtypes of LGMD2 diagnosed and their
relative distribution at the Neurology Department of the
Coimbra University Hospital.

Material and Methods

The medical files of the patients with a diagnosis of
LGMD2 were analysed and individual clinical, laboratory,
pathologic and molecular data were recorded. The time frame
of analysis was from 2000 to 2010.

Results

Forty-two patients from thirty-nine unrelated families
were identified with a LGMD2 diagnosis. There were twenty-
three female and nineteen male patients. Parental consan-
guinity was reported in eighteen patients (fifteen families).
Their actual mean age is 44.6 years and the mean age of first
symptoms was 23.2 years. The mean time from first symptoms
to genetic diagnosis was 16.2 years. Twenty patients are wheel-
chair bound and seventeen can't raise the arms above the
shoulder level. Three patients presented symptomatic dilated
cardiomyopathy and twelve patients a restrictive respiratory
syndrome, which was severe in five. The mean CK value was
elevated in all LGMD2 subtypes. Immunohistochemistry sug-
gested the specific diagnosis in twenty patients (LGMD2B: 11;
LGMD2C-F: 9). Molecular studies performed in forty-one
patients revealed 27 homozygous mutations, 11 compound
heterozygous mutations and 3 heterozygous mutations. The
LGMD2 subtypes diagnosed and the number of patients of
each subtype was: LGMD2A: 5, LGMD2B: 16, LGMD2C-F: 9
(one patient without molecular study), LGMD2G: 1, LGMD2I:
7, LGMD2]J: 1, LGMD2L: 3.

Conclusion

This retrospective analysis shows that most of the autoso-
mal recessive LGMDs subtypes are represented in Portugal,
being the LGMD2B subtype the most frequent. Rarer sub-
types, like LGMD2G and J, were also found rare.

Key-words: Limb-girdle muscular dystrophies in Portugal;
LGMD; autosomal recessive LGMD

Running title: AR LGMD at Coimbra University Hospital
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Introducdo

As Distrofias Musculares das Cinturas (DMC) constituem
um grupo heterogéneo de doengas musculares. Existem as
formas autossémicas dominantes (DMC1) e recessivas
(DMC2), cada uma com varios subtipos. Em Portugal ndo ha
informacao cientifica sobre a distribui¢ao relativa dos diferen-
tes subtipos de DMC2.

Objectivos

Avaliar os subtipos de DMC2 diagnosticados no Servigo de
Neurologia dos Hospitais de Universidade de Coimbra e a sua
distribuicao relativa.

Material e Métodos

Anélise dos processos clinicos dos doentes com o diagnés-
tico de DMC2 no periodo compreendido entre 2000 e 2010 e
registo dos dados clinicos, laboratoriais, patolégicos e mole-
culares individuais.

Resultados

Foram diagnosticados 42 doentes com DMC2, pertencendo
a 39 familias distintas e 23 eram do sexo feminino e 19 do sexo
masculino. Consanguinidade parental foi identificada em 18
doentes, correspondendo a 15 familias. A idade média actual é
de 44.6 anos e a idade média dos primeiros sintomas de 23.2
anos. O tempo médio decorrido entre os primeiros sintomas e
o diagndstico molecular foi de 16.2 anos. Vinte doentes tinham
perdido a marcha e dezassete ndo conseguiam elevar os bragos
acima do nivel dos ombros. Trés doentes apresentavam cardio-
miopatia dilatada sintomaética e sindroma respiratério restriti-
vo foi diagnosticado em doze doentes, que era grave em cinco.
O valor médio de CK estava elevado em todos os subtipos de
DMC2. O estudo imunohistoquimico foi sugestivo do diagnés-
tico especifico em vinte doentes (LGMD2B: 11; LGMD2C-F: 9) e
o estudo molecular realizado em 41 doentes revelou mutagoes
homozigdticas em 27 doentes, mutacdes em heterozigotia
composta em 11 doentes e mutagdes em heterozigotia simples
em 3 doentes. Os subtipos de DMC2 diagnosticados e o ntime-
ro de doentes por cada subtipo foram: DMC2A: 5, DMC2B: 16,
DMC2C-F: 9, DMC2G: 1, DMC2I: 7, DMC2J: 1, DMC2L: 3.

Conclusdo

Esta anélise retrospectiva revela que a maioria dos diferen-
tes subtipos de DMC2 estdo presentes em Portugal, e o subti-
po DMC2B foi o mais frequentemente diagnosticado. Os sub-
tipos mais raros, como DMC2G e J, também foram diagnosti-
cados, sendo o seu nimero muito reduzido.

Palavras-chave: Distrofias musculares das cinturas em
Portugal; DMC; DMC autos6mica recessiva

Titulo de cabecalho: DMC AR nos Hospitais da
Universidade de Coimbra
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Introduction

Limb-girdle muscular dystrophies (LGMDs) are a het-
erogeneous group of inherited muscle disorders. Classified
in two forms according to the mode of heredity’, currently
they comprise seven autosomal-dominant (LGMDI1A to G
subtypes) and fourteen autosomal-dominant subtypes
(LGMD2A to N subtypes) and seventeen of them have their
protein products identified. The LGMDI is relatively rare
and represents probably less than 10% of all LGMD cases.

LGMDs are characterized by muscle weakness and wast-
ing of the scapular and pelvic girdle muscles with preserva-
tion of the facial muscles and high CK values. It is recog-
nized extreme variability of the age of onset, the degree of
muscle weakness, the pattern of muscular involvement and
the level of disability and co-morbidities, like cardiac and
respiratory involvement®.

LGMDs have been the subject of numerous reviews and
individual reports. Variable relative distribution of the dif-
ferent subtypes of the LGMD2 form have been presented,
probably reflecting different ethnic backgrounds and geo-
graphic origins*!. Some studies have found that the sub-
types LGMD2A®, 2C-F° and 2I” were the most common in
each of the different countries where the studies were con-
ducted, with small differences among them.

In Portugal, individual clinical cases®® and small clinical
series'™'" about the individual LGMD2 subtypes have been
published, but the relative distribution of the different sub-
types of the LGMD2 has not been studied yet.

The Outpatient Neuromuscular Clinic of the Coimbra
University Hospital is the reference center for the study of
adult neuromuscular diseases in the central region of
Portugal, a geographical area with a population of about 1.5
million people.

Here we describe the clinical, laboratory, pathologic and

molecular data of a group of patients with LGMD2.

Material and Methods
Patient Population

The medical files of the Outpatient Neuromuscular
Clinic of the Coimbra University Hospital were scrutinized
tolook for patients with a LGMD?2 diagnosis. The time frame
of the analysis was from 2000 to 2010. To be included in the
study they had to have definite weakness on clinical exami-
nation primarily of the shoulder-girdle and pelvic muscles,
a muscular biopsy showing dystrophic (or myopathic) fea-
tures and a molecular study confirming the clinical and/or
pathologic diagnosis of LGMD2. Patients with a diagnosis of
dystrophinopathy or other neuromuscular disease con-

firmed by immunohistochemical or molecular genetic

Sinapse

studies (FSHD, myotonic disorders, inflammatory muscle
diseases and mitochondrial myopathy and glycogen or lipid
storage myopathies) were excluded, as well as patients with
weakness and wasting in the scapular and pelvic girdle
muscles in which the etiologic investigation had been
inconclusive. The LGMD2 subtypes are individually desig-
nated by the accepted nomenclature (1). LGMD2A indicates
calpainopathy (CAP-3 gene), 2B dysferlinopathy (Dysf
gene), 2G telethoninopathy (TCAP gene), 21 «-dystrogly-
canopathy (FKRP gene), 2] titinopathy (TTN gene) and 2L
anoctaminopathy (ANO5 gene). In the text, the sarcogly-
canopathies comprising the subtypes LGMD2C (y-sarcogly-
can gene), D (a-sarcoglycan gene), E (B-sarcoglycan gene)
and F (8-sarcoglycan gene) are collectively referred
LGMD2C-F subtype and only when necessary each one is
referred individually. The LGMD2 subtypes H, M and N are
not mentioned in the text because they were not diagnosed
in the time frame of analysis. Two brothers of patients with
a LGMD2 diagnosis (LGMD2B and LGMD2A), without mus-
cle biopsy but with a positive molecular study, were includ-
ed in the analysis. Seven other patients were included, four
with initial distal weakness later proven to be caused by
pathogenic mutations in one of the LGMD2 genes and the
other three patients, one of of gypsy descend with a sus-
pected LGMD2C by immunohistochemistry (did not per-
form the appropriate molecular study) and the other two
patients of the LGMD2C-E subtype confirmed by molecular
studies requested by our centre, had muscle biopsy per-
formed elsewhere and only the final impression of the
pathological data was available.

Fifty-eight patients with limb-girdle muscular dystrophy
diagnosis were identified. Sixteen had no definite diagnosis
(unclassified LGMD). Forty-two patients with a definite
LGMD?2 diagnosis were included in the study, correspon-

ding to 39 families.

Clinical Evaluation

The following data was recorded from the medical file of
each patient: 1- historical features: present age, gender,
birthplace, race, ethnicity, consanguinity, family history of
neurological disorders, age of first symptoms, initial site of
first symptoms (lower limbs - proximal or distal, upper
limbs - proximal or distal), age of muscular biopsy, age of
molecular genetics diagnosis, time of muscular biopsy and
molecular genetic study from the age of first symptoms,
concurrent medical diseases and current medication; 2-
physical evaluation: height, weight, vital signs, records of
involvement of other organ systems, muscular hypertro-
phy; 3- functional tests: walking (independent, with sup-

port, impossible), arising from a chair (independent, with
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hand support, impossible), raising arms (normal, shoulder
level, below shoulder level, impossible), cardiovascular and
respiratory functions (electrocardiogram, echocardiogram
and functional respiratory evaluation). The highest serum
creatine kinase value present on the medical file of each

patient was recorded.

Muscle Biopsy Evaluation

The reports of the muscle biopsies were evaluated by one
of us (L.N.) who recorded and graded the most prominent
features: variability of fibre diameter (normal; increased, if
superior to 3%), internal nuclei (absent; increased), necrot-
ic fibres (absent; present: rare or frequent), basophilic fibres
(absent; present), predominance of fibre type, connective
tissue (normal; increased: focal or generalized), fat infiltra-
tion (absent; present: focal or generalized) inflammatory
infiltrates (absent; present - localization), vascular abnor-
malities and the presence of special histopathologic fea-
tures (lobulated fibres, rimmed vacuoles).

The muscle biopsies were routinely processed accord-
ingly to procedures already described (10), namely: the
biopsy fragments were frozen in isopentane chilled in liquid
nitrogen and kept at a -70°C. The transverse and longitudi-
nal cryostat sections were cut 8 thick, and stained by his-
tochemical (H/E, PAS, Red-oil and Trichrome Gomori) and
histoenzimatic routine methods (NADH-TR, SDH, ATPase
pH4.35 and pH9.4) and cut 4p thick for immunohistochem-
istry study (IHC) with antibodies against dystrophin (dys 1,
dys2, dys3), a, B, d and y sarcoglycans, dysferlin, merosin, a.-
dystroglican and emerin (all from Novocastra). The intensi-
ty of staining with each antibody was graded from zero
(absent) to 3+ (normal expression). Control human skeletal
muscle was included with patient material on each glass
slide immunostained in the study. At the time of the muscle
biopsy some antibodies were not commercially available
and if clinically indicated these were later studied in the
biopsy fragments kept frozen at -70°C in the laboratory. This
happened in four muscle biopsies from patients with the
LGMD2B subtype, which were evaluated with antibodies
anti-dysferlin after the molecular diagnosis and all the mus-
cle biopsies from patients with the LGMD2I subtype were
evaluated with antibodies anti a-dystroglican after the
molecular diagnosis.

A total of 38 reports of muscle biopsies were available
and evaluated (two patients clinically affected, one brother
of a LGMD2A female patient and a sister of a LGMD2B
female patient did not perform muscle biopsy). Two
patients had a muscle biopsy performed elsewhere and
only the final impression with the results of the IHC (two
LGMD2C-F patients) was available.

Volume 12 | N.21 | Maio de 2012

Molecular Studies

The molecular genetics studies were requested directed
by the clinical examination and/or the results of muscle
biopsy protein findings and were performed at the
Molecular Genetics Unit of the Institute of Jacinto
Magalhaes, Porto.

1. gDNA analysis: Genomic DNA was extracted from
peripheral blood by the salting-out method (12).
Normal or M13-tailed primers used to amplify all the
coding exons and directly flanking intronic sequences,
were designed with aid of Primer Express (Applied
Biosystems, Foster City, CA). Amplicons were purified
using ExoSAP-IT (USB Corporation, Cleveland, OH)
and sequenced with the respective normal or M13
universal primers, using the Big-DyeTM Terminator
Cycle Sequencing Kit V1.1. The products were resolved
on an ABI 3130xl Genetic Analyzer (Applied
Biosystems, Foster City, CA). Mutation analysis was
aided by SeqScape V2.5 software (Applied Biosystems,
Foster City, CA) and Alamut V2.1 (Interactive
Biosoftware, Rouen).

2. Transcript analysis: Total RNA was extracted from
peripheral blood and/or muscle biopsies of patients
and controls using TRIzol isolation reagent (Invitrogen,
CA), and reverse transcribed using either Superscript
One-Step RT-PCR with Platinum Taq (Invitrogen, CA)
or the High Capacity RNA-to-cDNA Kit (Applied
Biosystems, Foster City CA). Primers were designed
according to case-specific interrogations. Amplicons
resolved on 1% w/v agarose gels were eluted and
sequenced in both directions, as described above.

3. Mutation characterization: Sequence variants in each
gene were described according to the mutation
nomenclature recommendations of the Human Gene
Variation Society (HGVS) (13), using cDNA reference
sequences filed under the following respective acces-
sion numbers: CAPN3 - NM_000070.2+BX499738.1;
DYSF-M_001130978.1; MYOT - NM_006790.2; TCAP —
NM_003673.3; ANO5 - NM_213599.2; FKRP -
NM_024301.2+AC008622.6; SGCA — NM_000023.1
+L.34355.1; SGCB — NM_000232.3+CN483961.1; SGCG
- NM_000231.2; SGCD - NM_000337.4; FCMD -
NM_139309.2; POMT1 - NM_007171.2; POMGNT1 -
NM_017739.2.

Undocumented variants, for which pathogenicity could
not be ascertained by transcript analysis or co-segregation
studies, were evaluated by performing a population screen
(100-150 anonymised control samples) using single-strand
conformation analysis, high resolution melting-curve

analysis or direct sequencing.
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Results
A- Clinical Evaluation
1- Historical features (Table 1)

A total of 42 patients, representing 39 unrelated families
were enrolled in the study. There were 23 (54.7%) female
patients and 19 (45.2%) male patients, all of Caucasian race,
with a Portuguese female of gypsy descent. Parental con-
sanguinity was identified in 18 patients [(32.7%), (LGMD2A:
2, LGMD2B: 8, LGMD2C-E: 2, LGMD2I: 5, LGMD2J: 1)] cor-
responding to fifteen families. Family history for similar
neuromuscular disorder was positive in four LGMD2 sub-
types: two affected brothers in each of the subtypes
LGMD2A, LGMD2B and LGMD2L, and two patients in the
LGMD2I subtype were second-degree cousins.

The mean age of enrolment was 44.6 years and the mean
age of first symptoms was 23.2 years. The mean age of first
symptoms was below the age of twenty in 24 patients (57.1%),
with 9 patients showing the first symptoms in the first
decade, with 6 of these belonging to the LGMD2C-F subtype.
Only five patients had their first symptoms at or after the age
of 50. The mean age of first symptoms was lowest in the
LGMD2C-F and higher in the LGMD2L subtypes. The mean
age of molecular diagnosis was 38.5 years, with the LGMD2C-
F and LGMD2L subtypes presenting the lowest and highest
mean age, respectively, and reflecting the difference of onset
of the disease of each subtype. The mean time from first
symptoms to muscle biopsy and molecular diagnosis was 13
years and 16.2 years, respectively. Only one patient with the
LGMD2G and another one with the LGMD2]J subtypes were
found, which are very rare outside the countries where they
were first described (14,15) and the age of and the time to
molecular diagnosis of these two subtypes were 50/30 years
and 24/2 years, respectively. All patients, except two without
weakness, reported the initial site of first motor symptoms in

the legs, 36 proximally and 4 distally.

2- Physical Evaluation (Table 1)

No medical condition was identified, like endocrine or
metabolic diseases that could explain or be related to the
weakness. Fourteen patients presented calf hypertrophy
(33.3%), distributed by the subtypes LGMD2A, LGMD2C-F
(one of these patients also had macroglossia), LGMD2D,
LGMD2I and LGMD2G.

3- Functional Tests (Table 2)

Twenty-one patients (50%) were able to walk without
support, one with support and twenty were confined to a
wheelchair. According to the LGMD2 subtypes, the
LGMD2C-F subtype presented the highest percentage of
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patients wheelchair bound (77.7%), but the subtypes 2A, 2B
and 2I (13 in a total of 28 patients) also presented a signifi-
cant percentage of wheelchair bound patients (46.4%). The
patients of the LGMD2G, ] and L subtypes were able to walk
without support. The ability to rise from a chair without
hand support was preserved in 16 patients; three patients
needed hand support and twenty-three patients were
unable to rise from a chair. According to the different sub-
types the LGMD2C-F (8 out of 9) and 2I (5 out of 7) subtypes
were those with the highest percentage of patients with this
motor disability.

The number of patients with ability of raising the arms
above their head was 13, three patients from LGMD2L sub-
type and six from the LGMD2B subtype. Only one patient
from each of the other subtypes was able to raise the arms
above head (except the patient from LGMD2G subtype).
Seventeen patients with the highest percentage of patients
belonging to the LGMD2B and 2C-F subtypes were not able
to raise the arms above head. Twelve patients (28.5%) were
able to raise the arms to shoulder level.

From the historical data and the last three functional
tests, it is clear the progressive nature of the disease, with
progressive severity of the weakness with time in the lower
limbs, and the upper limbs being involved later (or if pres-
ent since the beginning of the disease not so severely affect-
ed as the lower limbs). The severity of weakness of the upper
limbs and the resulted disability was less severe than that
found in the lower limbs.

The patients from the LGMD2B, 2G, 2] and 2L subtypes
had no signs or symptoms of cardiac or respiratory insuffi-
ciency, and this is in accordance with the experience of
other centres. These medical complications were found in
12 patients from the LGMD2A, 2C-F and 2I subtypes.
Combined symptomatic dilated cardiomyopathy and
severe restrictive respiratory syndrome (needing intermit-
tent ventilator support) was present in one patient of the
LGMD2D subtype and in two patients of the LGMD2I sub-
type. Five patients of the LGMD2C-F subtype had a severe
restrictive respiratory syndrome (LGMD2C: 2, 2D: 2, 2E: 1)
with one patient of the LGMD2D subtype needing intermit-
tent ventilator support. Four other patients (LGMD2A: 2
and LGMD2I: 2) had a restrictive respiratory syndrome of
variable severity, with only one patient from the LGMD2A
subtype needing intermittent ventilator support.

The individual CK values were elevated in 40 patients (it
was normal in two patients, one from the LGMD2B subtype
and the other from LGMD2C subtype) and the mean CK
value was elevated (2866 UI/L). The highest individual CK
value was recorded in a patient of the LGMD2B subtype (25
648 UI/L) and the highest mean value was also recorded in
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Table 1. Patient population and clinical evaluation (historical features and physical evaluation)

Sex Mean age of Calf
E/M Mean Age (years) molecular diag- Time to (years) hipertrophy
nosis (years)
Actual 1st symptoms 1st symptoms by decade Biopsy Molecular
diagnosis
All patients | ,, 0| 446%15.1| 23.2+16.4 1st-9/2nd-15/3rd-10/ | 38.5+15 (12 -74) 13+9.95 162 £11 (2-43) 14 (34.4%)
(n=42) (21-75) (4-69) 4th-1/5th-2/6th-3; 7th-2 (n=39) (2-32) (n=40) (n=41) R
LGMD2A 4424128 | 14.9+14.9 40.6 +14.2 17.7+7.2 19.8+11.5
(n=5) 8/2 (31-62) (8 - 46) Ist-1/2nd-3/5th-1 (30 - 59) (11-24) (n=4) (9-38) 1
LGMD2B | _ . |465£172| 283:173 2nd-8/3rd-4/4th-1 / 41.4+19 8,6+7.9 13.1+11.6
(n=16) (26 - 75) (15 - 69) 6th-1/7th-2 (21-74) (3-32) (n=15) (3-43)
LGMD2C-F 355+ 10 11.6 £8.15 29.5+111.7 16.3+9.2 18.5+8.4 5 (one with
(n=9) 2121 - 49) (4-28) Ist-6/2nd-2/3rd-1 (12 - 46) (n = 8) (- 30) (5-29) macroglossia)
LGMD2I 5o | 43:4£9.57 | 18.1£10.4 Ist-2/2nd-2/3rd -3 37.5+9.53 15.1+10.7 18.8 +10.7 .
n=7 (34-61) (6 -30) (29 - 56) (2-27) (4 -30)
LGMD2G 1/0 50 20 3rd - 1 50 30 30 1
(n=1)
LGMD2] 0/1 25 22 3rd - 1 24 2 2
(n=1)
LGMD2L 69+5.6 50+7 68 +3.6 13.3 +9.45 17+8
(n=3) 0/3 (65 - 70) (45-55) Sth-1/6th -2 (64 -71) (6 -24) 9-17)

LGMD: Limb-girdle muscular dystrophy; n: number of patients; F: female: M: male; 1st: first; 2nd: second; 3rd: third; 4th: fourth; 5th: fifth; 6th: sixth;
7th: seventh; +: standard deviation

Table 2. Clinical evaluation: functional tests

. . . . Cardiovascular
Walking Rising from a chair Raising Arms Respiratory Systems CK (UI/L)
. . . . . Below
Indepen- With Impossi- | Without With Impossi- | Above | Shoulder
shoulder
dent support ble support | support ble head level level
All patients 21 1 20 16 3 23 13 12 17 3 9 2866 + 4869
(n=42) 50%) (2.3%) (47.6%) (38%) (7.1%) (54.7%) (30.9%) (28.5%) (40.4%) (7.1%) (21.4%) (n=38)
BiPAP
LGMD2A (n=1) 941 + 570.5
(n=5) 2 o 3 2 o 3 ! 3 ! SRS (279 - 1859)
(n=1)
LGMD2B 4975 + 6520
(n=16) 9 ! 6 9 ! 6 6 3 7 o o (37 - 25648)
BiPAP
DCM + 1724 + 2500
LGMD2C-F 2 -- 7 1 -- 8 1 2 6 BiPAP =1 (265 - 7376)
(n=9) =1 SRS
- (n=4)
DCM + 1383.5
L((I;INEB?I 3 -- 4 2 -- 5 1 4 2 BiPAP (HSE?; 875.6
- (n=2) - (500 - 3045)
LGMD2G
m=1) 1 .- -- - -- 1 -- - 1 - -- 476
LGMD2J
@=1) 1 .- - 1 - .- 1 - .- - - 639
LGMD2L 3 . . 1 2 3 . . . . 3793 £ 1081
(n=3) (2696 - 4858)

LGMD: Limb-girdle muscular dystrophy; n= number of patients; DCM: dilated cardyomyopathy; SRS: severe respiratory syndrome; BiPAP: bilevel posi-
tive airway pressure; +: standard deviation

the LGMD2B subtype (4975 UI/L) and the lowest mean CK The majority of the muscles biopsies were dystrophic. One
value was recorded in the LGMD2A subtype (941 UI/L). of the four muscle biopsies from patients of the LGMD2A

B- Histopathology and Inmunophenotypes

subtype was considered myopathic and the muscle biopsies

from patients of the subtypes 2] and 2L were also myopath-

Reports of thirty-eight muscle biopsies were analysed. ic, without increased connective tissue or fat infiltration.
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Before the antibodies anti-dysferlin became available, mus-
cle biopsy from one patient of the LGMD2B subtype showed
histopathologic findings that were suggestive of Inclusion
Body Myositis, another of metabolic disease and one was
considered normal. The muscle biopsies from patients of the
LGMD2I subtype had no distinctive morphologic features
and all of them were dystrophic. The muscle biopsy from the
patient with the LGMD2G subtype presented lobulated
fibres and rimmed vacuoles together with a muscular dys-
trophic pattern’®. Lobulated fibers were also present in mus-
cle biopsy from a patient of the LGMD2A subtype.
Endomysial focal inflammatory infiltrate was found in the
muscle biopsies of the two brothers with the LGMD2L sub-
type. The muscle biopsies from patients of the LGMD2B
subtype had several distinctive histopathologic features,
including frequent necrotic fibres (n=8) with four of these
presenting focal inflammatory infiltrates and rimmed vac-
uoles. The presence of these three special histopathology
features in the same muscle specimen was identified in two
muscle biopsies. Frequent basophilic fibres (n=6) were iden-
tified together with necrotic fibres in five cases, and three of
these also had focal inflammatory infiltrates.

In LGMD2B immunohistochemistry with anti-dysferlin
antibodies revealed irregular immunostaining in two cases
and absence in the others. In the LGMD2C-F subtypes, an
abnormal imumunostaining of the sarcoglycans was present
in all of them. In two muscle biopsies, all the sarcoglycans
were absent (LGMD2D and LGMD2E). One muscle biopsy
showed the absence of y-sarcoglycan accompanied the
reduced immunostaining of the other three sarcoglycans
(LGMD2C), and in the other six muscle biopsies only one
sarcoglycan was absent, with normal immunostaining of the
other three. The diagnosis of the LGMD2I subtype was done
by molecular study in all patients. The antibodies against &-
dystroglican only became available after the molecular diag-
nosis, and when applied to the muscle specimens, the results
of THC were in accordance with the molecular ones. In our
centre antibodies against telethonin, titin and Anoctamin 5,
as well as Western blot analysis, are not available yet.

The diagnosis of the individual LGMD2 subtypes was
possible by immunohistochemistry in twenty patients
(47.6%) (LGMD2B: 11, LGMD2C-E: 9). All the other LGMD2
subtypes were diagnosed and confirmed by molecular stud-
ies (except one patient of the LGMD2C-F subtype).

C- Genotypes (Table 3)

Forty-one patients had an informative genetic test [the
gipsy descent patient did not perform molecular study (sus-
pected LGMD2C by IHC)]. Twenty-seven patients had a

homozygous mutation. Of these, seven were frameshift
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mutations (LGMD2B: 3, LGMD2C: 1; LGMD2]J: 1; LGMD2L:
2), seventeen were missense (LGMD2B: 6, LGMD2C: 1,
LGMD2D: 2, LGMD2E: 1, LGMD2I: 7), one was a nonsense
mutation (LGMD2G), another one was an aberrant splicing
(LGMD2L) and the last one a deletion (LGMD2B). Eleven
patients had compound heterozigoty (LGMD2A: 3,
LGMD2B: 5, LGMD2C: 1, LGMD2D: 2). Mutations in het-
erozigoty were found in the LGMD2A (n=2) and LGMD2B
(n=1) subtypes, all of the missense type.

The mutations in the CAP-3 gene were found in exons 1
(n=3), 5,9, 11, 22, in the DYSF gene (n=21) in exons 53 (n=4),
12 (n=4), 49 (n=4), 48, 18, 39, 29, 52, 15, 37, 7 and 50. All the
missence mutations in the FKRP gene were located in exon
4, with only one with a different exon location of the muta-
tion. The mutations in the sarcoglycans genes (n=11) were
found in exons 6 (LGMD2C: 2, LGMD2D: 1, LGMD2E: 1), 3
(LGMD2D: 4) and 7 (LGMD2C: 2, LGMD2D: 1). The different
types of sarcoglycanopathies diagnosed were divided in
LGMD2C (n=3), LGMD2D (n=4) and LGMD2E (n=1) sub-
types. The mutations in the TCAP and TTN genes were
located in the exons 2 and 363, respectively and in the ANO5
gene the mutations were located in exons 18 and 5 (n=2).

In the present study, LGMD2B was the most common
subtype diagnosed (38%), followed by sarcoglycanopathies
as a group (21.4%), LGMD2I (16.6%) and LGMD2A (11.9%).
The LGMD2G and 2] are very rare autosomal recessive
LGMDs and ANO5 gene mutations only recently were
found in LGMD2 patients (16), so the number of patients
with this subtype might be higher than what it was found.

Discussion

Since the first time a genetically confirmed LGMD2 was
presented at the Portuguese Society of Neurology'é, the
number of LGMD2 subtypes increased significantly in the
subsequent ten years. The gene defects discovered affect
various sites throughout the muscle fibre, including the
nuclear envelope, sarcomere, sarcoplasm and sarcolemma.
The frequent clinical phenotype overlap among the differ-
ent LGMD2 subtypes makes it difficult to come up with an
immediate and accurate diagnosis of a specific LGMD2.
Immunohistochemistry and Western blot analysis first and
molecular studies later are, in most cases, necessary for a
definite diagnosis.

The present study does not intend to give an estimate of
the prevalence of the different subtypes of LGMD?2 in the
central region of Portugal, but the relative distribution of the
different LGMD2 subtypes diagnosed in our centre.
Recently, other hospitals from the central area of Portugal
began to carry out independent investigation and diagnosis

of patients with LGMD. While some of these patients have
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Table 3. Molecular data

Location of the | Consequences Location of the | Consequences Location of the | Consequences Location of the | Consequences
mutation at protein level mutation at protein level mutation at protein level mutation at protein level
LGMD2A LGMD2B LGMD2C-F LGMD2I
- Intron 26 +
exon 49
exon 1 heterozy- . P9+ exon 4 homozy-
1 gous p-Trp99Arg 6 C'£258 50015; ég:]A ’ p-Asp1837Asn not available gous pleuz76lle
c.295T>A i p.Arg2000GIn c.826C>A
- exon 53
€.5999G>A
exon 1 c.60delA y sarcoglycan
.. exon 49 homo- exon 4 homozy-
2 D-ProG2fsXs5 7 Zygous p.Asp1837Asn gene p.Phel75fsX20 gous pleu276lle
exon 22 p-Arg769GIn €.5509G>A exon 6 homozy- C.826CA
€.2306G>A : gous c.525delT .
- exon 29 .Arg1039Tr a sarcoglycan
c.3115C>T p-Arg P 5! exon 4 homozy-
3 exon 5 hetero- p.His213Tyr 8 exon 52 gene p.AIg77Cys gous p.leu276lle
zygous ¢.637C>T : p.Thr1938_1940 exon 3 homozy- :
¢.5813_5821dup ILysdu ous ¢.229C>T c.826C>A
CAGCCAAGA ysdup 8ous c.
exon9c.1116- | p.Trp373ThrfsX5 el 1;30?11320# d o sarcoglycan
1G>A 9+ . ol p.Glu3ds3_Leud?2 gene p.Arg77Cys exon 4 homozy- leu276le
4 p.Trp373_Trp398 | 9 9del exon 3 ¢.229C>T gous P
exon 11 del exon 15 p.Arg460del p.Arg284Cys c.826C>A
c.1468C>T p.Argd90Trp .1379_1381del exon 7 ¢.850C>T
exon 1 c.60delA o sarcoglycan
exon 49 homo- exon 4 homozy-
5 D-Pro62fsX35 10 Zygous p-Asp1837Asn sene p.Arg77Cys gous pleuz76lle
exon 22 p.Arg769GIn ©5509G>A exon 3 homozy- C.826CSA
€.2306G>A i gous ¢.229C>T :
exon 53 homo- B S;fg%iloyr‘i%n exon 4 homozy- Tyr182Cys
LGMD2B 11 zygous P.Glu1994ArgfsX3 5 p.Leul08Arg gous P-Iyrioety
.5979dupA homozygous C.545A5G
) ¢.323T>G )
a sarcoglycan
exon 53 homo- exon 12 homo- sene exon 4 homozy-
1 zygous p.Glul994ArgfsX3 | 12 el SZ g glo F880+7 d P Glu?;s;eEMu42 C- zezxé) gjl" p.Arg77Cys gous pleuz76lle
¢.5979dupA . - i p-Val247Met c.826C>A
el - exon 6
€.739G>A
exon 12
cl 180*811180+7d p.Glu353_Leu42 exon 37 homo- y sarcoglycan
2 9del 13 zygous p.Glul335Lys gene p.-His210Arg LGMD2]J
p.Glu1994ArgfsX3 ¢.4003G>A exon 7 ¢.629A>G
exon 53
¢.5979dupA
-y sarcoglycan
. . gene _ | p.Lys33395Asnfs
exon 48 homo exon 12 homo _exon 6 p.Phel75LeufsX exon 363 homo Xp9
3 zygous p.Glyl78ValfsX17 | 14 zZygous p-Asp390Lys c.525delT 20 zygous
€.5429G>A c.1168G>A ) . ¢.100185delA
-exon 7 p-His210Arg
c.629A>G
exon 18
c.1620delA p.Glu541SerfsX86 exon 7 homozy-
4 exon 39 p.Ile1401HisfsX8 15 gous c.757C>T PArg253Trp LGMD2G LGMD2L
¢.4200dupC
exon 49 homo- exon 50 hetero- exon 2 homozy- exon 18 homo- | PTyr671_Val667
5 zygous p-Asp1837Asn 16 zygous p.Asp1876Asn ous ¢.1 57C>Z}l]“ p.GIn53X zygous delinsPhe
¢.5509G>A €.5626G>A § : ¢.20122>G
exon 5 homozy- | p.Asn64lysfsX15
gous c.1991dupA
exon 5 homozy- | p.Asn64lysfsX15
gous ¢.1991dupA

been referred to our centre for a definite diagnosis and
included in the present study, others are diagnosed locally
and not referred to us, so the number, form and subtype of
LGMD are not of our knowledge. LGMD2B subtype was the
most common diagnosis (38%), followed by the sarcogly-
canopathies as a group (21.4%), LGMD2I (16.6%) and
LGMD2A (11.9%) subtypes. Different authors have reported
data about the relative distribution of LGMD2 subtypes. In
Brazil, sarcoglycanopathies were found to be the most com-
mon, followed by dysferlinopathies'®. In Italy, several authors
found the LGMD2A subtype as the most common one, fol-
lowed by dysferlinopathies®'. In the USA, dysferlinopathies
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represented the largest subtype, followed, with similar data,
by LGMD2I and LGMD2C-F*. In Denmark, LGMD2I was the
most common subtype, with LGMD2B representing only 2%
of the population studied’. The relative distribution of the
different subtypes in our study, with small differences, might
be considered similar to the above cited data. The only
exception that deserves some comment is the relatively low
number of patients with LGMD2A. It is possible that some
cases might have been missed when the clinical phenotype
was not a typical one. The use of Western bolt analysis could
have helped the diagnosis of LGMD2A, but it is not available

in our centre. It is important to remember the experience
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reported by other centres with this technique showing that
reduced amounts of calpain-3, sometimes even its absence
it is not followed by the identification of pathogenic muta-
tions in the CAPN3 gene®. Another possible explanation is
that LGMD2A, like sarcoglycanopathies, is more common in
the paediatric than in adult population?, which forms the
majority of the population included in our study. In two
cases of LGMD2A and one of LGMD2B subtypes only one
mutation was found. Regarding the first one, this finding is
not rare and some authors suggest that calpainopathy could
be transmitted in an autosomal dominant mode. For dysfer-
linopathy, other reports have been published in which only
one mutation was found and several explanations, related to
the methodology of the molecular study and the nature and
location of the mutation, were proposed®*.

Phenotype-genotype correlations have been attempted
for all the LGMD2 subtypes. No general rules can be applied
or a direct consequence can be drawn from the type and
location in the gene of the mutation and the severity of clin-
ical phenotype. The direct consequence of the defective
protein over the integrity of the sarcolemma, the destabi-
lization of the dystrophin-glycoprotein complex and the
efficacy of the repair mechanisms of the injured sarcolem-
ma are probably more important in determining the sever-
ity and progression of the muscular dystrophy than the
mutation itself.

The mean times to muscle biopsy and molecular diagno-
sis were significantly high. The first one might be explained
by insidious nature of most LGMDs and consequent delay
of the patient and family in searching for medical care.
Sometimes the delay in referring patients to specialized
medical centre is a consequence of the rarity of the disease
and the difficulty of the general practitioner in diagnosing a
muscle disorder. Usually the molecular diagnosis is made
after performing the muscle biopsy, so it is reasonable the
longer mean time to reach a molecular diagnosis. Another
reason for the delay in molecular diagnosis is that in some
LGMDs the molecular diagnosis was not available at the
time of the clinical evaluation and muscle biopsy;, as it hap-
pened in LGMD2I and 2L subtypes.

It is important to have a specific molecular diagnosis,
since it gives us the opportunity to inform the patients
about the probable natural history of the disease, the prob-
ability of other members of the family to be clinically affect-
ed and to be more active in preventing and treating medical
complications which in some subtypes are relatively com-
mon. It is impossible to perform molecular investigations
for all the genes responsible for the known LGMD?2 so, prob-
ably, in some patients the appropriate test is not requested.

Since 1995, when mutations in the proteolytic enzyme cal-
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pain-3 were identified in patients with an autosomal reces-
sive LGMD?® pathogenic mutations in other genes and in
different chromosomes have been progressively found in
patients with previously undiagnosed LGMD2. It is reason-
able to think that new genes coding for proteins not yet
known to be responsible for LGMD2 will be found in the
future and so, it is expected that the number of patients and
the subtypes of LGMD?2 will be higher in the future.

The diagnostic process of LGMDs needs to encompass
many variables (clinical, laboratory, pathologic, etc) which
difficult the elaboration of a diagnostic algorithm useful in
the clinical practice. Each patient should be evaluated indi-
vidually and the result of each test should be critically con-

sidered in accordance to clinical signs and symptoms. B
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Malformacao Cavernosa Intramedular Cervical: Uma Causa Rara de

Mielopatia

Intframedullary Cavernous Malformation: a rare cause of myelopathy
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Introducao
As malformacdes cavernosas intramedulares sdo uma
causa rara de mielopatia.

Caso Clinico

Os autores descrevem o caso de um doente caucasiano, do
sexo masculino, com 44 anos, a quem foi diagnosticada uma
malformacdo cavernosa intramedular cervical que se mani-
festou por um quadro de cervicalgia, hemiparesia e hemi-
hipostesia proprioceptiva direitas. A lesdo foi removida na
totalidade e sem morbilidade cirtrgica, apés 6 meses de
seguimento. Nao foram identificadas outras malformagoes
cavernosas neste doente.

Discusséo

As malformacgodes cavernosas intramedulares manifestam-
se, predominantemente, na 42 década de vida por um quadro
progressivo de raquialgia, mielopatia e radiculopatia. O
aspecto em RMN é praticamente diagnoéstico. O conhecimen-
to da sua histdria natural, indispensével a adequada orienta-
¢ao terapéutica, €, actualmente, limitado. A exérese total de
lesdes acessiveis em doentes sintomdticos parece ser segura e
eficaz na prevencao de novas hemorragias. A avaliacdo ima-
gioldgica de todo o neuro-eixo é obrigatdria para exclusdo de
outras malformacoes cavernosas.

Palavras-chave: cavernoma, malformacgao cavernosa,
intramedular, espinhal.
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Introduction
Intramedullary cavernous malformations are a rare cause
of myelopathy.

Case Report

The authors describe the case of a 44 year-old caucasian
male to whom a cervical intramedullary cavernous malforma-
tion was diagnosed after observation due to neck pain, right
hemiparesis and right proprioceptive hemi-hypoaesthesia.
The lesion was completely removed without surgical morbid-
ity after six months of follow-up. No additional cavernous
malformations were identified in the neuroaxis.

Discussion

Intramedullary cavernous malformations are diagnosed
mainly during the 4™ decade of life due to progressive back
pain, myelopathy and radiculopathy. The MRI findings are vir-
tually diagnostic. The knowledge of the natural history of these
lesions, crucial to proper therapeutic guidance, is, currently,
limited. The total excision of accessible lesions in symptomatic
patients seems to be safe and effective in preventing further
bleeding. The evaluation of the whole neuroaxis is mandatory
to exclude other cavernous malformations.

Keywords: cavernous angioma, cavernous malformation,
intramedullary, spinal.
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Introducdo

As malformacgdes cavernosas sdo lesdes vasculares de
limites definidos, constituidas por canais sinusoidais
revestidos por uma camada de células endoteliais, com
paredes hialinizadas desprovidas de fibras eldsticas e mus-
culo liso e preenchidos por sangue em vérios estaddios de
coagulacao. Sao desprovidas de tecido nervoso e de gran-
des vasos aferentes ou eferentes. A maioria das lesdes tem
localizacdo encefélica e, particularmente, supratentorial.
As malformacdes cavernosas do compartimento espinhal
sdo raras (5%) e podem ter localizagdo vertebral, epidural,
intradural extramedular ou intramedular. Foram descritos
casos de envolvimento simultdneo do sistema nervoso,
pele, figado, bago e rim."?

As malformagdes cavernosas do sistema nervoso sao
divididas nas variantes familiar (30-50%) e esporadica.** As
malformacoes cavernosas sao mdltiplas em 73% e 10-15%
dos doentes com as formas familiar e esporadica, respecti-
vamente.* A variante familiar apresenta uma transmissio
autossOmica dominante com penetrancia varidvel, tendo
sido associada aos loci CCM1, CCM2 e CCM3 localizados no
7q, 7p e 3q, respectivamente. A nivel molecular, os produtos
dos loci CCM1 e CCM2 foram implicados na regulacao da
proliferacdo endotelial.**® A etiopatogenia das malforma-
¢des cavernosas esporddicas associadas a radioterapia ndao
estd estabelecida, mas poderd envolver mutagdes adquiri-
das naqueles ou noutros loci envolvidos na angiogénese’.

A utilizacdo crescente da ressonancia magnética
nuclear (RMN) permitiu reconhecer as malformacdes
cavernosas intramedulares como uma causa rara de mie-
lopatia.? Representam cerca de 5% e 1% das lesoes intra-

90e5a

medulares em adultos e criancas, respectivamente
16% das malformacoes vasculares espinhais.'' Em 8-40%

dos casos, coexistem lesoes endocranianas.'?314

Caso Clinico

Descreve-se o caso de um doente caucasiano, do sexo
masculino, com 44 anos, com antecedentes de diabetes mel-
litus, hipertensao arterial, doenca corondria e apneia obstru-
tiva do sono. O doente foi observado no Servico de Urgéncia
por queixas de cervicalgias com dois dias de evolugao e sem
relacdo com traumatismo ou esforco. O exame fisico eviden-
ciou uma hemi-hipostesia proprioceptiva marcada e uma
hemiparesia grau 4- a direita. A RMN vertebro-medular cer-
vical revelou uma lesdo intramedular localizada face a C3,
ligeiramente hiperintensa em T1, com escassa captacao de
contraste e com sinal heterogéneo, predominantemente
hipointenso, em T2, compativel com malformacao caverno-

sa com hemorragia recente; coexistia extenso edema medu-
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Figura 1. Imagens de RMN de malformacao cavernosa intramedular
cervical com hemorragia aguda: sagital ponderada em T1 (A), sagital
ponderada em T2 (B) e axial ponderada em T2 (C). As imagens eviden-
ciam uma lesdo localizada face a C3, de limites bem definidos em rela-
¢do com a vertente postero-lateral direita da medula cervical. Esta apre-
senta discreto hipersinal em T1 (A) e sinal heterogéneo com predominio
de hiposinal rodeada por halo hipointenso em T2 (B e C). As imagens
ponderadas em T2 demonstram coexisténcia de edema medular.

lar (Figura 1). Ap6s alguns dias de corticoterapia, foi realizada
laminectomia de C2-C4 e exérese da malformacao caverno-
sa. A RMN pés-operatéria nao evidenciou residuo lesional

(Figura 2). O exame histopatolégico confirmou o diagnéstico
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Figura 2. Imagem de RMN sagital ponderada em T2 realizada 10 meses
ap6s a cirurgia demonstrando auséncia de residuo da malformacao
cavernosa.

de malformacao cavernosa. Apds 6 meses de seguimento e
fisioterapia, o doente nega queixas dlgicas, apresenta hemi-
hipostesia proprioceptiva marcada e discreta hemiparésia a
direita, sendo autbnomo mas incapaz de reiniciar a sua acti-
vidade profissional. A avaliacdo imagioldgica do sistema ner-
voso central ndo evidenciou outras malformacoes caverno-
sas. Nao existe histéria familiar de patologia neuroldgica.
Contudo, nenhum familiar realizou RMN do neuro-eixo para

diagnéstico de lesdes assintomaticas.

Discusséao

A informacao acumulada sobre as malformacoes
cavernosas intramedulares resulta da publicacao de casos
clinicos ou de pequenas séries.

As malformacdes cavernosas intramedulares foram
diagnosticadas em ambos os géneros sem predileccao e,
predominantemente, durante a 42 década de vida.'""* Em
doentes com malformacgdes cavernosas espinhais e multi-
plas lesdes encefdlicas, aquelas tornam-se sintomaéticas
em idades mais jovens."

Foram descritos casos envolvendo todos os niveis da
medula espinhal; em adultos, verifica-se um envolvimen-
to preferencial do segmento dorsal seguido da regido cer-
vical; entre as criancas, esta entidade exibe grande predi-
leccao pela medula cervical.'** A maioria das lesoes tem
intima relacdo com as faces dorsal ou dorso-lateral da
medula espinhal; algumas lesoes foram descritas em loca-
lizagdo central ou anterior."**

Clinicamente, as malformagdes cavernosas podem apre-
sentar-se por combinacdes varidveis de raquialgia, mielopa-
tia e radiculopatia. Ogilvy et al.** descreveram quatro padroes

para a evolucdo das manifestacdes clinicas das malforma-
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coes cavernosas: 1) episédios de deterioracdo neurolégica
com duracdo de horas a dias, separados por periodos de
meses a anos durante os quais se observa recuperagao em
grau varidvel; 2) deterioracdo neurolégica gradual ao longo
de anos; 3) deterioracdo neuroldgica com inicio stibito e com
agravamento ao longo de vérios dias; 4) inicio stibito de défi-
ces neuroldgicos de moderada intensidade com agravamen-
to ao longo de semanas ou meses. Contrariamente ao caso
descrito, em adultos, as manifestacoes evoluem, predomi-
nantemente, de forma gradual.'"** Em criancas observa-se,
com frequéncia, a apresentacdo aguda.”’

As manifestagdes com instalacao subita foram relacio-
nadas com hemorragias agudas de extensao varidvel; a
deterioracao neuroldgica gradual foi explicada com base
em micro-hemorragias repetidas e gliose reactiva.*

O aspecto caracteristico destas lesdes em RMN é prati-
camente diagnoéstico. Tipicamente, apresentam-se como
imagens intramedulares de limites bem definidos e com
sinal heterogéneo rodeadas por um halo hipointenso nas
ponderacdes T1, T2 e particularmente evidente na
sequéncia gradiente-eco. A RMN pode evidenciar hemor-
ragias em diferentes estddios no interior ou adjacentes a
malformacgdo cavernosa, bem como anomalias venosas
associadas. As ponderacdes T2 podem evidenciar edema
da medula adjacente. A captacdo de gadolineo é, geral-
mente, escassa.”® A tomografia computorizada (TC) e a
angiografia tém baixa sensibilidade para estas lesdes. As
malformacdes cavernosas intramedulares poderdo repre-
sentar uma parte importante dos casos de mielopatia con-
siderada idiopdtica previamente a utilizacdo da RMN.

O conhecimento da histéria natural das malformacdes
cavernosas intramedulares é limitado e baseia-se em
pequenas séries de doentes tratados cirurgicamente em
centros de referéncia. Estes factores foram reconhecidos
como importantes fontes de enviesamento.***

Os estudos retrospectivos sobre a histéria natural das mal-
formagoes cavernosas sintomaticas determinaram taxas de
hemorragia de 1,4-4,5/doente/ano.'®'"” Sandalcioglu et al.””
registaram uma taxa de re-hemorragia de 66%/doente/ano.

A medula espinhal possui alta densidade de estruturas
eloquentes pelo que as hemorragias e re-hemorragias
condicionam deterioragdo neuroldgica importante.'®'>'”
222627 As malformacdes cavernosas de todo sistema nervo-
so partilham a mesma etiologia e patologia. Contudo, as
lesdes intramedulares sintomdticas parecem possuir um
comportamento particularmente agressivo.

A exérese total, por prevenir as hemorragias e o agrava-
mento neurolégico associado, foi proposta como o trata-
mento preferencial para as lesdes intramedulares sinto-
maticas.""*° Por outro lado, apenas num reduzido nimero
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de doentes tratados cirurgicamente foi registado agrava-
mento neuroldgico pés-operatério definitivo.'*° Os resul-
tados funcionais poderdo ser melhores nos doentes com
apresentacgao aguda.'*'"?%%

Vérios autores sistematizaram a técnica para exérese das
malformagdes cavernosas intramedulares.'**>'®%° A intima
relacdo destas lesdes com a superficie pial medular dorsal ou
dorso-lateral torna-as acessiveis através de laminotomias ou
laminectomias. A abordagem de lesoes laterais ou ventrais
pode ser facilitada por facetectomias radicais unilaterais,
resseccdo bilateral dos ligamentos dentados e rotacdo da
medula espinhal. Apés a durotomia, a lesdo pode, frequen-
temente, ser identificada em localizacdao subpial pelo seu
aspecto “em amora’ou pela coloracdo azulada conferida
pela hemossiderina. Apés drenagem de hematomas, a mal-
formacao cavernosa, bem delimitada por um plano gliético,
pode ser removida centrifugamente ou em bloco.

A literatura é escassa relativamente as malformacoes
cavernosas tratadas de forma conservadora. Alguns estu-
dos retrospectivos alertam para a evolugao benigna a longo
prazo observada em alguns doentes oligossintomaticos,
mesmo com hemorragias repetidas, e para a morbilidade
nao desprezivel associada a exérese das malformacdes
cavernosas intramedulares.'****® Por outro lado, os longos
periodos de seguimento de algumas séries cirdrgicas
recentemente publicadas evidenciaram elevadas taxas de
recidiva a longo prazo da raquialgia e/ou radiculalgia.***

Nenhum estudo randomizado comparou os tratamen-
tos conservador e cirtirgico. As malformacgdes cavernosas
intramedulares parecem possuir uma histéria natural
muito varidvel e precariamente previsivel. Os factores
mais consistentemente apontados como indicacdes para
terapéutica cirdrgica sdao: doentes jovens; lesdes grandes
ou com crescimento documentado durante o seguimento;
lesdes acessiveis; défices neuroldgicos significativos pre-
gressos ou actuais; progressdo dos défices neurolégicos;
hemorragias frequentes; preferéncia do doente. Existe
grande controvérsia no que respeita a eficdcia da cirurgia
no tratamento dos doentes com dor incapacitante ou défi-
ces neuroldgicos graves. As lesdes assintomadticas sao con-
sensualmente abordadas de forma conservadora.'*'>*** H
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Introducao

As distrofias musculares das cinturas (LGMD) sdo doengas
musculares hereditarias raras. As LGMD de transmissao
autossémica recessiva sdo as mais comuns, sendo as formas
de transmissao autossémica dominante responséveis por 10%
de todos os casos de LGMD. Os autores apresentam dois
membros de uma familia, em geracoes consecutivas, com
diferentes LGMD de transmissao autossdmica recessiva.

Caso Clinico

Caso clinico 1 — Doente do sexo feminino, caucasiana, 35
anos, filha de casamento nao consanguineo, com diminuicao
da for¢a muscular dos membros inferiores desde os 7 anos.
Perda da capacidade da marcha aos 9 anos. Ao exame neuro-
légico apresentava diminui¢do da acuidade visual, macro-
glossia, hipertrofia gemelar, retraccao do Tenddo de Aquiles,
contracturas dos cotovelos e joelhos e arreflexia generalizada.
A avaliacao da forca muscular revelava tetraparésia (G0/5
MRC), apenas com movimentos activos (G2/5 MRC) na exten-
sdo dos dedos, flexao plantar e flexao cervical. O exame oftal-
molégico revelou catarata subcapsular e retinopatia pigmen-
tar bilateral. Os niveis de CK estavam aumentados. Na bidpsia
muscular observou-se auséncia de marca¢do imunohistoqui-
mica de todos os sarcoglicanos. O estudo molecular identifi-
cou uma mutag¢ao patogénica, em homozigotia, no gene do f3-
sarcoglicano.

Caso clinico 2 - Doente do sexo feminino, 64 anos, filha de
casamento consanguineo em 1° grau, mde do caso clinico 1.
Queixas de fraqueza muscular nos membros inferiores aos 50
anos. O exame neurolégico revelou uma tetraparésia proximal
G4/5, arreflexia miotéctica distal dos MI, manobra de Gowers
positiva e hiperlordose lombar. O exame oftalmolégico era
normal. Os valores de CK eram elevados. A bi6psia muscular
revelou um défice de disferlina. Foi identificada uma mutacao
patogénica homozigética no gene da disferlina.

Concluséo

Esta associagdo casual rara de duas LGMD recessivas dife-
rentes pode ser explicada pela elevada frequéncia de consan-
guinidade em certas areas e Portugal. O estudo imunohisto-
quimico foi essencial para um diagndstico.

Palavras chave: distrofia muscular das cinturas, 3-sarco-
glicano, disferlina, autossémico recessivo.

Titulo: Associac¢ao rara de distrofias musculares das cintu-
ras autossémicas recessivas numa familia portuguesa.
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Introduction

Limb-girdle muscular dystrophies (LGMD) are rare hered-
itary muscle diseases. The recessive form is the most common
with the dominant form accounting for 10% of all cases of
LGMD. We present a family with two members in two succes-
sive generations afflicted with distinct recessive LGMD.

Case Report

Clinical Case 1 — Caucasian female, 35 years old, born of a
non-consanguineous couple, complaining of weakness in the
lower limbs since 7 years of age. The weakness was progressive
and at 9 years of age she lost the ability to walk. On neurolog-
ical examination the patient was alert, without signs of cogni-
tive deterioration. There was diminished visual acuity,
macroglossia, calf hypertrophy, shortened Achilles tendons
and elbow and knee contractures. Muscle strength evaluation
revealed a tetraparesis (GO/5MRC) with voluntary movements
only in finger extension, plantar flexion and neck flexion
(G2/5 MRC). The deep tendon reflexes were abolished.
Ophthalmological examination revealed bilateral subcapsular
cataract and pigmented retinopathy. The CK levels were ele-
vated. Immunohistochemical study of the muscle biopsy
showed absence of immunostaining of all the sarcoglicans.
The molecular study confirmed an homozygous pathogenic
mutation in the 3-sarcoglycan.

Clinical Case 2 — Caucasian female, 64 years old, born of a
first degree consanguineous couple, mother of clinical case 1.
Complaints of weakness in the lower limbs began at 50 years
of age. Neurological examination revealed upper and lower
limb proximal weakness, G4, distal lower limbs myotactic
arreflexia, positive Gowers’ maneuver and lumbar hyperlor-
dosis. Ophthalmological examination was normal. CK values
were elevated. Muscle biopsy revealed a dysferlin deficit con-
firmed by the molecular study, which identified an homozy-
gous pathogenic mutation in the dysferlin gene.

Conclusion

This casual rare association of different recessive LGMD
can be explained by the high rate of consanguinity in some
areas of Portugal. Muscle immunohistochemistry was essen-
tial for a correct diagnosis of LGMD.

Keywords: limb-girdle muscular dystrophies, p-sargogly-
can, dysferlin, autosomal recessive.

Running title: Rare association of two recessive limb-gir-
dle muscular dystrophies in a Portuguese family.
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Introducdo

As distrofias musculares das cinturas (LGMD-“limb-
girdle muscular dystrophies”) sdo doencas musculares
hereditdrias raras, com elevada heterogeneidade clinica e
genética, de transmissdo autossémica dominante
(LGMD1) e recessiva (LGMD2). Caracterizam-se por uma
fraqueza muscular progressiva de predominio das cintu-
ras, estando descritos até a data 16 subtipos diferentes na
LGMD2 (www.musclegenetable.org). A subclassificacao
alfabética é aplicada a medida que estas entidades se tor-
nam genotipicamente distintas'?. As caracteristicas clini-
cas, laboratoriais e histopatolégicas ndo sdo, na maioria
dos casos, suficientes para o diagnéstico do subtipo de
LGMD2, sendo necessdria a realiza¢ao de biépsia muscu-
lar com uso de técnicas de imunohistoquimica e o estudo
de genética molecular para o diagndstico definitivo.

As mutacgoes nos genes do a-, -, y-, e 8- sarcoglicanos
sdo responsaveis por um grupo de LGMD2 denominadas
sarcoglicanopatias (LGMD2D, E, C e F respectivamente).
Estes quatro sarcoglicanos sao proteinas transmembra-
nares glicosiladas, componentes do complexo de protei-
nas associado a distrofina, importantes na manutenc¢do
da integridade do sarcolema®*. O fenoétipo clinico, seme-
lhante ao das distrofinopatias quando a doencga tem ini-
cio na primeira década de vida®, apresenta grande varia-
bilidade inter e intrafamiliar, sendo a idade de inicio mais
frequente na primeira década de vida ou no inicio da ado-
lescéncia, podendo a perda de capacidade da marcha
ocorrer entre os 10 anos e a idade adulta®’. O envolvimen-
to cardio-respiratério com cardiomiopatia dilatada e
insuficiéncia respiratéria secundaria a um padrdo venti-
latério restritivo podem ocorrer numa percentagem
varidavel de doentes. O diagndstico é feito com base no
estudo imunohistoquimico, sendo confirmado por estu-
do de genética molecular.

As disferlinopatias sao distrofias musculares das cintu-
ras de transmissdo autossémica recessiva, secunddrias a
mutagdes patogénicas no gene da disferlina (gene DYSF).
A disferlina é uma proteina muscular transmembranar (8)
envolvida na fusao e reparagao membranar induzida pelo
calcio e, consequentemente com fun¢des na manutencao
da integridade da membrana sarcolémica’. O gene DYSF
foi mapeado no cromossoma 2p13'***, A expressdo clinica
das disferlinopatias é extremamente variavel; os fenétipos
mais comuns sdo a Miopatia de Miyoshi (MM)'* e a distro-
fia muscular das cinturas tipo 2B (LGMD2B)". Existe mar-
cada heterogeneidade clinica inter e intrafamiliar'''>. As
disferlinopatias tém em comum um inicio sintomdtico em

adultos jovens, uma elevagao significativa do valor de CK e
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uma lenta progressdo; distinguem-se pelo padrdo topo-
grafico de défice de forca muscular, que €, inicialmente,
predominante no compartimento posterior das pernas na
MM e na cintura pélvica na LGMD2B'®. As fungdes cardia-
ca e respiratoria estdo caracteristicamente preservadas. Os
achados histopatolégicos da biépsia de muisculo sdo ines-
pecificos, associando-se frequentemente a infiltrados
inflamatoérios'”'®. O estudo imunohistoquimico com anti-
corpos anti-disferlina revela uma diminuicao significativa
ou auséncia da sua imunorreactividade sarcolémica'. O
diagnostico final é feito recorrendo a técnicas de Western-
blot ou por estudo genético do gene DYSF.

Os autores apresentam uma familia com dois membros
de geracdes consecutivas com diferentes LGMD de trans-

missao autossOmica recessiva.

Caso Clinico
Caso clinico 1

Doente do sexo feminino, raca caucasiana, 35 anos de
idade e segunda filha de um casamento nao consangui-
neo. Sem histéria familiar conhecida de doenca neuro-
muscular na familia, mas a mae (caso clinico 2) tinha quei-
xas de fraqueza dos membros inferiores. Apresentou um
desenvolvimento psicomotor normal no inicio da infan-
cia. Aos 7 anos de idade iniciou queixas de diminui¢ao da
forca muscular dos membros inferiores, com dificuldades
da marcha e quedas frequentes, rapidamente progressiva
e, aos 9 anos de idade, a doente tinha perdido capacidade
da marcha e iniciou dificuldade em elevar os membros
superiores. O quadro de diminuicdo da for¢a muscular
nao foi acompanhado de disfuncao cognitiva, disfagia ou
dispneia. O exame neurolégico realizado aos 32 anos de
idade revelava uma doente consciente, orientada e cola-
borante, com diminuicdo da acuidade visual e sem altera-
¢do dos pares cranianos. Apresentava uma tetraparésia
flacida grave arrefléxica, (GO/5 MRC) em todos os segmen-
tos musculares excepto na flexao e extensiao cervical (G3 e
4 /5 MRC), extensao do punho (G2/5 MRC) e flexdo plan-
tar (G3/5 MRC). Eram ainda evidentes macroglossia
(Fig.1), retraccdo bilateral do Tendao de Aquiles e contrac-
turas dos cotovelos e joelhos. O exame oftalmolégico reve-
lou presenca de catarata subcapsular bilateral e retinopa-
tia pigmentar. Nao foram observadas fasciculacdes nem
miotonia. O exame das sensibilidades era normal e nédo

tinha sinais de disfun¢do cardiaca ou respiratéria.

Caso clinico 2
Doente do sexo feminino, de raca caucasiana, mae do
caso clinico 1 (Fig.2), com 64 anos de idade, filha tinica de

casamento consanguineo em primeiro grau. A doente teve
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desenvolvimento psicomotor normal e ndo apresentava
histéria familiar de doenga neuromuscular, na sua geracao
ou em geracdes. Aos 50 anos de idade inicia queixas de
lombalgias e diminuicdo da for¢a muscular dos membros
inferiores com dificuldade em subir escadas. A fraqueza
muscular foi muito lentamente progressiva, mantendo
actualmente a doente capacidade de marcha sem apoio.
Ao exame neuroldgico apresentava uma tetraparésia pro-
ximal (G4/5 MRC), marcha miopdtica, manobra de
Gowers positiva, hiperlordose lombar e aboli¢ao do refle-
xo0 aquiliano bilateralmente. O exame dos pares cranianos
e oftalmoldgico era normal. Ndo apresentava alteracao do
volume das massas musculares, fasciculacées ou mioto-
nia. O exame das sensibilidades era normal e nao havia

sinais de disfuncao cardio-respiratdria.

Investigacdo Complementar de Diagnéstico
Caso clinico 1

Os valores de CK estavam aumentados (712 UI/L; valor
normal <180 UI/L). O estudo electromiografico dos mus-
culos proximais (deltéide e vasto interno bilateralmente)
revelou um aumento da actividade muscular espontanea
(potenciais de fibrilacdo e ondas lentas), sem activacao
muscular voluntdria. Nos musculos gémeo interno os
potenciais de unidade motora observados eram polifasi-
cos, de baixa amplitude e curta duracdo, com padrdo de
recrutamento muito reduzido. O estudo de condugao ner-
vosa motora e sensitiva era normal nos membros superio-
res e inferiores. O estudo cardiaco realizado com ECG-
Holter e ecocardiograma era normal. O estudo funcional
respiratério revelou uma sindroma restritiva e obstrutiva
grave, associado a uma insuficiéncia respiratéria parcial. A
RM muscular da cintura pélvica, coxa e perna (Fig. 3) mos-
trou uma infiltracao adiposa total e simétrica de todos os

musculos.

Exame histolégico: miisculo deltoide

Os fragmentos de bidpsia foram preparados para estu-
do histoquimico de rotina e imunohistoquimico de acor-
do com metodologia ja previamente descrita®. O musculo
era gravemente distr6fico, com exuberante infiltrado adi-
poso, aumento do tecido conjuntivo no endomisio e peri-
misio. Existiam pequenos grupos de fibras ou fibras isola-
das com variabilidade de didametro e nticleos centrais. Nao
existiam fibras necréticas nem infiltrados inflamatérios
(Fig.4). O estudo imunohistoquimico revelou uma normal
localizacdo da distrofina (Dys 1, 2, 3) e merosina. Ndo exis-
tia marcacdo membranar para o a, 3, y e d-sarcoglicanos
(Fig.5). O estudo imunohistoquimico com anticorpos

anti-disferlina revelou uma expressdo citoplasmadtica difu-
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sa com marcagao sarcolémica irregular (Fig.6).

No rastreio sistemdtico do gene do f-sarcoglicano
(SGCB) (sequenciacao directa em ambos os sentidos de
todas as regides exdnicas e juncdo intrao-exao) foi detec-
tada a mutacdo ¢.323T>G (p.Leul08Arg) em homozigotia

(confirmada pelo estudo dos pais).

Caso clinico 2

Os valores de CK estavam significativamente aumenta-
dos (3 000 UI/L; valor normal < 180 UI/L). O estudo elec-
tromiogréfico dos musculos proximais dos membros infe-
riores (iliopsoas e tensor da fascia lata bilateralmente)
revelou um padrdo de lesdo miopético. O estudo de con-
ducdo nervosa motora e sensitiva era normal. O estudo
cardiaco-respiratério realizado (ECG-Holter, ecocardio-
grama, mecanica ventilatéria e gasometria) foi normal. A
RM muscular dos membros inferiores (Fig.7) demonstrou
a existéncia de uma degenerescéncia adiposa grave e
simétrica dos musculos paravertebrais lombossagrados e
menos severa dos gliteos. Ao nivel da coxa havia também
uma infiltracdo adiposa grave dos grandes adutores;
moderadamente grave dos vastos intermédio e lateral
bilateralmente; o envolvimento do bicipite femural era
moderado e assimétrico (mais grave a esquerda), estando
poupados os outros musculos do compartimento poste-
rior da coxa. Nas pernas havia um atingimento ligeiro a

moderado exclusivo dos gémeos internos.

Exame histoldgico: miisculo deltoide

No estudo histoquimico com H-E era visivel um
aumento da variabilidade de didmetro de fibras, com atro-
fia e hipertrofia, associado a um aumento do ntimero de
ntcleos centrais; observavam-se algumas fibras necroti-
cas e infiltrado inflamatério focal no endomisio (Fig.8). O
estudo imunohistoquimico revelou uma normal marca-
¢ao para a distrofina (Dys1,2,3), o, 8, y e 8-sarcoglicanos e
merosina; havia uma auséncia de marcagao sarcolémica

para a disferlina na grande maioria das fibras (Fig.9).

O estudo molecular por sequenciacado sistemética dos
56 fragmentos que abrangem as regides exdnicas e jun-
coes exdo-intrao do gene da disferlina (DYSF) detectou a
existéncia da mutacgao patogénica c.757C>T (p.Arg253Trp)
em homozigotia. Foi também rastreado o gene do (3-sarco-
glicano que revelou a mutacao c.323T>G (p.Leul08Arg),

em heterozigotia (mutacdo do caso clinico 1).
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Figura 1. Macroglossia.

Casa dinica 22

Caso clinico 1

Figura 2. Arvore genealégica.

Figura 3. RM das pernas (T1wi). Degenerescéncia adiposa grave e simé-
trica de todos os compartimentos musculares da perna.
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Figura 5. Auséncia de marcacdo sarcolémica dos a,f,y,9-sarcoglicanos.

&
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Figura 6. Marcacao citoplasmatica difusa de disferlina, com marcacao
sarcolémica atenuada em algumas fibras.

Figura 7. RM dos misculos da cintura pélvica (a), coxa (b) e perna (c);
a)-inflitracdo adiposa moderada dos gliiteos e grave dos paravertebrais
lombossagrados; b)- infiltragdo adiposa grave dos grandes adutores,
moderada dos bicipites femurais e moderadamente grave dos vastos
intermédio e lateral; c)-infiltracao adiposa moderada dos gémeos inter-
nos.
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Figura 4. H-E (x100) Musculo gravemente distr6fico, com significativa
infiltracao adiposa e aumento do tecido conjuntivo. Raras fibras muscu-
lares isoladas ou em grupos de fibras.
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Figura 8. H-E (200x, 400x) Variabilidade de didmetro de fibras, nicleos
centrais e algumas fibras em necrose. Na imagem de maior ampliagao é
visivel infiltrado inflamatério focal do endomisio.
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Figura 9. Estudo imunohistoquimico: normal marcagao sarcolémica do
sarcoglicano e diminui¢do da marcagdao membranar da disferlina, na
grande maioria das fibras.
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Concluséo

A prevaléncia das LGMD é muito variavel entre popula-
¢oes. As sarcoglicanopatias foram descritas pela primeira
vez em 1994, numa familia francesa®'. A LGMD2E foi a ter-
ceira sarcoglicanopatia descrita, e é secundéria a muta-
¢des no gene do B-sarcoglicano (SCGB), no cromossoma
4q12%*, As sarcoglicanopatias sdo responsaveis por cerca
de 25% das distrofias musculares das cinturas autossémi-
cas recessivas, sendo a LGMD2E a segunda mais frequen-
te neste grupo, apés a LGMD2D (a-sarcoglicanopatia)®**.

O fendtipo do caso clinico 1 é sobreponivel aos casos
clinicos descritos de sarcoglicanopatia: inicio na primeira
década de vida, com fraqueza grave e progressiva das cin-
turas associada a perda precoce da capacidade da marcha.
A macroglossia e hipertrofia do compartimento posterior
das pernas sdo também alteracdes muito frequentes neste
grupo de doentes. A nossa doente ndo apresentava esca-
pula alada, que é um achado muitas vezes distintivo face
as distrofinopatias. O envolvimento clinico cardiaco sob a
forma de cardiomiopatia dilatada é possivel neste tipo de
LGMD2, mas ndo tao frequente como nas distrofinopatias
(26). A disfuncdo respiratéria ocorre em 75% dos doentes,
sendo moderada a grave, como nesta doente, em cerca de
40% (27). O envolvimento oftalmolégico num doente com
fraqueza muscular é muito sugestivo de citopatia mito-
condrial. No entanto nao existiam, na biépsia muscular,
aspectos sugestivos de doenga mitocondrial. Nesta doen-
te permanece por esclarecer se existe alguma relacao entre
a LGMD2E e a alteragoes oftalmolégicas. Os niveis de CK
sdo significativamente elevados, principalmente nas fases
iniciais de doenca; no caso apresentado a elevacdo dos
valores de CK era moderada mas a doente tinha ja 28 anos
de evolucdo de doenca. N3o € raro observar-se a auséncia
de imunomarcacdo sarcolémica para todos os sarcoglica-
nos. As marcacdo imunohistoquimica membranar irregu-
lar com os anticorpos anti-disferlina podem ser justifica-
das pelo facto de a doente ser portadora de uma mutacao
patogénica no gene DYSF em heterozigotia.

As disferlinopatias sdo doengas musculares crénicas
progressivas com uma grande heterogeneidade clinica,
sendo ja multiplos os diferentes fen6tipos conhecidos. A
LGMD2B foi o segundo fenétipo clinico descrito®, ap6s a
Miopatia de Miyoshi®. Apesar de o inicio sintomdtico ser
mais frequentemente em adultos jovens, estdo descritos
casos com idades de inicio da doenca mais tardias®. O
padrao de fraqueza muscular do caso clinico 2 é o caracte-
ristico da LGMD2B, sem se registar progressdo para os
musculos posteriores e distais dos membros inferiores. A

funcdo cardiaca e respiratéria é normal em todos os doen-
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tes, o que é importante em termos de diagnéstico diferen-
cial com outras LGMD. Os valores de CK apresentados tém
uma elevacdo de uma ordem de grandeza comum nas dis-
ferlinopatias. Os achados histopatolégicos da biépsia de
musculo sdo inespecificos, sendo a existéncia de infiltra-
dos inflamatérios frequente e por vezes confundente para
o diagnostico®. O padrao de envolvimento selectivo mus-
cular na RM da cintura pélvica e membros inferiores é
sobreponivel ao descrito na LGMD2B*.

A raridade das entidades descritas torna a sua ocorrén-
cia em dois membros de uma mesma familia altamente
improvével. A existéncia de uma distrofia muscular das
cinturas em duas geracdes sucessivas aponta para um
padrao de hereditariedade autossémica dominante.
Apesar de os dois casos clinicos se apresentarem fenotipi-
camente como distrofias musculares das cinturas, a sua
disparidade em termos de idade de inicio, progressao e a
existéncia de insuficiéncia respiratdria e hipertrofia mus-
cular na filha e a sua auséncia na méae tornavam menos
provéavel a explicacdo diagnéstica por uma tnica entidade.
Foi essa suspeicdo que orientou as bi6psias musculares nas
duas doentes, e que foi decisivo para o diagnéstico final.

Esta rara associac¢ao casual nunca foi previamente des-
crita, e pode ser explicada pela elevada taxa de consangui-

nidade em algumas zonas de Portugal. B
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Subacute motor neuronopathy - a rare remote effect of Hodgkin lymphoma
Neuronopatia motora subaguda - efeito remoto raro do linfoma de Hodgkin

Camila N6brega', Filipe Carvalho?, Aida Botelho de Sousa’®, Luisa Medeiros?
1- Servico de Neurologia, CHLC; 2- Unidade de Neurofisiologia, CHLC; 3- Servico de Hematologia, CHLC.

Introduction

Subacute motor neuronopathy is a clinical entity consid-
ered to be a remote effect of Hodgkin lymphoma. The authors
present a patient with Hodgkin lymphoma and subacute
tetraparesis in whom this diagnosis was considered.

Case Report

A 43 years old white female, with Hodgkin lymphoma sub-
mitted to radiotherapy and chemotherapy, presented with
rapidly progressive limb weakness. A lower limb predominant
and assymetrical tetraparesis, amyotrophy and arreflexia were
found with no sensory deficits or bulbar signs.
Neurophysiology showed low amplitude motor potencials
and normal conduction velocity, with signs of acute and
chronic denervation. Blood and CSF analysis did not show
signs of inflammation or infection. Antigangliosides and
onconeural antibodies were negative. Inmunoglobulin was
started. After 8 weeks of worsening symptoms, stabilization
was achieved followed by gradual improvement. Two years
after, a mild weakness in left foot dorsiflexors persists.

Discussion

We believe this is a Hodgkin lymphoma related subacute
motor neuronopathy, though literature review shows some
controversy regarding this entity.

Key words: Subacute motor neuronopathy, Hodgkin " s dis-
ease, lower motor neuron disease, lymphoma, paraneoplastic

syndrome.

Running title: Subacute motor neuronopathy:.
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Introducao

A neuronopatia motora subaguda é uma sindrome clinica
considerada um efeito remoto da doenca de Hodgkin. Os auto-
res apresentam um doente com linfoma de Hodgkin e tetrapa-
résia subaguda em que este diagnéstico foi considerado.

Caso clinico

Mulher de 43 anos, branca, com doenca de Hodgkin, sub-
metida a radioterapia e quimioterapia, que inicia um quadro
rapidamente progressivo de diminuicdo da forca muscular
nos membros inferiores. A observacgdo apresentava tetraparé-
sia assimétrica de predominio nos membros inferiores, amio-
trofia e arreflexia, sem alteracdes sensitivas e sem envolvi-
mento bulbar. A electroneuromiografia mostrou potenciais
motores de amplitude reduzida e velocidade de conducao
normal e sinais de desnervagdo aguda e crénica. O estudo do
sangue e liquido céfalo-raquidiano ndo mostrou sinais de
inflamac¢do ou infec¢do. Os anticorpos antigangliosideos e
onconeurais foram negativos. Iniciou terapéutica com imu-
noglobulina. Ap6s 8 semanas de agravamento progressivo,
houve estabilizacdo clinica seguida de recuperacdo. Dois anos
ap6s o inicio dos sintomas, persiste uma ligeira parésia da
dorsiflexao do pé esquerdo.

Discusséo

Os autores julgam tratar-se de um caso de neuronopatia
motora subaguda secunddria ao linfoma de Hodgkin.
Contudo, a literatura é controversa relativamente a esta enti-
dade.

Palavras-chave: Neuronopatia motora subaguda, doenca
de Hodgkin, doenca do segundo neurénio motor, linfoma,

sindrome paraneoplésico.

Titulo de cabecalho: Neuronopatia motora subaguda
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Introduction

Subacute motor neuronopathy is a subacute, painless,
asymmetrical, amyotrophic and arreflexic tetraparesis
with lower limb predominance, considered to be a remote
effect of Hodgkin lymphoma'. Unlike classic paraneoplas-
tic syndromes, it occurs typically after the diagnosis of the
tumor and seems to progress independently from it*>. The
authors present a case and discuss the diagnostic chal-

lenges posed by neurological complications of cancer.

Case report

A 43 years old female, with recently diagnosed stage ITA
Hodgkin lymphoma, presented with weakness of lower
extremities mainly in the left side and transient paresthae-
sia of the 3™ and then 4™ and 5" fingers of the left hand. The
symptoms had started one week after completion of
Stanford V  protocol (doxorubicine, vinblastine,
mechlorethamine, vincristine, bleomycine and etoposide
for 12 weeks) and rapidly progressed along the next 8 weeks
until loss of autonomous gait. There was no pain or sphinc-
ter disturbance. During the first 4 weeks after the symptom
onset the patient underwent mediastinic and neck radio-
therapy. After this, the lymphoma was considered to be in
remission.

General physical examination showed no relevant fea-
tures. The neurological examination revealed a flaccid,
asymmetrical, lower limb predominant tetraparesis, amy-
otrophy and arreflexia with similar involvement of proxi-
mal and distal segments. There was no respiratory or bul-
bar involvement, fasciculation or sensory disturbance.

Nerve conduction study showed decreased motor
potentials amplitude with normal velocity, with no evi-
dence of conduction block or presynaptic neuromuscular
junction dysfunction. Sensory neurography was normal.
Electromyography revealed signs of generalized acute and
chronic denervation with no distoproximal gradient, and
repetitive stimulation was normal.

Laboratory evaluation revealed anaemia (9.5g/dL),
(3,24x106/ul) and
with probable

leukopenia
(126000/uL)
chemotherapy; normal liver, kidney and thyroid function;

thrombocytopenia
relation with recent
glycaemia and vitamins within the normal range; and no
parameters suggesting systemic inflammation. Serology
for human immunodeficiency virus, cytomegalovirus,
hepatitis C and B, T. pallidum and Borrelia was negative.
Considering vasculitis as a hypothesis, we looked for anti-
nuclear antibodies, antineutrophilic cytoplasmic antibod-
ies, complement activation and erythrocyte sedimenta-

tion rate but results came back normal. Cerebrospinal
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fluid (CSF) analysis revealed no cells, normal protein and
glucose content and normal immunoelectrophoresis,
making an inflammatory polyradiculopathy less likely.
CSF cytology was negative for malignancy. Polymerase
chain reaction for herpes group virus, antigangliosides
(GM1, GM2, GM3, GDla, GD1b, GT1b, GQ1b IgG and
IgM), anti-sulfatides and onconeuronal antibodies came
back negative as well.

Cervical and lumbar magnetic resonance contrast-
enhanced imaging revealed no pathological alterations
excluding lymphomatous infiltration.

We decided to start intravenous immunoglobulin 2 g
monthly. After a clinical plateau of 2 to 3 weeks, the patient
began to improve and regain gait autonomy. Two years
after the beginning of the symptoms, she had mild weak-
ness of foot dorsiflexors and Hodgkin lymphoma was in

complete remission.

Discussion

Standing before a lower motor neuron syndrome we
could consider the axonal variant of multifocal motor neu-
ropathy but the expected clinical case should have slower
progression, greater involvement of the upper limbs and
positive antigangliosides. An acute motor axonal neuropa-
thy could be a possibility, but the time course is different
from that usually seen, there is no CSF albumino-cytolog-
ical dissociation and antiganglioside antibodies were neg-
ative. Other entities associated with neoplastic disease
such as anti-Hu neuropathy, vinca alkaloids neuropathy,
vasculitic neuropathy, cytomegalovirus or varicella-zoster
polyradiculopathy or lymphomatous infiltration are less
likely to present with a pure motor syndrome. Pain, which
is absent in our patient, is a common feature of all these
entities. Additionally, laboratory evaluation did not sup-
port any of these diagnoses.

We believe this patient fulfils diagnostic criteria for sub-
acute motor neuronopathy. Besides its classical associa-
tion with Hodgkin lymphoma, this entity presents with
painless, asymmetrical, amyotrophic and arreflexic tetra-
paresis with lower limb predominance. There is a subacute
onset with later spontaneous stabilization or improve-
ment. There is no bulbar, upper motor neuron or sensory
involvement, although many patients complaint of
paraesthesia early in the course. Neurophysiological stud-
ies do not show sensory involvement, conduction blocks
or conduction velocity disturbance, and CSF might have a
slight increase in protein content but is typically normal**.

Controversy surrounding this disease originated from
different aspects. First, the first cases described had no

neurophysiologic methods that allowed exclusion of con-
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duction blocks®. Second, the clinical evolution is variable,
with some patients improving, some stabilizing and some
showing fatal outcomes. Looking back, the fatal cases mis-
diagnosed as subacute motor neuronopathy were in fact
amyotrophic lateral sclerosis associated with breast can-
cer’. Finally, the pathophysiology is unknown. In 1968,
Walton suggested a viral agent that was never found®. In a
case series by Schold, anterior horn degeneration and
demyelination of anterior roots was revealed at necropsy
of some of the patients’. Since all patients described had
undergone radiotherapy, a possible relation was exploited’
but the link is still missing. More recently, antibodies
reacting against axonal initial segments and Ranvier nodes
were isolated in a patient with lower motor neuron syn-
drome and breast cancer®, opening doors to a possible
immune mechanism.

Subacute motor neuronopathy should be considered in
the differential diagnosis of lower motor neuron syndrome
in patients with lymphoma. Despite its self-limited course
and still unclear pathophysiology, the authors believe it is

reasonable to consider immunomodulating treatment. B
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Paraneoplastic Sjogren's Syndrome and Sensory Neuronopathy in a

Patient with Breast Cancer

Sindrome de Sjogren e neuronopatia sensitiva paraneopldasicos numa

doente com carcinoma da mama

Joana Domingues’, Anabela Matos', Margarida Coutinho?, Ant6nio Freire', Luis Negrao'
1- Servico de Neurologia, 2-Servico de Reumatologia, Hospitais da Universidade de Coimbra.

Introduction

Sensory neuron diseases are a rare distinct subgroup of
peripheral-nervous-system diseases, characterized by the pri-
mary degeneration of dorsal root ganglia cells. About 20%
arise in the context of a paraneoplastic syndrome. The others
are associated with systemic autoimmune diseases such as
primary Sjogren syndrome (SS), HIV infection, toxic exposure
or are idiopathic. We describe a woman with subacute senso-
ry neuronopathy occurring in association with primary SS
and breast cancer.

Case Report

A 66-year-old woman presented with a three months histo-
ry of progressive disabling gait unsteadiness. She had com-
plaints of tingling and burning sensations both in her per-
ineum and extremities, for the last six months. She also
reported eye dryness. Sensory examination was significant for
pinprick sensation decrease with stocking and glove distribu-
tion and severe loss of joint position and vibration senses in
both upper and lower extremities. Deep tendon reflexes were
absent throughout. She had severe sensitive ataxia, being
unable to stand without aids. Sensory nerve conduction stud-
ies revealed a generalized sensory axonal polyneuropathy and
motor nerve conduction studies and needle electromyogra-
phy were normal. Blink reflex showed a lesion of the afferent
limb of the right trigemino-facial reflex. The patient s investi-
gations were consistent with a primary SS. Invasive ductal
breast carcinoma with positive antiamphiphysin antibodies
was simultaneously diagnosed. Both immune-modulating
treatment and early treatment of breast cancer were disap-
pointing, with the patient unable to walk independently at
one-year follow-up.

Discussion

In a previously healthy patient, the simultaneous appear-
ance of breast cancer and SS seems more than a coincidence.
Arguments to support a possible paraneoplastic etiopatho-
genesis to both the sensory neuronopathy and the SS are dis-
cussed.

Keywords: Sensory neuronopathy; Sjogren’s syndrome;
breast cancer; paraneoplastic syndrome.
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Introducao

As neuronopatias sensitivas constituem um subgrupo raro
de neuropatia, caracterizado pela degenerescéncia primdria
das células dos ganglios das raizes dorsais. Classicamente con-
sideradas um sindrome paraneoplésico, responsével por cerca
de 20% dos casos, podem também ocorrer no contexto de
doencas auto-imunes sistémicas, nomeadamente Sindrome
de Sjogren Primadrio (SS), na infec¢ao pelo HIV, serem secunda-
rias a toxinas ou idiopdticas. Descrevemos o caso de uma
doente com quadro de neuronopatia sensitiva subaguda asso-
ciada simultaneamente a SS e carcinoma da mama.

Caso clinico

Uma doente de 66 anos de idade recorreu ao servico de
urgéncia por desequilibrio de agravamento progressivo nos
dltimos trés meses. Dos antecedentes pessoais havia a relevar
queixas cronicas de xerostomia e a presenca, nos seis meses
precedentes, de parestesias e disestesias localizadas na regiao
perineal e nas extremidades. O exame neuroldgico evidenciou
diminui¢@o da sensibilidade dlgica com distribuicdo em meia
e luva e perda da sensibilidade vibratéria e sentido posicional
nos quatro membros, acompanhadas de arreflexia generaliza-
da. Apresentava, também, ataxia sensitiva grave, sendo apenas
capaz de marcha com apoio de canadianas. O estudo de con-
ducdo nervosa sensitiva revelou uma polineuropatia axonal
sensitiva generalizada, com conducdo motora e exame com
eléctrodo de agulha normais. O estudo do blink reflex demons-
trou lesao do ramo aferente do reflexo trigemino-facial direito.
A investigacdo complementar permitiu o diagnéstico simulta-
neo de um SS primaério e de carcinoma da mama ductal inva-
sivo associado a anticorpos antianfifisina. Apesar da institui-
¢ao de terapéutica imunomoduladora e da inducdo precoce da
remissao tumoral, a doente ndo apresentou melhoria objecti-
va do quadro clinico, mantendo marcha impossivel sem apoio
ap6s um ano de seguimento.

Discussao

O aparecimento simultaneo do SS e do carcinoma da mama
numa doente previamente saudédvel questiona a hipétese de se
tratar de uma coincidéncia. Sao apresentados argumentos que
favorecem uma etiologia paraneopldsica comum para a neuro-
nopatia sensitiva subaguda e para o SS.

Palavras-chave: Neuronopatia sensitiva; Sindrome de
Sjogren; Carcinoma da mama; Sindrome paraneopldsico.
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Introduction

Sensory neuron diseases (SND) are a rare distinct sub-
group of peripheral-nervous-system diseases, character-
ized by the primary degeneration of dorsal root ganglia
cells. Acquired SND have a subacute or chronic course and
are associated with systemic immune-mediated diseases,
vitamin intoxication or deficiency, neurotoxic drug and
life-threatening diseases such as cancer.! We report the
case of a patient with both primary Sjogren’s syndrome

(SS) and breast cancer presenting with disabling SND.

Case Report

A previously healthy 66-year-old woman presented
with a three months history of progressive disabling gait
unsteadiness. She had complaints of progressive tingling
and burning sensations both in her perineum and extrem-
ities, for the last six months. She also reported eye dryness.
Past medical and medication history was unremarkable.

Cranial nerve examination and speech was normal.
Sensory examination was significant for pinprick sensa-
tion decrease with stocking and glove distribution and
severe loss of joint position and vibration senses in both
upper and lower extremities. Examination of the motor
system showed full-strength. Deep tendon reflexes were
absent throughout. Plantar responses were flexor. She had
severe sensitive ataxia, being unable to stand without aids.
There was no autonomic dysfunction.

Sensory nerve conduction studies revealed a general-
ized sensory axonal polyneuropathy, with absent sural,
median, ulnar and radial sensory nerve action potentials.
Motor nerve conduction studies and needle electromyog-
raphy were normal. Blink reflex showed a lesion of the
afferent limb of the right trigemino-facial reflex (fig.1).

Laboratory tests were significant for positive antinu-
clear anti-Ro antibodies, elevated erythrocyte sedimenta-
tion rate and polyclonal hypergammaglobulinemia. Anti-
La and other antibodies to extractable nuclear antigens
were not present. CSF studies showed an albumin-cyto-
logical dissociation (proteins: 116 mg/dl; normal glucose;
cells: 10 lymphocytes/mm?).

The patient underwent a Schirmer test which con-
firmed decrease in tear production. A gallium-67 salivary
gland scintigraphy was done and revealed abnormal iso-
tope accumulation in the orbits and parotid glands, con-
sistent with the suspicion of primary SS, but also showed
pronounced accumulation of the tracer in her left axilla
and supraclavicular area (fig.2). Minor salivary gland biop-
sy was performed and showed lymphocytes foci, one of

them containing more than 50 cells/4 mm?® (fig.3).

Sinapse

Figure 1. Blink reflex — By stimulating the left supra-orbital nerve it was
recorded both R1 and R2i blink reflex with normal latencies; stimulating
the right side, the R1 component was absent and the R2i component
was slightly delayed, comparing with the left R2i one.

- e | -

Figure 2. Gallium-67 salivary gland scintigraphy showing abnormal tra-
cer accumulation in the orbits and parotid glands, consistent with the
suspicion of primary SS, and in left axilla and supraclavicular area.

clear cell infiltration, with some lymphocytes foci, one of them contai-
ning more than 50 cells/4 mm’.

Paraneoplastic antibodies were ordered and anti-
amphiphysin antibodies were found to be strongly reac-
tive in the patient’s serum. Mammography and breast
ultrasound revealed multiple suspicious solid nodules in
her left breast and ipsilateral axillary adenopathies. PET
scan was compatible with primary left multicentric breast
cancer and ipsilateral metastatic axillary and supraclavic-
ular lymph node involvement. Biopsy showed an invasive

ductal carcinoma (fig.4).
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Figure 4. FDG-PET scan showing primary left multicentric breast can-
cer and ipsilateral metastatic axillary and supraclavicular lymph node
involvement.

The patient was empirically treated with a three-day
course of 0,4 g/kg daily intravenous immunoglobulin,
with partial improvement of pain complaints but no sig-
nificant gait ataxia improvement.

She underwent a left modified radical mastectomy fol-
lowed by six cycles of adjuvant chemotherapy with
cyclophosphamide, epirubicin and 5-fluorouracil and 25 ses-
sions of external beam radiotherapy over 5 weeks. A complete
cancer remission was achieved. PET scan was normal at one-

year follow-up. Gait remains impossible without support.

Discussion

This patient illustrates a pattern of pure sensory deficit,
not lenght-dependent, with predominant loss of proprio-
ception and kinaesthesia. The debilitating progressive
course over six months is consistent with a subacute sen-
sory neuronopathy (SSN).

Sjogren’s syndrome (SS) is a chronic inflammatory
process that primarily involves the exocrine glands. Its
clinical manifestations range from autoimmune
exocrinopathy to extraglandular (systemic) involvement
affecting the lungs, blood vessels and muscles. It can occur
alone (primary SS) or in association with other autoim-
mune diseases (secondary SS).?

The peripheral nervous system manifestations of SS are
variable and have been reported to be between 8.25% and
37.5%.° However, quantified sensory neurological exami-
nation abnormalities have been found by Barendregt et al.
in 58% of patients with primary SS. In the series of Grant et
al., peripheral neuropathy was the presenting problem in
87% of cases and sensory neuronopathy was found in
22.2% of patients.® Sensory neuronopathy can complicate
the course of SS in 7.6-33% of cases. However, it is more

often the presenting symptom and sign of SS with a vari-
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able course. It usually has a subacute onset, evolving to
severe dysfunction in less than 6 months, or a chronic
course with slow indolent progression.’

Clinical and neurophysiological features in this case
were initially suggestive of SSN related to a primary SS.
This hypothesis was supported by the large study by Auger
et al. showing that the impairment of the trigemino-facial
reflexes appeared more common in SS and idiopathic
neuronopathies than in paraneoplastic cases.*

However, SSN are regarded as classical paraneoplastic
neurological syndromes (PNS) and may be clinically
undistinguishable from those described in SS. The pres-
ence of an antiamphiphysin antibody is very important in
this differential diagnostic process.

It is generally assumed that “false-positive” PNS-associ-
ated antineuronal antibodies can occur in the setting of a
widespread and non-specific autoimmune response.
However, Benyahia et al. demonstrated the high specifici-
ty of these antibodies. None of 71 patients with SS and of
102 with systemic lupus erythematosus had anti-Yo, anti-
Ri or antiamphiphysin antibodies in their sera, even when
they were neurologically symptomatic, confirming the
value of these antibodies as markers of PNS.

On the other hand, the incidence of antiamphiphysin anti-
bodies in patients with cancer but without paraneoplastic dis-
orders is probably low. Folli et al. found no antiamphiphysin
antibodies in 30 control patients with cancer and Antoine et
al. found no labelling suggestive of antiamphiphysin antibod-
iesin 101 patients with small cell lung cancer (SCLC), gynecol-
ogical cancer or colon carcinoma.®” Therefore, whatever their
pathogenic role, they seem useful tools for the diagnosis of
tumors in patients with suspected PNS.

Antiamphiphysin antibodies contrast with the well-
known anti-Hu and anti-Yo antibodies, which show a strong
correlation with the type of neurological disorder and the
type of cancer syndrome. They were first reported in women
with breast cancer and stiff-person syndrome, but studies
indicate that they also occur in patients with other tumors
and neurological disorders, with SSN being one of those.”

SSN is associated with SCLC in 70-80% of patients.
Other associated tumors include neuroendocrine tumors,
Hodgkin’s lymphoma, breast and ovarian cancer and sar-
coma.?

In summary, there are also arguments favoring the para-
neoplastic pathogenesis for our patient”s complaints. The
patient lack of response to the immunotherapy and treat-
ment of the underlying cancer are not helpful in this point.

In a previously healthy patient, the simultaneous
appearance of breast cancer and SS seems more than a

coincidence.
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Cancer has long been associated with systemic autoim-
mune diseases and three main classes of association can
be distinguished. In the first class, rheumatic disorders
(RD) are directly triggered by a tumor or its metastases.
The second class refers to patients with an established
idiopathic RD who develop cancer within a temporal
interval of up to 20 years.? These two options don’t seem to
fit in our case. Patients with primary SS have an increased
risk of developing lymphomas and there have been case
reports of other cancers, including solid organ tumors, but
in Lazarus et al. series, among the 112 patients with pri-
mary SS, only 3 developed breast cancer, which was not
statistically significant.' The third group includes patients
with clinical manifestations of an RD, which is actually the
expression of an occult cancer that becomes clinically evi-
dent within months or years.® Only two case reports of
paraneoplastic SS are found in the literature but several
other RD have been frequently reported, mainly inflam-
matory myopathies, seronegative rheumatoid arthritis,
vasculitides and lupus-like syndromes.

Low titer antinuclear autoantibodies (ANA) positivity
was described in 34.7% of patients with paraneoplastic
neurological disorders in one series."" Tschernatsch et al.
identified 9/36 ANA positive/antineuronal negative
patients with paraneoplastic neuropathy.'” One of the
patients was a woman with breast cancer who had high
titer anti-Ro and developed a mononeuropathy multiplex.
The authors concluded that paraneoplastic neuropathy is
a clinical and immunological heterogeneous disease and
ANA positive patients might represent a distinct subgroup
of paraneoplastic manifestations.

So, paraneoplastic SS may be, in fact, the best explana-
tion for our patient rheumatologic manifestations. Breast
cancer might have altered the patient immune surveil-
lance and induced a paraneoplastic syndrome with both
rheumatic and neurologic manifestations. Anti-Ro and
antiamphiphysin antibodies may both constitute markers
of the remote effects of the breast cancer. If so, this is, to

our knowledge, the first description of this association. l
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Introduction

The limb-girdle muscular dystrophy 2L (LGMD2L) was
recently described and it is caused by mutations in the
Anoctamin 5 (ANOY) gene.

We present the first Portuguese families with this new sub-
type of LGMD2.

Case reports

Family 1 — Case I: The patient is a 65-year-old Caucasian
male, with weakness in the lower limbs that began at the age
of 55. On examination the patient presented bilateral atrophy
of the quadriceps femoris, back-kneeing, waddling gait and a
positive Gowers’ maneuver. There was bilateral weakness of
the deltoid muscle (grade 4/5), hamstring muscles (grade
4/5), iliopsoas and quadriceps femoris muscles (grade 4-/5).
CK values were elevated. Muscle biopsy showed myopathic
features and muscle MRI of the lower limbs showed bilateral
atrophy of the muscles of the pelvis, thigh and of the posteri-
or compartment of the leg. Molecular study revealed the
homozygous mutation c.2012A>G in exon 18 of the ANO5
gene. Family 2 - Case Ila: The patient is a 73-year-old
Caucasian male, with long-standing lower limbs muscle
weakness. He presented bilateral atrophy of the vastus medi-
alis muscle and of the left biceps brachii muscle and a positive
Gowers’ maneuver. There was weakness of the left biceps
brachii (4-/5) and of the deltoid (4/5), iliopsoas, quadriceps
femoris and calf muscles (grade 4-/5), and hamstring muscles
(grade 2/5), bilaterally. CK values were elevated. Muscle biop-
sy revealed myopathic features. Muscle MRI of left upper limb
showed atrophy of the biceps brachii and triceps muscles;
MRI of the lower limbs revealed atrophy of the muscles of the
pelvis, thigh and leg (calf muscles), bilaterally. Molecular
study identified the homozygous mutation c.191dupA in exon
5 of the ANO5 gene. Case IIb: The patient is a 70-year-old
Caucasian male, the brother of patient Case Ila. He has com-
plaints of weakness in the left leg since the age of 55. He
noticed progressive difficulty in running and climbing stairs.
On examination he presented atrophy of the left calf muscles
and of the vastus medialis bilaterally. There was weakness of
the muscles of the posterior compartment of the left leg
(grade 4-/5), quadriceps femoris and hamstring muscles
(grade 4/5), bilaterally. CK values were elevated and muscle
biopsy revealed myopathic features. Muscle MRI of the legs
identified bilateral atrophy of the medial gastrocnemius mus-
cle and of the left lateral gastrocnemius and soleus muscles.
Molecular study showed the same mutation of case Ila.

Conclusion

These two Portuguese families present the classical clinical
features of LGMD2L, which, according to the most recent
reports, might represent one of the most common subtype of
autosomal recessive limb-girdle muscular dystrophy.

Key-words: Limb-girdle muscular dystrophy; Limb-girdle
muscular dystrophy 2L; Anoctamin 5; ANO5

Running title: Portuguese families with Limb-Girdle
Muscular Dystrophy 2L
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Introducao
A Distrofia Muscular das Cinturas 2L foi recentemente des-
crita e é causada por mutacoes no gene Anoctamina 5 (ANOS5).
Apresentamos as primeiras familias Portuguesas com este
novo sub-tipo de Distrofia Muscular das Cinturas.

Casos Clinicos

Familia 1 — Caso I: Doente do sexo masculino de 65 anos de
idade, caucasiano, com fraqueza muscular dos membros infe-
riores desde os 55 anos. No exame neuroldgico observava-se
marcha bamboleante, atrofia bilateral do musculo quadricipite
com hiper-extensdo dos joelhos e manobra de Gowers positiva.
Apresentava diminuicao bilateral da for¢a muscular dos muscu-
los deltéide e da face posterior da coxa grau (grau 4/5) e dos
musculos iliopsoas e quadricipite (grau 4-/5). Os valores de CK
estavam aumentados. A biopsia do musculo deltéide revelou
aspectos miopdticos e a RMN muscular dos membros inferiores
mostrou atrofia bilateral dos musculos da cintura pélvica, coxa e
dos miusculos do compartimento posterior da perna. O estudo
molecular detectou a mutagdo em homozigotia ¢.2012A>G no
exao 18 do gene ANO5. Familia 2 - Caso IIa: Doente do sexo mas-
culino de 73 anos de idade, caucasiano, com fraqueza muscular
dos membros inferiores de longa evolucdo. Apresentava atrofia
bilateral do musculo vastus medialis e do musculo bicipite
esquerdo. A manobra de Gowers era positiva e observava-se fra-
queza muscular do musculo bicipite esquerdo, grau (4-/5), dos
musculos deltéide (grau 4/5), iliopsoas, quadricipite e gémeos
(grau 4-/5) e dos musculos posteriores da coxa (grau 2/5), bila-
teralmente. Os valores de CK estavam elevados, a biopsia mus-
cular revelou aspectos miopéticos e a RMN muscular do mem-
bro superior esquerdo mostrou atrofia dos musculos bicipite e
tricipite e dos membros inferiores dos musculos da cintura pél-
vica, coxa e compartimento posterior da perna, bilateralmente.
O estudo molecular identificou a mutacdo em homozigotia
c.191dupA no ex@o 5 do gene ANO5. Caso IIb: Doente de 70 anos
de idade, sexo masculino, caucasiano, irmao do Caso Ila, com
queixas de fraqueza do membro inferior esquerdo desde os 55
anos, com dificuldades na corrida e em subir escadas. O exame
neurolégico revelava atrofia dos musculos posteriores da perna
esquerda e do mdusculo vastus medialis bilateralmente.
Observava-se fraqueza dos miusculos posteriores da perna
esquerda, grau 4-/5, quadricipite e dos musculos posteriores da
coxa, grau 4/5, bilateralmente. Os valores de CK estavam eleva-
dos, a biopsia muscular mostrou alteragdes do tipo miopético e
a RMN muscular das pernas demonstrou atrofia do musculo
gémeo interno bilateralmente e dos musculos gémeo lateral e
solear esquerdos. O estudo molecular identificou a mesma
mutacao do caso Ila.

Concluséo

As duas familias descritas apresentam as caracteristicas cli-
nicas clédssicas da Distrofia Muscular das Cinturas 2L e segun-
do estudos recentes podera representar um dos subtipos mais
comuns de distrofia muscular autossémica recessiva.

Palavras-chave: Distrofia muscular das cinturas; Distrofia
muscular das cinturas 2L; Anoctamin 5; ANO5

Titulo de cabecalho: Familias Portuguesas com Distrofia
Muscular das Cinturas 2L
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Introduction

Limb girdle muscular dystrophies (LGMDs) are charac-
terized by weakness and wasting of the pelvic and scapu-
lar musculature with nineteen identified causal genes"”.
Clinical heterogeneity is a well-known clinical feature in
some subtypes of LGMDs?. For example, mutations in the
dysferlin gene (DYSF) are associated with LGMD2B*,
Miyoshi myopathy (MM)® and distal anterior compart-
ment myopathy (DACM)® phenotypes and each might be
present in members of the same family (intra-familial vari-
ability). Calpain-3 gene (CAPN-3) mutations are also asso-
ciated with phenotypic variability, ranging from the classi-
cal LGMD phenotype’ to an asymptomatic hyper-CK-
emia’. A pathogenic mutation is not always found in an
otherwise typical LGMD phenotype and this occurred, for
instance, in 4 out of 20 typical MM families without path-
ogenic mutations in the DYSF gene®.

In 2007, a group of 14 adult French-Canadian patients
was described with a recessive hereditary muscle disease.
Clinically it was characterized by adult onset asymmetrical
proximal muscle involvement (biceps brachii and quadri-
ceps femoris) and significant intra and inter-familial vari-
ability (age of onset, severity, CK values)'’. It was possible to
link these cases to the chromosomal locus 11p13-p12 and
it was suggested to classify this new disease as LGMD2L.
Later, pathogenic mutations in the Anoctamin 5 (ANO5)
gene were found in this and other groups of patients with a
LGMD phenotype, and a new phenotype with distal weak-
ness, similar to MM, was identified (MMD3)'".

Eight adult patients of the Neuromuscular Outpatient
Clinic with long-standing weakness of moderate degree, sig-
nificantly high CK values and without specific LGMD diag-
nosis were screened for pathogenic mutations in the ANO5
gene. In two of them, a positive result was obtained. A broth-
er of one of these two patients, clinically symptomatic, was
later confirmed to have the same muscular disease.

We present these two Portuguese families with muscle

disease caused by mutations in the ANO5 gene.

Case Reports

Family 1

Case I (CI)

The patient is a 65-year-old Caucasian male, the second
son of a non-consanguineous couple. There was no family
history of neuromuscular disease. He began complaining
of weakness in the lower limbs at the age of 55, with diffi-
culties in climbing stairs, rising from chairs and inability
to run. These motor difficulties were slowly progressive,

but with retained ability of walking without support. On
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examination the patient had bilateral asymmetrical atro-
phy of the quadriceps femoris muscle (right side more
affected than the left side), back-kneeing (Figs. 1a, b) and
a waddling gait, which was impossible on tiptoes and dif-
ficult on heels; he could only rise from a chair using his
hands for support. The Gowers’ maneuver was positive.
Deep tendon reflexes were abolished throughout. Manual
muscle strength testing revealed weakness of the deltoid,
hamstrings (4/5), iliopsoas and quadriceps femoris mus-
cles (grade 4-/5), bilaterally. The facial and neck muscles
and the muscles of the forearms and hands were normal,

as well as the muscle strength of the legs.

i 3

Figure 1. Case I (CI) a- Bilateral atrophy of the quadriceps femoris mus-
cle; b- Backkneeing; Case Ila (CllIa) c- Atrophy of the left biceps brachii
muscle; d: Atrophy of the right vastus medialis muscle; Case IIb (CIIb) e-
Atrophy of the left calf muscles.

Family 2

Case Ila (Clla)

The patient is a 73-year-old Caucasian male, the second
eldest son of a non-consanguineous couple. There was a
positive family history of similar neuromuscular disease
(CIIb). He began with complaints of weakness in the left
lower limb at the age of 65, and at the age of 69, in the right
lower limb and left arm. Since the onset of the motor com-
plaints he noticed difficulty in climbing stairs and moder-
ate tiredness in long-distance walking. This motor difficul-
ty was very slowly progressive in the following years. On
examination he presented atrophy of the left biceps
brachii muscle (Fig. 1c) and bilateral symmetrical atrophy
of the vastus medialis muscle (Fig. 1d); walking was
impossible on tiptoes and possible on heels, he rose from
a chair without using his hands for support and the
Gowers’ maneuver was positive. Deep tendon reflexes
were abolished throughout. Manual muscle strength test-
ing revealed weakness of the left biceps brachii (4-/5) and

of the deltoid (4/5), iliopsoas, quadriceps femoris and calf
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muscles (grade 4-/5), and hamstring muscles (grade 2/5),
bilaterally. The facial and neck muscles and the muscles of

the forearms and hands were normal.

Case IIb (CIIb)

The patient is a 70-year-old Caucasian male, the third
eldest son of a non-consanguineous couple and brother of
patient ClIa. He began complaining of weakness in the left
lower limb at the age of 55, which worsened in the last 3
years. Since the onset of the motor complaints he noticed
progressive difficulty in running, which is now impossible,
and climbing stairs. He retains the ability of walking without
support and he has worked as a farmer since his retirement.
On examination he presented atrophy of the left calf mus-
cles (Fig. 1e) and of the vastus medialis bilaterally. Walking
was impossible on tiptoes on the left side and was normal
on heels; he rose from a chair without using his hands for
support and the Gowers’ maneuver was negative. Deep ten-
don reflexes were abolished. Manual muscle strength test-
ing revealed weakness of the left calf muscles (grade 4-/5)
and of the hamstring muscles (grade 4/5), bilaterally. The
facial and neck muscles and the muscles of the shoulder gir-
dle, arms, forearms and hands were normal.

The three patients did not have spine or foot deformi-
ties; myotonia and fasciculations were not observed.
There was no history of myoglobinuria, myalgias or
painful cramps. Sensory examination was normal and

there were no signs of cardiac or respiratory dysfunction.

Clinical investigations

All patients had significantly elevated CK values (CI:
2826 UI/L; ClIa: 2695 UI/L; CIIb: 4858 UI/L; normal values
<200 UI/L) and normal cardio-respiratory evaluation
(EKG, EcoC, chest X-ray and functional ventilatory study).
Electromyography revealed normal motor and sensory
nerve conduction studies and muscle examination with
needle electrode showed motor unit potentials of short
duration, low amplitude and polyphasic with early recruit-
ment in the weak muscles, specifically the iliopsoas, vas-
tus medialis (CI and ClIIa), left medial gastrocnemius
(CIIb) and left biceps brachii muscles (CIIa).

Histological findings

The three patients underwent deltoid muscle biopsies.
Muscle specimens were prepared for histological, histo-
chemical and immunohistochemical analysis according to
methods previously described'. All the biopsies displayed
slight myopathic changes, with variation in fibre size with
atrophic and hypertrophic fibres and frequent central

nuclei. Interstitial fibrosis was not present. Muscle biop-
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Figure 2. H-E (X400) Deltoid muscle biopsy: fiber type variability (atro-
phy and hypertrophy), internal nuclei and focal endomysial mononu-
clear inflammatory infiltrate.

sies of Family 2 members showed rare necrotic fibres and
a slight and focal endomysial mononuclear inflammatory
infiltrate (Fig. 2).

The immunohistochemical study of the three biopsies
showed normal localization of dystrophin (Dys1, Dys2 and
Dys3), sarcoglycans (o, f, 9, y), dysferlin, merosin and «-
dystroglican.

Muscle MRI findings

CI: Muscle pelvic evaluation showed bilateral fat infiltra-
tion of the paravertebral and gluteus minimus muscles (Fig.
3a). At the upper thigh level, there was bilateral atrophy of
vastus medialis and tensor fasciae latae muscles. At the dis-
tal thigh level, all the components of the quadriceps femoris
muscle were significantly atrophied as well as the muscles of
the posterior compartment, particularly the semimembra-
nous and biceps femoris (Fig. 3b). At the legs level the medi-
al and lateral gastrocnemius muscles were atrophied bilater-
ally, with a slight atrophy of the soleus muscle (Fig. 3c).

ClIa: At the left arm level, there was fat infiltration of the
biceps brachii and triceps muscles (Fig. 3d). At the pelvic
girdle level, the gluteus minimus and intermediate muscles
were atrophied. At the thigh level, bilateral atrophy and fat
replacement of the quadriceps femoris muscle and of the
muscles of the posterior compartment were present, with
preservation of the gracilis and sartorius muscles on the
left side. At the legs level, there was bilateral atrophy of the
muscles triceps surae, long flexors of the toes and hallux
and of the distal part of the tibialis posterior. On the right
side, the long and short peronei muscles and the extensor
communis of the toes on the left side were also atrophied.

CIIb: At the level of the legs, there was fat infiltration of
the left medial and lateral gastrocnemius and soleus mus-
cles and only of the medial gastrocnemius on the right side
(Fig. 3e).
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Figure 3. Muscle MRI of the pelvis and lower limbs (T1 weighted images)
Case I (CD) a: Bilateral fat infiltration of the paravertebral and
gluteous minimus muscles; b: bilateral atrophy and fat infiltration of the
musclesof the thigh, with preservation of the sartorius and gracilis mus-
cles; c: bilateral atrophy of the medial and lateral gasctronemius mus-
cles; Case Ila (Clla) d:Atrophy and fat infiltration of the left biceps brachii
and triceps muscles; Case IIb (CIIb) e: asymmetric fat infiltration of the
posterior muscles compartment of the left leg, with involvement of the
lateral gastrocnemius and soleus muscles on the left side.

Molecular study

Methodology: Molecular study was performed through
direct sequencing of all the exonic and exonic-intronic
junctions of the Anoctamin 5 gene (reference sequencing:
NM_213599.2).

Study of the mRNA was performed on a muscle sample
of CL

Results: Family 1: The ¢.2012A>G mutation was found
in exon 18 in a homozygous state. Although it is an appar-
ent missense mutation, it was seen to create a new donor
splice site. mRNA studies confirmed aberrant splicing in
exon 18, promoting an in-frame deletion of 18 nucleotides
(r.2012-2029del) that resulted in a truncated protein
(p.Tyr671_Val677delinsPhe) (Fig. 4).

Family 2: The mutation c.191dupA was found in the two
members of the family in a homozygous state. This muta-

tion results in a frameshift with a consequent premature
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stop codon (p.Asn64LysfsX15), triggering nonsense-medi-
ated mRNA decay (Fig. 5).
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Figure 4. A novel substitution (c.2012A>G) was identified in exon 18.
Although it is an apparent missense mutation, it was seen to create a
new donor splice site. mRNA studies confirmed aberrant splicing in
exon 18, promoting an 18bp deletion 1.2012_2029del, predictably result-
ing in an in-frame polypeptide deletion (p.Tyr671_Val677delinsPhe).

c.191dupA
TGCAGTTTCAAAAAAAATCAGCAAAG
P1
(P2)
TGCAGTTTCAAAAAAATCAGCAAAG
Control

Figure 5. c.191dupA was detected in the two brothers of Family 2 in a
homozygous state. This change results in a frameshift with a conse-
quent premature stop codon (p.Asn64LysfsX15), triggering nonsense-
mediated mRNA decay.

Discussion

Limb-girdle muscle dystrophy 2L is classically defined
by slowly progressive asymmetric late-onset proximal
scapular and pelvic girdle muscle weakness, high CK val-
ues and a myopathic or dystrophic pattern on muscle
biopsy'. However, the disease may become clinically
symptomatic with a phenotype distinct from LGMD,
namely a distal one, similar to MM (MMD3)'". With pro-
gression of the disease proximal and distal weakness
become clinically apparent and merges into a more homo-
geneous phenotype'.

The three members of these two families present the
classical features of the disease: 1- the first symptoms
occurred after the fourth decade of life, which is clinically
important in the differential diagnosis with the other
LGMD2 subtypes; 2- they were still ambulant and inde-

pendent in daily life activities many years after the first
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symptoms; 3- clinical asymmetry was evident in the mem-
bers of both families; 4- CK values were significantly ele-
vated and 5- muscle biopsies were clearly myopathic,
although of mild severity. All patients became sympto-
matic with walking difficulties secondary to pelvic girdle
and thigh muscles weakness, except in patient CIIb which
were secondary to the left calf muscles weakness. In
Family 2 patients weakness was clearly asymmetric, in the
distal lower limbs and proximal upper limbs, which is still
evident today, many years after disease progression. Intra
and inter-familial clinical variability, a feature commonly
reported of the disease' is also present in this small series
of patients. The weakness of the scapular girdle muscles
was of mild degree in two patients (CI and CIIa), not caus-
ing functional disturbance. Typically, atrophy of the
quadriceps femoris muscle was present in all patients,
especially of the vastus medialis component. The associat-
ed weakness was particularly important in CI patient, with
secondary back-kneeing.

Histological examination displayed myopathic changes
of mild degree. The inflammatory infiltrates found in mus-
cle biopsies of Family 2 patients were previously
described®. This finding is not unique among the LGMDs,
with the muscle biopsies from LGMD2B patients frequently
showing this histological finding". Immunohistochemical
study was normal, including the dysferlin immunostaining.

Muscle MRI plays an important role in confirming the
muscle involvement, its severity and clarifying the exten-
sion of muscle disease, even when the imaging findings
have no clinical correlation. The results of the MRI studies
confirmed the clinical impression in the three patients
and revealed sub-clinical muscle involvement, like in CIIb
(right gastrocnemius fat replacement without muscle
weakness) and in Clla patients (infiltration of the left tri-
ceps muscle not associated with muscle weakness). The
hamstring and paravertebral muscles involvement was
particularly evident and the involvement of the last mus-
cle, not yet described in this disease, was significant in CI
patient.

Recessive mutations in the ANO5 gene were first identi-
fied in patients from three French Canadian families, with
a LGMD phenotype, and in patients from two other fami-
lies of Finnish and Dutch origin, with the MMD3 pheno-
type''. The largest clinical series published identified the
¢.191dupA mutation in the ANO5 gene as the most com-
mon in LGMD2L". This mutation, found in Family 2 mem-
bers, has well defined and understood consequences on
protein level'' and it is considered that the mutation does

not have a dominant effect, since all the heterozygous rel-
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atives of the patients for the mutation were asympto-
matic'®. The mutation in exon 18, c.2012A>G, not yet
described, has a consequence on protein level pathogeni-
cally significant and it was confirmed by mRNA studies. All
the identified mutations in ANOS5 gene have no preference
for a specific exon, being spread throughout the gene,
without apparent preference in terms of the position of
mutations within the protein in relation to specifics
motifs, transmembrane domains or cytoplasmic versus
extracellular regions'.

The ten human Anoctamin proteins share an eight
transmembrane domain structure and a DUF590 domain
of unknown function®. Some members of this family of
proteins have identified calcium-activated chloride chan-
nel functions, and it is predicted that all these proteins,
including ANOS5, are likely to have similar functions'®.

The identification of recessive ANO5 mutations in
patients with muscular dystrophies associated with sar-
colemmal membrane lesions on electron microscopy and
defective membrane repair documented in one MMD3
family raises the possibility that ANO5 may play an impor-
tant role in the dysferlin-dependent muscle membrane
repair pathway"’.

The British and German collaborative study' suggests
LGMD2L as one of the most common LGMD in the
Northern English population, ranking third in frequency

only behind the LGMD2A and LGMD2I1. B
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Temporal gunshot injuries - about 3 different cases and review of the

literature

Lesoes Temporais por arma de fogo - acerca de 3 casos e revisao da literatura

Alves, José Luis’, Duarte, Nubélio’, Costa, Bruno', Velasco, Ricardo’, Bento, Mdrio? Lozano Lopes, José', Lopes, Armando’
1-Neurosurgery Department - Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, Coimbra, Portugal; 2-Maxillo-Facial Surgeon - Centro Hospitalar

e Universitario de Coimbra, Coimbra, Portugal.

Background

Although rare, penetrating temporal bone trauma by gun-
shot injury has a tremendous potential impact in terms of
mortality and morbidity. As one of the most complex anatom-
ical regions in the cranium and intracranial compartments,
multiple clinical and radiological presentations should be
expected, implying different management strategies, by spe-
cialized teams, and expecting several possible outcomes.

Methods and results

The authors report on three Traumatic Brain Injury
patients with this particular sub-type of injury, different par-
ticularities and management, followed by a brief review on the
subject. The preferred surgical and medical strategies are pre-
sented and balanced against the relevant literature.

Conclusion

A crucial and necessary interdisciplinary approach is clear-
ly the only valid option for an optimal treatment and follow-
up of this type of patients suffering this complex traumatic
injury.

Keywords: Traumatic brain injury, missile injury, temporal,
gunshot wound

Headline title: Temporal gunshot injuries
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Introducao

Apesar de raras, as lesdes temporais penetrantes por arma
de fogo apresentam um tremendo potencial de impacto em
termos de morbilidade e mortalidade. Sendo uma das mais
complexas regioes anatémicas do cranio e respectivos com-
partimentos endocranianos, sao de antever multiplos qua-
dros clinicos e imagiolégicos, implicando diferentes estraté-
gias de tratamento, por equipas especializadas, esperando
diferentes e diversos outcomes finais.

Métodos e Resultados

Os autores descrevem 3 diferentes casos clinicos deste tipo
particular de Traumatismo Cranio-Encefalico, as suas particu-
laridades e tratamento ideal, seguido de uma breve revisao
sobre esta temdtica. As diferentes estratégias terapéuticas,
médicas e cirtrgicas, sdo descritas e avaliadas de acordo com
o conhecimento e literatura cientifica actuais.

Concluséo

Uma abordagem multidisciplinar é cada vez mais a tnica
opcao aceitavel para um acompanhamento adequado deste
grupo de doentes vitimas desta agressao traumdtica comple-
xa.

Palavras Chave: Traumatic brain injury, missile injury,
temporal, gunshot wound

Titulo de cabecalho: LesdoesTemporais por arma de fogo
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Introduction

Since the early years of the modern Neurosurgery, the
Traumatic Brain Injury (TBI) events are one of its most
important and noble subjects of study and clinical efforts.
Despite its relevance — being the single most frequent clini-
cal picture in the neurosurgical Emergency Department —
and the numerous medical / basic science research pro-
grams, there are still few effective management strategies
for serious brain injuries. As new medical treatment and
surgical procedures are under evaluation, a clear tendency
is clearly becoming evident: the importance of a multidisci-
plinary approach, involving Neurosurgery and
Neurointensivists, along with several other Specialties:
Ophthalmology, Maxillofacial surgery, ENT and others.

Being a rather infrequent presentation in the overall pic-
ture of TBI in most Western countries, penetrating temporal
bone trauma by gunshot injury to the head (GSWH) has a
tremendous potential impact in terms of mortality and
morbidity"*. As one of the most complex anatomical
regions in the cranium and intracranial compartments,
multiple clinical and radiological presentations should be
expected, implying different management strategies (pref-
erentially in a multidisciplinary context) and outcomes. A
report on three TBI patients with this particular sub-type of
injury - its particularities in clinical picture, management
and outcome - is followed by a brief discussion on the sub-
ject, outlining the main therapeutic options and surgical

strategies depicted in the current literature.

Methods

Aretrospective review was performed for 3 surgical cases
with an initial diagnosis of temporal gunshot injury, admit-
ted to our Emergency Department (ED) - Centro Hospitalar
de Coimbra - in the first semester of 2011. For each patient,
the background and initial clinical picture were described,
including standard neurological evaluation and Glasgow
Coma Scale score (GCS), as well as relevant imaging find-
ings. The choice of the preferred treatment strategy was
made by a multidisciplinary team of Neurosurgeons,
Intensivists and other surgical specialties when needed, fol-
lowing clinical assessment and initial computed tomo-
graphic (CT) scan. All procedural complications and per
operative events were registered and the short and long-

term outcomes were assessed.

Results

Case Report 1: A 52-year old male was admitted to our
ED, intubated and mechanically ventilated, GCS 3t
(O1VtM1), with bilateral mydriasis non-reactive to light

stimulus, drainage of a mixture of Cerebrospinal fluid (CSF)
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and blood from the right external auditory canal (EAC) . He
was found lying in the woods, in coma, with signs of right
temporal gunshot injury, possibly as a result of a suicide
attempt. After the initial assessment and general medical
measures, presenting hemodynamically stable, the patient
was again observed and one could confirm GCS 6t

(O1VtM4), non-reactive pupils with left mydriasis, corneal

reflexes present.

Fig. 1 Intraparenchymatous bullet route, subarachnoid hemorrhage.

Standard CT-scan showed a significant intra-parenchy-
matous hemorrhage coincident with what seemed to be a
well defined bullet route (fig.1), a right temporal entrance
point and adjacent scattered small objects with metallic
density, a possible exit point on the left temporal region and
another metallic-density object outside the cranial vault

(lodged in the left temporal muscles) (fig.2).

Fig. 2 Metallic fragments and entrance / exit points

Other findings - difuse brain edema, left hemispheric
acute sub-dural hematoma, tetra-ventricular hemorrhage,
subarachnoid hemorrhage - should also be mentioned,
along with left frontal hemosinus (fig.1). Given the global
clinical picture and imaging findings, the patient was taken

to the Operating Room, in order to place an intra-parenchy-
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matous Intra-Cranial Pressure (ICP) monitoring device. As
it was possible, accessible metallic foreign objects (includ-
ing the left temporal bullet fragment, small caliber) were
removed. Finally, closure of the dural defect (using cranial
aponeurosis) and wound were performed, in order to
restore the anatomical compartments. Later in the
Intensive Care Unit (ICU), despite the optimal neurointen-
sive monitoring and medical management (including seda-
tion, analgesia, different modalities of hyperosmolar thera-
py, hyperventilation and barbiturate coma), the ICP values
remained high. 10 days after the initial TBI, with ICP values
above 40-50mmHg, the clinical status deteriorated to a con-

dition compatible with brain death.

Case Report 2: A 53-year old male was brought to our
ED, after being found lying on the street 2 hours before. On
the first neurosurgical evaluation, the patient was awake
and responding to simple questions, Glasgow Coma Scale
(GCS) 14 (04V4M6), dysarthric, hemiplegic on the left side.
Discrete skin marks, possibly gunpowder burns, could be
seen in the right temporal region, representing a probable
entry wound. Initial CT-scan showed a large right hemi-
spheric intraparenchymatous hematoma and multiple
small fragments, with metallic density, in the ipsilateral
temporal soft tissues. During the emergent neurosurgical
procedure, small impressions on the temporal bone could
be observed. After a frontal-temporal-parietal craniotomy,
the hematoma was drained and disperse bleeding in the
walls of the traumatic cavity was stopped, with a subse-
quent dural plasty (fig.3, no pre-op imaging available).
Multiple spherical metallic fragments, with approximately
2mm in diameter, were recovered. Medical support (hyper-
osmolar therapy, antibiotics) was ensued, while being
admitted in the ICU for 7 days. Given the overall stable neu-
rological status, with GCS scoring 14 in multiple evalua-
tions, the team opted on not placing an ICP monitoring
device, although hyperosmolar therapy with mannitol was
carried out, as the significant brain trauma, large
hematoma and subsequent surgical procedure would prob-

ably imply some degree of elevated ICP®. The patient was

Fig. 3 Pos-op imaging , residual hematoma in the insular and internal
capsule areas, intra-ventricular blood, minor subdural hematoma
underlying the craniotomy
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discharged home on the 14" day of his hospital stay, scoring
GCS 14, hemiplegic on the left side, with no other deficits.
Control CT-scans showed residual hematoma in the insular
and internal capsule areas, as well as intra-ventricular
blood, with no other complications. The clinical condition

appeared stable in the follow-up appointments.

Case Report 3: A 34-year old male was admitted to our
ED with a history of gunshot wound to the right temporal
region. He was injured supposedly after being involved in a
shooting as an innocent by-stander. He presented with GCS
15, hemodynamically stable, no neurological deficits
besides a non-specific and non-quantified visual distur-
bance on the right eye, complaining of significant headache
and ocular pain on the right. On physical examination, one
could observe a small circular lesion on the right temple,
which could represent the entry wound, along with right
peri-ocular ecchymosis and subconjunctival hemorrhage.
Ocular movements were apparently not affected but the
patient mentioned diplopia on right lateroversion.
Conventional CT-scan showed scattered subarachnoid
hemorrhages and small non-significant contusions on the

temporal region, along with a small but complex fragment-

ed sphenoidal-temporal-orbital fracture (fig.4)

Fig. 4 Temporal contusion and dispersed subarachnoid hemorrhages.
Temporal orbital fractures

Same exam showed a high-density foreign body lodged
in the right orbit, with a posterior-inferior location, close to
the external rectus inferior border, and a fracture of the
external orbital wall (later confirmed with an orbit CT-scan
—fig. 5 and 6). No damage to the optic nerve or eyeball was
obvious, both clinically and on imaging. Given his stable
condition, after consultations with Ophthalmologist,
Neurosurgeon and Maxillofacial surgeon, the patient was
discharged home (with different scheduled appointments).
Later, after an unsuccessful attempt to surgically remove
the bullet (by maxillofacial surgeon and ophthalmologist),
the patient was again discharged and is now under period-
ic consultations. Latest examinations (clinical and CT-scan)
showed macular distortion, with fibrous reaction on the

lower aspect of the optic nerve, in relation to the foreign
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body - visual acuity is affected on the right sided but not
ocular palsy is present. As the multidisciplinary follow-up is
still under way, the clinical evolution of this case, namely
the minor visual defect, is still being assessed, conditioning

possible future therapeutic/surgical approaches.

Fig. 5 Right Intra-orbital bullet Fig. 6 Right Intra-orbital bullet

(sagittal view) (coronal view)

Discussion

Gunshot wound to the head, being the most frequent
penetrating brain injury, represent up to 10% of all TBI s in
violent crime areas and comprises a significant number
(35%, according to the some authors and adjusting to the
socio-economical environment) of deaths from brain
injury*®. GSWH is considered to be the most lethal type of
brain injury, with two thirds of patients dying in the scene,
up to 50% of those who survive the initial trauma dying in
ER and an overall mortality of 90%"*¢. Epidemiological data
in this subject are diverse and subject to significant geo-
graphical and temporal fluctuations, related to crime rate
and war events along with the universally described suicidal
episodes. Even so, one can name some common some epi-
demiological features among the several cases, including
the ones previously depicted in this report. First of all, relat-
ing to epidemiological data in the literature, the 3 patients
fit into the group most frequently described — young / mid-
dle-aged males (25-34 years old). A second common feature
is the fact that all presented to the ED with poorly known
past history and elements surrounding the aggression. This
might raise medico-legal issues, of increasing relevance
nowadays, regarding aggressions or presumed suicide.

Temporal bone fracture is present, according to recent
studies, in 5% of the overall head trauma scenario”®’. But it
gains importance as a frequent site for penetrating injuries
- stab or gunshot injuries, much less frequent but more
prone to serious damage than blunt trauma. In this particu-
lar case, some authors claim temporal bone injury to occur
in up to 50% of GSWH cases®. In a civilian hospital, most
gunshots are expected to be of low velocity (<250 m/s, most
of handguns), as our 3 cases supposedly were, lacerating
and macerating cerebral tissue. Modern weapons, namely

military and hunting weaponry, are medium to high veloci-
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ty in nature - with a higher tendency to explosive intracra-
nial injury, cavitation, coup + contrecoup mechanisms and
additional damage to the brain parenchyma by shock
waves'*!". The projectile’s low velocity can explain its some-
times typical fragmentation, as described in Case Report 1
and 2°. Detailed papers are available in the literature regard-
ing the complexities of ballistics science'".

Entrance wound, usually smaller and more regular than
the exit wound, is commonly located in the periorbital or
periauricular region, showing bevelling of the inner table.
Its location - EAC, mastoid, inner/middle ear — determines
the primary injuries, including complex osseous and/or
neurovascular injuries. It is claimed that the high density
otic capsule is able to deflect the bullet’s path?, thus partial-
ly protecting the intracranial contents. Its possible course
across the skull base can, by itself, lead the projectile to lose
part of its energy before entering the brain compartment,
preventing more severe brain damage. Secondary damage
can also be due to significant fragmentation of bone'", shat-
tered by the missile’s impact, or a comminuted / depressed

11, Bven so, in terms

fracture, acting as a “secondary missile
of parenchymatous damage, the expected contusions and
bleeding are usually aggravated by the secondary injuries,
namely rapidly rising post-traumatic edema, especially in
major multilobed trauma. This complex multi-factorial
process, along with subdural / epidural hematomas, is the
single major event directly influencing morbidity, outcome
and mortality. Intracranial hemorrhage from lacerated
blood vessels should also be considered in the initial assess-
ment. In these 3 cases, it is interesting to compare the differ-
ent clinical pictures, regarding diverse locations and trajec-
tories of injury, related to different findings on CT-scan and
corresponding management strategies, morbidity and clin-
ical outcomes.

Regarding secondary complications of this injury, the
physician must keep in mind the risk of developing
intracranial infection (meningitis, abscesses), in relation to
open wounds and associated dural tear, along with eventu-
al retained foreign and contaminated material (bullet, skin).
Hearing loss (conductive or sensorial), traumatic
aneurysms or early-onset seizures are also common'.
Intracranial thrombosis and dural venous lacerations are
also possible complications of this event, requiring specific
treatment strategies. Vertigo, hydrocephalus due to intra-
ventricular fragments and/or significant hemorrhage, and
even metallic toxicity (lead), all of them also constitute late
complications™'®",

Cosmetic disfigurement can also be an issue.
Encephalocele associated with bony defects, facial bones

and sinus injuries, and cholesteatoma from skin implanta-
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tion were also reported'®. Facial palsy is obviously an impor-
tant sequel, resulting from direct injury or compression of
the facial nerve, possibly influenced by loco-regional
inflammatory phenomena. Depending on the severity,
cause and type of temporal fracture, the patient is some-
times able to recover from the initial deficit, improving the
functional/aesthetic outcome'*. The current literature
mentions facial nerve injury to occur in half the cases, with
low chances of significant recovery, even with the best med-
ical and operative treatment*'**">%,

This multitude of injuries can lead to several clinical pic-
tures, with multiple combinations for somatosensitive /
motor focal neurological deficits, different manifestations
of distinct cranial nerves injuries (including facial palsy and
otologic repercussions), signs and symptoms of developing
hydrocephalus and /or elevated ICP, impaired conscious-
ness and/or progression to coma, cosmetic issues, etc.

CT-scan is still the imaging method of choice, with an
excellent bone detail and acceptable soft tissue visualiza-
tion (eg. orbital contents). Magnetic Resonance Imaging
(MRI), besides its inadequate imaging of the cranial bones,
has the potential risk of inducing migration on an intracra-
nial foreign metallic body. Digital subtraction angiography
(or CT angiography) can be a mandatory pre-operatory
exam if the bullet is suspected to be lying near to any impor-
tant vessel, especially when crossing the midline and/or
reaching the skull base*. Vessel injury (eg. traumatic arteri-
ovenous fistula), possibly requiring surgical or endovascular
treatment, should be suspected in the presence of massive
or unexpected delayed bleeding, pulsating exophtalmia,
arterial bruit or changes on the carotid pulse. CT three-
dimensional imaging can be required to evaluate the frac-
ture’s pattern and plan the reconstructive procedures.

Migration of the projectile, including movements
between supra and infratentorial compartments, as a result
of pressure gradients is a well described phenomenon'?%,
depending on the location and clinical-surgical situation
and timing.

In the presence of such complex injuries, the importance
of a multidisciplinary approach to a proper management
should always be stressed. Cardio-pulmonary resuscitation,
endotracheal intubation, fluids to replace estimated blood
loss, pressors to support Mean Arterial Pressure, all of them
are general but crucial measures, demanding a close coop-
eration between the Neurosurgeon and other Departments,
namely Neurointensivism It’s not the purpose of this review
to specify or discuss the ideal medical management of this
TBI sub-type, although all controversies regarding medical

3,26

therapy**, including antiedema therapy and ICP optimiza-

tion, are relevant issues also in these cases, with some extra
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features and details — intra-parenchymatous projectile
route, bony / metallic fragments. One should assume the
elevated ICP and proper measures must follow: sedation,
ICP monitoring in appropriate modalities, elevated bed
head (30°), mannitol, high dose barbiturate therapy if nec-
essary, eventually hyperventilation in the presence of intra-
cranial hypertension unresponsive to all other meas-
ures®”?**, Prophylactic hypothermia is still a valid option
for selected cases, in experienced Trauma Centers®,
Prophylactic antibiotic therapy is usually present from the
beginning, especially in the presence of open wounds, asso-
ciated skull fractures® and/or with possible occult CSF
leaks, although its arguable efficacy. Anticonvulsant therapy
(phenytoin, carbamazepine) is recommended by most
teams as part of the routine medical treatment in these
high-risk patients, reducing the risk for early-onset post-
traumatic seizures (PTS), more frequent in penetrating
trauma than with closed head injuries. Despite this, anti-
convulsants apparently do not prevent late PTS or influence
long-term overall outcome®***. Prophylaxis against gas-
trointestinal ulcers is mandatory.

In the absence of shock, patients with highly deteriorat-
ed Central Nervous System functions are unlikely to benefit
from any kind of surgical procedure. In this case, supportive
measures should take place, with standard procedures for
determination of brain death and possible organ donation.
When considering further treatment, rapid deterioration
with signs of herniation is a clear indication for immediate
surgical procedure. In the presence of a stable patient, one
of the main decisions is to operate or not with the intention
of removing the projectile and/or the accessible intracranial
bony fragments. The direct benefit (preventing infections,
forensic purposes) of this procedure must be weighed
against the possible risk for the remaining functional brain,
taking into account the fact that bone fragments don”t
seem to increase the rate of infection**. Debridement of
any significant devitalized tissue, especially in non-elo-
quent areas as the temporal tips, can also be a goal in sur-
gery, aimed at lowering ICP. Deciding on evacuating any rel-
evant hematoma (intraparenchymal, subdural) and achiev-
ing hemostasis are also primary steps. After this, the imme-
diate purpose should be water tight dural closure (or, as an
alternative, use of dural substitutes) and reconstruction of
the cranial vault’s integrity and inner structures®**"*, along
with the wound’s debridement and closure, in order to
restore the anatomical cranial compartments and promote
functional recovery, while avoiding infectious complica-
tions. Most CSF leaks (ear, nose) won’t imply a lumbar drain
and/or intracranial/otologic approach, as it will normally

cease spontaneously. If it persists (days to weeks of injury),
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appropriate exams (CT cisternography, for example) can
pinpoint the site of leakage, in order to plan the surgical
approach and technique of reconstruction, in order to pre-
vent further infections*. Along with standard cranioplas-
ties?? and neurosurgical procedures, several surgical tech-
niques have been described”****"*** according to the
location and nature of the initial injuries and the availabili-
ty of skilled ENT / Plastic Surgery teams: adipose oblitera-
tion of the mastoid and middle-ear cleft, closure of the
External Auditory Canal, timpanoplasty, mastoidectomy,
separation of air sinuses from the intracranial compart-
ment, transmastoid facial canal decompression, facial
nerve reconstruction (microneural anastomosis)*. Specific
surgical techniques for ocular trauma* - injury of the ocu-
lar apparatus requiring enucleation, extraction of intra-
orbital fragments, multifactorial motility disorders - or
facial / mandibular fractures, although rare, can also be
necessary. It should be mentioned that intra-orbital foreign
objects, as in Case Report 3, can sometimes be removed
endoscopically via nostril, depending on their location*.

Finally, regarding the specific role for decompressive
craniectomy; if the clinical picture meets the current crite-
ria, it is a possible complementary neurosurgical proce-
dure, as a last resort - this type of high-energy penetrating
sudden aggression to the brain parenchyma is prone to
intra-parenchymatous contusions /hematomas and signif-
icant brain edema. Again, it was not the purpose of this
review to address the broad controversies regarding
Neurotrauma and surrounding this particular procedure, so
consulting the recent literature is advisable (as an example,
consult a recent paper by Cooper et al, along with subse-
quent reviews and comments)*’.

Most patients die from primary and secondary injuries
and half the survivors will be severely disabled”’. Some dis-
tinct prognostic factors - extent of wound (influenced by the
velocity of the missile), initial GCS score, level of conscious-
ness, multilobar trauma, transventricular path, subarach-
noid hemorrhage, intraventricular hemorrhage, intra-cere-
bral hematoma - are mentioned as influencing global prog-
nostic, both in the critical period - first one to two weeks of
critical care - and long-term outcome’*®. Multilobar and
transventricular injuries seem to be specifically associated
with higher mortality rates*.

Concerning the minority of patients who survive this
event, their final functional outcome and morbidity can
then be improved to a certain degree with intensive rehabil-
itation programs, expecting some results in regaining func-
tions and adapting to permanent deficits in months or even
years.

In conclusion, an interdisciplinary approach -
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Neurosurgery, Maxillofacial Surgery, Ear Nose and Throat,
Ophthalmology, Neurointensivism — able to deal with all the
different medical and surgical issues in such a complex
traumatic event, is mandatory, in order to minimize the
acute effects and long term deficits imposed by this poten-
tially devastating injury. Well equipped Trauma Centers,
with dedicated teams of surgeons and physicians skilled in
treating high end injuries and providing tertiary care facili-
ties, are crucial in facilitating early diagnosis, surgery and
critical supportive care, along with the necessary Physical
and Occupational therapy, in order to facilitate recupera-
tion and the desired rehabilitation of the patient. B
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Treatment of Hypertension in acute stroke

Joao Raposo, Manuela Simao, Pedro Velho

Servico de Neurologia do Hospital Geral do Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra, EPE.

Resumo

A elevacdo da pressdo arterial € comum na fase aguda do
AVC, sendo um factor que influencia o progndstico.

Revisdo dos aspectos epidemioldgicos e patofisioldgicos
da hipertensdo arterial na fase aguda do AVC, destacando os
resultados de ensaios clinicos e as recomendacdes actuais
para o tratamento da HTA na fase aguda do AVC.

Cerca de 60% dos doentes com AVC em fase aguda apre-
senta elevacdo da pressao arterial. Esta elevacdo da pressao
arterial pode constituir uma resposta adaptativa favoravel a
sobrevivéncia celular, mas pode também ser deletéria em
determinadas circunstancias. Na fase aguda do AVC, a autor-
regulacdo cerebral é perdida e o fluxo sanguineo cerebral
torna-se passivamente dependente da pressdo arterial sisté-
mica. No AVC isquémico agudo, a viabilidade da penumbra
oligoémica depende da perfusdo por aferéncias colaterais. Por
outro lado, no AVC hemorrégico existe uma penumbra nao
oligoémica de natureza metabdlica, e o aumento da pressao
arterial pode contribuir para a expansdo do hematoma.

Existe uma relacao entre a elevacao da pressao arterial e o
prognéstico. A relacdo entre a pressdo arterial e o progndéstico
assume a forma U no AVC isquémico (pior prognéstico para
os doentes com pressdo arterial muito elevada ou muito
baixa) e a forma J no AVC hemorrégico. Desconhece-se qual é
o intervalo 6ptimo de valores de pressao arterial nas primeiras
horas a dias. Embora sugerido em alguns estudos, nao existe
ainda evidéncia de que a reducgao da pressao arterial na fase
aguda do AVC melhora o progndéstico, seja no AVC isquémico
ou hemorrédgico. Permanece também por esclarecer em que
medida a elevacdo da pressao arterial melhora a perfusao da
penumbra isquémica e o prognoéstico.

De acordo com as mais recentes orientacoes da European
Stroke Organization, a elevacao da pressao arterial deve ser
permitida na fase aguda do AVC, devendo ser iniciada uma
reducao cautelosa da pressdo arterial apenas quando excede
valores extremamente elevados. Estes valores sdo mais baixos
no caso de doentes com AVC isquémico submetidos a trom-
bélise. O labelatol é o firmaco de primeira linha na redugao
controlada da pressao arterial durante a fase aguda do AVC.

Nao existe ainda evidéncia suficiente baseada em ensaios
clinicos para orientar o controlo da pressdo arterial na fase
aguda do AVC isquémico e hemorrdgico. Actualmente estao a
decorrer varios ensaios clinicos que poderao ajudar a clarifi-
car o papel da modificagdo da pressdo arterial no prognéstico
da fase aguda do AVC.

Palavras-chave: Hipertensdo arterial, acidente vascular
cerebral, labetalol, penumbra isquémica, autorregulacao

cerebral.

Titulo de cabecalho: Hipertensao arterial no acidente vas-
cular cerebral.
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Abstract

High blood pressure is common in the acute phase of
stroke with relevant prognostic impact.

This article reviews epidemiological and physiopathologi-
cal concepts about hypertension in acute stroke, bringing up
aspects regarding its management based on latest clinical tri-
als.

The acute hypertensive response occurs in approximately
60% of all patients with acute stroke. High blood pressure may
be an adaptive mechanism of neuron survival within the oli-
goemic-ischemic penumbra but it may be deleterious in some
circumstances. Cerebrovascular autoregulation is impaired
immediately after stroke and cerebral blood flow becomes
dependent on systemic blood pressure levels. In the acute
ischaemic stroke the oligoemic-ischaemic penumbra is high-
ly dependent on collateral perfusion within the ischaemic
bed. On the other hand, in the haemorrhagic stroke there is a
nonischaemic metabolic penumbra and high blood pressure
may contribute to hematoma enlargement.

The relation between the outcome and blood pressure is
U-shaped in the ischaemic stroke (worse prognosis among
patients with higher and lower blood pressure) and J-shaped
in the haemorrhagic stroke. The optimal blood pressure range
in the first hours to days is not known. The evidence that
decreasing blood pressure in hypertensive patients with acute
ischaemic or haemorrhagic stroke improves prognosis needs
further confirmation. Whether high blood pressure to improve
perfusion of ischaemic brain areas is beneficial remains even
more uncertain.

According to latest European Stroke Organization guide-
lines, blood pressure should be allowed to be elevated in the
acute phase of stroke, beginning cautious reduction only
when levels exceed extremely high blood pressure, consider-
ing lower values among patients receiving thrombolysis.
Labetalol is the first-line option in producing controlled
reduction in arterial pressure during acute stroke.

Actually, there is still not enough evidence based on clini-
cal research supporting optimal management of blood pres-
sure in patients with acute stroke. The results from ongoing
trials might provide more evidence-based recommendations
for the future about prognostic impact of blood pressure man-
agement in acute stroke.

Key words: hypertension, acute stroke, labetalol, ischaemic
penumbra, cerebral autoregulation.

Header title: Hypertension in acute stroke.
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1. Introducdo

O acidente vascular cerebral (AVC) é uma das princi-
pais causas de mortalidade e morbilidade nos paises
industrializados, cujo prognéstico depende significativa-
mente dos cuidados de satdde prestados durante a fase
aguda, onde o controlo da pressao arterial assume marca-
da relevancia.

Na fase aguda do AVC é frequente a ocorréncia de uma
resposta hipertensiva aguda cuja patofisiologia e reper-
cussdo prognéstica permanecem mal esclarecidas. No
AVC isquémico, tal resposta que se julga adaptativa pode
ser importante na sobrevivéncia da zona de penumbra.
Por outro lado, no AVC hemorragico a pressao arterial ele-
vada pode ser deletéria aumentando o risco de expansao
do hematoma.

A correcta abordagem da resposta hipertensiva aguda
no AVC exige o conhecimento dos principios basicos de
hemodinamica cerebral, da informacado proveniente dos
principais ensaios clinicos existentes e das caracteristicas
farmacoldgicas dos principais agentes anti-hipertensores,
a par de uma visao integrada de todos os outros aspectos
do tratamento de fase aguda do AVC, na perspectiva de
proporcionar o melhor prognéstico funcional. Apesar de
todas as consideragdes fisiopatolégicas ndo existe consen-
so relativamente a melhor abordagem no manejo da pres-

sdo arterial na fase aguda do AVC.

2. A zona de penumbra no AVC

No AVC isquémico, a oclusdo subita de uma artéria da
base do cranio ou de um dos seus ramos principais conduz
a uma situacdo de isquémica focal em que diferentes
regides do parénquima cerebral se encontram, quanto ao
limiar de fung@o e sobrevivéncia neuronal, numa de trés
situagoes: tecido normal, tecido oligoémico (regido de
penumbra “em risco” potencialmente recuperavel) e tecido
enfartado (irrecuperavel), de acordo com o fluxo cerebral e
a exigéncia metabdlica regionais'’. Entre os extremos de
perfusao cerebral, hd um intervalo continuo de variacao
funcional e neuroquimica nas diferentes regides de tecido
cerebral. A regido cerebral hipoperfundida (tecido oligoé-
mico) pode recuperar se o fluxo sanguineo for restabelecido
por fibrinélise do trombo, farmacoldgica ou espontéanea,
dentro de um intervalo de tempo de minutos a vérias horas.
O tecido cerebral em situacao de hipoperfusao mantém
uma actividade metabdlica reduzida capaz de preservar as
funcgoes basicas de sobrevivéncia celular mas que é impedi-
tiva do cumprimento de outras funcdes, metabolicamente
mais exigentes, que estao na base do funcionamento do sis-

tema nervoso central. A tomografia computorizada (TC) de
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perfusdo permite obter um mapa funcional da hemodina-
mica cerebral através da andlise multi-voxel das curvas de
atenuac¢do em funcado do tempo apds um bélus endoveno-
so rapido de contraste. A zona de penumbra pode ser
melhor caracterizada pela ressonancia magnética (RM) e
pela tomografia por emissao de positroes (PET), apesar de
raramente disponiveis no servico de urgéncia. A PET é
actualmente considerada a melhor técnica imagioldgica
para a avaliacdo da zona de penumbra, baseando-se no
principio do aumento da fraccdo de extraccdo de oxigénio
na zona de isquemia privada da oxigenacdo pela irrigacao
arterial (PET OEE oxygen extraction fraction). Com base nos
diferentes parametros hemodinamicos, é possivel diferen-
ciar o parénquima cerebral isquémico nas trés situacoes
acima referidas, com grande interesse na decisdo terapéuti-
ca e prognostico, detectando, diferenciando e quantifican-
do as zonas de enfarte e penumbra®.

Ao contrario do AVC isquémico, a PET nao revela a exis-
téncia de zona de penumbra isquémica a envolver o hema-
toma cerebral parenquimatoso no AVC hemorrédgico. No
entanto, o tecido cerebral a envolver o hematoma inscreve-
se numa penumbra de natureza metabdlica com reducdo
no metabolismo oxidativo e baixa utilizacdo do oxigénio,
atribuida a uma disfuncdo mitocondrial. Esta crise meta-
bélica, traduzida num estado de hiperglicolise (aumento da
captacao de glicose), ocorre geralmente entre o 2° e o 4° dia
e desaparece entre o 5° e 8° dia apds o inicio da hemorra-
gia, podendo dever-se a um ou mais dos seguintes meca-
nismos hipotéticos: inflamacao regional, actividade critica
(subclinica), spreading depression, citotoxicidade do gluta-

mato e eventos de despolarizagao eléctrica’.

3. Principios gerais de hemodinamica cerebral e
faléncia da autorrequlacao cerebral

O fluxo sanguineo cerebral é determinado pela relacao
entre a pressdo de perfusdo cerebral (gradiente de pressao
através do parénquima cerebral, obtido pela diferenca
entre a pressdo arterial média e a pressdo intracraniana) e
a resisténcia vascular cerebral regional: pressao de perfu-
sdo cerebral = PAS + 2x PAD) _ pIC, em que PAS é a pres-
sdo arterial sistdlica, PAD é a pressdo arterial diastélica e
PIC é a pressdo intracraniana. Desta forma, as diferencas
regionais do fluxo sanguineo sao atribuidas as variacdes
da resisténcia vascular nas diferentes regides cerebrais. O
fluxo sanguineo varia num estreito intervalo de seguranca,
garantido por mecanismos de autorregulacio interna, de
natureza hemodinamica e metabdlica, para pressoes arte-
riais médias entre 65 e 140 mmHg, no individuo normo-
tenso®®. Na hipertensdo crénica, ambos os limites do

intervalo (plateau de autorregulacdo) estdo deslocados
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para valores mais elevados. O mecanismo hemodindmico
(miogénico) opera pela variacao do calibre das arteriolas
pré-capilares (<400 pm), em funcdo das oscilagcdes da
pressao arterial sistémica dentro do intervalo de pressdes
arteriais acima referido: numa situacdo de hipotensao sis-
témica, ocorre vasodilatacdo das arteriolas eferentes com
reducdo da resisténcia vascular regional, mantendo o
fluxo sanguineo cerebral a custa do aumento do volume
sanguineo regional; a situagdo inversa ocorre na hiperten-
sdo arterial sistémica. Em simultaneo, o mecanismo meta-
bélico condiciona igualmente uma vasodilatacdo regional
eferente (dilatacao de arteriolas pré-capilares) em respos-
ta ao aumento local da pressdo parcial do CO» tecidular
que decorre da hipoperfusdo cerebral regional’. Os facto-
res metabdlicos de ordem sistémica como hipertermia
(incremento da actividade metabdlica), hipercapnia (no
sangue), acidose, hipoglicemia e hipoxia aumentam igual-
mente o fluxo sanguineo cerebral, mas de uma forma glo-
bal, estimulando a vasodilatacdo cerebral.

A autorregulacdo interna torna-se inoperante nas
situacoes de lesdo cerebral isquémica focal, na elevacao da
pressao intracraniana para valores acima de 40 mmHg e
quando a pressdo arterial média se afasta dos limites com-

portéveis pela regulacao miogénica cerebral (Figura 1).

Acidonte vascular corsbral (regibo corebral isquimica)

B LA U pressio arterial média - Pressda i |

Aumuhxml regional |

Figura 1. Factores que condicionam o fluxo sanguineo cerebral. Perda
da autorregulagdo interna na regido cerebral lesada (area de isquémia).

No caso de lesdo cerebral isquémica focal, o fluxo san-
guineo na regido cerebral afectada, destituida da autorre-
gulagdo interna, torna-se exclusiva e passivamente regula-
do pela pressao arterial média, com estreitamento do

intervalo de pressoes arteriais comportdveis (Figura 2).
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Figura 2. Efeito da perda da autorregulagao interna miogénica focal.
Desvio do plateau de autorregulacdao para a direita no doente com
hipertensao crénica.

A perda da autorregulacdo interna torna a zona de
penumbra particularmente vulnerdvel a hipoperfusdo
(hipotensao arterial sistémica) e a hiperperfusao (hiper-

tensao arterial sistémica), de que podem resultar varias
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complicagdes: evolucdo para enfarte estabelecido (na
situacdo de hipoperfusdo), hemorragia cerebral, edema
cerebral e/ou aumento da pressdo intracraniana. A eleva-
¢do subita da pressdo arterial, sobretudo em individuos
previamente normotensos, pode também originar lesdes
de outros 6rgdos e sistemas (complicacdes extra-cere-
brais), tais como o edema agudo do pulmao, dissec¢ao adr-
tica, insuficiéncia renal aguda, descompensacao de insufi-

ciéncia cardiaca e enfarte agudo do miocdardio (Figura 3).
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Figura 3. Efeitos da hiperperfusao e da hipoperfusao sobre o tecido
cerebral.

4. Dados epidemiolégicos da hipertensdo arterial na
fase aguda do AVC

Na fase aguda do AVC é frequente ocorrer elevagao
fisiolégica da pressdo arterial, habitualmente de forma
transitdria, definindo-se pelo aumento da pressdo arterial
acima do normal ou acima dos valores prévios no doente
com antecedente de hipertensao arterial.

Num estudo que incluiu 563704 doentes com AVC
(incluindo ambos os tipos isquémico e hemorrégico),
69,3% apresentaram uma pressao arterial sist6lica igual ou
superior a 140 mmHg, 30,5% pressdo arterial diastdlica
igual ou superior a 90 mmHg e 41,8% pressao arterial
média igual ou superior a 107 mmHg®?. Numa reviséo siste-
matica de 18 estudos, reunindo um total de 10892 doentes
com AVC isquémico ou hemorragico, 52% dos doentes
apresentaram elevacdo aguda da pressdo arterial no
momento da admissdo hospitalar por AVC®.

No International Stroke Trial, do total de 17398 doentes
com AVC isquémico, 82% apesentaram hipertensao arte-
rial, 54% apresentaram uma pressdo arterial sistélica
acima de 160 mmHg, 18% desenvolveram hipotensao
arterial e a pressao artéria sist6lica média foi de 160,1
mmHg (10). No estudo CAST (Chinese Acute Stroke Trial),
do total de 17398 doentes com AVC isquémico, 75,3%
apresentavam uma pressao arterial sist6lica igual ou supe-
rior a 140 mmHg".

Na fase aguda do AVC hemorragico observa-se pressao
arterial elevada em cerca de 46-75% dos doentes, depen-
dendo da populagdo estudada e da defini¢do de hiperten-

sdo arterial®.
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5. A influéncia da pressdo arterial no prognéstico
do AVC

Na fase aguda do AVC, verifica-se frequentemente uma
elevacdo transitéria de ambas as pressdes sistélica e diasto-
lica arteriais sistémicas, regressando aos valores prévios
durante os primeiros 10 dias (habitualmente, dentro dos
primeiros 2 dias). A elevacao da pressao arterial na fase
aguda do AVC pode ser 1til na preservacdo da regido cere-
bral oligoémica optimizando a perfusdo das aferéncias
colaterais que asseguram a viabilidade daquela regiao
potencialmente recuperével. A redug@o espontanea e apos
recanalizac@o vascular da pressdo arterial, suporta a exis-
téncia de mecanismos transitérios especificos da fase
aguda do AVC. Embora a elevagao da pressao arterial possa
ser relevante na qualidade de resposta adaptativa face a
perda dos mecanismos de autorregulacgao cerebral, os fun-
damentos fisiopatolégicos subjacentes a tal fenémeno con-
tinuam por esclarecer, sendo apontados como hipotéticos
factores desencadeantes o stress psicolégico, a influéncia do
sistema neuroenddcrino (elevacdo do cortisol e aumento
do ténus simpatico-adrenal) e da inflamacdo (elevacao da
IL-6 e PCR), a histéria prévia de hipertensao arterial, a des-
continuacdo da medicacao anti-hipertensora, aumento da
pressdo intracraniana (reflexo de Cushing), lesdo de éreas
cerebrais envolvidas na regulacao das fungoes cardiovascu-
lar e autonémica e factores de stress (retencdo urindria,
cefaleia, ambiente hospitalar, infeccao, etc., conducentes a
activacdo simpatico-adrenal com libertacdo de catecolami-

nas e citocinas inflamatérias)'®.

Influéncia da pressio arterial no prognéstico do AVC

isquémico

Os estudos de Geeganage e Bath' e de Leonardi-Bee et
al.”® revelaram uma relagdo em forma de U entre o prog-
noéstico (morte e dependéncia) e os valores de pressdo
arterial mais altos e mais baixos na fase aguda do AVC. O
intervalo de valores de pressao arterial com melhor bene-
ficio prognoéstico parece situar-se entre os 150-169 mmHg
de pressdo sistélica e 100-110 mmHg de pressdo diastoli-
ca. Nos doentes previamente hipertensos, a curva em U é
deslocada para valores de pressao arterial sist6lica aproxi-
madamente 10 mmHg mais elevados comparativamente
com os doentes sem histdria de hipertensao arterial, ou
seja, os primeiros parecem beneficiar de valores de pres-
sdo arterial mais elevados'®"".

Vérios estudos concluiram que pressoes sistdlicas ele-
vadas, pequenas reducdes na pressao sistélica e amplas
flutuacoes na pressao arterial estdo associadas a um pior

prognostico'®'®?. Num estudo observacional, Leira et al.
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(2009) determinaram que pressoes sistélicas acima de 180
mmHg e abaixo de 136 mmHg se relacionam com um pior
prognéstico e que reducdes superiores a 28 mmHg na
pressao arterial em doentes com mais de 80 anos, aumen-
taram em cerca de 21 vezes o risco de mau progndstico®.
Willmot et al. concluiram que os doentes com HTA na fase
aguda do AVC apresentam um risco 1,5 a 5 vezes maior de

morte, dependéncia e deterioragao clinica®.

Influéncia da pressao arterial no prognéstico do AVC

hemorragico

Em mais de 2/3 (73%) das hemorragias intracerebrais
parenquimatosas primdrias, o hematoma cerebral exibe
algum grau de expansido durante a fase aguda*. Uma pres-
sdo sistdlica inicial elevada (igual ou superior a 200
mmHg) e a persisténcia de valores elevados, relaciona-se
com uma maior expansdo do hematoma, formacao de
edema cerebral e pior prognéstico. A relacdo entre o risco
de mortalidade e a pressao arterial parece assumir uma
forma em J para a pressdo sist6lica e uma forma em U para

a pressdo diastolica'”.

6. Evidéncia do tratamento da pressao arterial na
fase aguda do AVC

Dada a incerteza sobre o beneficio do tratamento da
HTA na fase aguda do AVC e tendo como pressuposto o
conhecimento da patofisiologia do AVC e da influéncia da
pressao arterial no progndstico dos doentes, tém sido rea-
lizados vdrios ensaios aleatorizados testando varias for-

mas de abordagem do tratamento da HTA (Tabela I).

Influéncia do tratamento da pressdo arterial no prog-

néstico do AVC isquémico

No estudo britanico CHHIPS (Controlling Hypertension
and Hypotension Immediately Post-Stroke), o tratamento
de doentes hipertensos (pressao sistélica superior a 160
mmHg), nas primeiras 36 horas ap6s o AVC, reduziu a
mortalidade ao terceiro més, embora com a limitagao
estatistica da dimensao da populagdo®.

O estudo ACCESS (Acute Candesartan Cilexetil
Evaluation in Stroke Survivors) revelou uma reducao na
mortalidade e nas complicacoes cerebrais e cardiovascu-
lares com o inicio de candesartan na fase aguda do AVC,
com titulacdo progressiva para valores alvo de pressao
arterial progressivamente menores®.

No NINDS rt-PA Stroke Trial a reducgdo da pressdo arte-
rial esteve associada a um prognéstico similar no grupo de
doentes ndao submetidos a trombélise, mas determinou
um pior progndstico entre os doentes submetidos a trom-

bolise que receberam terapéutica anti-hipertensora®.
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Tabela 1. Ensaios clinicos prospectivos que avaliam varios aspectos do tratamento anti-hipertensor na fase aguda do AVC.

Estudo Doentes incluidos Intervencao Conclusdes
AVC isquémico
NINDS rt-PA AVC isquémico (primeiras 3 horas) e . . |Prognéstico similar no grupo nao submetido a trombéli-
. 15 . . Labetalol IV ou nitroprussia- . o . s
Stroke Trial PA superior a 180/105 mmHg ap6s se; pior progndstico no grupo submetido a trombélise
. to se PAD > 140 mmHg. .
(N =372) trombolise. que recebeu tratamento anti-hipertensor.
BEST?® AVC hemisférico dentro das primei- |Atenolol (50 mg/dia), pro- |Maior mortalidade nos doentes tratados com beta-blo-
(N =302) ras 48 horas (qualquer valor de PA). | pranolol (80 mg/dia) ou pla- | queantes. Recuperac¢ao neurolégica e progndstico fun-
cebo durante 3 semanas ou |cional aos 6 meses semelhantes.
até a alta do servigo.
ACCESS* AVC isquémico agudo e PA inicial Candesartan ou placebo Mortalidade global, complicagdes cerebrais e cardiovas-
(N =339) superior a 200/110 mmHg. durante 7 dias, com inicio culares reduzidas em 47,5% nos doentes tratados com
nas primeiras 24-36 horas Candesartan iniciado nas primeiras 24 horas apds
ap6s o AVC. admissao.
CHHIPS* (1) Doentes nao disfagicos com PA > | (1) Lisinopril oral 5 mg; (2) |Reducdo de 2,2 vezes na mortalidade ao terceiro més, no
(N = 2050) 160 mmHg; (2) Doentes disfdgicos | Lisinopril sublingual ou grupo de doentes tratados com anti-hipertensor, sem
com PA > 160 mmHg. Inicio de trata- | Labetalol EV. Valore-alvo de |validade estatistica dada a dimensado da populacao.
mento dentro das primeiras 36 PA de 150 mmHg ou redu-
horas. cao de 15 mmHg. Placebo
AVC hemorragico
20 P o - . -
INTERA(?T 1 AVC hemorrégico dentro das primei Redu({ao intensiva da IfA US| pe ducdo intensiva da PA segura, bem tolerada; sugere
Estudo piloto ras 6 horas; PAS entre 150 e 200 redugdo segundo as orienta- reducio do crescimento do hematoma parenauimatoso
(N = 400) mmHg. ¢do da ESO/ASA. ¢ parenq :
INTERACT 2 AVC hemorrégico nas primeiras 6 Reducao intensive da PA vs | Em curso
(N =2800) horas; PAS entre 150 e 200 mmHg. redugdo segundo as orienta- | (finalizacao prevista para Junho de 2012)
¢ao da ESO/ASA.
ATACH 1% AVC hemorragico supratentorial, pri- | PAS <140 mmHg, <170 Seguranga e tolerabilidade da redugao da PAS para <140
Estudo-piloto meiras 6 horas; PAS = 200 mmHg. mmHg ou <200 mmHg. mmHg; sugere um maior beneficio prognéstico para
(N = 60) Nicardipina IV. redugdes mais agressivas da pressao arterial.
ATACH 2 AVC hemorréagico supratentorial, pri- | PAS <140 mmHg, <170 Em curso
(N =1280) meiras 6 horas; PAS = 200 mmHg. mmHg ou <200 mmHg. o .
. . (finalizacdo prevista para Outubro de 2015)
Nicardipina IV.
ICH ADAPT AVC hemorréagico e PAS = 150 Reducao da PAS para menos | Em curso
(N =82) mmHg. de 150 mmHg vs redugao (finalizaca@o prevista para Fevereiro de 2012)
segundo as orientacdo da
ESO/ASA. Labetalol EV.
Influéncia do valor-alvo da
PA sobre a perfusdo sangui-
nea cerebral na zona de
penumbra do hematoma
(TC perfusao).
Todos os tipos de AVC (isquémico e hemorrégico)
ENOS Qualquer tipo de AVC tratado nas Nitroglicerina transdérmica |Em curso
(N =5000) primeiras 48 horas. ou placebo durante 7 dias. | (finalizagdo prevista para Outubro de 2013)
Doentes tratados previa-
mente com anti-hipertenso-
res randomizados em dois
grupos (continuagao e des-
continuagao).
COSSACS™® Qualquer AVC nas primeiras 24 “Continue post-Stroke Redugao do risco relativo para morte e dependéncia de
(N =2900) horas. Antihypertensives” vs “Stop 14%, a favor do braco “Continue post-Stroke
post-Stroke Antihypertensives” | Antihypertensives”, embora nao estatisticamente signifi-
cativa.
SCAST* AVC agudo (primeiras 30 horas) e Candesartan (dose progres- |Nao confirmou o beneficio do candesartan, administra-
(N = 2500) =140 mmHg. siva de 4 a 16 mg/dl) ou pla- |do nas primeiras 30h p6s-AVC, em doentes com PAS

cebo durante 7 dias.

superior a 140 mmHg.

Calcium antago-
nists for acute
ischemic stroke®
(N =7521)

Metanadlise de 28 estudos: qualquer
AVC com 6 horas a 5 dias de evolu-
¢do.

Isradipina EV (1),
Nimodipina oral (16);
Nimodipina EV (5);
Flunarizina (3); PY108-608
(1); Nimodipina oral e IV (2)

Sem efeito no prognéstico. Administracao EV, doses mais
elevadas e administragao dentro das primeiras 12 horas
ap6s inicio dos sintomas associadas a pior prognéstico.

PA - pressao arterial. PAS — pressao arterial sistélica.

No estudo BEST (Low Dosage Beta Blockade in Acute
Stroke), o tratamento com um beta-bloqueante esteve

associado a uma maior mortalidade (recuperacao neuro-
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légica e prognéstico funcional semelhantes)?.
Recentemente, os investigadores do SITS-ISTR (Safe

Implementation of Thrombolysis in Stroke-International-
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International Stroke Thrombolysis Register) publicaram
uma anadlise indicando que a descontinuacao da medica-
¢do anti-hipertensora durante os primeiros 7 dias ap6s um
AVC isquémico nos doentes com histéria de HTA esteve
associada a pior progndstico, enquanto a introdugao de
terapéutica anti-hipertensiva no doente previamente nor-

motenso esteve associado a um melhor prognéstico™.

Influéncia do tratamento da pressao arterial no

prognoéstico do AVC hemorrégico

Vérios estudos multicéntricos tém revelado baixas
taxas de deterioracdo neuroldgica e crescimento do hema-
toma nos doentes tratados com anti-hipertensores para
manter a pressao arterial inferior a 160/90 mmHg, com
bom perfil de seguranca e tolerabilidade, com melhor
progndstico entre os doentes tratados nas primeiras 6
horas ap6s 0 AVC?#,

O estudo-piloto INTERACT 1 (Intensive Blood Pressure
Reduction in Acute Cerebral Hemorrhage Trial), com poder
estatistico insuficiente, demonstrou que o tratamento
anti-hipertensivo e precoce, em comparac¢ao com o trata-
mento segundo as actuais recomendagdes da ESO e ASA
(grupo controlo) é clinicamente possivel, bem tolerado e
pareceu reduzir o crescimento do hematoma parenqui-
matoso no AVC hemorragico®. Encontra-se em fase de
recrutamento o estudo INTERACT 2 com o objectivo de
incluir mais de 2500 doentes, nimero que se julga sufi-
ciente para obter conclusdes estatisticamente vélidas.

O estudo-piloto ATACH 1 (Antihypertensive Treatment in
Acute Cerebral Hemorrhage) verificou a seguranca e a tole-
rabilidade da redugao da pressao arterial sistdlica para valo-
res inferiores a 140 mmHg no AVC hemorragico supratento-
rial, tendo sugerido um maior beneficio prognéstico®'.

O estudo ATACH 2 foi desenhado com o objectivo de
determinar definitivamente a superioridade da reducdo
intensiva da pressdo arterial sistélica (110-140 mmHg) na
fase aguda do AVC hemorrédgico (supratentorial), com
recurso a infusdo IV de nicardipina, comparativamente
com a reducdo standard da pressao arterial (140-180
mmHg) iniciada no mesmo periodo do AVC.

O estudo ICH ADAPT (Intracerebral Hemorrhage
Acutely Decreasing Arterial Pressure Trial), foi desenhado
com o objectivo de determinar o impacto da reducao mais
agressiva da pressdo arterial sobre o fluxo sanguineo
regional cerebral (rCBF) na regido peri-hematoma, embo-
ra a PET nao corrobore a existéncia de penumbra isqué-
mia (oligoémia) na periferia do hematoma cerebral, como
referido no capitulo 2.

Viérios estudos procuraram determinar o efeito da asso-

ciacdo de agentes antifibrinoliticos com a redugao agressi-
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va da pressao arterial sobre o crescimento/expansdo do
hematoma na hemorragia cerebral primdria (AVC hemor-
ragico)*>*, sem resultados conclusivos até a data.

A conclusido dos estudos INTERACT 2 e ATACH 2 pode-
ré revelar conclusoes determinantes na definicao de novos
valores-alvo de pressdo arterial na fase aguda do AVC
hemorragico, se confirmadas as indicacdes preliminares
dos respectivos estudos-piloto, podendo vir a contrariar as

actuais recomendacoes.

Influéncia do tratamento da pressao arterial no

prognéstico do AVC em geral

O estudo SCAST (Scandinavian Candesartan Acute Stroke
Trial) nao confirmou o beneficio do candesartan, quando
administrado nas primeiras 30h pés-AVC, em doentes com
pressao arterial sistdlica superior a 140 mmHg*.

O estudo COSSACS (Continue Or Stop post-Stroke
Antihypertensives Collaborative Study) revelou uma redu-
¢ao do risco relativo para morte e dependéncia de 14%, a
favor do braco “Continue post-Stroke Antihypertensives”,

embora ndo estatisticamente significativa®™.

7. Controlo da pressao arterial na fase aguda do
AVC

Apesar de todas as davidas que subsistem em relacao
ao controlo da pressao arterial na fase aguda do AVC, exis-
tem vdrias recomendacdes nomeadamente as orientacdes
da ESO (European Stroke Organization) sobre as atitudes
terapéuticas a seguir na fase aguda do AVC. Admite-se que
a elevacao fisioldgica da pressdo arterial deve ser permiti-
da nas primeiras 24 horas p6s-AVC, excepto se forem
ultrapassados determinados valores, ndo havendo dados
conclusivos a respeito de um éptimo intervalo de valores
de pressao arterial. Um ponto mal esclarecido refere-se a
definicao temporal da fase aguda do AVC, embora a maio-
ria dos autores entenda que a fase aguda inclua as primei-
ras 24 a 72 horas p6s-AVC.

A hipertensao arterial nunca deve ser tratada com base
num unico valor de pressdo arterial; devem ser obtidas
pelo menos duas medi¢gdes com um intervalo minimo de
5 minutos. Devem ser consideradas outras causas possi-
veis de elevacdo aguda da pressdo arterial independentes
da fisiopatologia do AVC, em fung¢ao do contexto clinico.

E fundamental uma monitorizacio intermitente e sis-
temadtica da pressdo arterial antes, durante e apds o trata-
mento anti-hipertensor, sendo pratica comum a monitori-
zacdo dos valores de pressao arterial com uma periodici-
dade minima de 4 horas durante as primeiras 24 a 72 horas
ap6s o AVC. E necessaria uma monitoriza¢do mais intensi-

va nas primeiras 24 horas apds trombdlise e durante o tra-
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tamento anti-hipertensor. Durante e apds a trombdlise a
pressao arterial deve ser monitorizada a cada 15 minutos
nas primeiras duas horas, a cada 30 minutos nas 6 horas
seguintes, a cada hora até 24 horas apés trombdlise e a
cada 4 horas até as 72 horas apds o AVC.

Quando indicada, a descida da pressao arterial deve ser
feita a um ritmo lento ndo superior a 15% nas primeiras 24
horas, até valores inferiores e tao préximos quanto possi-
vel dos limites maximos recomendados, durante as pri-
meiras 24 a 72 horas ap6s o AVC. Uma diminui¢do mais
agressiva da pressao arterial pode ser necessaria, em detri-
mento da situacdo neurolédgica, nas complicacdes extra-
cerebrais graves. Recomenda-se que seja evitada uma
diminuicao abrupta da pressdo arterial, com especial
atencdo nos individuos previamente hipertensos e nos
mais idosos.

A pressao arterial baixa é incomum na fase aguda do
AVC (inferior a 20% dos doentes) e deve ser aumentada
através de hidratacdo adequada e, eventualmente, expan-
sores plasmaticos e suporte aminérgico, procurando iden-
tificar a sua causa corrigi-la. A desidratacdo ndo corrigida
pode resultar numa resposta natural hipotensora ou
hipertensora e/ou exagerar o efeito hipotensor da medica-
¢do anti-hipertensiva.

Segundo as mais recentes recomendacdes da European
Stroke Organization (update 2009), ja traduzidas para por-
tugués e publicadas na revista Sinapse®, a hipertensido
arterial ndo deve ser tratada nas primeiras 24 horas apés o
AVC, excepto se forem ultrapassados os seguintes valores
de pressao arterial:

AVC isquémico - Ts > 220 mmHg, Td > 120 mmHg ou

PAM > 130 mmHg;

AVC hemorragico — TA > 180/105 mmHg;

Ap6és trombélise — TA > 185/110 mmHg (antes e duran-

te 24h apds trombodlise).

A ocorréncia de complicacdes extra-cerebrais resultan-
tes de uma elevagao suibita da pressao arterial, em especial

nos doentes previamente normotensos, pode exigir uma

Tabela Il. Contraindicacdes relativas/absolutas do labetalol.

reducao mais drastica da mesma em detrimento da situa-
¢do neurolégica.

Na auséncia de contra-indicacdes absolutas e desde
que a pressao diastélica ndo seja superior a 140 mmHg, o
labetalol deve ser considerado como farmaco de eleigao
na reducdo controlada da pressdo arterial (Tabela II).

O labetalol é um fdrmaco bloqueador adrenérgico
competitivo com accdo agonista parcial nao selectiva
sobre os receptores beta-adrenérgicos (beta-1 e beta-2) e
accdo agonista parcial selectiva sobre os receptores alfa-1
adrenérgicos.

O labetalol produz uma diminuicdo dose-dependente
da pressao arterial e da resisténcia vascular sistémica sem
efeito significativo sobre a frequéncia e o débito cardiacos
e sobre a perfusao cerebral e renal, em virtude do seu efei-
to combinado sobre os receptores alfa e beta adrenérgi-
cos*. O seu efeito é dependente da posicdo do doente,
pressupondo uma posi¢do em decubito para que se verifi-
quem os efeitos previstos sobre a pressao arterial e evitar a
hipotensao ortostética a qual o labetalol predispde duran-
te 3 horas ap6s a sua administracao.

O hidrocloreto de labetalol, acondicionado na forma de
ampola de vidro (100 mg de hidrocloreto de labetalol em
20 ml de solucao) pode ser administrado directamente por
via intravenosa, sem diluicdo, no bélus inicial. Para o
esquema de manutencao (perfusdo continua), torna-se
pratico diluir a solu¢do da ampola de labetalol por forma
a obter 100 ml de solucdo na concentracao de 1 mg/ml. O
labetalol deve ser utilizado segundo o esquema terapéuti-

co ilustrado na Figura 4.

TA abaixo do valor maximo — Suspender
@ vigiar TA
| Bolus inicial de 10 mg Reavaliar TA
2 minutos 15 minutos l
. Esquema de
TA acima do valor maximo manutenclo

perfusdo a 2 mg/min (sol. diluida)|

10 mg a cada 15 minutos |
ou

Figura 4. Esquema terapéutico no controlo da hipertensao arterial (uti-
lizagao do labetalol).

Contraindicacgdes do labetalol

Razoes

Asma bronquica

Aumento da resisténcia da via aérea

Insuficiéncia cardiaca/choque cardiogénico

Agravamento de insuficiéncia cardiaca

Bloqueio de conducdo AV acima de 3° grau

Inotropismo e cronotropismo negativos

Edema agudo do pulmao Agravamento de insuficiéncia cardiaca
Bradicardia severa Inotropismo e cronotropismo negativos
Hipotensao -

Alergia conhecida ao firmaco ou excipientes

Tratamento prévio com beta-bloqueante

Previsao de ma resposta terapéutica

Pressao diastélica > 140 mmHg

Preferir Nitroprussiato de Na*

Sinapse

Maio de 2012 | N.21 | Volume 12



Tabela Ill. Propriedades farmacocinéticas do labetalol injectavel e de outros farmacos usados no controlo da hipertensao arterial,
recomendados pelo Stroke Council, American Heart Association’s statements for healthcare Professionals.

Farmaco Inicio de accdo Efeito maximo Duracdo do efeito FSC PIC AR
Labetalol IV 2 a 10 min 5a 15 min 2a6h*
Nitroprussiato de Na+ IV Imediato Rapido 1 a10 min ++ ++ -
Nicardipina IV Poucos min 45 min 50 h + -
Esmolol IV Poucos min ? 1 a 20 min
Hidralazina IV 5-20 min 15-30 min 2-6h ++ ++ -
Nitrogliecerina IV Imediato ? Vérios minutos
Nitropasta percutanea 40-60 min ? 8-24h
Captopril oral 15 a 60 min 60 a 90 min 6al2h ?
Enalapril oral 1h 4-8h 12-24h ++
Isradipina oral 20mina2h 2 a3 horas 12h ?

FSC - fluxo sanguineo cerebral. PIC - pressao intracraniana. AR - auto-regulacdo cerebral. Firmacos disponiveis em Portugal assinalados com sombrea-

do. *Em alguns doentes, o efeito do labetalol pode estender-se por 24 horas.

Na presenca de pelo menos uma das contra-indicacoes
acima referidas, deve optar-se por um farmaco alternativo
que retina igualmente caracteristicas favordveis a sua uti-
lizacdo na fase aguda do AVC, tais como alguns dos farma-
cos indicados na Tabela III, administrados por via intrave-
nosa e com titulacdo progressiva. Os mesmos podem ser
utilizados quando o labetalol se revela ineficaz na descida
controlada da pressdo arterial.

No caso de contra-indicaga@o ao labetalol, a nicardipina
é uma boa opcao pelo perfil farmacolégico que apresenta,
embora nio esteja disponivel em Portugal.

Quando a pressao diastdlica é superior a 140 mmHg e
na hipertensao refractaria ao labetalol, o nitroprussiato de
sédio pode ser utilizado (nitroprussiato de s6dio: comecar
com um ritmo de 0,3 mcg/Kg/min e titular com incremen-
tos de 0,1 mcg/Kg/min a cada 5 minutos até obter valores
de TA pretendidos (ritmo méximo de 1 mcg/Kg/min), sem
exceder o tempo de perfusdo méaximo de 100 minutos,
pelo risco de toxicidade do cianeto como resultado do

metabolismo do nitroprussiato nos eritrocitos).

8. Conclusbes

A elevagdo da pressdo arterial ocorre em cerca de 60%
dos doentes na fase aguda do AVC. A pressdo arterial é
uma varidvel com influéncia no prognéstico do AVC,
devendo ser controlada de acordo com as actuais reco-
mendacdes, ainda que envoltas numa atmosfera de incer-
teza por caréncia de estudos conclusivos. A sua importan-
cia no AVC isquémico parece relacionar-se com a sobrevi-
véncia da zona de penumbra e no AVC hemorragico com a
extensao do hematoma parenquimatoso.

O labetalol é referido por muitos autores como o firma-
co de eleicdo para a reducdo da pressao arterial, reunindo
propriedades farmacoldgicas favoraveis a sua utilizacao

na fase aguda do AVC. A reducao da pressao arterial no
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contexto de uma resposta hipertensiva aguda deve ser
cautelosa e gradual, em funcdo do tipo de AVC e da exis-
téncia de complicacdes extra-cerebrais. Nenhuma das
actuais orientagoes € sustentada por pressupostos basea-
dos em evidéncia por falta de estudos conclusivos, embo-
ra unanimes em desencorajar a descida da pressdo excep-
to se atingir valores extremamente elevados.

Actualmente estdo a decorrer varios ensaios clinicos que
poderdo ajudar a clarificar qual o papel da modificacao da

pressao arterial no prognéstico da fase aguda do AVC. B
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Abstract

This review systematizes relevant information about
mesial temporal lobe sclerosis through research and clinical
practice areas.

Focal temporal lobe epilepsy in adults is common. It is fre-
quently caused by mesial sclerosis which is characterized by
an injury in the hippocampus and amygdala.

Previous multiple insults can be responsible for the devel-
opment of this epilepsy due to changes at the molecular level
before remodelling the neuronal system.

Partial complex seizures with ascending epigastric/
abdominal aura followed by oroalimentary and manual
automatism are the most common feature. They are frequent-
ly uncontrolled by antiepileptics.

Mesial sclerosis’ syndrome is aspect of some patients
which can be detected potential injuring events during infan-
cy and latent period before this kind of epilepsy appears.

Mesial temporal lobe lesion has usually concordant local-
ization at imaging and neurophysiological studies.
Neuropsychological evaluation and psychiatric co-morbidity
can be detected.

Surgical treatment is the best option with very good seizure
control and never be a "last resort". Surgery does not benefit
patients who are controlled by antiepileptics without severe
side effects. The diagnosis is confirmed by neuropathological
examination, which shows neuronal loss and gliosis of the
hippocampus, at least in CA1 and CA4. The likelihood of fore-
knowledge recurrence and the best time to antiepileptics dis-
continuation remain uncertain. The duration of epilepsy
before surgery seems to be crucial for long-term prognosis.

Key-words: Review, Epilepsy, Complex Partial, Hippocampus,
Anatomy & Histology, Diagnosis, Epilepsy, Surgery, Prognosis
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Resumo

Apresentamos uma revisdo que sistematiza informacao
relevante sobre esclerose mesial do lobo temporal nas diver-
sas dreas de investigacao e clinica.

A epilepsia focal temporal é comum no adulto e frequente-
mente causada por esclerose mesial que é caracterizada por
lesdo no hipocampo e amigdala.

Como etiologia provavel apontam-se noxas anteriores que
provocaram alteracoes a nivel molecular e posteriormente
remodelacdo neuronal.

Sao frequentes crises resistentes aos antiepilépticos do
tipo focal complexa com aura epigdstrica/abdominal ascen-
dente seguida de automatismo orais e gestuais.

A sindrome da esclerose mesial é a designacdo nesta epi-
lepsia em doentes a quem se detectaram eventos potencial-
mente lesivos na infancia, seguidos por um periodo assinto-
madtico prévio ao aparecimento das crises.

Estudos de imagem e de neurofisiologia detectam habi-
tualmente concordancia na localizacdo da lesdo. Alteracoes
na avaliacdo neuropsicolégica e psiquidtrica podem ser
detectadas.

O tratamento cirtirgico permite bom controlo de crises
sendo a opcdo ideal e nunca o “Gltimo recurso”. Contudo nao
é recomendado se a terapéutica com os firmacos antiepilép-
ticos for suficiente para controlar as crises sem provocar efei-
tos adversos graves. O diagnostico definitivo é feito por exame
neuropatoldgico, em que se confirma perda neuronal e gliose
pelo menos em CA1l e CA2 no hipocampo. A previsao de recor-
réncia e o momento para descontinuacao dos antiepilépticos
continua por determinar. O prognostico a longo prazo parece
depender da duragdo da epilepsia prévia a cirurgia.

Palavras-Chave: Revisao, Epilepsia, Focal Complexa,

Hipocampo, Anatomia e histologia, Diagnéstico, Epilepsia,
Cirurgia, Prognéstico
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Introduction

Temporal lobe epilepsy (TLE) is the most common focal
epilepsy in adults. 65% of TLE is caused by mesial (or medi-
al) temporal lobe sclerosis (MTS)'? that is pathologically
characterized by selective neuronal loss and astrocitary
gliosis localized in the hippocampus and also frequently in
the amygdala®.

This type of syndromatic epilepsy has a progressive evo-
lution and resistance to antiepileptics drugs (AEs) is fre-
quent. Although surgery is the treatment of choice, the
“ideal timing” for best results is still undetermined*®.

In this review, basic and clinical aspects about this
pathology will be discussed, with the purpose to alert to its
early diagnosis and referral to an epilepsy surgery centre for
ablative treatment, since it is an effective procedure for the
control of seizures, if performed on an early stage as possi-
ble.

Normal anatomic and histological aspects

To better understand this condition it should be remem-
bered that the proper hippocampus (cornu Ammonis) is
part of the human hippocampal formation, which origi-
nates in the folding of the inner portion of the temporal cor-
tex, starting with the gyrus dentatus, followed by the cornu
Ammonis and subiculum, which is in continually with the
neighbour temporal cortex®”. The ventral hippocampal for-
mation or intralimbic formation is on the roof of the tempo-
ral horn of lateral ventricle®”.

The gyrus dentatus and cornu Ammonis are two
arquicortex structures intertwined in each other deep
inside the temporal lobe, forming the typical aspect of "sea
horse" on coronal sections®”.

Histologically, the hippocampus is made up of oriens,
pyramidal and molecular layers. The morphology and loca-
tion of the hippocampal pyramidal cells allows to distin-
guish four sectors, CA1 to CA4%7. Tortuosity of the gyrus den-
tatus gives the hippocampal formation a complex configu-
ration, making the observation of the sectors and depend-
ent of the integrity of structures, with the exception of the
sector CA4 (the gyrus dentatus hilus’), that is visible inside
the concavity made by gyrus dentatus granular layer’. There
are two intrahippocampic main neuronal pathways, the

direct and polysynaptic®.

Mechanisms of mesial sclerosis epileptogenesis

The exact mechanism MTS epilepsy remains unclear, as
the MTS by itself is not the direct cause of seizures®. It is sug-
gested, by theories of double / triple hit, that certain areas of

the temporal lobe, such as the hippocampus and gyrus den-
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tatus are specially susceptible to the genesis of epileptic
seizures after initials insults"***1°.

It is recognized that this disease has selective loss of hip-
pocampal pyramidal cells and interneurons’ subpopula-
tion. It is still in discussion whether the loss is due to apop-
tosis or necrosis®'’. The subsequent neuronal remodelation
is another phenomenon observed and the current models
emphases the important role of the gyrus dentatus and sub-
populations of interneurons™!**. Aberrant mossy fibers
develop in the gyrus dentatus which are redirected to the
inner side of the molecular layer (mossy fiber sprouting),
instigating a recurrent excitatory circuit and a feedforward
excitatory synapse by other sectors of the hippocampus and
other structures in response to the remodelling”'*'%. Also
new granule cells are recruited from the dentatus gyrusneu-
rogenesis triggered by the seizures. The loss of mossy fiber,
which was a given fact in the past, is now at doubt®. Also it
remains at discussion whether the remodeled subpopula-
tions of interneurons are functional or not'"".

Recent studies allow us to explain the importance of
astrocytes in different mechanisms of MTS, besides the
reactive gliosis'* .

The investigation of pathology at the molecular level has
increased exponentially'® in order to explain the properties
of epileptogenesis, development of drug resistance and
morphological, histological and clinical MTS features''"'®,
Studies of gene expression on a large scale are promising,
but require more knowledge of its cellular basis and the res-
olution of technical issues (namely inability of the different
probes to find the changes at the cellular level) are needed

to enhance the potencial of this technology™.

Clinical manifestations

MTS usually appears at late teens and the seizures are
described as focal complex type with typical symptoms
MTS***. In most cases (70-80%), seizures begins with a ris-
ing epigastric sensation aura of short duration, followed by
oral and/or gestural automatisms*”'¥*. The latter have
semiological significance, because the affected hand tends
to be ipsilateral. Be aware when gestural automatism occurs
simultaneously with a dystonic posture, because the latter
can be contralateral>*"'**. In the end, a period of mental
confusion is common and most patients recall the aura but
have amnesia for the remaining event**”'**. Language
impairment and versive head-turning can also occur at
different times of the seizure, being necessary to detail
them in order to better assess the lateralization of the ictal
focus®*7'*°. Some authors tend to call this is the usual clin-
ical frame as mesial temporal lobe epilepsy (MTLE) when

MTS diagnosis has not been presumed and confirmed by
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complementary tests.

Despite the typical symptoms described above, there are
cases where other types of auras occur (or their lack)*"'*?!,
and also different kinds of automatisms and post-ictal phe-
nomena. They are frequently the result of seizures spread-
ing to other cerebral areas. Seizure semiology is very impor-
tant as it can raise the suspicion for other kind of patholo-
gies or even its co-existence with MTS (dual pathology)®* .

It should be reminded that in-between seizures the
patient can have no change in neurological examination,
although in the neuropsychological and psychiatric evalua-
tions abnormalities can be detected".

The MTS syndrome exists only is some cases. Classically
these patients report the existence of febrile seizures in
childhood (80% cases) or other potential insult events (birth
complications, encephalitis, meningitis, head trauma) fol-
lowed by a latent period before the appearance of the cur-
rent seizures (average of 7 years)"*".

Another common feature is the drug resistance, which
needs further investigation to exclude other diseases com-
mon in TLE, for instance cortical development malforma-
tions, glial tumor (ganglioglioma and dysembryoplastic
neuroepithelial tumors), traumatic injuries, vascular mal-

formations, independent or as dual pathology*".

Complementary diagnostic tests and pre-surgical
evaluation

The diagnosis is performed through a combination of
clinical, neurophysiological, imaging and neuropathologi-
cal evaluation®*"?'¥%°, Neuropsychological and psychiatric
assessments are important before and after surgery treat-
ment’. The neuropathological examination of the resected
lesion is the only way to confirm the diagnosis of MTS and
will be discussed separately.

Scalp electroencephalogram (EEG) is initially advised
and almost always carried out in the interictal period. A
sleep record obtain after sleep deprivation should be pre-
scribed to increase the probability of detecting epileptiform
abnormalities. The main feature is the presence of paroxys-
mal activity (spikes or sharp waves) unilateral or bilateral
projected over the anterior and inferior temporal elec-
trodes®™*'¥#. A lateralized “non-specific slowing” is also a
valuable sign*".

In the ictal period, scalp EEG is characterized by the
appearance of a crescendo-like theta focal rhythmic activity
in the anterior and inferior temporal electrodes".
However, it is very infrequently to record a seizure on a stan-
dard EEG'. Therefore video/EEG prolonged monitoring
and, if necessary, reduction or suspension of AEs, allows the

best clinical and neurophysiological characterization of
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several seizures in the same patient, and is crucial in its pre-
surgical evaluation®'%%,

It should be noted that the structures studied are inac-
cessible to surface electrodes®, and more invasive neuro-
physiological studies may be used if scalp records are
inconclusive or if there is a need for better assessment of the
surgical risk.

Brain resonance imaging (MRI) is the gold standard of
imaging tests to diagnosis MTS**#*#% Tt is mandatory to
study the mesial temporal lobe trough oblique sections
(perpendicular to the hippocampus’ axis) and using T1, T2
and FLAIR ponderations***%, The main features are hip-
pocampal atrophy and hyperintensity on T2 and FLAIR
ponderations*****, Other features can be observed, such as
ipsilateral atrophy of adjacent structures (amygdala, tem-
poral pole, fornix, mammillary bodies, white matter of the
parahippocampus) and decreased hippocampal intensity
on T1**?%, It is mandatory to discard possible bilateral
lesions of MTS or dual pathology, due to its implications on
the surgery success®*?**%,

MTS cannot be detected on MRI in some cases’. One
cause for this may be the MRI procedures and misinterpre-
tation®.

Single photon emission computed tomography (SPECT)
and/or positron emission tomography (PET) are rarely used
but they can be necessary, after MRI, to help to locate the
lesion®. Other variants of the MRI can also be used, such as
spectrometry’. The computed tomography is not recom-
mended due to its low resolution, low sensitivity and poten-
tial artefacts®.

The clinical, neurophysiological examination and other
exams for the morphological and functional imaging con-
cordance allow more accurate estimation of the epilepto-
genic zone and determine the surgical outcome and the
prognosis*".

The neuropsychological testing can detect memory dis-
orders, in particular the “episodic memory”, especially in
patients with long duration MTS**. Other specific disorders
of memory may occur, although it is not always possible to
discriminate the location with certainty’. Other cognitive
functions may also be affected, due to the frontal lobe alter-
ations or the presence of dual pathology**. For this reason
itis important to make an overall assessment, with a battery
of tests such as IQ and language evaluation, attention, abil-
ity to read and write and calculate. Interpretation should be
adjusted for age, IQ and educational level”.

In specific pre-surgical evaluations, Wada test may be
needed, which involves carrying out a series of tests of lan-

guage and memory with the patient awake after perfusion
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of amobarbital sodium in the carotid arteries****,

Despite the frequent coexistence of psychiatric disorders
in MTS, they are not absolute contraindication for surgery*.
Single photon emission computed tomography (SPECT)
and/or positron emission tomography (PET) are rarely used
but they can be necessary, after MRI, to help to locate the

lesion®*-%2,

Treatment

Usually response to AEs occurs initially but only 10-30%
of the patients with MTS do not become refractory with
continued medical therapy. Unfortunately 70-90% of MTS
patients' become refractory to AEs'**%%0%,

The definition for "refractory epilepsy" is not consensu-
al. It can depend on variables such as epidemiological stud-
ies, the number of AEs taken and the combination of AEs
and the type of epilepsy’.

Several authors consider that epilepsy surgery is only
indicated when there are ressectable structural abnormali-
ties along with absence of response to at least two AEs">*.
There are also general criteria for referral to pre-surgical
assessment, implying that surgery is not likely to benefit
patients who are controlled by AEs without severe side
effects®. Surgical treatment should be performed as early as
possible if there is high suspicion of diagnosis and if it is fea-
sible®. It should never be a last resort, because patient with
short duration course of refractory epilepsy have better sur-
gical outcome response>**,

There are different surgical procedures for the treatment
of MTS. The standard anterior temporal lobectomy (ATL)
consists in resecting the anterior part of the lobe. The
resecting amount depends on the concerned hemisphere:
dominant or not dominant*****. In contrast there is one
more selective: the amygdalohippocampectomy (AHC),
which is increasingly used in many centres, consists of the
resection of selectively structures involved in MTS through
transilvian, transcortical or subtemporal approaches"**.
There also are variants of the previous procedures, such as
excision of the temporal pole or other involved structure
additionally, when MTS injuries have repercussions in the
neocortex adjacent and/or there are other lesions*®.
Mortality is almost none in any of the procedures®*" 34142
and they have rare complications, namely oculomotor
nerve lesions, hemiparesis (transient or persistent), subdur-
al and epidural hematoma (acute and subacute / chronic),
or homonymous hemianopia, quandrantanopia and infec-
tions™*.

Which of the best procedure (AHC vs ATL) remains

unsolved, as stated in a paper made by the International
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League Against Epilepsy (ILAE), indicating there is not
enough conclusive data*. Schramm et al through multicen-
tre studies also failed to determine the extent of maximal
hippocampal resection to treat MTS**. In those studies it
was only suggested that adequate volumetric resection is
relevant instead of maximal resection, disregarding the type
of procedure®™*. It was also pointed that outcome was not
influenced by randomization, etiological factors or side of
operation®*,

It is noted that the concordance of a unifocal lesion with
the imaging and neurophysiological data represent an
excellent surgical outcome>®. There are also series describ-
ing neuropsychological improvement after surgery with
varying results depending on the lesion side and the surgi-
cal technique performed?®**°.

Postoperative evaluations are recommended during at
least the first 6 years, since ‘de novo” psychiatric distur-
bances manifest usually during the first year after surgery®.
When there is an increased risk of developing psychiatric
disorders or occurrence of symptoms, psychiatric care
should be longer and more frequently. Depression is the
most common disturbance in the immediate postoperative

period and it is not side related***>*".

Neuropathological exam

Neuropathological exam is the only evaluation that
allows the confirmation of MTS"*7%%.

MTS is defined histopathologically by neuronal loss and
astrocytic gliosis in selective locations of the hippocampal
pyramidal layer. This layer is often severe in CAl, CA3 and
CA4 variable and relatively preserved in CA2. However other
variants are possible'**,

In 2004, ILAE stipulated a minimum criterion for diagno-
sis of MTS, which is neuronal loss and gliosis in CA1 and
CA4, although other neuropathological changes might be
associated*.

It should be noted that other subtle instances are still in
discussion as do to their influence the clinical course, such
as unspecific changes of pyramidal cells in endofolium
derived from molecular alterations (hypertrophy, dendritic
branching and nodular engorgement)* and microdisgne-
sia®. Thom et al stat that the latter has an impact on prog-
nosis after surgery and warns to the lack of quantified crite-
ria, which is a relevant topic for discussion®'.

Since MTS is a progressive disease, not all patients
express the same degree or type of injury. The neuropatho-
logical assessment of the pattern and severity of injury is
relevant due to the possible correlation between postopera-
tive outcome and prognosis.

In 1992 the Wyler-Score was proposed, which represents
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a standardized and practical assessment (semi-quantitative
assessment percentage of neuronal loss and gliosis) based
on observation of the pyramidal layer through an optical
microscope™.

Recently, Bliimcke et al proposed a subclassification of
MTS in the hippocampus in three types according to four
distinct patterns of neuronal loss (including those who have
not completed the minimum criteria of ILAE) and grouped
by clinical characteristics®®. There are studies that have
applied this classification, as well as granule cell dispersion
patterns’, to correlate the clinical pre-operative with the

postoperative outcome*,

Prognosis

The prognosis after surgery is very good when the diag-
nosis is confirmed*>*.

A randomized study confirmed that surgical treatment
for MTS is the standard treatment, as it was shown that 58%
of patients were free of seizures after one year compared to
the 8% only with medical treatment”. Others series, that
were not randomized, referred cases up to 80% seizure-free
at 2 years post surgery. AEs were continued after surgery on
both studies*>**".

There is higher improvement in short term prognosis
and significant quality of life and social function in surgical
treated patients when compared to those treated only phar-

37 regardless of lesion side®. The early onset

macologicall
of disease and the low number of AEs prior to surgery are
preoperative predictor factors of better seizure control***,

However there are few studies regarding the late recur-
rence of seizures after surgery*****"%% and the probability
of its occurrence in early and late period is not exactly
known.

Despite early seizures after surgery not being a good
prognostic factor, we must take into account the phenome-
non of “running low”, described by Rasmussen (gradual
decrease in seizure frequency to none), reported in 12-16%
of cases®®?®. Although rarely, it is not to disregard the risk of
uncontrollable seizures after early discontinuation of AEs™.

For these reasons, the prognosis can be altered and leads
to the discussion about the time to discontinue AEs after
surgery. Wieser et al stated that may be advised to keep
monotherapy for 1 year and discontinuation at 2 years®.
Mclntosh et al referred that discontinuation can be consid-
ered at the end of two years®, whereas others suggest dis-
continue therapy at the end of first year free of seizures®>".

In a literature review made by Cole and Wiebe in 2008, it
was reported that the risk of recurrence after 10 years varies

between 25-50%, and there was no significant correlation
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with discontinuation or continuation of AEs*.

We remind the notion that surgical treatment should not
be a "last resort" and should be performed as soon as it is
assumed that the condition is refractory to medical therapy,
as the duration of epilepsy before surgery and age of onset

epilepsy seems to be crucial for long-term prognosis®®.

Conclusion

MTS is a progressive disease based on the selective neu-
ronal loss in the hippocampus. Molecular changes and neu-
ronal remodelling seems to have import effect in epilepto-
genesis. It is suggested that the appearance of this disease is
triggered by multiple insults that will eventually, in a medi-
um to long term, produce a type of medial temporal lobe
epilepsy. It’s called mesial sclerosis’ syndrome when it is
possible to discriminate events in patients’ history and also
proved a latency period before the emergence of new
seizures.

MTS patients have focal complex seizures, typically with
abdominal / epigastric rising aura, followed by disturbance
of consciousness and automatisms.

Regarding the refractory nature of seizures, these
patients are often candidates for surgery. Different surgical
procedure (ATL or AHC) can be used with similar results.
The prognosis after surgery, when the presence of MTS in
the neuropathological assessment is shown, is very good
with 80% of seizure-free after two years with AEs. The long
term prognosis and the time period for the discontinuation
of AEs remain unclear. The duration of epilepsy before sur-
gery and age of onset epilepsy seem to be crucial for long-
term prognosis and, therefore, to reinforce the idea that sur-

gical treatment should not be a "last resort". Bl
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Distrofias Musculares das Cinturas
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Resumo

As Distrofias Musculares das Cinturas sao doengas muscu-
lares hereditdrias raras, clinica e geneticamente heterogéneas.
Classificadas em dois grupos segundo o modo de transmissao,
autossémico dominante ou recessivo, cada grupo inclui um
numero de subtipos varidvel. O grupo autossémico recessivo
é o mais frequente, numa relagao de 9:1.

Virias razoes explicam as dificuldades no seu diagnéstico,
como a variabilidade na idade de inicio dos sintomas, evolu-
¢do e heterogeneidade clinica e genética. Exige frequente-
mente o recurso a tecnologia sofisticada e nem sempre aces-
sivel para um diagnéstico definitivo.

A terapéutica conservadora, frequentemente multidiscipli-
nar, ndo impede a sua evolucdo natural. A esperanca de alte-
rar a histéria natural da doenga com o recurso a técnicas de
manipulacdo genética inovadoras é estimulante e vdrios
ensaios clinicos multicéntricos internacionais foram progra-
mados e decorrem atualmente.

Palavras-chave: distrofia muscular das cinturas

Titulo de cabecalho: Distrofia das Cinturas
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Abstract

Limb-girdle muscular dystrophies are rare hereditary mus-
cle diseases, clinical and genetically heterogeneous. Classified
in two groups according to mode of transmission, dominant
or recessive, each group includes a variable number of sub-
types. The recessive group is more frequent in a proportion of
9:1.

Several reasons explain the difficulties in their diagnosis,
like the variability in the age of first symptoms, evolution, clin-
ical and genetic heterogeneity and frequently require the use
of sophisticated technology, not always available, for its diag-
nosis.

A conservative approach, frequently a multidisciplinary
one, does not alter the natural history of the disease. The
hypothesis of changing it with new technologies in the area of
genetic therapy is stimulating and several clinical internation-
als multicenter trials were planned and are actually ongoing.

Key-words: limb-girdle muscular dystrophies

Titulo de cabecalho: Limb-girdle muscular dystrophies
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Introducdo

As distrofias musculares das cinturas (DMC) sdo doen-
cas musculares hereditdrias raras, clinica e geneticamente
heterogéneas. Um significativo desenvolvimento no seu
conhecimento ocorreu nos tltimos anos, na sequéncia da
aplicacao de medicina molecular no estudo genético das
distrofias musculares'? e de uma melhor compreensao da
fisiopatologia de lesdo da fibra muscular®.

Nos ultimos anos, as DMC foram objeto de vdrias
comunicacgdes orais nas reunides cientificas da Sociedade
Portuguesa de Neurologia (SPN) e de publicacdo de arti-
gos cientificos na revista Sinapse*>°.

No momento em que sdo publicados no 6rgao oficial da
SPN um conjunto de artigos cientificos sobre DMC (e apre-
sentacao das primeiras familias portuguesas com o subtipo
2L), é oportuno fazer uma pequena revisao teérica e apre-

sentar atualizada a classificacdo genética das DMC.

Desenvolvimento

No sistema de classificacdo terndrio das doencas mus-
culares proposto por Walton e Nattrass em 19547, as DMC
eram definidas como doencas hereditdrias do musculo
caracterizadas por fraqueza e atrofia muscular progressi-
vas e que apresentavam, na histologia muscular, necrose e
degeneracdo da fibra muscular e substituicao por tecido
conectivo e gordura. Nesta classificacao, os autores pre-
tendiam individualizar as “novas” doencas musculares
hereditdrias de duas outras doencas bem caracterizadas
clinica e histologicamente no século XIX, a Distrofia
Facioescapulohumeral e a Distrofia Muscular de
Duchenne.

O Conso6rcio sobre DMC do Centro Europeu de
Doengas Neuromusculares (ENMC), reunido em 1995%,
atualizou o conceito e estabeleceu os critérios de diagnoés-
tico. As DMC sao definidas como doengas musculares
hereditdrias progressivas, com predominio proximal da
fraqueza muscular (cinturas escapular e pélvica), preser-
vando a face e associando elevacao da enzima muscular
creatina cinase (CK) e aspetos distré6ficos na biopsia mus-
cular. Foram classificadas em dois grandes grupos, con-
soante o modo de transmissao, autossémica dominante
(AD) ou autossémica recessiva (AR); o primeiro foi desig-
nado por 1 e o segundo por 2. Cada um dos grupos foi divi-
dido em subtipos, designados por uma letra de acordo
com a ordem cronolégica da descoberta do gene (DMC
1A, 1B, 1C, 2A, 2B, etc.). As formas AR sao as mais comuns,
compreendendo 90% das DMC. Quinze genes nas formas
AR e trés nas formas AD foram clonados e os produtos
proteicos identificados. Em dois subtipos do grupo AD, o

locus cromossémico foi localizado mas nao foi identifica-
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do nem o gene nem o produto proteico. Os genes respon-
sdveis por estas proteinas distribuem-se por diferentes
cromossomas e em diferentes dreas de um cromossoma.

As vérias proteinas responsaveis pelas diferentes DMC
sao constituintes da fibra muscular e localizam-se em
diferentes compartimentos da fibra muscular. No sarcole-
ma (distrofina, disferlina, sarcoglicanos e caveolina-3),
envelope nuclear (lamina A/C e emerina), matriz extrace-
lular (laminina 2a, colagénio VI e «-distroglicano), sarcé-
mero (teletonina, titina, miotilina) e sarcoplasma (calpai-
na-3, TRIM32).

Com uma prevaléncia extremamente varidvel de acor-
do com o pais ou regidao onde foi determinada, a incidén-
cia geral é de 1 por 15 000 habitantes®.

O diagnoéstico das DMC é cada vez mais complexo e
dificil. Algumas das razdes que explicam esta dificuldade
sao:

1- Uma mutac¢ao patogénica no gene responsavel por
uma determinada proteina da fibra muscular pode
apresentar manifestacoes clinicas diferentes (hete-
rogeneidade clinica). Esta situac¢do acontece particu-
larmente nas mutagdes dos genes da disferlina' e
calpaina-3'".

2- Noutros casos, a mesma manifestacdo clinica pode
ser o resultado de mutacgdes patogénicas em genes
diferentes (heterogeneidade genética).

3- A variabilidade na apresentacdo e evolucdo clinica
dos diferentes subtipos:

a) a fraqueza muscular pode surgir na primeira déca-
da da vida', na adolescéncia" ou na vida adulta";

b) a evolugdo clinica pode ser rdpida'? ou lentamente
progressiva';

¢) a fraqueza muscular inicial pode predominar nos
musculos distais dos membros inferiores®';

d) alguns subtipos apresentam em simultaneo atro-
fia muscular proximal e hipertrofia muscular focal
significativa®'?;

e) a contractura articular, nalguns casos generalizada
e incapacitante, pode ser a primeira manifestagao
da doenga'® ou surgir nas fases avancadas da
doenca, resultado da imobilidade articular por fra-
queza muscular;

f) a insuficiéncia cardiaca e/ou respiratéria pode ser
frequente e grave'’ ou nunca ocorrer'.

O diagnéstico é baseado na histéria clinica, exame neu-
rolégico, estudo laboratorial (CK), avaliacdo cardio-respi-
ratéria, biopsia muscular e estudo de genética molecular.
A biopsia muscular é fundamental na avaliacdo diagnoésti-
ca, permitindo avaliar diretamente as caracteristicas his-

tologicas gerais tipicas das DMC e, através das técnicas de
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imunohistoquimica e quantificagdo da proteina em estu-
do (“Western blot”), confirmar a auséncia da proteina
muscular e fazer a sua quantificacao nas situacdes em que
ela é evidenciada mas aparentemente em quantidade
reduzida, respectivamente. O estudo de genética molecu-
lar, orientado pelo exame neurolégico e resultados dos
testes anteriores, é o teste diagnoéstico definitivo ao revelar
uma mutacao patogénica no gene codificante da proteina
em estudo e, assim, confirmando a doenca inicialmente
suspeitada.

O doente com DMC deve ser objeto de uma abordagem
multidisciplinar e estabelecido um plano de intervencao
terapéutico individualizado. As medidas terapéuticas dis-
poniveis sdo do tipo conservador e utilizam-se para redu-
zir o impacto da doenca na vida pessoal e profissional,
melhorar a qualidade de vida e prolongar a sobrevida.

A fisiatria tem como objetivos principais: 1- preservar a
autonomia motora; 2- otimizar a forca muscular presente,
utilizando ajudas técnicas quando necessédrias e em
tempo ttil e fisioterapia ocupacional; 3- prevencao e cor-
recdo de deformidades musculo-esqueléticas, em estreita
colaboragdo com a especialidade de Ortopedia.

A vigilancia cardio-respiratéria é obrigatéria nos doen-
tes em que a insuficiéncia cardiaca e/ou respiratéria € uma
manifestacdo reconhecida na histéria natural da doenca e
quando a presenca de deformidades esqueléticas toraci-
cas, a fraqueza muscular e a imobilizacdo colocam os
doentes em maior risco para estas complicacdes. Devem
ser realizadas avaliacdes cardio-respiratérias (Rx torax,
provas ventilatérias, ECG, ecocardiograma e monitoriza-
¢do Holter de 24 horas) com uma periodicidade anual nos
doentes assintomdticos. Os doentes sintométicos devem
ser sujeitos a avaliagdes mais frequentes e ter acesso facili-
tado as especialidades médicas de cardiologia e pneumo-
logia para prescricao e otimizacdo do tratamento.

O apoio psicoldgico e psiquidtrico e a interven¢do na
drea escolar, quando necessdria, devem sempre ser consi-
derados no doente neuromuscular. A adequada insercao
social, escolar e familiar e uma adequada atividade profis-
sional devem ser avaliadas regularmente com o doente e
familiares e deve ser disponibilizada a informacao e os
meios necessdrios para a realizagdo destes objetivos.

Nos tltimos anos tem sido desenvolvida uma intensa
investigacao cientifica pluridisciplinar e multicéntrica
com o objetivo de restaurar a normal expressao e funcdo
da proteina muscular deficiente.

A terapéutica molecular baseia-se na tentativa de cor-
recdo parcial ou total de defeitos moleculares que levam a
alteracdo na estrutura e/ou funcao das células de um teci-

do. Para ser eficaz deve ter em consideracdo o gene em
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causa e o tipo de mutagdo patogénica presente e pressu-
pde um conhecimento correto dos defeitos moleculares
bésicos e da patogénese da doenca. E uma terapéutica
complexa, dispendiosa e com riscos intrinsecos na sua
aplicacao.

As modalidades especificas de terapéutica molecular
atualmente em investigacdo sdo: 1- substituicdo genética
(utilizando vectores virais e ndo virais); 2- correcao direta
do defeito genético; 3- correcdo do efeito patogénico do
defeito genético a nivel do transcrito primdrio; 4- interfe-
réncia a nivel da tradugao; 5 supra-regulacao de moléculas
andlogas.

E provével que na segunda década do século XXI se
verifique uma alteracdo significativa na histéria natural
das DMC, quando as dificuldades técnicas na aplicacao da
terapéutica molecular forem ultrapassadas e os seus efei-

tos terapéuticos possam beneficiar os doentes.

Conclusdes

As distrofias musculares das cinturas sdo um grupo de
doencas musculares hereditdrias, raras. Recentemente
tém sido objeto de intensa investigacao clinica, laborato-
rial e de genética molecular, o que tem permitido um
melhor conhecimento dos diferentes fenétipos, da fisio-
patologia da lesdao da fibra muscular e da relacdo genoti-
po-fenétipo.

Surge no horizonte a perspetiva de um tratamento
genético que interrompa a evolucdo natural da doenca e
melhore a esperanga de vida dos doentes neuromuscula-

res.
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1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Imunohemoterapia, dos Hospitais da Universidade de Coimbra.
Manifestacdes neurolégicas na sindrome de Sjogren primdria

Isabel Moreira', Filipa Teixeira®, Ana Matins Silva', Carlos Vasconcelos?, Fatima Farinha? Ernestina Santos'
1-Servigco de Neurologia, 2-Unidade de Imunologia Clinica, Hospital Santo Anténio, Centro Hospitalar do
Porto; 3-Servigo de Reumatologia, Hospital de Ponte de Lima, Unidade Local de Satide do Alto Minho.

Comunicacoes Orais 2

Tema: Temas Varios
Moderadores: Patricia Polénia, Clara Romero

Reducao da Demora Pré-Operatéria Média com Lean Seis Sigma
Lia Pappamikail, Bernardo Ratilal, Carlos Vara Luiz, Ricardo Castro, Agnelo Fernandes
Hospital de S. José, Centro Hospitalar Lisboa Central, EPE.
Anadlise da ocupacao do Bloco operatério 2008-2011
Lia Pappamikail, Lino Fonseca, Pedro Branco, Goncalo Novais, Nuno Reis
Centro Hospitalar Lisboa Central EPE.
Andlise do perfil de tratamento com vancomicina de doentes com infec¢oes nosocomiais em
Neurocirurgia
J. Amaral', J. Rijol, C. Marques?, H. Farinhal, E Falcdo®, M. Dominguez?
1-Servicos Farmacéuticos, 2-Servico de Neurocirurgia, Hospital Egas Moniz - CHLO; 3-Servicos
Farmacéuticos do CHLO.
Quistos justafacetdrios vertebrais — casuistica do servico de neurocirurgia do CHC
Bruno Lourenco Costa, Anténio Peliz, Armando Lopes
Centro Hospitalar Universitdrio de Coimbra/Centro Hospitalar de Coimbra.
Revisao de técnicas cirtdrgicas para remoc¢ao de hérnias foraminais e extraforaminais
Lia Pappamikail, Paulo Fernandes, Casimiro Gongalves
Hospital de S. José, Centro Hospitalar Lisboa Central, EPE.
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Sessdo de Posters 1

Tema: Tumores
Moderadores: Ana Flavia Dias, Clara Chamadoira

Meduloblastoma em doente de 60 anos

Ana Matos Machado', Ricardo Taipa?, Manuel Melo Pires?, Joaquim Reis’, Mario Gomes'

1-Servico Neurocirurgia, 2-Unidade de Neuropatologia, Hospital Geral Santo Anténio — CHP, Porto.
Fasciite craniana em criancas

Miguel Correia, Amets Sagarribay, Mdrio Matos, Anténio Baptista, Ana Ribeiro, Manuela Mafra, Carla
Conceicao

Unidade de Neurocirurgia Pedidtrica, H. Dona Estefania, CHLC-EPE.

Glioblastoma do nervo 6ptico no adulto: caso clinico

Edson Oliveira, José Pedro Lavrador, Domingos Coiteiro, Joao Lobo Antunes

Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte.

Meningioma induzido por radioterapia: a propésito de um caso clinico

Ana Z&ao', Luis Ruano?, José Eduardo Alves®, Manuel Melo Pires*, Célia Pinheiro’

1-Servigo de Neurocirurgia, Centro Hospitalar do Porto; 2-Servico de Neurologia, Hospital de Sdo
Sebastido; 3-Servico de Neurorradiologia, 4-Servico de Neuropatologia, Centro Hospitalar do Porto, Porto.
Hemorragia intraventricular como forma de apresentacao de neurocitoma central

José Pedro Lavrador', Maria Manuel Santos', Ana Filipa Geraldo?, Domingos Coiteiro’

1-Servico de Neurocirurgia, 2-Servico de Neurorradiologia, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar
Lisboa Norte, Lisboa.

Neurofibroma da transicdao bulbomedular

Guerreiro Costa, Jorge Gongalves, Tiago Lima, Miguel Carvalho, Pedro Cunha, Francisco Cabrita,
Marcos Barbosa

Hospitais da Universidade de Coimbra, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra.

Pineocitoma Diencefélico-Mesencefélico Gigante - Apontamentos Técnicos Cirtirgicos

Pedro Castanho, Gongalo Novais, Carlos Vara Luiz, Nuno Reis

Hospital de S. José, Centro Hospitalar de Lisboa Central.

Disseminacdo meningea de hemangioblastoma do cerebelo

Carla Reizinho, Miguel Casimiro, Joana Marques, Pedro Oliveira, Ana Azevedo

Servico de Neurocirurgia, Hospital Egas Moniz.

Neoplasias cerebrais internadas inicialmente como outras doencas neurolégicas

Ana Filipa Santos, Filipa Sousa, Margarida Rodrigues, Ricardo Maré, Carla Ferreira, Esmeralda Lourenco
Servico de Neurologia, Hospital de Braga, Braga.

Tumor do saco vitelino do lobo temporal

Ana Matos Machado', Ricardo Taipa?, Manuel Melo Pires?, Carla Silva', Mario Gomes'

1-Servico Neurocirurgia, 2-Unidade de Neuropatologia, Servico Neurocirurgia, Hospital Geral Santo
Anté6nio, CHP.

Lombalgia e défice motor segmentar: forma de apresentacao de tumor cerebral

José Eduardo Alves', Luis Rocha? Ana Zao? Luis Ruano®, Ricardo Taipa®, Manuel Melo Pires®, Célia
Pinheiro?

1-Servico de Neurorradiologia, 2-Servico de Neurocirurgia, 3-Unidade de Neuropatologia, Hospital
Santo Ant6nio — CH Porto; 4-Servico de Neurologia, CH de Entre o Douro e Vouga.

Conferéncia de Abertura
“A narrativa da doenca”

Palestrante: Jodo Lobo Antunes
Moderadores: Jodo Paulo Farias, Vitor Oliveira
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17:00-18:00

18:00-19:00

CO0013.

C0014.

CO0015.

CO0016.

C0017.

C0018.

EPILEPSIA
Moderadores: A. Gongalves Ferreira, Francisco Sales

Conferéncia 1:

Epilepsy in Neurosurgery - New Advances
Johannes Schramm

Conferéncia 2:

Monitorizacao Invasiva

Carla Bentes

Comunicacdes Orais 3

Tema: Deméncias
Moderadores: Celso Pontes, Carolina Garrett, Madalena Pinto

Queixas Subjectivas de Memoria Especificas e Procura de Cuidados de Satide

Carolina Pires’, Dina Silva?, Jodo Maroco®, Sandra Gin6**, Tiago Mendes®®, Ben A. Schmand®, Manuela
Guerreiro?, Alexandre de Mendonga®

1-Hospital do Divino Espirito Santo, Ponta Delgada; 2-Instituto de Medicina Molecular, Faculdade de
Medicina de Lisboa, Lisboa; 3-Instituto Superior de Psicologia Aplicada, Lisboa; 4-Santa Casa da
Misericérdia de Lisboa; 5-Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar de Lisboa Norte, Lisboa; 6-Faculty
of Social and Behavioural Sciences, University of Amsterdam, The Netherlands.

Montreal Cognitive Assessment (MoCA): Pontos de corte no Défice Cognitivo Ligeiro, Doenca de
Alzheimer, Deméncia Frontotemporal e Deméncia Vascular

Sandra Freitas", Mdrio R. Simdes'*, Isabel Santana®*

1-Faculdade de Psicologia e de Ciéncias da Educacgao; 2-Faculdade de Medicina, Universidade de
Coimbra, Coimbra; 3-Servico de Neurologia, Hospitais da Universidade de Coimbra, Coimbra; 4-Centro
de Investigacdo do Nicleo de Estudos e Intervencao Cognitivo Comportamental (CINEICC), Coimbra.
Prevaléncia de sintomas psic6ticos num grupo de doentes com deméncia fronto-temporal

Sofia Rocha', Jodo Pinho’, Silvério Macedo?, Isabel Santana®*, Alvaro Machado'

1-Servico de Neurologia, Hospital de Braga; 2-Servico de Psiquiatria, Centro Hospitalar Tamega e
Sousa; 3-Servico de Neurologia, Hospitais da Universidade de Coimbra; 4-Faculdade de Medicina da
Universidade de Coimbra.

Suporte do Estudo Electroencefalograma (EEG)/Single-Photon Emission Computed Tomography
(SPECT) no Diagnéstico Clinico de Deméncia

Pedro Guimardes', Jodo Ramalheira?

1-Centro Hospitalar de Tras-os-Montes e Alto Douro, Hospital de Vila Real; 2-Centro Hospitalar do
Porto, Hospital Geral de Santo Anténio, Porto.

Processamento emocional na Deméncia Frontotemporal, Doenca de Alzheimer e controlos normais:
estudo preliminar

Diana Duro’, Catarina Cunha?, Ricardo Morais®, Beatriz Santiago?, Isabel Santana'?

1-Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra, Coimbra; 2-Servico de Neurologia, 3-Servico de
Neurorradiologia, Hospitais da Universidade de Coimbra, Coimbra.

Frequency of the C9ORF72 hexanucleotide repeat expansion in sporadic and familial
Frontotemporal lobar degeneration

Maria Rosério Almeida', Beatriz Santiago?, Jodo Massano®, Carolina Garrett’, Paula Pires*, Maria Helena
Ribeiro®, Catarina Resende Oliveira', Julie van der Zee®’, Christine Van Broeckhoven®’, Isabel Santana®®
1-Center for Neuroscience and Cell Biology (CNC), University of Coimbra; 2-Neurology Department,
Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra (CHUC); 3-Department of Neurology, Centro Hospitalar
de Sao Joao and Department of Clinical Neuroscience and Mental Health, Faculty of Medicine
University of Porto; 4-Neurology Department, Hospital de Angra do Heroismo; 5-Medicine Faculty,
University of Coimbra; 6-Neurodegenerative Brain Diseases Group, Department of Molecular Genetics,
VIB, Antwerpen, Belgium; 7-Institute Born-Bunge, University of Antwerp, Antwerpen, Belgium.
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Comunicacoes Orais 4

Tema: Tumores - Abordagens cirdrgicas
Moderadores: Marcos Barbosa, Joao Paulo Farias

Cavernoma dos nticleos basais antero-inferiores/hipotdlamo: craniotomia supraorbitaria e
abordagem infracarotidea infrafrontal assistida por endoscopia.

Amets Sagarribay, Miguel Correia, Mdrio Matos, Anténio Baptista, Carla Conceigao

Unidade de Neurocirurgia Pedidtrica H. Dona Estefania, CHLC-EPE.

Abordagem trans-lamina terminalis para remocao de tumores do terceiro ventriculo

Josué Pereira, Pedro Santos Silva, Anténio Cerejo, Patricia Polonia, Rui Vaz

Servigo de Neurocirurgia, Hospital S. Joao, Porto.

Gliomas grau II (WHO) occipitais: consideracdes oncolégicas, cirtirgicas e funcionais.

Catarina Viegas', Sylvie Moritz-Gasser?, Valérie Rigau®, Hugues Duffau’

1-Servico de Neurocirurgia, Hospital Garcia de Orta; 2-Hopital Gui de Chauliac, Montpellier, Franca;
3-Servico de Neuropatologia, Hopital Gui de Chauliac, Montpellier, Franca; 4-Servico de Neurocirurgia,
Hopital Gui de Chauliac, Montpellier, Franca.

Cirurgia de meningiomas do foramen magnum

Pedro Monteiro, Paulo Pereira, Anténio Cerejo, Rui Vaz

Centro Hospitalar de Sdo Jodo - Servico de Neurocirurgia; Faculdade de Medicina da Universidade do
Porto.

Técnica cirtirgica no tratamento de ependimonas da coluna vertebral

Vitor Gongalves, Carina Fernandes, Vitor Ferreira, Flavia Dias, Bruno Santiago, Manuel Cunha e Sa
Servigo de Neurocirurgia, Hospital Garcia de Orta.

Anastomose hipoglosso facial. Técnica cirtirgica com sec¢do parcial do nervo hipoglosso.

Anténio Vilarinho, Pedro Alberto Silva, Pedro Santos Silva, Rui Vaz

Hospital de S. Joao, Porto.

Sessdo de Posters 2

Tema: Epilepsia / Genética / Sono / Cefaleias
Moderadores: Francisco Sales, Manuela Palmeira, José Ribeiro

Miocardiopatia de Takotsubo Secundéria a Crise Epiléptica

Elsa Gongalves', Jodo Rocha?, Catarina Vieira®, Fllipa Sousa?, Fatima Almeida?, Jodo Pereira®
1-Servico de Medicina Interna, Hospital de Santa Maria Maior, Barcelos; 2-Servico de Neurologia,
3-Servico de Cardiologia, Hospital de Braga.

Qualidade de vida na Epilepsia: Relacdao com caracteristicas clinicas, demograficas e
psicopatolégicas.

Eduarda Almeida'?, Filomena Gomes'?, Alexandra Gongalves'?, Claudia Pinto'?, Inés Moreira®, José
Lopes Lima?, Jodo Chaves?, Sara Cavaco'?

1-Unidade de Neuropsicologia, 2-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar do Porto — Hospital Santo
Anténio, Porto; 3-Unidade Multidisciplinar de Investigacao Biomédica, ICBAS, Porto.

Hemiplegia alternante da infancia: evolucao clinica da infancia a idade adulta

Sofia Rocha', Alexandre Costa® Alvaro Machado', Jodo Ramalheira®

1-Servico de Neurologia, Hospital de Braga; 2-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de
Tras-os-Montes e Alto Douro; 3-Servigo de Neurofisiologia, Centro Hospitalar do Porto, Porto.
Gaguez ictal num caso de epilepsia focal sintomética

Tiago Teodoro, Patricia Pita Lobo, José Fonseca, Rita Peralta, Carla Bentes

Clinica Universitdria de Neurologia, Hospital de Santa Maria.

Crises de panico: um caso com tratamento cirtrgico

Susana Rocha, Alberto Leal, Ana Isabel Dias, Euldlia Calado

Hospital Dona Estefania, Centro Hospitalar Lisboa Central, EPE.

Esclerose Tuberosa: quando a clinica encobre e a genética descobre!

Helena Rocha'*, Dias da Costa?, Jodo Paulo Oliveira®*, Marta Carvalho™*

1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Neurorradiologia, Centro Hospitalar Sdo Jodo; 3-Servico de
Genética, Faculdade de Medicina da Universidade do Porto; 4-Faculdade de Medicina, Universidade do
Porto, Porto.
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Encefalopatia epiléptica infantil tipo 2 secunddria a uma delecdo gigante do cromossoma X

Sara Franga', Mafalda Sampaio?, Marta Vila Real®, Ruben Rocha? Daniela Alves?, Miguel Ledao**
1-Servicos de Neurologia, 2-Unidade de Neuropediatria / Servico de Pediatria, Centro Hospitalar de Sao
Jodo, Porto; 3-Servico de Pediatria, Centro Hospitalar de Vila Nova de Gaia, Vila Nova de Gaia; 4-Servico
de Genética, Centro Hospitalar de Sao Jodo, Porto.

Catatrenia — parassénia rara mas tratavel

Dulce Neutel"?, Rita Peralta"?, Carla Bentes'?

1-Servico de Neurologia, 2-Laboratério EEG/Sono, Servico de Neurologia, Hospital de Santa Maria,
Centro Hospitalar Lisboa Norte.

Fatal familial insomnia (FFI) - a case study with a challenging diagnosis

Isabel Santana', Gustavo Cordeiro', Ana Maduro', Liliana Letra', Inés Baldeiras', Helena Ribeiro’,
Olinda Rebelo’, Melo Pires?, Rosario Almeida®

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, Coimbra; 2-Departamento de
Neuropatologa, Servico de Neurologia, Hospital de Santo Anténio, Porto; 3-Centro de Neurociéncias e
Biologia Celular de Coimbra, Coimbra.

Um caso de hipotensio intracraniana espontinea numa doente com cefaleia de tensao crénica
Octdvia Andrade, Ménica Caldeira, Gil Bebiano Andrade, Teresa Carolina Aguiar

Servico de Satide da Regido Auténoma da Madeira.

Cefaleia didria persistente de inicio stbito e sindroma radiol6gica isolada

Diana Sousa’, Ruth Geraldes"?, Jodo de Sa'*

1-Departamento de Neurociéncias (Neurologia), Hospital de Santa Maria, Lisboa, Portugal; 2-Faculdade
de Medicina da Universidade de Lisboa.

Cefaleia Orgdasmica Recorrente associada a Vasoconstricao Cerebral Reversivel

Simao Cruz, José Campillo, Elsa Parreira

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

Sessdo de Posters 3

Tema: Temas Varios
Moderadores: Patricia Polénia, Clara Romero

Hematoma subdural em doente com carcinoma disseminado da préstata

Lino Fonseca, Miguel Laia, Amets Iraneta, Luis Mateus, Luis Rosa, Anabela Nabais, Victor Gongalves
Hospital Sao José, Centro Hospitalar Lisboa Central.

Linfoma do cerebelo como forma de apresentacao de linfoma nao Hodgkin folicular
Alexandra Santos, Cicero Silveira, Vitor Oliveira, Manuel Dominguez

Servico de Neurocirugia, Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental.

Metastase intramedular de carcinoma: caso clinico e revisao da literatura

Ricardo Moreira, Nuno Morais; Afonso Almeida Pinto; Jose Antonio Moreira da Costa

Hospital de Braga.

Invasdo de meningioma por metastase de adenocarcinoma pulmonar

Rui Manilha', Catia Gradil', Andreia Amorim', Ana Oliveira?, Manuel Cunha e Sa'

1-Servico de Neurocirurgia, 2-Servigo de Anatomia Patolégica, Hospital Garcia de Orta, Almada.
Compressdo extrinseca da jugular interna mimetizando uma hemorragia sub-aracnéideia
Luis Sousa Marques, Miguel Vasconcelos Casimiro

Servico de Neurocirurgia, Hospital Egas Moniz.

Angiografia cerebral: um caso com duas complicacoes raras

José Eduardo Teixeira Alves', Angelo Carneiro', Daniel Carvalho Dias', Ana Martins da Silva®*
1-Servigo de Neurorradiologia, 2-Unidade de Neuropatologia, 3- Servigo de Neurologia, 4-Unidade de
Imunologia Clinica, Hospital Santo Anténio, CH Porto.

Cefaleias de inicio stibito ndo neurocirtrgicas: relembrar as indometacino-responsivas

Ana Filipa Santos, Margarida Rodrigues, Carla Ferreira, Esmeralda Lourengo

Servigco de Neurologia, Hospital de Braga.

Sindroma Cognitivo-Afectivo do Cerebelo e Malformacao Chiari Tipo I: apresentacio de caso
Sandra Pimenta, Vitor Damaso Oliveira

Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental.
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P0O032. Sindrome de Collet-Sicard — A Prop6sito de Dois Casos Clinicos
Pedro Castanho, Gongalo Novais, Lia Pappamikail, Carlos Vara Luiz
Centro Hospitalar de Lisboa Central.
P0O033. Neurocicticercose. Ralato de caso e revisdao de tema.
Vitor Gongalves, Bruno Santiago, Ana Oliveira, Manuel Cunha e S&
Servico de Neurocirurgia, Hospital Garcia de Orta.
PO034. Tratamento cirdrgico de foramina biparietalis: case report
Miguel Carvalho, José Gustavo Soares, José Augusto Costa, Alexandre Correia
Hospitais da Universidade de Coimbra, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra.
PO035. Radiofrequéncia: breve revisao da literatura.
Bravo, Angela; Vilela, Cesdrio; Figueiredo, Sérgio
Servico de Neurocirurgia, Hospital Egas Moniz.

19:30-20:30 Cocktail de Boas Vindas
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Comunicacoes Orais 5

Tema: Epilepsia
Moderadores: Lopes Lima, Alberto Leal, Carla Bentes

Epilepsia na Paralisia Cerebral. Resultados do Programa de Vigildncia Nacional da Paralisia Cerebral
aos 5 anos de idade

Euldlia Calado', Daniel Virella®, Teresa Folha®, Rosa Gouveia®, Ana Cadete®, Joaquim Alvarelhao®, Maria
da Graca Andrada’

1-Servico de Neurologia Pedidtrica, 2-Unidade de Cuidados Intensivos Neonatais, Hospital de Dona
Estefania, Centro Hospitalar de Lisboa Central, EPE, Lisboa; 3-Centro de Reabilitacao de Lisboa
Calouste Gulbenkian, Santa Casa da Miseric6rdia de Lisboa; 4-Sociedade Portuguesa de Pediatria do
Neurodesenvolvimento, Sociedade Portuguesa de Pediatria, Lisboa; 5-Servico de Medicina Fisica e de
Reabilitacao, Hospital Fernando Fonseca, EPE, Amadora; 6-Escola Superior de Satide de Aveiro,
Universidade de Aveiro, Aveiro; 7-Federacao das Associagoes Portuguesas de Paralisia Cerebral.

A Bateria de Avaliacdo Neuropsicolégica de Coimbra (BANC) na avaliacdo para Cirurgia da Epilepsia
- potencial e limitacdes.

Ricardo Lopes"? Mario R. Simdes', Alberto Lea
1-Faculdade de Psicologia e de Ciéncias da Educacao — Universidade de Coimbra, Coimbra; 2-Programa
de Cirurgia da Epilepsia do Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental (CHLO), Lisboa; 3-Centro de
Investigacdo e Intervencao Social — CIS-IUL, Lisboa.

O papel da Single Photon Emission Computed Tomography como auxiliar do EEG no diagnéstico e
tratamento do Estado de Mal Epiléptico nao Convulsivo

Joana Meireles"?, Marlene Campos?, Daniel Oliveira®, José Augusto Mendes-Ribeiro?

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurofisiologia, Centro Hospitalar S. Jodo; 3-Faculdade de
Medicina, Universidade do Porto, Porto.

Alteracoes da via glutamatérgica na epilesia do lobo temporal mesial com esclerose do hipocampo
Raquel Castelo Branco', Barbara Leal', Rui Rangel? Jodo Chaves?, Andreia Bettencourt', Claudia
Carvalho', Jodo Ramalheira? Jodo Lopes?, Mrinalini Honavar®, Manuel Melo Pires?, Agostinho Santos®,
Teresa Magalhdes*, Anténio Martins da Silva'?, Paulo P Costa'®, Berta Martins da Silva'

1-UMIB - Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar (ICBAS-UP), Porto; 2-Centro Hospitalar do
Porto — Hospital de Santo Ant6nio, Porto; 3-Unidade Local de Satide de Matosinhos, EPE, Matosinhos;
4-Instituto Nacional de Medicina Legal — Delegacdo do Porto, Porto; 5-Instituto Nacional de Satde Dr.
Ricardo Jorge (INSA), Porto.

Displasia cortical focal e epilepsia refractdria: caracteristicas electroclinicas, imagioldgicas e
resultado cirtirgico

Paulo Rego Sousa', Catarina Luis', Euldlia Calado', José Pedro Vieira', Alberto Leal?, Ana Isabel Dias"?
1-Servico de Neurologia, 2-Laboratério de EEG, Servico de Neurologia, Hospital D. Estefania, Centro
Hospitalar de Lisboa Central, E.PE.

Validacdo de protocolo de mapeamento do cortéx motor por Estimulacao Magnética Transcraniana
Neuronavegada

Luis Ferraz', Ricardo Lopes?*, Alberto Leal**

1-Instituto Superior de Ciéncias do Trabalho e da Empresa — Instituto Universitério de Lisboa; 2-
Faculdade de Psicologia e de Ciéncias da Educacao — Universidade de Coimbra, Coimbra; 3-Programa
de Cirurgia da Epilepsia do Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental (CHLO), Lisboa; 4-Centro de
Investigacdo e Intervenc¢do Social — CIS-IUL, Lisboa.

12,3

Comunicacoes Orais 6

Tema: Vascular
Moderadores: Valdemar Martins, Carlos Vara Luiz

Aneurismas multiplos numa série de 792 doentes
Ana Matos Machado, Eduardo Procaci, Mario Gomes, Valdemar Martins, Ernesto Carvalho
Servico Neurocirurgia, Hospital Geral de Santo Anténio — CHP.
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PO036.

PO037.
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P0O040.

PO041.

Cirurgia em Hunt e Hess grau 4 e 5: a experiéncia de 12 anos de tratamento precoce

Ana Matos Machado, Eduardo Procaci, Ana Zao, Mdrio Gomes, Valdemar Martins, Ernesto Carvalho
Servico Neurocirurgia, Hospital Geral de Santo Ant6nio, CHP.

Tratamento microcirirgico de aneurismas do complexo artéria vertebral - artéria cerebelosa
poéstero-inferior: experiéncia de 12 anos de um tnico centro

Miguel Carvalho, Tiago Lima, Gongalo Guerreiro, Ricardo Pereira, Gongalo Costa, Jorge Gongalves,
Raimundo Fernandes, Marcos Barbosa

Hospitais da Universidade de Coimbra, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra.

Vasospasmo cerebral ap6s hemorragia subaracnoideia

Miguel Carvalho, Ricardo Pereira, Francisco Cabrita, Guerreiro Costa, Luis Pedro Freitas, Tiago Parreira,
Gongalo Santos, Marcos Daniel Barbosa

Hospitais da Universidade de Coimbra (CHUC).

Avaliacao de outcome em doentes idosos com hemorragia subaracnéideia por rotura de aneurisma
tratados cirurgicamente e por abordagem endovascular

Carla Reizinho, Miguel Casimiro, Ricardo Pestana, Sandra Pimenta, Sérgio Figueiredo, Joaquim Pedro
Correia, José Cabral, Manuel Dominguez

Servico de Neurocirurgia, Hospital Egas Moniz.

Tratamento endovascular de aneurismas cerebrais - a experiéncia do Hospital de Santo Anténio
José Pedro Rocha Pereira, Angelo Carneiro, Tiago Rodrigues, Sofia Pina, Pedro Nunnes, Viriato Alves,
Jodo Xavier

Centro Hospitalar do Porto.

Sessdo de Posters 4 (SALA C)

Tema: Cognicdo / Deméncias / Doencgas Vasculares / Doencas Metabdlicas
Moderadores: Elia Baeta, Leal Loureiro, Jodo Massano

Um caso portugués de Deméncia Fronto-Temporal por mutacdo do gene da proteina que contém
valosina

Ana Graca Velon', Georgina Neves', Jorge Pinto-Basto?, Mdrio Rui Silva’

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Tras-os-Montes e Alto Douro; 2-Servico de Genética,
Instituto de Biologia Molelucar e Celular.

Psicopatologia no Lipus Eritematoso Sistémico e na doenca de Behcet

Inés Moreira!, Sara Cavaco*?, Claudia Pinto'?, Alexandra Gongalves'®, Eduarda Almeida'®, Anténio
Marinho*, Ernestina Santos'?, Ana Martins da Silva'?, Carlos Vasconcelos"*

1-Unidade Multidisciplinar de Investiga¢do Biomédica, Universidade do Porto, Porto; 2-Laboratério de
Neurobiologia do Comportamento Humano, 3-Unidade de Neuropsicologia, 4-Unidade Imunologia
Clinica, Centro Hospitalar do Porto, Hospital de Santo Anténio, Porto.

Deterioracao cognitiva e Hidrocefalia obstrutiva — um caso clinico

Mariana Leitdo Marques', Ricardo Velasco?, J. Gustavo Bento Soares?, Ana Morgadinho'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurocirurgia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra —
Hospital Geral.

Alteracoes Cognitivas como forma de apresentacido de uma Adrenoleucodistrofia no Adulto

Joana Morgado, Ana Paula Sousa, José Pena, Rui Pedrosa

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa Central, Hospital Santo Anténio dos Capuchos,
Lisboa.

Dois casos de Doenca de Creutzfeldt-Jakob esporadica diagnosticados em apenas dois meses
Andreia Matas, Andreia Veiga, Jodo Paulo Gabriel, Mdrio Rui Silva

Servico de Neurologia, Hospital de Vila Real, Centro Hospitalar de Tras-os-Montes e Alto Douro.
Inclusion body myopathy, Paget’s disease and frontotemporal dementia associated with COORF72
repeat mutation

Liliana Letra', Paula Pires?, Maria Helena Ribeiro®, Olinda Rebelo*, Rita Guerreiro®, Julie van der Zee®’,
Christine Van Broeckhoven®’, Isabel Santana’

1-Neurology Department, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra, Portugal; 2-Neurology
Department, Hospital de Santo Espirito de Angra do Heroismo, Portugal; 3-Neurochemistry Laboratory,
Neurology Department, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra, Portugal; 4-Neuropathology
Laboratory, Neurology Department, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, Portugal;
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PO042.

PO043.

PO044.

PO045.

P0O046.

09:30-10:00

09:30-10:00

10:30-11:30

11:30-12:30

PO047.

PO048.

5-Department of Molecular Neuroscience, Institute of Neurology,UCL, London, UK;
6-Neurodegenerative Brain Diseases Group, Department of Molecular Genetics, VIB, Antwerpen,
Belgium; 7-Institute Born-Bunge, University of Antwerp, Antwerpen, Belgium.

0 AVC isquémico e a importancia da histéria familiar

Raquel Tojal, José Campillo

Servico de Neurologia, Hospital Fernando Fonseca.

CADASIL com envolvimento medular?

Sonia Batista', Gil Cunha?, Livia Sousa', Carmo Macério’

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, Centro hospital Universitdrio de Coimbra EPE,
Hospitais da Universidade de Coimbra.

Sindrome coreico por Xantomatose Cerebrotendinosa

Anabela Valadas'?, Patricia Pita Lobo*?, Miguel Coelho*?

1-Servico de Neurologia, Hospital de Sao Bernardo (HSB), Centro Hospitalar de Settibal (CHS), Settibal;
2-Servico de Neurologia, Hospital de Santa Maria (HSM), Centro Hospitalar Lisboa Norte (CHLN),
Lisboa; 3-Unidade Neurolégica de Investigagao Clinica, Instituto de Medicina Molecular, Lisboa.
Sindrome cerebeloso reversivel por défice de magnésio

Ana Filipa Santos, Filipa Sousa, Margarida Rodrigues, Carla Ferreira, Ricardo Maré

Servico de Neurologia, Hospital de Braga, Braga.

Diagnéstico analitico de tetraparésia

Raquel Tojal, José Campillo

Servico de Neurologia, Hospital Fernando Fonseca.

Conferéncia 3

Investigacdo em Epilepsia
Palestrante: Gabriel Kreiman
Moderador: Jorge Almeida

Conferéncia 4

Strategies for the management of giants and complex intracranial aneurysms
Palestrante: Yong-kwang Tu
Moderador: M. Cunha e Sa

Simpésio: Johnson / Codman

Normal pressure hydrocephalus: the neglected cause of dementia and gait
disturbance

Palestrante: Carsten Wikkelsg

Moderadores: Nuno Reis, Miguel Gago

Sessdo de Posters 5

Tema: Doencas vasculares
Moderadores: Miguel Viana Baptista, Marta Carvalho, Vitor Tedim Cruz

Sindroma do cone medular e acidente vascular cerebral isquémico como manifestacdo de
exacerbacio de poliarterite nodosa

Raquel Campanilho-Marques, Alice Castro, Cristina Ponte, Ruth Geraldes, Jodo Leitao, Lia Lucas Neto,
José Carlos Romeu, José ALberto Pereira da Silva

Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte, Lisboa.

Estenose carotidea critica num doente com multiplos enfartes hemisféricos ispilaterais e
emergéncia fetal das artérias cerebrais posteriores

Jodo Raposo, Paulo Coelho, Pedro Velho

Servigco de Neurologia, Hospital Geral, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra.
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P0O049. Mutacdo homozigética do gene da protrombina e trombose venosa cerebral: Um caso clinico
Silvia César, Sandra Perdigdo
Unidade de Neurologia, Hospital de Viana do Castelo.
P0O050. Vasculite do Sistema Nervoso Central associada a infeccdo pelo virus da hepatite C
Ana Castro Caldas’, Lia Neto'?, Patricia Canh@o'?, Teresa Pinho e Melo'?, Ruth Geraldes'?
1-Departamento de Neurociéncias (Neurologia), Hospital de Santa Maria, Lisboa; 2-Faculdade de
Medicina da Universidade de Lisboa.
POO051. Siderose Superficial do Sistema Nervoso Central — 4 casos, 4 causas
Ana Cldudia Ribeiro', Diana Ribeiro?, Joana Nunes®, Bruno Gomes®, Ana Morgadinho'
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Otorrinolaringologia, 3-Servico de Neurorradiologia, Centro
Hospitalar e Universitario de Coimbra, Hospital Geral.
PO052. Hemorragia subaracnoideia/ intracerebral e trombose venosa cerebral - Recorréncia tardia da
Trombose Venosa Cerebral
Henrique Delgado', Rita Miguel', Sofia Calado"?, Luis Val-Flores', Miguel Viana-Baptista'?
1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental (CHLO) — Hospital Egas Moniz, Lisboa;
2-CEDOC, Faculdade de Ciéncias Médicas da Universidade Nova de Lisboa.
P0O053. Paraparésia: A causa nem sempre é compressiva
Raquel Tojal, José Campillo
Servico de Neurologia, Hospital Fernando Fonseca.
PO054. Formacio de fistula de LCR ap6s trombose venosa cerebral
Gongalo Matias', Sara Estrela?, Sofia Calado"?, Miguel Viana-Baptista'?
1-Servico de Neurologia, Hospital de Egas Moniz, Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental, Lisboa;
2-Servico de Medicina Interna, Hospital Nossa Senhora da Graga, Centro Hospitalar do Médio Tejo,
Tomar, Portugal; 3-CEDOC, Faculdade de Ciéncias Médicas da Universidade Nova de Lisboa, Lisboa.
PO055. Trombos parietais isolados da artéria Car6tida Interna
Joana Meireles"?, Rosa Santos"?, Pedro Abreu'?, Elsa Azevedo"?
1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Sao Jodo; 2-Faculdade de Medicina da Universidade do Porto.
P0O056. Hemorragia intraventricular primdria e lesdes isquémicas agudas encefélicas
Henrique Delgado’, Filipa Moutinho', Sofia Calado'?, Miguel Viana-Baptista"?
1-Servico de Neurologia do Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental, Hospital de Egas Moniz; 2-CEDOC,
Faculdade de Ciéncias Médicas Universidade Nova de Lisboa.
PO057. Padrao “Moyamoya” do Adulto: Correlacdo Doppler e Eco-Doppler Transcraniano com Ressonéncia
Magnética
Joana Barata Tavares', Sofia Reimdo’, Vanessa Almeida?, Fatima Soares?, Paulo Baptista?, Vitor Oliveira®
1-Servigo de Imagiologia Neuroldgica, 2-Laboratério de Hemodinamica Cerebral, Centro Hospitalar
Lisboa Norte.

11:30-12:30 Comunicac¢des Orais 7

Tema: Tumores
Moderadores: Antonio Cerejo, Cid Carvalhaes

C0037. Fibroma solitdrio do sistema nervoso central
Edson Oliveira, Herculano Carvalho, José Pimentel, Joao Paulo Farias
Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte.

CO0038. Apoplexia pituitaria — andlise retrospectiva de 25 doentes
Bruno Carvalho, Rui Barreto, Patricia Polénia, Osvaldo Sousa, Eduardo Vinha, Davide Carvalho, Josué
Pereira, Rui Vaz
Servico de Neurocirurgia, Hospital de Sdo Jodo, Porto.

CO0039. Apoplexia hipofisaria — estudo retrospectivo dos casos assistidos no Hospital Santo Ant6nio nos
dltimos 10 anos
Sérgio Moreira', Marta Almeida Ferreira’, Ana Rita Caldas®, Mdrcia Tizziani', Isabel Ribeiro', Isabel Palma?,
Fatima Borges?, Ernesto Carvalho'
1-Servico de Neurocirurgia, 2-Servico de Endocrinologia, Centro Hospitalar do Porto, Hospital Santo
Anténio, Porto, Portugal.
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C0040.

C0041.

C0042.

11:30-12:30

PO058.

PO059.

PO060.

PO061.

PO062.

PO063.

PO064.

PO065.

PO066.

Neoplasia da mama versus neoplasia do pulmao: série de doentes avaliados em internamento no
servico de neurocirurgia do Hospital de Santa Maria de 2005-2010

José Pedro Lavrador', Edson Oliveira', Beatriz Nunes?, Rita Dias®, José Miguéns'

1-Servico de Neurocirurgia, 2-Servico de Radioterapia, 3-Servico Social e Gabinete do Utente, Hospital
de Santa Maria.

O tratamento cirdrgico dos meningiomas parassagitais

Vitor Gongalves, Bruno Santiago, Manuel Cunha e S&

Servico de Neurocirurgia, Hospital Garcia de Orta.

Revisao dos casos de tumores da regido pineal operados no servico de neurocirurgia do Hospital
Garcia de Orta

Rui Manilha, Cétia Gradil, Catarina Viegas, Andreia Amorim, Bruno Santiago, Manuel Cunha e Sa
Hospital Garcia de Orta.

Sessdo de Posters 6

Tema: Doencas Desmielinizantes / Infecciosas / Inflamatérias
Moderadores: Grilo Gongalves, Joana Guimaraes, Fernando Matias

Vémitos e solucos Incoerciveis como apresentacao de NMO com envolvimento renal e disautonomia
fatal em idade pediatrica

S. Machado', J.P. Vieira', C. Concei¢do®, R. Silva?, P. Sousa?, M. Ramos*, G. Queiroz®, L. Ventura®, E. Calado®
1-Servico de Neurologia, Hospital Professor Doutor Fernando Fonseca, EPE. Amadora, Portugal; 2-
Servico de Neurologia Pedidtrica, 3-Servigo de Neurorradiologia, 4-Servico de Reumatologia Pediatrica,
5-Unidade de Cuidados Intensivos Pedidtricos, Hospital Pedidtrico Dona Estefania, Lisboa, Portugal.
Diagnéstico diferencial de Esclerose Miiltipla - havera lugar para a Doenca de Moyamoya?

Nuno Mendonga’, Tiago Parreira', Armando Sena?, Livia Sousa’

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Universitdrio de Coimbra; 2-Servico de Neurologia, Hospital
dos Capuchos, Centro Hospitalar de Lisboa Central.

Sindrome da Cauda Equina pés-raquianestesia

Helena Felgueiras', Pedro Barros', Ana Carvalho', André Cunha?, Joaquim Pinheiro'

1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Neurorradiologia, Centro Hospitalar Vila Nova de Gaia/Espinho.
Manifestacoes neurolégicas de esclerodermia localizada: revisao de quatro casos

Filipa Sousa', Jodo Rocha’, Jodo Pinho', Jodo Fernandes?, Nuno Morais®, Maria da Luz Duarte*, José
Moreira da Costa®, Ricardo Maré1, Esmeralda Lourenco'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, 3-Servico de Neurocirurgia, 4-Servico de
Dermatologia, Hospital de Braga.

Mielite Transversa Aguda Pés-infecciosa — um Primeiro Surto Atipico de Esclerose Miltipla

Jodo Carvalho, Filipe Palavra, Andreia Godinho, Ana Morgadinho, Maria Helena Ramos

Servico de Neurologia, Hospital Geral, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra.

Distrofia Mioténica e Esclerose Miiltipla: a coexisténcia de duas patologias e sua dificuldade
terapéutica

Margarida Henriques', S6nia Batista?, Jodo Sargento-Freitas?, Argemiro Geraldo?, Livia Sousa®
1-Neuropediatria, Centro de Desenvolvimento Luis Borges, Hospital Pedidtrico de Coimbra; 2-Servico
de Neurologia, Hospitais da Universidade de Coimbra, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra.
Mielinélise central da ponte, a propésito de um caso clinico

Jorge Martinho, Sara Matos Santos, Catarina Zilhdo, Pais Martins

Hospital Sao Francisco Xavier.

Sarcoidose medular: um desafio diagnéstico

Ana Sofia Aleixo Correia', Maria Luisa Oliveira? Vitor Lemos®, Constanca Jorddo*, Miguel Viana Baptista"®
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Pneumologia, 3-Servico de Neurocirurgia, 4-Servico de
Neurorradiologia, Hospital Egas Moniz (Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental); 5-CEDOC, Faculdade
de Ciéncias Médicas da Universidade Nova de Lisboa.

Mielite do cone atribuivel a infec¢do aguda por herpes virus 6 (HHV-6)

Ana Luis', Vitor Oliveira', Pedro Soares?, Nuno Luis®, Teresa Baptista®, Marcelo Mendonca*, Mério
Veloso*, Luisa Alves’

1-Servico de Neurocirurgia, 2-Servico de Neurorradiologia, 3-Servigo de Doengas Infecciosas e
Medicina Tropica, 4-Servico de Neurologia, Hospital de Egas Moniz, Centro Hospitalar de Lisboa
Ocidental, EPE.
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PO067. Edema da Papila bilateral e Adenopatias: Um caso de Doenca de Whipple
Joana Morgado', Jaime Pamplona?, Pedro Barata®, Maria Lisboa’, José Pena', Vitor Brotas®
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, 3-Servico de Medicina Interna, 4-Servigo de
Oftalmologia, Centro Hospitalar de Lisboa Central, Lisboa.

PO068. Hipertensdo intracraniana refractdria apés meningoencefalite linfocitaria
Vitor Castro Ferreira', Nadine Ferreira®
1-Servico de Neurocirurgia, 2-Servigo de Neurologia, Hospital Garcia de Orta, Almada.

P0O069. Abcessos cerebrais miiltiplos por Listeria monocytogenes num doente com sarcoidose sob
corticoterapia
Ana Sofia Aleixo Correia', Joana Silvestre?, Sofia Calado*, Rita Miguel', Pedro Soares®, José Vale®, Paulo
Alegria®
1-Servico de Neurologia, 2-Unidade de Cuidados Intensivos, 3-Servico de Neurorradiologia, Hospital
Egas Moniz (Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental); 4-CEDOC, Faculdade de Ciéncias Médicas da
Universidade Nova de Lisboa; 5-Servico de Neurologia, Hospital Beatriz Angelo (Loures).

14:00-15:00 Comunicacoes Orais 8

Tema: Doencas Vasculares
Moderadores: Manuel Correia, Teresa Pinho e Melo, Elsa Azevedo

C0043. Intervencdo do Servico Social num Servico de Neurologia
Mafalda Ledo Sampaio', Conceicdo Figueiras?, Adriana Rua?, Joana Domingos?, Gabriela Lopes?, Carlos
Correia®, Manuel Correia®
1-Servico Social, 2-Servico de Neurologia, Hospital de Santo Anténio, Centro Hospitalar do Porto.
C0044. Localizacdo clinica e anatémica da lesdo vascular isquémica: implicacoes etiol6gicas
Liliana Pereira, Miguel Rodrigues
Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta, Almada.
C0045. Concordancia entre subtipos de Acidente Vascular Cerebral isquémico segundo a classificacido
etiolégica TOAST e a classificacao fenotipica A-S-C-O
Liliana Pereira, Miguel Rodrigues
Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta, Almada.
C0046. Andlise da sustentabilidade econ6mica da reperfuséo intra-arterial no Acidente Vascular Cerebral
isquémico agudo
José Manuel Amorim', Jodo Pinho?, Ricardo Maré?, Carla Ferreira?, Jodo Fernandes', Raquel Carvalho’,
Manuel Ribeiro', Jaime Rocha’
1-Servico de Neurorradiologia, 2-Servico de Neurologia, Hospital de Braga.
C0047. Neurossonologia cerebrovascular no sindrome vestibular agudo isolado
Jodo Sargento-Freitas, Fernando Silva, Nuno Mendonga, Cristina Machado, Gustavo Cordeiro, Luis
Cunha
Unidade de AVC, Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra — H.U.C.
C0048. Factores de risco vascular, etiologia e resultado funcional nos doentes com AVC isquémico agudo e
neoplasia: estudo nested case-control
Ana Margarida Carrilho Romeiro, Paulo Santos, Marisa Brum, Anabela Valadas, Rui Guerreiro, José Pinto
Marques
Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Settibal, EPE.

14:00-15:00 Comunicacdes Orais 9

Tema: Tumores - Novos avancos
Moderadores: Joaquim Reis, Rui Almeida

C0049. Those were the days

Lia Pappamikail, Bernardo Ratilal, Carlos Vara Luiz, Jodo Oliveira Antunes
Centro Hospitalar Lisboa Central, EPE.
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C0050.

CO051.

C0052.

CO0053.

14:00-15:00

PO070.

POO071.

PO072.

PO073.

PO074.

PO075.

PO076.

PO077.

PO078.

Awake craniotomies - instituicdo de protocolo e experiéncia inicial no servico de neurocirurgia do
Hospital Garcia de Orta

Catarina Viegas', Bruno Santiago’, Andreia Amorim', Antonio Pérez-Hick?, Joana Carvalho?, Ana
Silvestre®, Manuel Cunha e S&'

1-Servico de Neurocirugia, 2-Servico de Anestesiologia, 3-Servico de Neurologia, Hospital Garcia de
Orta, Almada.

Eficdcia da associacdo bevacizumab / irinotecano no tratamento do glioblastoma recorrente
Bruno Carvalho, Paulo Linhares, Cldudia Caeiro, Andreia Costa, Rui Vaz

Servico de Neurocirurgia, Hospital de Sao Jodo, Porto.

Indice prognéstico gpa na avaliacio para tratamento com gamma knife das metéstases cerebrais
Mza Begofia Cattoni, M2 Julieta Silva, J. M. Brés, L. Madureira, A. Luis, S. Ikbal, A. Soares, M. J. Rosa, A.
Fernandes, A. Rato

Centro Gamma Knife Hospital CUF Infante Santo (Lisboa).

Use of intraoperative indocyanine green fluorescence quantitative flow analysis: preliminary results
of a new technology for neurovascular surgery

Miguel Casimiro, Carla Reizinho Alexandra Santos Manuel Dominguez

Servico de Neurocirurgia, Hospital Egas Moniz, Lisboa.

Sessdo de Posters 7

Tema: Raquis
Moderadores: Paulo Pereira, Alvaro Lima

Fractura basi-occipital complexa com avulsao bilateral dos condilos occipitais: case report
Miguel Carvalho, Tiago Lima, Gongalo Guerreiro, Pedro Cunha, Indcio Reis, Goncalo Costa, Jorge
Gongalves, Marcos Barbosa

Hospitais da Universidade de Coimbra, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra.

Mielite do cone atribuivel a infeccdo aguda por herpes virus 6 (HHV-6)

Ana Luis', Vitor Oliveira', Pedro Soares?, Nuno Luis®, Teresa Baptista®, Mario Veloso*, Luisa Alves®
1-Servico de Neurocirurgia, 2-Servico de Neurorradiologia, 3-Servigo de Doengas Infecciosas e
Medicina Tropical, 4-Servigo de Neurologia, Hospital de Egas Moniz, Centro Hospitalar de Lisboa
Ocidental, Lisboa.

Fistula de liquor espinhal oculta como causa de hematoma subdural espontaneo

Alexandra Santos, Carla Reizinho, Miguel Casimiro

Servico de Neurocirurgia, Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental.
Pseudomeningocelo lombar espontaneo

Gongalo Novais, Bernardo Ratilal, Lia Pappamikail, Nuno Reis

Hospital de Sao José, Centro Hospitalar Lisboa Central, EPE.

Reaccdo de corpo estranho a hidroxiapatite em doente submetido a tratamento cirdrgico de hérnia
discal cervical

José Pedro Lavrador', Sérgio Livraghi', José Pimentel®

1-Servico de Neurocirurgia, 2-Servigo de Neurologia, Hospital Santa Maria.

Paraparésia por hemorragia intra-quisto sinovial lombar - caso clinico

Joana Oliveira, Pedro Santos Silva, Anténio Vilarinho, Paulo Pereira, Rui Vaz

Servico de Neurocirurgia, Hospital de Sao Joao, Porto.

Vertebroplastia percutdnea no tratamento da fractura vertebral do nivel adjacente em doentes
submetidos a fusdo lombar intersomética

Vitor Gongalves, Bruno Santiago, Manuel Cunha e S&

Servico de Neurocirurgia, Hospital Garcia de Orta.

Quistos aracnoideus vertebrais extradurais associados a distiquiase e linfedema. Relato de um caso
clinico.

Vitor Gongalves, Catarina Viegas, Bruno Santiago, Ana Oliveira, Manuel Cunha e S&

Servico de Neurocirurgia, Hospital Garcia de Orta.

Tumor mesenquimatoso fosfatiirico epidural raquidiano apresentando como compressao medular
progressiva

Chuck Tan', Catarina Viegas', Rui Manilha', Andreia Amorim', Ana Oliveira?, Manuel Cunha e S&'
1-Servicos de Neurocirurgia, 2-Servico de Anatomia Patolégica, Hospital Garcia de Orta, Almada,
Portugal.
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P0O079. Cirurgia da epilepsia com mapeamento da linguagem em doente acordado
Alexandra Santos, Clara Romero, Luis Marques, Artur Lourenco
Servigo de Neurocirurgia, Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental.

P0080. Desconexidao como forma eficaz de tratamento de epilepsia refractaria em doente com sindrome de
Sturge-Weber
Sérgio Moreira', Rui Rangel', Ana Zao', Joel Freitas®, Ernesto Carvalho'
1-Servico de Neurocirurgia, 2-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar do Porto, Hospital Santo
Anténio, Porto, Portugal.

15:00-15:30 Conferéncia 5

Von Hippel Lindau - Actualizacdo em doencas genéticas
Palestrante: Eammon Maher
Moderadora: Luisa Albuquerque

15:00-15:45 Conferéncia 6

Posterior Fossa Meningiomas
Palestrante: Vladimir Benes
Moderador: Manuel Dominguez

15:30-16:30 Simpésio: Boehringer Ingelheim

Novos anticoagulantes orais: como usar na pratica clinica
Palestrante: Miguel Viana Baptista
Moderador: Manuel Correia

15:45-16:30 Conferéncia 7

Percutaneous spinal fusion surgery assisted by navigation and O-arm
Palestrante: Friedrich Weber
Moderador: Paulo Pereira

17:00-18:00 Comunicacdes Orais 10

Tema: Oncologia / Neuropatologia / Neuropediatria / Doencas Infecciosas
Moderadores: José Pimentel, Luisa Albuquerque, Melo Pires

C0055. Linfomas Primarios do SNC - a experiéncia de um hospital oncolégico
Joana Marques', Jodo Passos', Vanessa Silva?, Ana Azevedo’, Ilda Costa', Jodo Nunes', Duarte Salgado’,
Teresa Pimentel', J]M Bravo Marques'
1-Servico de Neurologia, Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa, Francisco Gentil; 2-Servico de
Neurologia, Hospital Beatriz Angelo.

C0056. Gangliogliomas: revisao de casos num servico de Neuropatologia
Camila N6brega', Miguel Grunho?, Rafael Roque’, Pedro Pereira®, Candida Barroso®, José Pimentel®
1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa Central, EPE; 2-Servico de Neurologia do Hospital
Garcia de Orta, Almada; 3-Servico de Neuropatologia, Hospital de Santa Maria — Centro Hospitalar de
Lisboa Norte, EPE.

C0057. Paquimeningite hipertréfica: um processo continuo?
Ana Patricia Antunes’, Carolina Santos?, Sofia Quintas®, José Pimentel'*
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, 3-Servico de Pediatria, 4-Laboratério de
Neuropatologia, Centro Hospitalar Lisboa Norte — Hospital de Santa Maria.
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C0058.

C0059.

C0060.

17:00-18:00

CO0o061.

C0062.

C0063.

C0064.

CO0065.

CO0066.

17:00-18:00

C0067.

Defeitos do tubo neural e medula ancorada na crianca e adolescente. Um olhar neurolégico.
Eulélia Calado'?, Humberto Marreiros®*, Clara Loff*?

1-Servico de Neurologia Pedidtrica, 2-Nucleo de Spina Bifida, 3-Servico de Medicina Fisica e
Reabilitacao, Hospital de Dona Estefania, CHLC; 4-Servico de Medicina Fisica e Reabilitacao, Hospital
de Santo Ant6nio dos Capuchos, CHLC.

Vasculopatia do Sistema Nervoso Central: Experiéncia de um centro pediatrico

Andreia Gomes Pereira®, Bruno Cruz Maia®, Manuel Manita', Carla Ribeiro Concei¢do?, Rita Lopes da
Silva®, José Pedro Vieira®

1-Servico de Neurologia, Laboratério de Neurossonologia, 2-Servico de Neurologia, Hospital de Sao
José, Centro Hospitalar de Lisboa Central, EPE; 3-Servico Neurologia Pedidtrica, 4-Servico de
Neuroradiologia, 5-Servigo de Neurologia, Hospital Dona Estefania, Centro Hospitalar de Lisboa
Central, EPE.

Alteracdes neurolégicas na infeccao por Virus da Imunodeficiéncia Humana - Servico de Medicina
do Hospital Agostinho Neto tltimos 6 anos

Albertina Lima, Jorge Barreto, Helder Tavares, Maria Emilia Fortes, Vanusa Oliveira, Ofelia Monteiro,
Soraia Fonseca, Luzia Spencer

Hospital Dr. Agostinho Neto, Praia, Cabo Verde.

Comunicacodes Orais 11

Tema: Raquis
Moderadores: Alvaro Lima, Mario Gomes

Impacto da colocacio de cage mais curtas na restauracao da lordose segmentar na fusao lombar
transforaminal (TLIF)

Eduardo Procaci da Cunha, Sérgio Moreira, Ana Matos Machado, Mério Gomes, Joaquim Reis
Centro Hospitalar do Porto.

Intervencoes percutianeas diagndsticas e terapéuticas em patologia raquidiana degenerativa: uma
revisdo de 142 procedimentos

Pedro Alberto Silva, Pedro Monteiro, Patricia Polénia, Paulo Pereira, Rui Vaz

Servico de Neurocirurgia, Hospital de S. Jodo, Porto.

Resultado funcional ap6s TLIF minimamente invasiva em 1-2 niveis

Pedro dos Santos Silva, Pedro Alberto Silva, Bruno Carvalho, Paulo Pereira, Rui Vaz

Servico de Neurocirurgia, Hospital S. Jodo, Porto.

Transicéo cervico-dorsal em cirurgia de raquis - consideracoes técnicas

Sérgio Moreira, Eduardo Cunha, Joaquim Reis, Mdrio Gomes, Ernesto Carvalho

Servico de Neurocirurgia, Centro Hospitalar do Porto — Hospital Santo Anténio, Porto, Portugal.
Fixacdo da coluna tordcica e lombar com parafusos transpediculares percutaneos

Vitor Gongalves, Bruno Santiago, Manuel Cunha e S&

Servico de Neurocirurgia, Hospital Garcia de Orta.

Patologia vértebro-medular metastatica - série de doentes avaliados em internamento no servico de
neurocirurgia do Hospital de Santa Maria de 2005-2010

José Pedro Lavrador', Edson Oliveira', Rita Dias?, Jodo Dias?, Jodo Levy Melancia'

1-Servico de Neurocirurgia, 2-Servigo Social, Hospital Santa Maria; 3-Servico de Imagiologia, Hospital
de Sao José.

Comunicacoes Orais 12

Tema: TCE e Outros
Moderadores: Clara Chamadoira, José Gustavo Soares

Resposta neuropeptidica no traumatismo cranio-encefélico - caracterizacdo e modulacédo
farmacolégica

José Luis Alves, Sofia Pereira, Filipa Angelo, Anabela Mota Pinto

Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra / Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra.
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POO081.

PO082.

PO083.

PO084.

PO085.

PO086.

Hematomas epidurais traumdticos cirtrgicos — Casuistica do Servico de Neurocirurgia dos HUC de
2005 a 2011 (6 anos)

Pedro Miguel Ribeiro da Cunha Ferreira, Indcio Reis, Ricardo Pereira, Francisco Cabrita, Tiago Lima,
Miguel Carvalho, Gongalo Guerreiro, Gongalo Costa, Francisco Belo, Marcos Barbosa

Hospitais da Universidade de Coimbra.

Avaliacao hipotalamo-hipofise na hidrocefalia em modelo animal - apresentacao de projecto
Joana Oliveira', Rui Vaz', Isaura Tavares*®

1-Servico de Neurocirurgia, Hospital de Sdo Jodo, Porto; 2-Departamento de Biologia Experimental,
Faculdade de Medicina, Universidade do Porto, Porto; 3-IBMC - Instituto de Biologia Celular e
Molecular, Universidade do Porto, Porto.

Avaliacao do beneficio clinico a longo prazo do tratamento cirdrgico da hidrocefalia de pressao
normal

Luis Ruano', Ana Zao? Eduardo Alves®, Célia Pinheiro?

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Entre Douro e Vouga; 2-Servico de Neurocirurgia, 3-
Servico de Neurorradiologia, Hospital Geral de Santo Anténio, Porto.

Sindrome de Terson associado a hemorragia subaracnoideia aneurismatica: diagnéstico e
tratamento em quatro casos clinicos

Guerreiro Costa, Ricardo Pereira, Francisco Cabrita, Jorge Gongalves, Gongalo Costa, Tiago Lima,
Miguel Carvalho, Pedro Cunha, Marcos Barbosa

Hospitais da Universidade de Coimbra, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra.

Sessdo de Posters 8

Tema: Movimento / Ataxias / Neurociéncias / Neuropediatria
Moderadores: Manuela Costa, Marina Magalhaes, Alexandre Mendes

Tremor ortostatico primario - um caso clinico

Jodo Raposo, Paulo Coelho, Pedro Velho

Servico de Neurologia, Hospital Geral - Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra.

Lesoes palidais e dissulfiram

Angela Timéteo', Sénia Costa’, Catarina Klut?, Marco Bousende®, Cristina Costa'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Psiquiatria, 3-Unidade de Neurorradiologia. Hospital Prof. Dr.
Fernando Fonseca, EPE.

Lesdes bilaterais dos ganglios da base em doentes insuficientes renais em hemodidlise: uma série de
5 doentes

Marta Arenga', Joana Pinto?, Cristina Silva®, Nuno Oliveira®, Ricardo Veiga? Florbela Magalhdes', Ana
Morgadinho'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, 3-Servico de Nefrologia, Centro Hospitalar de
Coimbra.

Caracterizacdo clinica e resultados da estimulacdo cerebral profunda do globo pélido interno no
primeiro caso portugués de DYT6

Sara Francga', Jodo Massano'?, Paulo Linhares*, Jens Volkmann*, Maria José Rosas'

1-Servicos de Neurologia, 2-Servico de Neurocirurgia, Centro Hospitalar de Sdo Jodo, Porto;
3-Departamento de Neurociéncias Clinicas e Satide Mental, Faculdade de Medicina da Universidade do
Porto; 4-Department of Neurology, Universitdtsklinikum Wiirzburg, Alemanha.

Cirurgia de Estimulac@o Cerebral Profunda no Tratamento da Distonia Generalizada Idiopatica
Rapidamente Progressiva

Sara Franga', Paulo Linhares**, Miguel Lead®, Jens Volkmann®, Maria José Rosas'

1-Servicos de Neurologia, 2-Servico de Neurocirurgia, 3-Servigo de Neuropediatria, Centro Hospitalar
de Sdo Joao, Porto; 4-Departamento de Neurociéncias Clinicas e Satide Mental, Faculdade de Medicina
da Universidade do Porto; 5-Department of Neurology, Universitédtsklinikum Wiirzburg, Alemanha.
Potenciais pré-movimento nos tiques: estdao associados a sensacdo premonitéria?

Tania Lampreia?, Tabish Saifee', Jui-Cheng Andrew Chen’, Isabel Pareés', Panagiotis Kassavetis', Anna
Sadnicka’, Britt Hoffland', Kailash Bhatia', Mark Edwards'

1-Sobell Department for Motor Neuroscience and Movement Disorders, National Hospital for
Neurology and Neurosurgery, UCL, Londres, UK; 2-Servico de Neurologia do Hospital de Egas Moniz,
Lisboa, Portugal.
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POO091.
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P0O093.

P0O094.

PO095.

Estimulacdo cerebral profunda do GPi para o tratamento de um estado de mal dist6nico

Miguel Coelho"®, Begofia Cattoni?, Patricia Pita Lobo"?, Herculano Carvalho?, Leonor Correia Guedes'?,
Paulo Rego Sousa"®, Miguel Grunho"’, Dulce Neutel*, Luisa Albuquerque', Sofia Reimao*, Carlos
Morgado*, Joaquim ] Ferreira'®, Mério Miguel Rosa'®, Anténio Gongalves Ferreira®

1-Servico de Neurologia, Departamento de Neurociéncias, 2-Servigo de Neurocirurgia, Departamento
de Neurociéncias, 3-Servico de Psiquiatria e Saide Mental, Departamento de Neurociéncias, 4- Servico
de Imagiologia Neuroldgica, Departamento de Neurociéncias, Hospital de Santa Maria, CHLN, Lisboa;
5-Unidade Neurolégica de Investigacao Clinica, IMM, Lisboa; 6-Servico de Neurologia, Hospital Dona
Estefania, CHLC, Lisboa; 7-Servigo de Neurologia, Hospital Garcia de Orta-EPE, Almada.

Ataxia hereditdria dominante de inicio congénito

Lufs Ruano’, Clara Barbot*%, Jodo Guimaraes®, José Barros*, José Vale Santos®, Paula Coutinho®
1-Servico de Neurologia, Hospital S. Sebastido, Santa Maria da Feira; 2-Servico de Neuropediatria,
Hospital de Criancas Maria Pia (CHP), Porto; 3-British Hospital XXI, Lisboa; 4-Servico de Neurologia,
Hospital Geral de Santo Anténio (CHP), Porto; 5-Hospital Beatriz Angelo, Loures; 6- CGPP & UnIGENe,
IBMC, Porto.

Ataxia espdstica autoss6mica recessiva de Charlevoix-Saguenay

Pedro Fernandes', Gina Rubino', Ana Ribeiro?, Carmen Costa’, Isabel Fineza'

1-Servico de Neuropediatria, Hospital Pedidtrico de Coimbra; 2-Servico de Neurologia, Centro
Hospitalar de Coimbra.

Relembrar Atrofia de Sistemas Muiltiplos - Perfil temporal clinico e imagiol6gico de um caso

Ana Filipa Santos, Margarida Rodrigues, Carla Ferreira

Servico de Neurologia, Hospital de Braga, Braga.

Identificacdo de Emocdes na doenca de Parkinson antes e ap6s STN-DBS

Filomena Gomes"??, Claudia Pinto"*?, Inés Moreira"?, Anténio Verdelho'*, Carla Silva"*, Luis Botelho'?,
Nuno Vila-Cha"®, Alexandre Mendes"®, Anténio Bastos Lima"®, Sara Cavaco'?*

1-Unidade Multidisciplinar de Investiga¢do Biomédica, Universidade do Porto, Porto; 2-Laboratério de
Neurobiologia do Comportamento Humano, 3-Unidade de Neuropsicologia, 4-Servico de
Neurocirurgia, 5-Servigo de Neurorradiologia, 6-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar do Porto-
Hospital Santo Ant6nio, Porto.

Kernicterus, um diagnéstico a reter

Gina Rubino, Pedro Fernandes, Ana Cldudia Ribeiro, Cdrmen Costa, Isabel Fineza

Consulta de Neuropediatria, Centro de Desenvolvimento da Crianca Dr. Luis Borges, Hospital
Pediatrico de Coimbra.

Sessdo de Posters 9

Tema: Doencas Neuromusculares / Genética / Neuro-oncologia / Geral
Moderadores: José Barros, Anabela Matos, Fernando Silveira

Polineuropatia Crénica Inflamatéria Desmielinizante associada ao Sindrome de Polineuropatia,
Organomegdlia, Endocrinopia, Gamapatia monoclonal e Alteracdes Cuténeas refractdria ao
tratamento

Carolina Pires’, Tiago Teodoro?, Dulce Neutel?, Teresinha Evangelista®®, Luisa Albuquerque®*, Mamede
de Carvalho**

1-Hospital do Divino Espirito Santo, Ponta Delgada; 2-Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar de
Lisboa Norte, Lisboa; 3-Instituto de Medicina Molecular, Faculdade de Medicina de Lisboa, Lisboa.
Autosomal recessive limb girdle muscular dystrophies at Coimbra University Hospital

Luis Negrdo', Argemiro Geraldo', Olinda Rebelo', Anabela Matos', Rosério Santos?, Elsa
Bronze-da-Rocha®

1-Neuromuscular Outpatient Clinic, Neurology Department, Coimbra University Hospital — Hospital
and University Centre of Coimbra, Coimbra, Portugal; 2-Department of Biological Sciences,
3-Department of Biological Sciences, Faculty of Pharmacy, Oporto University, Porto.

Mutacdes da Polimerase Gama em heterozigotia composta associadas a Oftalmoplegia Progressiva
Crénica de transmissao autossémica dominante e Adenocarcinoma do Pulmao

Carolina Pires’, Ana Rita Silvestre?, Laura Vilarinho Vilarinho®, Teresinha Evangelista®

1-Hospital do Divino Espirito Santo, Ponta Delgada; 2-Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar de
Lisboa Norte, Lisboa; 3-Instituto de Genética Médica, INSA, Porto.
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P0O096. Polineuropatia grave apés cirurgia bariatrica
Joana Meireles"?, Ana Teresa Carvalho®, Ligia Castro®, Goreti Nadais', Amélia Mendes'*?
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Anatomia Patolégica, Centro Hospitalar de Sdo Joao, Porto;
3-Centro Hospitalar de Vila Nova de Gaia-Espinho, Vila Nova de Gaia; 4-Faculdade de Medicina da
Universidade do Porto.

P0O097. Sindroma de Guillain-Barré com oftalmoplegia completa
Cristiana Silva', Dulce Neutel"?, Miguel Coelho'?, Luisa Albuquerque’
1-Servico de Neurologia, 2-Laboratério EEG/Sono, Servico de Neurologia, Hospital de Santa Maria,
Centro Hospitalar Lisboa Norte; 3-Unidade Neurolégica de Investigacdo Clinica, Instituto de Medicina
Molecular, Lisboa.

P0098. Polineuropatia ligada a Sindrome de Churg-Strauss: Caso Clinico e Revisdo de Literatura
Filipe Blanco, Ricardo Morais, Ana Maduro, Isabel Santana
Servico de Neurologia do Centro Hospitalar da Universidade de Coimbra.

P0O099. Sindrome de Andersen-Tawil - uma paralisia periédica rara
Carlos Andrade'”, Joana Meireles'?, Fernando Silveira®
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurofisiologia, Centro Hospitalar de S. Jodo, Porto; 3-Faculdade
de Medicina da Universidade do Porto.

P0O100. Hemorragia espontanea em schwannoma do nervo trigémeo: entidade clinica rara
Andreia Veiga', Ana Machado?, Andreia Matas', Jodo Paulo Gabriel', Melo Pires®, Mario Rui Silva'
1- Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Trds os Montes e Alto Douro; 2- Servico de
Neurocirurgia, 3- Unidade de Neuropatologia, Centro Hospitalar do Porto.

PO101. A importincia da suspeicdo clinica de sindromes paraneopldasicos atipicos seronegativos
Ana Paula Sousa, Joana Morgado, Margarida Silva Dias, José Pena e Rui Pedrosa
Servico de Neurologia, Hospital dos Capuchos, Centro Hospitalar de Lisboa Central.

PO102. Astrocitoma Medular mimetiza Mielite Multifocal
Dulce Neutel', Tiago Teodoro', Miguel Coelho'?, José Pimentel"?, Luisa Albuquerque’
1-Servico de Neurologia, 2-Laboratério de Neuropatologia, Servico de Neurologia, Hospital de Santa
Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte; 3-Unidade Neuroldgica de Investigacdo Clinica, Instituto de
Medicina Molecular, Lisboa.

PO103. Transporte aéreo de doentes com patologia neurolégica na TAP entre Jan2010 e Dez2011
Nuno Pedro Lobato Ribeiro
UCS - Cuidados Integrados de Satide, Lisboa.

PO104. Traumatismo cranioencefilico de gravidade moderada em idosos: um estudo observacional na
ULSAM
Silvia César, Sandra Perdigdo, Rosa Lobato, Dinis Costa, Jodo Martins, Elia Baeta
Unidade Local de Satide do Alto Minho, Hospital de Viana do Castelo.

18:00-20:00 ASSEMBLEIA GERAL SPNC
19:00-20:00 ASSEMBLEIA GERAL SPN
20:30 Sessao Cultural na Casa da Mdsica

Jantar do Congresso (Casa da Musica)
Entrega de Prémios Anuais SPN
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Comunicacoes Orais 13

Tema: Doencas do Movimento
Moderadores: Bastos Lima, Joaquim Ferreira, Cristina Januario

Apatia na Doenca de Huntington - Prevaléncia e Correlacoes Clinicas

Inés Bras Marques, Filipa Julio, Cristina Janudrio

Servico de Neurologia, Hospitais da Universidade de Coimbra.

Apraxia Cinética dos membros em doentes com Distonia Cervical

Tania Lampreia®, Panagiotis Kassavetis', Anna Sadnicka', Tabish Saifee', Isabel Parées', Kailash Bhatia',
Mark Edwards'

1-Sobell Department of Motor Neuroscience and Movement Disorders, National Hospital for Neurology
and Neurosurgery (UCL), London, UK; 2-Department of Neurology, Hospital de Egas Moniz, Lisbon,
Portugal.

Dementia Rating Scale-2 e Doenca de Parkinson

Alexandra Gongalves"?, Inés Moreira', Claudia Pinto?, Sara Cavaco'?, Alexandre Mendes'?, Nuno
Vila-Cha'?, Ant6nio Bastos Lima"®

1-Unidade Multidisciplinar de Investigacdo Biomédica, Universidade do Porto, Porto; 2-Unidade de
Neuropsicologia, 3-Servi¢o de Neurologia, Centro Hospitalar Porto, Hospital Santo Anténio, Porto.
Estimulacéo cerebral profunda no tratamento das distonias primadrias e secunddarias a paralisia
cerebral discinética

Miguel Coelho"®, Begofa Cattoni?, Patricia Pita Lobo"®, Herculano Carvalho?, Leonor Correia Guedes'®,
Paulo Rego Sousa'’, Miguel Grunho'”, Luisa Albuquerque’, Jodo Miguel Pereira®, Sofia Reimao*, Carlos
Morgado®, Joaquim J Ferreira®, Mério Miguel Rosa"®, Anténio Gongalves Ferreira®

1-Servico de Neurologia, Departamento de Neurociéncias, 2-Servigo de Neurocirurgia, Departamento
de Neurociéncias, 3-Servico de Psiquiatria e Satide Mental, Departamento de Neurociéncias, 4-Servico
de Imagiologia Neurolégica, Departamento de Neurociéncias, Hospital de Santa Maria, CHLN, Lisboa;
5-Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta-EPE, Almada; 6-Unidade Neurolégica de Investigacao
Clinica, IMM, Lisboa; 7-Servico de Neurologia, Hospital Dona Estefania, CHLC, Lisboa.
Reimplantacdo ap6s infeccdo em doentes de Parkinson submetidos a Cirurgia Funcional / DBS
Henrique Costa'®, Luisa Sampaio®, Jodo Massano"**, Paulo Linhares>**, Clara Chamadoiro**, Maria José
Rosas™*

1-Servigo de Neurologia, 2-Servigo de Neurocirurgia, 3-Servico de Neurorradiologia, 4-Unidade de
Doengas de Movimento e Cirurgia Funcional, Centro Hospitalar de S. Joao, Porto; 5-Faculdade de
Medicina da Universidade do Porto, Porto.

Caso clinico de tremor do palato sintomético submetido a tratamento com toxina botulinica

Tiago Teodoro, Sandra Agostinho, Patricia Pita Lobo, Miguel Coelho, Ana Claro, Joaquim J Ferreira
Clinica Universitdria de Neurologia, Hospital de Santa Maria.

Comunicacoes Orais 14

Tema: Epilepsia e Funcional
Moderadores: Alexandre Campos, Paulo Linhares

Amigdalo-hipocampotomia: resultados clinicos a longo prazo

Antonio Gongalves Ferreira, Alexandre Rainha Campos, Herculano Carvalho, Carlos Morgado, Carla
Bentes, Rita Peralta, José Pimentel e Grupo de Cirurgia da Epilepsia

Servico Neurocirurgia, Hospital Santa Maria, CHLN, Lisboa.

Hemisferotomia: técnica cirtirgica (video-ilustrada)

Alexandre Rainha-Campos, Anténio Gongalves-Ferreira e Grupo de Cirurgia da Epilepsia

Servico de Neurocirurgia, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte.

Tratamento da espasticidade com baclofeno intra-tecal - 13 anos de experiéncia

Alexandre Rainha-Campos’, Inés Cordeiro?, Nuno Simas', Edson Oliveira', Anténio Gongalves-Ferreira'
1-Servico de Neurocirurgia, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte; 2-Servico de
Neurologia, Hospital de Faro.
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C0082. Infeccao na cirurgia de ECP - a casuistica do HSA (55 doentes / 111 eléctrodos) e revisao bibliografica
Carla Silva, Alexandre Mendes, Nuno Vila Ch3, Anténio Verdelho
Hospital Santo Anténio, Porto.

C0083. Reacdo de corpo estranho na dbs: uma complicacdo nao descrita na literatura
Mza B. Cattoni, H. Carvalho, M. Coelho, L.Guedes, P. Lobo, J.Ferreira, M. Miguel Rosa, A. Gongalves
Ferreira e Grupo de Cirurgia Funcional das Doencas do Movimento
Grupo de Cirurgia Funcional das Doencas do Movimento do Hospital de Santa Maria, Centro
Hospitalar Lisboa Norte.

C0084. DBS em distonia generalizada secundaria ap6s palidotomia bilateral falhada
Mza B. Cattoni, H. Carvalho, M. Coelho, P. Lobo, L.Guedes, J. Ferreira, M. Miguel Rosa, A. Gongalves
Ferreira e Grupo de Cirurgia Funcional das Doencas do Movimento
Grupo de Cirurgia Funcional das Doencas do Movimento do Hospital de Santa Maria, Centro
Hospitalar Lisboa Norte.

08:30-09:30 Comunicacodes Orais 15

Tema: Pediatria
Moderadores: José Augusto Costa, Isabel Ribeiro

C0085. Morbilidade e mortalidade no tratamento de tumores do cerebelo e/ou 4° ventriculo em idade
pediatrica
Pedro Alberto Silva, Josué Pereira, Maria Joao Gil-da-Costa, Ligia Oso6rio, Paulo Almeida, Ligia Castro,
Margarida Ayres-Basto, Rui Vaz
Servigo de Neurocirurgia, Hospital de S. Jodo, Porto.
CO0086. Patologia cerebrovascular em criancas: casuistica do Hospital Pediatrico de Coimbra (1989-2010)
Bruno Lourenco Costa, Armando Lopes, José Lozano Lopes, José Augusto Costa
Centro Hospitalar Universitdrio de Coimbra/Centro Hospitalar de Coimbra.
C0087. Craniectomia descompressiva em idade pediatrica: revisao da série do HSM 2006-2012
Maria Manuel Santos, José Miguéns
Centro Hospitalar Lisboa Norte / Hospital de Santa Maria.
C0088. Patologia tumoral vertebro-medular em criancas: casuistica do Hospital Pediatrico de Coimbra
(1989-2010)
Bruno Lourenco Costa, Alexandre Medina Correia, José Augusto Costa
Centro Hospitalar Universitdrio de Coimbra / Centro Hospitalar de Coimbra.
C0089. Ventriculostomias em criancas menores de 2 anos
Sérgio Salvador, Joana Oliveira, Josué Pereira, Rui Vaz
Hospital de Sao Jodo, Porto.
C0090. Re-ventriculostomia na disfuncao do estoma pés-ventriculostomia endoscépica
Joana Oliveira, Sérgio Salvador, Bruno Carvalho, Josué Pereira, Rui Vaz
Hospital Sao Joao, Porto.

09:30-11:00 PARKINSON
Moderadores: Rui Vaz, Maria José Rosas

Conferéncia 8:
Tratamento Médico da Doenca de Parkinson Avancada
Francesc Valldeoriola

Conferéncia 9:
Late Stage Parkinson Disease
Miguel Coelho

Conferéncia 10:

Ethical Considerations in DBS
Alim Louis Benabid
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11:30-12:30 Hotspots em Neurologia
Moderadores: José Pimentel, Grilo Goncalves
Epilepsia, Doencas Neuromusculares e Esclerose Miltipla

11:30-12:30 Mesa Redonda: Patologia Tumoral e Vascular
Moderadores: Jodo Paulo Farias, Célia Pinheiro

Cirurgia dos Gliomas - Avancos recentes

Marcus Rotta

Tumores do Foramen Magno

José Landeiro

Clipping X Coiling em aneurismas intracranianos - resultados tardios dos disturbios
neurocognitivos causados pelo tratamento

Hildo Azevedo Filho

12:30-13:00 Encerramento do Congresso
Entrega de Prémios - Melhores Comunicacoes SPN e SPNC
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Congresso de Neurologia 2012
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1° Simpédsio de Enfermagem em Neurologia

22 a 24 de Novembro
Lisboa (SANA Hotel)
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PO - Sessdo de Posters; CO - Sessdo de Comunicagdes Orais;

Quinta-feira, 10 de Maio
SALA A SALA B SALA C SALA D

SEMINARIO PRE-CONGRESSO FLANC / SPNC
{0010 Patologia Tumoral ~
9:OO 10_'20 ® Tumores do andar anterior - José Landeiro _REUNIAO
9:20-10:30 (C) Metdastases Cerebrais - Marcus Rotta

Estratégias cirdrgicas nos tumores cerebrais - Luiz Carlos de Alencastro
Abordagem Multidisciplinar do doente neuro-oncolégico - Manuel Cunha e Sa

10:30 Café
Patologia Vascular

Aneurismas gigantes y complejos - Edgardo Spagnoulo
Craniectomia descompressiva no AVC maligno - Marcos Barbosa

A0 Sindromes de comprensién microvascular de la fosa posterior REUNIAO DO
10:20:12.40(B) Rogelio Revuelta Gutiérrez GRUPO DE
11:00-13:00 (C) NEUROLOGIA DO

Patologia do Raquis e Funcional COMPORTAMENTO
Cirurgia minimamente invasiva da coluna: uma moda ou uma mais valia? - Paulo Pereira

Tratamiento quirdrgico de la patologia cervical - Remberto Burgos
Cirurgia funcional: controvérsias e novas possibilidades - Rui Vaz

13:30 Abertura do Secretariado e Afixa¢do de Posters
Cogni ~cc/)1D co2 Po1
30415 ognicdo / Doencas -
14:3015:30 5 mielinizantes / Temas Varios fumores
Cefaleias
16:30-17:00 Café
co3 oo / PO3
(AYASIEn co4 Epilepsia
18:00-19:00 Deméncias Tumores - Abordagens cirdrgicas Genética/Sono/ ~ Temas Varios
Cefaleias

Sexta-feira, 11 de Maio

SALA A SALA B SALA C SALA D
Co5 coé6 l:/,04 /
.20-09- COS Cognigéo / Demeéncias
08:30-09:30 Epilepsia Vascular Doencas Vasculares /
Doengas Metabdlicas
Conferéncia 3 . Conferéncia 4 :
09:30-10:00 Investigacdo em Epilepsia Strategies for the management of giants and
Gabriel Kreiman complex intracranial aneurysms - Yong-kwang Tu
10:00-10:30 Café
oo PO6 /
-30-12: co7 D. Desmielinizantes
11:30-12:30 Doencas Vasculares Tumores Infecciosas /
Inflamatérias
12:30-14:00 A|mo§o
14:00-15:00 cos co9 PO7
Doencas Vasculares Tumores - Novos avangos Raquis

15:00-15:30(A) Conferéncia 5 Conferéncia 6

Von Hippel Lindau - Actualizacdo em doencgas A et - Heer
15:00-15:45(B) ppgenéticas - Eammon ?\/Iaher I8 Posterior Fossa Meningiomas - Vladimir Benes

BRI Percutaneous sp‘i:r?a?lffetjséig‘r:\igu-{'gery assisted by
15:45-16:30(B) navigation and O-arm - Friedrich Weber
16:30-17:00 Café
co10
.00-18- ) f - com co12
17:00-18:00  Oncologia / Neuropatologia / Neuropediatria / Raquis TCE e Outros

Doencas Infecciosas

PO9
D. Neuromusculares /
Genética / Neuro-
-oncologia / Geral

PO8
18:00-19:00 Movimento / Ataxias / Neurociéncias /
Neuropediatria

19:00-20:00

20:30
Sabado, 12 de Maio
SALA A SALA B SALA C SALA D
.20-00- co13 co14 Co15
QTR Doengas do Movimento Epilepsia e Funcional Pediatria
09:30-11:00
1:00-11:30 Café

. Mesa Redonda: Patologia Tumoral e Vascular
Hotspots em Neurologia Cirurgia dos Gliomas - Avancos recentes - Marcus Rotta

LCIORPAEIO  ilepsia, Doengas Neuromusculares ___Tumores do Foramen Magno - José Landeiro
e Esclerose Mdltipla Cllp?é? X Coiling em aneurismas intracranianos - resultados

ios dos disturbios neurocognitivos causados pelo
tratamento - Hildo Azevedo Filho

12:30-13:00
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Caracteristicas psicométricas da versao
Portuguesa da escala de avaliacao de
gualidade de vida no acidente vascular
cerebral (ECVI-38)

Susana Silva & Bruno Peixoto

1-Mestranda de Neuropsicologia Clinica do Instituto Superior de
Ciéncias da Satide -Norte; 2-Departamento de Ciéncias do
Instituto Superior de Ciéncias da Satide - Norte, Gandra.
susanasilva.3@hotmail.com; bruno.peixoto@iscsn.cespu.pt;
peixotopsi@hotmail.com

Introducéo: Actualmente assume-se que a qualidade de
vida (QV) tem particular importancia para os servicos de
satde e é uma dimensao chave na avaliacdo das sequelas do
Acidente Vascular Cerebral (AVC). Contudo, sao escassos 0S
instrumentos disponiveis para a populagdo portuguesa.

Objectivo: Objectivo do presente trabalho é a determina-
¢do das propriedades psicométricas escala de Qualidade de
Vida no AVC (ECVI-38), tais como: a aceitabilidade, a validade
de constructo e a validade de critério.

Métodos: A amostra foi composta por 51 individuos com
historial de AVC (2 meses a 2 anos de evolu¢ao), provenientes
da consulta externa de duas instituicoes de satde. Foram
excluidos do estudo doentes com historial de patologia neu-
ropsiquidtrica, ou de outra condi¢do de satide que pudesse
interferir na QV. Paralelamente 4 aplicagao da ECVI-38, foram
aplicadas as seguintes provas: Indice de Barthel; Escala de
Actividades Instrumentais de Vida Didria de Lawton e Brody;
Hospital Anxiety and Depression Scale; Montreal Cognitive
Assessment, National Institutes of Health Stroke Scale.

Resultados: A perda de dados nos diferentes itens situou-
se abaixo dos 10% e os efeitos de piso e de teto abaixo dos
80%. O alfa de Cronbach para o total da escala foi de 0,94 e os
valores para os oito dominios estiveram compreendidos entre
0,7 e 0,97. Obtiveram-se correlagdes significativas entre os
oito dominios e o total da ECVI-38. Os resultados obtidos na
escala permitiram distinguir de forma significativa os indivi-
duos de acordo com o grau de afectacao neuroldgica. Todos os
dominios da ECVI-38, apresentam correlacoes significativas
com instrumentos de contetdo similar.

Conclusdes: A versao Portuguesa da ECVI-38, apresenta
boas caracteristicas psicométricas, nomeadamente boa acei-
tabilidade, boa validade de constructo e de critério. Resta
determinar a fiabilidade.

Melhor desempenho cognitivo com mais
educacao: efeito protector no
envelhecimento?

Isabel Pavao Martins',Carolina Maruta', Vanda Freitas', Antonio
Gouveia Oliveira®

1-Unidade Neurolégica de Investigacao Clinica,Instituto de
Medicina Molecular, Faculdade de Medicina de Lisboa;
2-Departamento de Bioestatistica, Faculdade de Medicina de
Lisboa.

isabel_martins@fm.ul.pt

Introducao: Alguns estudos tém indicado que o declinio
cognitivo associado ao envelhecimento normal pode estar
dependente da educacdo. Apesar deste efeito protetor ja ter
sido demonstrado na progressao para a deméncia, é ainda dis-
cutivel se este efeito existe durante o envelhecimento normal.

100 Sinapse

Objetivos: Neste trabalho pretendemos avaliar o desempe-
nho de uma popula¢do com mais de 50 anos, seguida em cui-
dados de satide primdrios numa extensa bateria de testes cog-
nitivos. Pretende-se ainda estudar o efeito da educagao sobre
as modifica¢des cognitivas associadas a idade.

Metodologia: Uma amostra de 479 adultos saudaveis com
mais de 50 anos e sem doenca cerebral conhecida (incluindo
uma pontuagdo normal do MMSE) foi avaliada por uma bate-
ria de 28 testes neuropsic6logos incluindo testes executivos,
de inteligéncia, memdria episédica e semantica e linguagem.
Foi realizada uma andlise factorial dos testes e estudado o
efeito das varidveis demograficas no desempenho nos fatores
obtidos através de regressoes multiplas repetidas.

Resultados: A andlise factorial revelou trés fatores princi-
pais, correspondentes a funcoes executivas e visuoespaciais
(F1), memoria episddica verbal e aprendizagem (F2), e capa-
cidades verbais/semanticas (F3). Os fatores F1 e F2 revelaram
um declinio com a idade. Apesar de a educagao ter um efeito
positivo no desempenho de todos os grupos de idade, esta
varidvel ndo demonstrou um efeito no declive do declinio
cognitivo associado a idade.

Conclusdo: Este estudo sugere que embora uma maior
educacdo esteja associada a um melhor desempenho cogniti-
vo, esta varidvel nao modifica a taxa de declinio associado a
idade nas funcoes executivas.

Evocacdo de nomes proprios - Efeitos da
idade, do género e do contacto ocular
(Olha para mim e dir-te-ei quem és).

Inés Mares', Anna Stillwell?, Isabel Pavao Martins'

1-Unidade Neurolégica de Investigagao Clinica, Instituto de
Medicina Molecular, Faculdade de Medicina de Lisboa; 2-Faculty
of Medicine, University of Bristol, Bristol, UK.

im@fm.ul.pt

Introducdo: Os nomes préprios sao particularmente difi-
ceis de evocar constituindo uma queixa frequente no envelhe-
cimento normal.

Objetivos: Neste trabalho pretendemos i) avaliar a fre-
quéncia desta queixa numa populacdo com mais de 50 anos;
ii) como essa queixa se correlaciona com o desempenho obje-
tivo num teste de evocacao de nomes proprios; iii) e se a
idade, escolaridade e caracteristicas do estimulo tém um efei-
to nesse desempenho.

Metodologia: Duas amostras de adultos sauddveis com
mais de 50 anos e sem doenca cerebral conhecida (incluindo
uma pontuag¢do normal do MMSE), responderam a i) duas
questdes de queixas subjetivas de linguagem e a uma bateria
de testes neuropsicélogos que incluia um teste de faces famo-
sas; ii) um teste de nomeacao de faces publicas em contacto
ocular e sem contacto ocular.

Resultados: Verificou-se que as queixas subjetivas de lin-
guagem problemadticas tém uma frequéncia de 10.9%, sendo
mais frequentes em mulheres, na presenca de queixas depres-
sivas e nos participantes que vivem sozinhos. Esta queixa rela-
ciona-se com o desempenho em testes de fluéncia semantica,
memoria episédica e memoria imediata fonolégica mas nao
com o desempenho objetivo num teste de nomes proprios.
Verificou-se ainda que o contacto ocular tem um efeito facili-
tador na evocagdo de nomes préprios mas apenas quando a
face percecionada é do mesmo género do participante.

Conclusao: As queixas subjetivas de linguagem estao asso-
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ciadas a um pior desempenho cognitivo em alguns testes de
memodria e linguagem/executivos. O desempenho em tarefas
de evocacao de nomes proprios pode ser modelado por diver-
sos fatores com saliéncia social, tal como a presenca de con-
tacto ocular.

Treino cognitivo em perturbacées
cerebrais: avaliacao neuropsicolégica e
neuroimagioldégica

Adriana Sampaio’, Rosana Magalhaes', Jorge Alves', Silvia
Paiva', Alvaro Machado?, Filipe Palavra®, José Grilo Goncalves®,
Oscar Gongalves'

1-Laboratério de Neuropsicofisiologia, CIPsi, Escola de
Psicologia, Universidade do Minho, Braga; 2-Servico de
Neurologia, Escala, Hospital de Braga, Escala-Braga; 3-Servico de
Neurologia, Centro Hospitalar de Coimbra - E.PE., Coimbra.
adriana.sampaio@psi.uminho.pt

Introducdo: A intervengdo cognitiva tem sido aplicada as
sequelas cognitivas de diversas patologias cerebrais, existindo
evidéncia da sua eficicia nomeadamente em pacientes que
sofreram traumatismo craneo-encefdlico ou Acidente
Vascular Cerebral. Contudo, em patologias como Esclerose
Muiltipla e doenca de Alzheimer ainda néo existem dados con-
clusivos sobre a sua eficdcia uma vez que os estudos de quali-
dade e rigor metodolégico sdo ainda escassos.

Este tipo de intervencao pode ser fornecida em diversas
modalidades tais como papel e lapis, treino assistido por com-
putador e/ou por um terapeuta treinado. Alguns estudos
apontam para as vantagens do treino cognitivo assistido por
computador, tais como reducoes de custos, facilidade de
administragdo e registo sistematico da evolucao dos resulta-
dos do paciente.

Objectivos: Com este estudo pretendemos avaliar a efica-
cia de uma plataforma informdtica de treino cognitivo em
duas doencas neuroldgicas - Esclerose Muiltipla e a doenga de
Alzheimer.

Metodologia: A plataforma de estimulacdo cognitiva
desenvolvida no ambito da investiga¢do em patologias cere-
brais do Laboratério de Neuropsicofisiologia da Escola de
Psicologia da Universidade do Minho (NEP-UM) serd apre-
sentada, bem como os protocolos de avaliagdo neuropsicol6-
gica e neuroimagioldgica.

Resultados e Conclusdes: Estudos preliminares com um
ndamero reduzido de doentes mostraram melhorias significa-
tivas em medidas de memoria e fungdes executivas, bem
como um padrao de activacao bilateral da rede neuronal de
resting-state pds intervenc¢ao cognitiva. Pretende-se que esta
plataforma de intervencgao cognitiva seja disponibilizada aos
clinicos portugueses e que o acesso a intervencao cognitiva
seja alargado a um maior nimero de doentes, reduzindo-se os
custos do tratamento de défices cognitivos associados a pato-
logias cerebrais.

Visual Processing Speed in Multiple
Sclerosis

Silvana Costa', Nancy Chiaravalloti?, Nancy Moore?, John
DeLuca?, Oscar Gongalves', Jorge Ameida’

1-Laboratério de Neuropsicofisiologia Escola de Psicologia,
Universidade do Minho, Braga, Portugal; 2-Neuropsychology and
Neuroscience Laboratory, Kessler Research Center Foundation,
West Orange USA.
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Introduction: MS is an inflammatory, progressive disease
of the central nervous system, usually affecting adults
between 20 and 50 years old (Kornek & Lassmann, 2003).
Although severity and progressions in multiple sclerosis is
unpredictable and symptomatology heterogeneous, fatigue,
cognitive dysfunction (e.g. information processing speed,
working memory), sensory-motor abnormalities (e.g. visual
disturbances, spasticity, locomotion), and psychiatric
(depression) are the major symptoms. Visual disturbances,
such as optic neuritis or nistagmus, frequently occur during
the course of MS and are believed to cause abnormalities on
the retina nerve fiber layer thickness, ganglion cells or optic
nerve, as an example. Nonetheless visual processing is fre-
quently compromised in MS (e.g, optic neuritis) there have
been few studies addressing this issue.

Aims: It is our aim to understand early visual processing
speed in participants with multiple sclerosis. Ability to detect
and process visual stimulus and the dynamics properties of
visual processing were studied to understand if multiple scle-
rosis participants with and without processing speed deficits
differ in comparison with healthy controls.

Method: Cognitive function was assessed with MACFIMS
and the Beck Depression Inventory was used to measure
depression symptomatology. Three psychophysics paradigms
were used to study early visual processing speed.

Conclusions: These paradigms, albeit addressing different
cognitive issues, may have as a common denominator their
reliance on speed of processing. Consequently, these para-
digms may serve as a novel way of exploring the relationship
between visual speed of processing and cognitive deficits in
individuals with MS.

How neuroscience can help epilepsy

Gabriel Kreiman

Department of Ophthalmology and Neurology, Children’s
Hospital Boston, Harvard Medical School; Program in Biophysics,
Program in Neuroscience, Center for Brain Science, Harvard
University; Swartz Center for Theoretical Neuroscience

Gabriel. Kreiman@tch.harvard.edu

The neurosurgical approach to epilepsy offers a unique
opportunity to eavesdrop on the activity of neurons and neu-
ronal ensembles in the human brain. These recordings pro-
vide an excellent opportunity for synergistic interactions
between basic and clinical scientists to better understand the
origins, propagation and mechanisms involved in epilepsy
and interictal discharges. Centered on the treatment of these
epileptic patients is a team of neurologists, neurosurgeons,
psychiatrists, neuroscientists, neuroengineers and cognitive
scientists that brainstorm together about the functional net-
works involved in epilepsy. In this talk, I will provide a few
examples of these interactions. First, I will discuss the devel-
opment of neurotechnologies to further improve the capabil-
ities of recording and functional mapping in epilepsy patients.
I'will discuss the clinical potential of wireless neurophysiolog-
ical recordings in a clinical setting. Second, I will show record-
ings using a variety of different types of hybrid electrodes that
permit interrogating functional networks at multiple spatial
scales. Third, I will combine these different tools to study
interictal spike events. Finally, I will provide preliminary notes
about the interaction of neurophysiological recordings and
electrical stimulation mapping procedures.
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Mapeamento funcional do
processamento emocional de faces

Alberto Leal"?, Ricardo Lopes?®, Mdrio Secca*

1-Centro Hospitalar Psiquidtrico de Lisboa, Lisboa; 2-Instituto
Universitério de Lisboa, Lisboa; 3-Faculdade de Psicologia —
Universidade de Coimbra, Coimbra; 4-Ressonancia Magnética de
Caselas, Lisboa.

a.leal@me.com

Introducdo: A andlise visual detalhada de faces é uma capa-
cidade muito desenvolvida no homem, o que contribui signifi-
cativamente para uma melhor interacgdo social e resulta em
vantagem evolutiva. Para conseguir um alto nivel de desempe-
nho este processamento envolve muiltiplas dreas cerebrais,
cada uma contribuindo com aspectos parcelares da computa-
¢do global. Uma das facetas da anélise facial consiste na deter-
minacdo do componente emocional subjacente @ mimica do
momento, uma tarefa envolvendo diversas dreas cerebrais,
algumas das quais com relevancia para o estudo de patologias
neuroldgicas tais como as Amigdalas e o cortéx orbito-frontal.

Objectivos: Caracterizar a resposta neurovascular cerebral
associada ao processamento de diferentes emocoes faciais,
com particular interesse no envolvimento da Amigdala.

Métodos: Dez voluntdrios jovens (idades 20-32 anos) e
saudaveis foram submetidos a um protocolo de Ressonancia
Magnética funcional (RMf) em que foram apresentados
visualmente blocos de faces com diferentes componentes
emocionais (Alegria, Medo e Raiva), obtidas da Karolinska
Database. As sequéncias BOLD foram obtidas num equipa-
mento de 1,5T, sendo posteriormente processadas utilizando
o software BrainVoyager.

Resultados: A visualizacao de faces produz a activacao de
areas extensas do cortéx occipital bilateralmente, com predo-
minio ventral e hemisférico direito. Observa-se também acti-
vacao dos lobos frontais na maioria dos doentes, sendo que
das emocoes testadas o medo parece ser a que produz o maior
envolvimento cortical. O envolvimento das Amigdalas moti-
vou a realizacao de processamento com andlise de regides de
interesse, o que resultou numa melhoria das activacoes desta
estrutura em relacao ao processamento emotivo.

Conclusdes: A apresentacdo de faces origina activacao de
areas corticais multiplas envolvendo nédo sé os lobos occipi-
tais mas também os frontais e as Amigdalas. A manipulagdo
do componente emotivo da mimica facial possibilitou o
mapeamento funcional especificamente associado ao proces-

samento emotivo.
Agradecimentos: O presente trabalho foi suportado pela Bolsa de
Investigagao BIAL n° 157/10.

Avaliagao pré-cirargica da
lateralizacao da linguagem por
Ressonancia Magnética Funcional

Martin Lauterbach'?, Sofia Reimao**, Ana Filipa Geraldo?, Jorge
Guedes Campos*®

1-Instituto de Medicina Molecular, Faculdade de Medicina,
Lisboa; 2-Departamento de Neuroradiologia, Hospital de Santa
Maria, Lisboa; 3-Sociedade Portuguesa de Ressonancia
Magnética, Hospital da Cruz Vermelha, Lisboa.
martin.lauterbach@sapo.pt

Introducéo: Em cerca de 90 % da populagado a linguagem
estd lateralizada para o hemisfério esquerdo (HE). Na avalia-
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¢do pré-cirdrgica importa esclarecer a proximidade das dreas
da linguagem relativamente a localizag@o da intervencao pla-
neada. Processos de neuroplasticidade podem causar uma
transferéncia para dreas homologas do hemisfério direito
(HD). A relacao das activacoes nos dois hemisférios na resso-
nancia magnética funcional (RMf), expressa pelo Indice de
Lateralidade (IL), é frequentemente usada para descrever o
grau da reorganizacao cortical.

Objectivos: Avaliacdo de 46 Ressonancias magnéticas fun-
cionais de mapeamento das dreas de linguagem efectuadas
entre 2008 e 2011 na Sociedade Portuguesa de RM. Validar o IL
e a sua correlacdo com o tempo de evolucdo da doenga e a
presenca de sintomas afasicos.

Metodologia: Calculo do LI na base de mapas de activagao
do paradigma de geracdo de verbos. Comparagdo nao-para-
métrica dos indices de lateralidade entre grupos com/sem
sintomas afésicos e correlagao linear entre LI e tempo de evo-
lucdo da doenca.

Resultados: Foram avaliados 46 pacientes dextros (33 mas-
culinos), com uma idade média de 40,9 anos, com patologia
do hemisfério esquerdo (etiologia tumoral (n=42) e vascular
(n=4)). O IL atinge valores positivos (média 0,47), indicando
um processamento de linguagem predominantemente no HE.
Os casos com maior tempo de evolucao tém tendencialmente
um IL mais baixo, contudo a correlagao linear ndo atinge sig-
nificancia estatistica. Quanto a presenca ou auséncia de sinto-
mas afésicos, a comparacao do IL nos dois grupos nao revelou
uma diferenga estatisticamente significativa.

Conclusoes: Na presenca de lesdes do HE no cérebro adul-
to, o processamento de linguagm permanece na mioria dos
casos nesse hemisfério.

Para estimar o risco de lesdo das dreas de linguagem asso-
ciado a um procedimento cirtrgico do HE, a realizacdo de RMf
e o respectivo célculo do IL constituem procedimentos tteis.

Mapeamento intra-operatoério das
dreas da linguagem: Experiéncia do HSM

José Fonseca', Carolina Maruta’, Joao Paulo Farias?, Alexandre
Rainha Campos?, Helena Santos®, Isabel Pavao Martins', Jodao
Lobo Antunes®

1-Laboratério de Estudos de Linguagem, Faculdade de Medicina
de Lisboa; 2-Servico de Neurocirurgia, 3-Servico de Anestesiologia,
CHLN-HSM.

jfonseca@fm.ul.pt

Os gliomas invadem estruturas corticais e subcorticais
com infiltracdo da substancia branca, incluindo com frequén-
cia dreas eloquentes, nomeadamente de linguagem no hemis-
fério dominante

Existe uma clara evidéncia de quanto maior for a remogao
cirdrgica, melhor é o progndstico.

A RMf fornece-nos informacdo exclusivamente das dreas
corticais e de forma grosseira, ndao podendo por isso ser utili-
zada isoladamente para guiar a remocao.

A cirurgia de gliomas em 4reas de linguagem com o doen-
te acordado, criou uma mudanca de paradigma cirtrgico de
limites anatémicos para limites funcionais.

O mapeamento funcional cortical e subcortical da lingua-
gem com o doente acordado exige uma avaliacao neuropsico-
légica criteriosa extra e intra-operatéria e permite a delimita-
¢ao funcional da remocao.

Sdo analisados os resultados da avaliagdo neuropsicol6gi-
ca pré, intra e pos-operatéria de 10 doentes (8 homens e 2
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mulheres), dextros, em que o hemisfério esquerdo é domi-
nante para a linguagem, comprovado por RMf.

Os tumores tinham uma localizagdo fronto-temporo-insu-
lar em 3, fronto-insular em 3, frontal em 2 e temporal poste-
rior em 2 casos.

Globalmente ndo se observaram diferencas significativas
no desempenho das provas cognitivas/linguagem da avalia-
¢do pré para a pés-operatdria, com excep¢do da evocacao
apos intervalo curto de interferéncia no CVLT (t=-4.771;
p=0.002) e no Trail Making Test B (t=-2.684; p=0.036), no sen-
tido de maior lentificacdo dos desempenhos.

Na avaliacdo da linguagem intra-operatéria observou-se
uma consisténcia do padrao de erro e algumas diferencas na
tipologia de erros da mencionada na literatura.

Foi ainda avaliada a correlagao entre as dreas corticais de
linguagem identificadas em RMf e as “mapeadas” durante a
intervencdo cirdrgica. Apesar das limitagdes da RMIf, esta
revelou-se 1til para guiar o mapeamento.

A avaliacdo de linguagem intra-operatéria tem uma
importancia extrema nesta técnica cirtrgica permitindo uma
optimizacdo da remoc¢do tumoral com uma diminuicdo das
sequelas.

Micofenolato de Mofetil em
Doencas Desmielinizantes do Sistema
Nervoso Central

Inés Bras Marques, Carmo Macdrio, Fernando Matias, Livia Sousa
Servico de Neurologia, Hospitais da Universidade de Coimbra.
inesmbmarques@gmail.com; livia.sousa@netcabo.pt

Introducdo: O micofenolato de mofetil (MM), potente
imunosupressor inibidor da proliferacao de linfécitos B e T,
aprovado na prevencao da rejeicao de transplantes, tem-se
revelado 1til em doencas imunomediadas como lapus, mias-
tenia gravis, miopatias inflamatérias, neuromielite 6ptica e
mesmo esclerose multipla (EM).

Objectivos: Reportar experiéncia clinica da utilizacao do
MM em doencas desmielinizantes do SNC.

Métodos: Revisao retrospectiva de processos clinicos de
doentes com doengas desmielinizantes, tratados com MM.
Considerando critérios de ordem clinica, definiram-se trés
categorias: melhoria, estabilizacdo ou agravamento. Avaliada
seguranga e tolerabilidade. Andlise estatistica recorrendo ao
programa SPSS.

Resultados: O MM foi utilizado em 32 doentes, ap6s falén-
cia dos farmacos aprovados para a EM ou em situagdes sem
indicacao formal para estes. 50% mulheres, 46.9% (EM) surto-
remissao, 31.3% EM secunddria progressiva, 15.6% EM primd-
ria progressiva, 3.1% neuromielite 6ptica e 3.1% mielites
recorrentes. Idade média no inicio da doenga 34+12.4 anos e
média de duracdo da doenca 8.6+6.9 anos. 71.9% com imuno-
modulacdo prévia e 81.3% imunosupressdo prévia. 93% MM
em monoterapia e 6.3% em combinacdo com imunomodula-
dor. Duracao média do tratamento 3.9+2.8 anos.

Relatada melhoria clinica em 28.1% dos doentes, estabili-
zacao em 46.8% e agravamento em 21.9%. Efeitos secundérios
em 21.9%, mais frequentemente infeccoes benignas (12.5%).
Suspensao do tratamento em 31.3% por efeitos adversos ou
ineficdcia. A melhor resposta relacionou-se a menor idade de
inicio da doenca (p=0.018). Apesar da auséncia de significan-
cia estatistica, diminui¢cao da progressao da doenga (estabili-
zacao/melhoria) em 93.3% dos doentes com EMSR, 66.7%
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com EMSP, 40% com EMPP, e em ambos os doentes com NMO
e mielites recorrentes.

Conclusdao: O MM foi 1til, seguro e bem tolerado num
namero significativo de doentes com vantagem de um baixo
custo. E uma alternativa a considerar na EM refractaria e em
formas atipicas, como a NMO e as mielites recorrentes, para
as quais nao existem tratamentos aprovados.

Preditores de resposta terapéutica
a plasmaferese no tratamento de recurso
em surtos graves de Esclerose Multipla

Luis Isidoro’, Joao Sargento-Freitas', Catarina Borges?, Jorge
Tomaz? Maria do Carmo Macdrio', Fernando Matias', Livia
Sousa’

1-Servigo de Neurologia, 2-Servico de Imunohemoterapia, dos
Hospitais da Universidade de Coimbra.
luis_isidoro@yahoo.com

Introducio: A plasmaferese tem sido usada na terapéutica
dos surtos de esclerose mdltipla (EM) refractdrios aos corti-
costerdides desde 1980.

Segundo as recomendacdes actuais da European
Federation of Neurological Societies (EFNS), a plasmaferese
poderd ser benéfica em patologia inflamatéria desmielinizan-
te (incluindo EM) quando ndo hé resposta aos corticoides em
1/3 dos casos, devendo ser restrita a doentes com surtos gra-
ves (recomendacdo de categoria B).

Objectivos: Avaliar a eficicia da plasmaferese na terapéuti-
ca de surtos de EM e detectar eventuais factores preditivos de
resposta.

Metodologia: Andlise retrospectiva dos doentes que efec-
tuaram plasmaferese para surtos de EM de Janeiro de 2001 até
Novembro 2011.

Andlise estatistica em software SPSS®, assumindo-se
como significancia estatistica p<0.05.

Resultados: No periodo de tempo referido, foram encon-
trados 30 doentes com EM que realizaram plasmaferese em
surto.

Andlise descritiva: sexo feminino 63%; idade média: 38.8
anos (DP: 9.6); taxa de surto no ano prévio: 2.0 (AIQ: 1.0-3.0);
formas clinicas: EMSR (77.7%), EMSP (13.3%), EMPR (6.7%) e
SCI (3.3%).

A maioria das lesoes sintomadticas encontravam-se a nivel
medular (n=11, 39.3%), supratentorial (28.6%), cerebelo e
tronco cerebral (10.7% cada). O EDSS mediano no surto trata-
do foi de 4.0 (AIQ de 3.0-4.5).

Verificdmos uma reducdo = 1 ponto na escala EDSS em
43.3% dos doentes (n=13), sendo a variagao mediana de EDSS
apos final da plasmaferese — 1.0 (AIQ: -2.0 a -0.5; p=0,001).

Foi comprovada diferenca estatisticamente significativa na
resposta terapéutica em relacdo a aspectos imagioldgicos
como captacao de contraste (p=0,001) e realce em anel
(p=0.046), assim como face a precocidade de instituicao da
plasmaferese (“respondedores” 26 dias, DP: 15.0 Vs “nao- res-
pondedores” 49 dias, DP 29.6, p=0.048).

Conclusodes: A plasmaferese foi ttil no tratamento de sur-
tos refractdrios aos corticoides, (eficacia superior a descrita na
literatura), relacionando-se a resposta encontrada com a acti-
vidade inflamatéria das lesdes na RMN e a precocidade do tra-
tamento.
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Manifestacdes neuroldégicas na
sindrome de Sjogren primaria

Isabel Moreira’, Filipa Teixeira®, Ana Matins Silva', Carlos
Vasconcelos?, Fatima Farinha?, Ernestina Santos'

1-Servico de Neurologia, 2-Unidade de Imunologia Clinica,
Hospital Santo Antdénio, Centro Hospitalar do Porto; 3-Servigo de
Reumatologia, Hospital de Ponte de Lima, Unidade Local de
Satide do Alto Minho.

isabelpmoreira@gmail.com

Introducdo: A sindrome de Sjogren primério (SSp) é uma
doenga auto-imune caracterizada por infiltracao linfocitaria
cronica das glandulas exdcrinas e por alteracoes extraglandu-
lares que podem envolver o sistema nervoso periférico (SNP)
e o sistema nervoso central (SNC).

Objectivos: Estudo caso-controlo, observacional retros-
pectivo e transversal, para avaliar a prevaléncia, clinica e evo-
lucdo do envolvimento neurolégico num grupo de doentes
com SSp seguidos num tinico centro.

Métodos: Avaliaram-se 91 doentes com SSp (88 mulheres,
3 homens; idade média de 47,6 anos) e comparam-se dados
demogrdficos, clinicos e imunoldgicos entre o grupo de doen-
tes com envolvimento neuroldgico e aqueles sem envolvi-
mento neurolégico.

Resultados: 24 doentes (26,4%) tinham envolvimento neu-
rolégico: todos mulheres com idade média do inicio da doen-
¢a e do envolvimento neurolégico de 41,8 e 47,9 anos, respec-
tivamente. 50% tinham envolvimento do SNP, 46% do CNS e
4% de ambos. No SNP registaram-se 5 casos de neuropatia
sensitiva pura, 4 alteracdes de nervos cranianos, 1 mononeu-
ropatia multipla, 1 polineuropatia sensitivomotora, 1 neuro-
patia autonémica e 1 miastenia gravis. No CNS registaram-se
3 casos de cefaleias com alteragdes imagioldgicas compativeis
com doenca inflamatéria, 2 com envolvimento da medula
espinal, 2 epilepsias, 2 défices motores e sensitivos, 2 disttir-
bios do movimento e 1 meningite asséptica. A associagdo
entre cefaleias e fendmeno de Raynaud foi estatisticamente
significativa (p=0,04). Os sintomas constitucionais e o envol-
vimento pulmonar foram mais frequentes e os sintomas arti-
culares menos frequentes nos doentes com SSp com envolvi-
mento neuroldgico (p<0,05). A evolugdo neurolégica foi favo-
ravel em 58% dos doentes.

Conclusdo: Nesta série a prevaléncia de complicagdes
neurolégicas (26,4%) foi superior a de outras séries o que se
poderd dever a diferentes sensibilidades e/ou metodologias
de diagnéstico. O envolvimento do SNC foi semelhante ao
envolvimento do SNP o que também difere de outros estudos
prévios em que foi descrito um envolvimento mais frequente
do SNP.

Reducdo da Demora Pré-Operatoéria
Média com Lean Seis Sigma

Lia Pappamikail, Bernardo Ratilal, Carlos Vara Luiz, Ricardo
Castro, Agnelo Fernandes

Hospital de S. José, Centro Hospitalar Lisboa Central, EPE.
Pappamikail@gmail.com

Com o objectivo de reduzir a demora média pré-operatdria
no servico de Neurocirurgia, criou-se uma parceria com enge-
nheiros credenciados em Lean Seis Sigma, um conjunto de
préticas originalmente desenvolvidas pela Motorola para
melhorar sistematicamente os processos ao eliminar defeitos.

Sinapse

Lean Seis Sigma constitui uma estratégia gerencial para pro-
mover mudancas nas organizacoes, fazendo com que se che-
gue a melhorias nos processos, produtos e servigos para a
satisfacao dos clientes.

Define-se demora pré-operatéria como o periodo de
tempo decorrido desde o momento em que o doente é admi-
nistrativamente internado, até a admissao no bloco operato-
rio, estando excluidos deste projecto os doentes emergentes.

Ao longo do periodo de um ano, foram analisados os varios
passos do internamento de doentes para cirurgia electiva,
caracterizado sem termos de tempo decorrido na sua execu-
¢do e entre passos, por forma a identificar o constrangimento
em termos de producao.

Foi definida uma estratégia de reducdo dos tempos de exe-
cucdo, bem como implementadas alteragdes nos protocolos
de actuacgdo interna por forma a obviar os efeitos de constran-
gimentos intransponiveis (p.e. disponibilidade de tempo ope-
ratério), na normal producdo do servico e desta forma na
reducdo da demora média pré-operatoria.

Andlise da ocupacao do Bloco
operatorio 2008-2011

Lia Pappamikail, Lino Fonseca, Pedro Branco, Gongalo Novais,
Nuno Reis

Centro Hospitalar Lisboa Central EPE.

Pappamikail@gmail.com

Procedeu-se a uma revisao dos registos de utilizacao do
bloco operatério, com enfoque nos tempos registados de
turn-over entre doentes, tempos consignados a anestesia e
tempos cirdrgicos, taxas de cancelamento de cirurgias e a
andlise dos motivos registados.

Foram avaliadas as cirurgias por grupo de patologia, a sua
distribuicao de frequéncia mensal, bem como a taxa de can-
celamento por grupo de patologia.

Pretende-se com esta andlise, veicular o retrato da activi-
dade operatéria do Servico de Neurocirurgia do Centro
Hospitalar Lisboa Central EPE, Pdlo H. S. José, ao longo dos 4
anos de actividade contemplados, tendo em linha de conta as
variacoes de estrutura organizacional do mesmo: utilizacao
subtotal do espaco fisico de bloco por défice de Anestesistas
assignados ao BO de 2008 a Maio de 2010; fusdo dos blocos do
Servico de Neurocirurgia (pélo H. S. José e pélo H. S. A.
Capuchos) a partir de Junho 2010 permitindo o funcionamen-
to semanal de 2 salas em regime de prolongamento.

Estudo anatomico em cadaver da
regidao temporal

Bruno Lourenco Costa, Ant6nio Miguéis

Centro Hospitalar Universitdrio de Coimbra / Centro Hospitalar
de Coimbra.

brunolourencocosta@gmail.com

A dissec¢ao do musculo temporal e das fascias e elementos
vasculares e nervosos da regido temporal é um passo impor-
tante em algumas das abordagens neurocirtirgicas mais utili-
zadas e versdteis.

Os autores apresentam os resultados da microdissecc¢ao de
oito regides temporais de cadaveres fixados e congelados,
visando rever e clarificar anatomia do musculo temporal e das
fascias e elementos vasculares e nervosos relacionados. O
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estudo anatémico é complementado com uma revisao da lite-
ratura relevante.

O conhecimento da anatomia da regido temporal é indis-
pensavel na prevencao de importantes complicagdes estéticas
e funcionais. A literatura disponivel sobre este tépico é abun-
dante mas confusa devido a auséncia de uniformidade nos
termos anatémicos utilizados.

Analise do perfil de tratamento
com vancomicina de doentes com
infeccGes nosocomiais em Neurocirurgia

J. Amaral', J. Rijo', C. Marques? H. Farinha', E. Falcao?® M.
Dominguez®

1-Servicos Farmaceéuticos, 2-Servico de Neurocirurgia, Hospital
Egas Moniz - CHLO; 3-Servigos Farmacéuticos do CHLO.
jsmfpereira@chlo.min-saude.pt

Introduc@o: A infeccdo nosocomial em Neurocirurgia
pode resultar de diferentes procedimentos neurocirirgicos.
Os agentes etioldgicos sdao diferentes dos da meningite da
comunidade e o tratamento empirico baseia-se na associacao
de vancomicina a antimicrobiano de largo espectro.

Objectivo: Analisar a utilizacao de vancomicina no trata-
mento de doentes neurocirtirgicos com infec¢des nosoco-
miais nomeadamente os parametros farmacocinéticos e o
perfil de seguranga do farmaco. Avaliar a evolucao do grupo
de doentes infectados com microorganismos susceptiveis a
vancomicina.

Método: Estudo observacional retrospectivo (Agosto 2010
a Dezembro 2011). Consulta de registos clinicos de doentes
neurocirdrgicos com infec¢des nosocomiais sob terapéutica
com vancomicina em perfusao intermitente (>4 dias).

Resultados: 42 doentes (45,2% sexo feminino, 54,8% mas-
culino) com idades entre 17-93 anos.

A vancomicina foi iniciada empiricamente em 69% dos
doentes e em 31% ap6s documentacdo por antibiograma.
38,1% dos doentes apresentavam infec¢des associadas a deri-
vacgoes de liquor.

A média da dose de carga foi 17mg/Kg e a média da con-
centragdo em vale 15,1mg/dl. Os doentes com infec¢des asso-
ciadas a derivacao de liquor apresentaram valores médios
mais elevados de Clearance (Cl = 0,076 vs 0,054 L/h).

8/42 doentes evidenciaram nefrotoxicidade sendo que 25%
estavam em tratamento com outros fairmacos nefrotéxicos.

Dos 25/42 doentes infectados com microorganismos sus-
ceptiveis a vancomicina, 21 (84%) foram considerados cura-
dos (média duracdo de tratamento de 27 dias). A mortalidade
destes doentes foi 0.04% (1/25).

Conclusdo: A vancomicina continua a ser um dos farma-
cos de elei¢cdo para o tratamento de infec¢coes subsequentes a
procedimentos neurocirtrgicos.

A média da concentragdo em vale de vancomicina obtida
podera explicar a elevada % de cura nos doentes infectados
com microorganismos susceptiveis ao farmaco.

A presenca de derivagao de liquor parece afectar a farmaco-
cinética com aumento da clearence do farmaco, exigindo uma
monitorizacdo apertada para evitar niveis sub-terapéuticos.

O tratamento com vancomicina revelou-se seguro e com
baixa nefrotoxicidade.
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Quistos justafacetarios vertebrais
- casuistica do servico de neurocirurgia
do CHC

Bruno Lourenco Costa, Ant6nio Peliz, Armando Lopes
Centro Hospitalar Universitdrio de Coimbra/Centro Hospitalar
de Coimbra.

brunolourencocosta@gmail.com

Introducdo: O conceito de quistos justafacetdrios verte-
brais inclui os quistos sinoviais, os quistos pseudosinoviais e
0s quistos ganglidnicos. Estas lesoes de dificil distingao sdo
raras e localizam-se quase exclusivamente na coluna lombar.

Material e métodos: Os autores estudaram retrospectiva-
mente os doentes com quistos justafacetdrios da coluna lom-
bar submetidos a tratamento cirtrgico no CHC no periodo
1995-2010 quanto a: género, idade, antecedentes traumaticos
e ocupacionais, clinica de apresentacdo, exames imagiologi-
cos, tratamento e seu resultado funcional.

Resultados: No CHC, no periodo 1995-2010, foram subme-
tidos a tratamento cirtrgico 10 doentes com quistos justaface-
tarios da coluna lombar, 7 do sexo masculino e 3 do sexo femi-
nino, com uma idade média de 55 anos. Em 9 casos, os quis-
tos justafacetdrios estdo documentados imagiologicamente
com TC e/ou RMN e, frequentemente.O diagndstico foi con-
firmado histologicamente em 7 casos. A lombalgia mecanica e
a ciatalgia foram as queixas iniciais mais frequentes. Apés 3
meses de seguimento médio, a maior parte dos doentes man-
tinha lombalgia residual.

Conclusdo: Os quistos justafacetdrios surgem, preferen-
cialmente, em doentes com alteracdes degenerativas marca-
das da coluna lombar.

Revisdo de técnicas cirdrgicas
para remocao de hérnias foraminais e
extraforaminais

Lia Pappamikail, Paulo Fernandes, Casimiro Goncalves
Hospital de S. José, Centro Hospitalar Lisboa Central, EPE.
Pappamikail@gmail.com

A abordagem da coluna lombar, por via posterior, retine
ainda na comunidade Neurocirtrgica alguma controvérsia.
No caso particular das hérnias lombares foraminais ou extra-
foraminais, a problemaética é especialmente evidente, uma
vez que implica a utilizacao de uma abordagem com a qual a
maioria dos cirurgioes estard menos familiarizada.

As hérnias discais lombares foraminais ou extraforaminais
constituem 7 a 12% de todas as herniacoes discais, podendo
ser puramente extraforaminais ou com componente intrafo-
raminal ou intra-canalar associado.

A abordagem classica, mediana, da coluna lombar posterior,
nao oferece uma adequada solucdo para estas situacoes, ndo
permitindo uma adequada descompressao radicular com remo-
¢do do fragmento hernidrio sem com isso implicar uma extensa
remocao facetdria, que poderd resultar na instabilizacdo da
coluna a esse nivel, com consequente necessidade de fixagao.

De forma a responder a esta problemdtica, procedeu-se a
uma revisao da literatura das técnicas cirtrgicas de remocao
facetdria utilizadas na exérese de herniacoes discais extraca-
nalares, bem como apresentados casos clinicos ilustrativos do
racional de decisao da abordagem cirurgica.
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Queixas Subjectivas de Memdria
Especificas e Procura de Cuidados de
Saude

Carolina Pires’, Dina Silva?, Joao Maroco?®, Sandra Gin6**, Tiago
Mendes*®, Ben A. Schmand®, Manuela Guerreiro? Alexandre de
Mendonca*

1-Hospital do Divino Espirito Santo, Ponta Delgada; 2-Instituto
de Medicina Molecular, Faculdade de Medicina de Lisboa,
Lisboa; 3-Instituto Superior de Psicologia Aplicada, Lisboa;
4-Santa Casa da Misericérdia de Lisboa; 5-Hospital de Santa
Maria, Centro Hospitalar de Lisboa Norte, Lisboa; 6-Faculty of
Social and Behavioural Sciences, University of Amsterdam, The
Netherlands.

mcarolinapires@gmail.com

Introducdo: O diagndstico de Defeito Cognitivo Ligeiro
baseia-se na presenca de queixas de memoria. Em revisdao
recente dos critérios de diagndstico de Prédromo de Doenca
de Alzheimer, a presenca de declinico cognitivo reportada
pelo doente ou pelo informante mantém-se uma caracteristi-
ca fundamental. Contudo, as queixas de meméria sdo sinto-
mas muito frequentes mesmo em individuos saudaveis.

Objectivos: Neste estudo clinico pretendemos determinar
a gravidade e o tipo especifico das queixas de meméria apre-
sentadas por doentes que activamente procuram cuidados de
saude, comparando-as com as queixas de memoria de contro-
los da comunidade da mesma faixa etéria.

Metodologia: Avaliacdo de queixas subjectivas de memoria
realizada com recurso a Escala de Queixas Subjectivas de
Memo6ria (QSM). Utilizagao do Mini-Mental State Examinantion
para avaliacdo cognitiva geral e da Escala de Depressdao
Geriatrica para avaliacdo de sintomas depressivos. Andlise esta-
tistica das diferencas entre o score total do QSM bem como
entre os items individuais do QSM.

Resultados: Foram incluidos 871 participantes, com idade
superior a 50 anos, ndo demenciados. Os participantes recru-
tados do ambiente clinico apresentaram um score total de
QSM mais elevado (10.3+4.2) que os participantes recrutados
da comunidade (5.1+3.0). Especificamente, o item 3 do QSM,
“Alguma fez se esqueceu de nomes de familiares ou de ami-
gos?”, contribuiu significativamente mais para a variancia do
score total do QSM entre as duas amostras (18% na amostra
clinica e 11% na amostra da comunidade).

Conclusoes: Tal como em estudos anteriores, os doentes
que activamente procuram ajuda médica reportam queixas
de memoria mais pronunciadas. Este estudo demonstrou que
o0 esquecimento nomes de familiares ou de amigos parece ser
particularmente importante e frequente na amostra clinica.
Possivelmente este sintoma é reconhecido como especial-
mente preocupante, podendo influenciar decisivamente a
procura de ajuda clinica neste grupo.

Montreal Cognitive Assessment
(MoCA): Pontos de corte no Défice Cognitivo
Ligeiro, Doenca de Alzheimer, Deméncia
Frontotemporal e Deméncia Vascular

Sandra Freitas*, M4drio R. Simoes'*, Isabel Santana®®
1-Faculdade de Psicologia e de Ciéncias da Educacao;
2-Faculdade de Medicina, Universidade de Coimbra, Coimbra;
3-Servico de Neurologia, Hospitais da Universidade de Coimbra,
Coimbra; 4-Centro de Investigacdo do Nucleo de Estudos e
Intervencao Cognitivo Comportamental (CINEICC), Coimbra.
sandrafreitas0209@gmail.com
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Introducdo: O Montreal Cognitive Assessment (MoCA;
Nasreddine et al., 2005) é um instrumento de rastreio cogniti-
vo breve desenvolvido especificamente para a avaliagcao das
formas mais ligeiras de declinio cognitivo, superando as limi-
tacdbes apontadas ao conhecido Mini Mental State
Examination (MMSE; Folstein, Folstein, & McHugh, 1975).

Objectivos: O presente trabalho tem como objectivo a vali-
dacdo do MoCA para a avaliagdo cognitiva breve de pacientes
com Défice Cognitivo Ligeiro (DCL), Doenca de Alzheimer
(DA), Deméncia Frontotemporal (DFT) e Deméncia Vascular
(DV), sendo analisadas as propriedades psicométricas do
teste, estabelecidos os pontos de corte 6ptimos para cada um
dos grupos clinicos e avaliada a respectiva precisao diagnoésti-
ca e valores preditivos.

Método: O estudo contempla 4 grupos clinicos: i) DCL (n =
90), ii) DA (n = 90), iii) DFT (n = 50), e iv) DV (n = 34), recruta-
dos na Consulta de Deméncia do Hospital da Universidade de
Coimbra. Cada grupo clinico foi emparelhado (quanto ao
género, idade e escolaridade) com um grupo controlo. Todos
os participantes foram avaliados com o MoCA e o MMSE.

Resultados: O MoCA revelou boas propriedades psicomé-
tricas em todos os grupos analisados. Com um ponto de corte
6ptimo de 22 pontos para o DCL e de 17 pontos para a DA,
DFT e DV, o MoCA apresentou excelentes valores de sensibili-
dade, especificidade, valor preditivo positivo e negativo, e pre-
cisdo diagnostica, consistentemente superiores ao MMSE.

Conclus@o: O MoCA constitui um método eficaz na distin-
¢ao entre as alteracdes cognitivas devidas ao envelhecimento
e os défices cognitivos patolégicos, revelando-se um instru-
mento significativamente mais sensivel e preciso do que o
amplamente utilizado MMSE.

Prevaléncia de sintomas
psicéticos num grupo de doentes com
deméncia fronto-temporal

Sofia Rocha’, Joao Pinho', Silvério Macedo?, Isabel Santana®*,
Alvaro Machado'

1-Servigco de Neurologia, Hospital de Braga; 2-Servico de
Psiquiatria, Centro Hospitalar Tamega e Sousa; 3-Servico de
Neurologia, Hospitais da Universidade de Coimbra; 4-Faculdade
de Medicina da Universidade de Coimbra.
sofiarocha99@hotmail.com

Introducdo: Os delirios e alucinac¢des sdo considerados
infrequentes na deméncia fronto-temporal (DFT) e tém sido
associados a idade de inicio precoce e doenca do neur6énio
motor (DNM). Pretende-se determinar a prevaléncia de sinto-
mas psicéticos numa populacdo de doentes com DFT e ava-
liar a relagdo com idade de inicio da doenca e DNM.

Métodos: Caracterizacao transversal dos doentes seguidos
em consulta externa com o diagnéstico de DFT comporta-
mental.

Resultados: Incluiram-se 64 doentes (36 mulheres), com
idade média actual de 71 anos [46-88], idade média no inicio
da doenca de 66 anos [44-87], tempo médio de seguimento de
2 anos e GDS média de 5. Antecedentes familiares de demén-
cia estavam presentes em 34% e antecedentes pessoais de dis-
tirbios psiquidtricos em 44%, sendo o mais comum a depres-
sdo e registando-se prevaléncia de 30% de sintomas depressi-
vos actuais (15% com ideacao suicida e 8% com tentativa de
suicidio prévia). As alteragdes de comportamento/personali-
dade representaram a primeira queixa em 66% dos casos e as
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frequéncias de falsas identificagoes, clockwacthing, coleccio-
nismo, desinibicao sexual e hiperfagia foram respectivamente
13%, 15%, 22%, 19% e 49%. Sinais de parkinsonismo verifica-
vam-se em 15% e em 3% existiam sinais de DNM. A prevalén-
cia global de sintomas psicéticos foi 42% (delirios 20%, aluci-
nacoes 12%, ambos 10%), sem predominio do tipo de delirio,
mas as alucinacdes eram sobretudo visuais. Nao se encontrou
associacao entre ocorréncia de delirio e idade de inicio preco-
ce, padrao especifico de atrofia/hipofuncao ou presenca de
sinais de DNM.

Conclusdes: A prevaléncia de delirios e/ou alucinagoes na
nossa amostra é superior a previamente descrita e, ao contra-
rio do que € classicamente aceite, ndo se associou a idade de
inicio mais precoce ou DNM. Sado necessarios estudos pros-
pectivos para determinar com maior exactidao a prevaléncia
de sintomas psicdticos na DFT, pois esta parece ser claramen-
te superior ao que é hoje conhecido.

Suporte do Estudo
Electroencefalograma (EEG)/Single-Photon
Emission Computed Tomography (SPECT)
no Diagnéstico Clinico de Deméncia

Pedro Guimaries', Joao Ramalheira?

1-Centro Hospitalar de Trds-os-Montes e Alto Douro, Hospital de
Vila Real; 2-Centro Hospitalar do Porto, Hospital Geral de Santo
Antonio, Porto.

guimaraes.pedro.s@gmail.com

Introducdo: A avaliacdo paraclinica dos sindromes
demenciais inclui uma vasta gama de estudos onde se inclui o
EEG, ao qual se reconhece valor limitado, e o SPECT que
marca dreas de hipoperfusao, potencialmente disfuncionais
no sindrome clinico identificada.

Objectivo: Verificar o valor do EEG/SPECT no auxilio ao
diagnostico clinico do sindrome demencial.

Metodologia: Estudo retrospectivo de doentes com hipéte-
se clinica para um subtipo de deméncia estudados com
EEG/SPECT.

Resultados: Obteve-se um total de 65 doentes, 63% do sexo
masculino e uma média de idades de 63 anos. Identificaram-se
oito subgrupos clinicos discriminados de seguida. O EEG foi
anormal em metade dos casos com diagnéstico de Deméncia
Frontotemporal (n=32) e o SPECT localizou padrdes de hipo-
perfusao as regides anteriores em 70%. Nos casos de
Degenerescéncia Corticobasal (n=12) o EEG anormal revelou
assimetria interhemisférica em 38%, os achados de perfusao
foram localizadas apenas a um hemisfério em 75%. Em 67% dos
individuos com Deméncia de Alzheimer (n=6) o EEG foi anor-
mal e o SPECT mostrou padrao de hipoperfusao que incluiu a
regido temporoparietal. No subgrupo Deméncia com
Parkinsonismo Inespecificada (n=5) a maioria obteve hipoper-
fusdo frontotemporal (60%), na Afasia Primdria Progressiva
(n=5) hipoperfusao hemisférica esquerda (80%) e na Deméncia
com Corpos de Lewy (n=2) padrdes de hipoperfusao posterior
no SPECT. Nestes ultimos 3 subgrupos a actividade lenta difusa
foi o achado disfuncional mais frequente. Apenas um dos dois
casos de Paralisia Supranuclear Progressiva mostrou anormali-
dades no EEG/SPECT, no entanto nao correlaciondveis. No
caso de Deméncia Semantica o SPECT revelou hipoperfusao
anterior esquerda com EEG normal. A méaxima correlagao posi-
tiva EEG/SPECT, 50%, foi obtida nos subgrupos de Deméncia
de Alzheimer e Degenerescéncia Corticobasal.
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Conclusdes: Na maioria dos casos o estudo por SPECT
suportou a possibilidade clinica. A avaliacdo electroencefalogra-
fica ainda que maioritariamente anormal mostrou-se inespeci-
fica, carecendo de correlagao com os padrdes de hipoperfusao.

Processamento emocional na
Deméncia Frontotemporal, Doenca de
Alzheimer e controlos normais: estudo
preliminar

Diana Duro’, Catarina Cunha?, Ricardo Morais®, Beatriz
Santiago?, Isabel Santana'*

1-Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra, Coimbra;
2-Servico de Neurologia, 3-Servico de Neurorradiologia,
Hospitais da Universidade de Coimbra, Coimbra.
diana.duro@gmail.com; catarina.cnh@gmail.com;
isabeljsantana@gmail.com

Introdugdo: A variante frontal/comportamento da
Degenerescéncia Frontotemporal (DFTvc) é uma das causas
mais prevalentes de deméncia degenerativa e caracteriza-se,
entre outros sintomas, por compromisso no tratamento das
emocodes e do julgamento. Estudos com estes pacientes tém
demonstrado compromissos no reconhecimento de expres-
sdes emocionais faciais e vocais, com preservacdo do reco-
nhecimento da identidade facial. O Comprehensive Affect
Testing System (CATS-A; Froming et al., 2006) é uma bateria
de avaliacdo da percecdo emocional através do reconheci-
mento emocional por expressoes faciais, contetido semantico
e prosddia emocional.

Objetivos: Analisar o desempenho de doentes com DFTvc
numa bateria de percecdao emocional e compara-lo com um
grupo de pacientes com Doencga de Alzheimer (DA) e um
grupo de controlos saudaveis.

Metodologia: 89 participantes, distribuidos em trés grupos
- 50 doentes com DFTvc e 19 com DA, em fase ligeira, e 20
controlos cognitivamente normais (CN) — foram submetidos a
avaliacdo clinica e neuropsicolégica compreensiva que
incluiu o CATS para avaliacdo do processamento emocional.

Resultados: Uma vez que o CATS ainda nao se encontra
validado para a populacdo portuguesa, foram analisados os
resultados brutos dos sujeitos nos 13 subtestes, Escalas e
Quocientes Primarios (EQP) — avaliam directamente expres-
soes emocionais em faces, prosdédia emocional e correspon-
déncia emocional face/prosddia — e em Escalas Emocionais
Suplementares (EES) — alegria, surpresa, medo, tristeza, raiva
e nojo. Os doentes com DFTvc apresentaram um desempenho
significativamente inferior ao grupo de controlo e DA nos
quocientes emocionais e perce¢ao da surpresa. DFTvc e CN
diferem ainda na percecdo da alegria, tristeza, raiva e nojo. O
grupo DA demonstrou um desempenho significativamente
inferior ao grupo CN apenas a nivel do estabelecimento de
correspondéncia entre face e prosédia emocional, nao se veri-
ficando diferencas a nivel da perce¢do das emocoes bdsicas.

Conclusdes: Os resultados preliminares parecem suportar
a hipétese de que o défice no processamento emocional seja
uma caracteristica especifica da DFTvc.
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Frequency of the C9ORF72
hexanucleotide repeat expansion in
sporadic and familial Frontotemporal lobar
degeneration

Maria Rosério Almeida', Beatriz Santiago?, Joao Massano®,
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Centro Hospitalar de Sao Joao and Department of Clinical
Neuroscience and Mental Health, Faculty of Medicine University
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Introduction: Frontotemporal lobar degeneration (FTLD)
is a neurodegenerative condition characterized by extensive
clinical, pathological and genetic heterogeneity. Positive fam-
ily history is observed in 25-50% of the cases with an autoso-
mal dominant inheritance. In some FTLD families, mutations
in MAPT and PGRN genes have been identified and were asso-
ciated to tau and TDP43 pathology, respectively. Interestingly,
some relatives of these families also developed MND with
TDP43 pathology. Recently a pathological hexanucleotide
repeat expansion in C9ORF72 on chromosome 9p21 has been
identified as the major cause of these FTLD/MND forms.

Aims: To assess the frequency of the CIORF72 repeat
expansion (GGGGCQ) in a series of Portuguese FTLD individ-
uals and their associated phenotypic characteristics.

Methodology: Eighty three patients with clinical diagnosis
of FTLD assisted in the Dementia outpatient clinic of CHUC
or with genetic investigation at the CNC have been enrolled in
the study. Of these, 42 sporadic FTLD and 37 familial and 4
with concomitant FTLD and MND patients were tested for the
CI90RF72 hexanucleotide repeat expansion in the framework
of the Early-Onset Dementia (EOD)-Consortium.

Results: The expansion has been identified in 7 patients,
one (2%) of 42 sporadic FTLD, four (18%) of 37 familial FTLD
and two (50%) of 4 with FTLD/MND. All these patients have
been previously tested for MAPT and PGRN genes with no
mutations found.

Conclusions: The pathogenic expansion in C9ORF72 was
present in a significant proportion of cases, unexplained by
the available recognized genetic causative defects. Although
few patients with FTLD and MND were analyzed, the expan-
sion accounts for half of the cases and 18% of familial FTLD.
Detailed phenotypic evaluation of the seven COORF72 expan-
sion carriers revealed a high clinical heterogeneity, intra and
inter-familial. The location of this expansion within C9ORF72
intronic region suggests the pathogenic involvement of the
mutant RNA in the underlying FTLD mechanism.
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Cavernoma dos nucleos basais
antero-inferiores/hipotalamo: craniotomia
supraorbitaria e abordagem infracarotidea
infrafrontal assistida por endoscopia.

Amets Sagarribay, Miguel Correia, Mdrio Matos, Ant6nio
Baptista, Carla Conceicdo

Unidade de Neurocirurgia Pedidtrica H. Dona Estefania, CHLC-EPE.
ametssaga@yahoo.es

Introducdo: Os cavernomas dos nucleos basais antero-
inferiores e hipotdlamo sao raros e de dificil tratamento cirtr-
gico pela sua relagdo com as estruturas envolventes. Foram
descritas varias abordagens cirdrgicas para esta drea: transca-
losa, transcortical, transinsular-transilvica e a través do trian-
gulo supracarotideo. Os autores descrevem uma abordagem
cirdrgica alternativa.

Material e métodos: A abordagem infracarotidea infra-
frontal assistida por endoscopia incorpora uma craniotomia
supraorbitdria por uma incisao na sobrancelha, uma via sub-
frontal as cisternas basais, a exposicao dos tridngulos supra-
carotideo e “optocarotideo”. Permite desta forma a excisdo
completa de cavernomas localizados no hipotdlamo ou na
regido antero-inferior dos ntcleos basais, trabalhando medial
e inferiormente ao tridngulo supracarotideo, evitando a corti-
sectomia e a manipulacdo das artérias perforantes. Com a
ajuda do endoscopio é possivel visualizar a parte superior da
lesdo e remove-la em seguranca. Os autores descrevem esta
técnica cirdrgica e revisam a literatura em Pubmed/Medline.

Resultados: Neste trabalho mostra-se o caso de um rapaz
de 15 anos, seguido ap6s o diagnéstico dum cavernoma sub-
palidal/hipotaldmico a direita sem sinais de hemorragia
recente. Meses depois sofreu um episédio de cefaleia stbita
acompanhada duma quadrantanopsia homénima e a TAC-CE
mostrou um hematoma nos ntdcleos basais a direita sem
extensdo intraventricular ou cisternal. Foi abordado cirurgica-
mente por craniotomia supraorbitdria, abordagem infracaro-
tidea infrafrontal microscopica e assistida por endoscopia
com excisao completa da lesao. Teve um pés-operatério sem
intercorréncias. Mostram-se as imagens operatorias da abor-
dagem microcirtrgica assim como as imagens obtidas da
abordagem endoscépica com o endoscépio rigido de 0° e 30°,
comparando a visao entre ambas.

Conclusdes: A abordagem descrita é uma boa alternativa
na terapéutica cirirgica dos cavernomas localizados na regiao
antero-inferior dos nucleos basais/hipotdlamo. Permite um
acesso directo aos tridngulo supracarotideo e “optocarotideo’,
evita a necessidade de manipulacao das artérias perforantes e,
com o apoio do endoscopio, torna a excisdo do cavernoma
mais segura.

Abordagem trans-lamina
terminalis para remocao de tumores do
terceiro ventriculo

Josué Pereira, Pedro Santos Silva, Anténio Cerejo, Patricia
Pol6nia, Rui Vaz

Servico de Neurocirurgia, Hospital S. Jodo, Porto.
pedrodossantossilva@gmail.com

Introducdo: O acesso subfrontal trans-lamina terminalis
para remocao de tumores do terceiro ventriculo é utilizado
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com o objectivo de permitir remoc¢oes completas ou alargadas
das lesdes. No entanto, as complica¢des e morbilidade ineren-
tes a este acesso tém sido raramente avaliadas. Neste trabalho
revemos a experiéncia do nosso servico nessa abordagem,
entre 2000 e 2011.

Métodos: O acesso trans-lamina terminalis foi utilizado
em 28 doentes (17 craniofaringiomas, 5 astrocitomas, 4 germi-
nomas, 1 ganglioglioma, 1 adenoma da hipdfise). Foi revista a
mortalidade, estudadas a morbilidade visual e endocrinoldgi-
ca e avaliadas as possibilidades em termos de extensdo das
remocoes

Resultados: Foi possivel a remocdo completa em 14 casos
(11 craniofaringiomas, 1 germinoma, 1 astrocitoma e 1 adeno-
ma hipofisario) e remocoes subtotais extensas em 14 casos.
Verificou-se mortalidade em 1 caso. O hipopituitarismo p6s-
cirdrgico foi universal, excepto num doente, verificando-se
diabetes insipida persistente em 15 doentes. Um agravamento
de défice de campo visual foi verificado em 4 doentes, nao se
podendo excluir relacdo com abertura da lamina terminalis.

Conclusao: Existe risco de agravamento de défice visual na
abordagem trans-lamina terminalis. No entanto, esta aborda-
gem pode facilitar a remocdo completa ou permitir uma
remocao alargada das lesdes do terceiro ventriculo.

Gliomas grau Il (WHO) occipitais:
consideracdes oncoldgicas, cirurgicas e
funcionais.

Catarina Viegas', Sylvie Moritz-Gasser? Valérie Rigau®, Hugues
Duffau*

1-Servigo de Neurocirurgia, Hospital Garcia de Orta; 2-Hopital Gui
de Chauliac, Montpellier, Franga; 3-Servico de Neuropatologia,
Hopital Gui de Chauliac, Montpellier, Franga; 4-Servico de
Neurocirurgia, Hopital Gui de Chauliac, Montpellier, Franca.
cata_pv@hotmail.com

Introducéo: O envolvimento do lobo occipital por gliomas
difusos grau II (WHO) constitui uma entidade rara. A sua res-
secg¢do cirdrgica permanece controversa, uma vez que implica
a inducdo de um défice visual permanente. Pela primeira vez
na literatura, os autores reportam uma série cirdrgica de
doentes submetidos a uma lobectomia occipital para remo-
¢do de gliomas de baixo grau envolvendo as estruturas visuais.

Material e Métodos: Seis doentes dextros com gliomas grau
II de localizacdo occipital foram submetidos a intervengdo
cirdrgica. Antes de tomar esta decisao foi extensamente discu-
tido, com o doente e sua familia, o risco-beneficio da cirurgia,
principalmente no que concerne a indugao voluntaria de uma
hemianépsia permanente.Todos os procedimentos foram rea-
lizados com o doente acordado, com electro-estimulacao
intra-operatdria, de modo a maximizar a resseccdo até as
estruturas funcionais (sensitivo-motoras ou de linguagem).

Resultados: Foi realizada uma lobectomia occipital exten-
sa nos 6 doentes, com identificacao das estruturas funcionais,
que se preservaram. O grau de ressec¢do médio foi de 93%.
Todos os doentes apresentaram um défice do campo visual
pos-operatério. No entanto, todos os doentes, mantiveram
uma vida social e profissional normais, com um follow-up
médio de 58 meses.

Conclusodes: Os nossos achados sugerem que, apesar da
induc¢do de uma hemiandpsia definitiva, uma resseccao cirtr-
gica extensa deve ser considerada nos raros casos de gliomas
grau II occipitais envolvendo as estruturas visuais, mantendo
os doentes uma vida normal.
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Cirurgia de meningiomas do
foramen magnum

Pedro Monteiro, Paulo Pereira, Ant6nio Cerejo, Rui Vaz
Centro Hospitalar de Sao Jodo - Servico de Neurocirurgia;
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Introducao: Os meningiomas do foramen magnum cons-
tituem 3% de todos os meningiomas, o mais frequente dos
tumores nesta localizag@o. Sao lesoes de dificil remoc¢ado pela
relacdo com o neuro-eixo, os pares cranianos baixos e a arté-
ria vertebral e suas colaterais.

Materiais e Métodos: Andlise retrospetiva dos casos inter-
vencionados no Hospital de Sao Joao entre 2007 e 2012, com
descricao das lesdes (localizacdo, insercao e relacao com a
artéria vertebral) e abordagens cirtrgicas (posicionamento,
via de abordagem e utilizacdo de neuromonitorizacdo), com
especial enfoque nas intercorréncias e complicacdes. Sao
revistos 10 doentes, 9 do sexo feminino, de idade média de 54
anos, com lesoes intra-durais, a maioria antero-laterais. A
maioria dos doentes foi operada em dectubito ventral (n=7); na
maioria dos casos utilizou-se um acesso “far-lateral” (n=7).

Resultados: Em todos os casos a remocao foi total. No pds-
operatério, 2 doentes apresentaram ligeira ataxia transitoria
da marcha e 1 doente apresentou agravamento, igualmente
transitério, de tetraparésia, com recuperagdo praticamente
completa ap6s reabilitacdo. 1 doente apresentou hemi-hipos-
tesia termo-dlgica esquerda, com recuperacdo em cerca de 6
meses. Em 2 casos, surgiram alteragdes transitérias de pares
baixos, sem necessidade de traqueostomia. Ainda de referir 1
caso de epilepsia secundaria, 1 meningite purulenta e 1 fistu-
la de liquor, resolvida com drenagem lombar continua. Sem
recidivas num follow-up médio de 22,5 meses.

Discussao e conclusdo: Os meningiomas do foramen mag-
num sao lesdes de apresentagdo clinica geralmente insidiosa,
e relativamente raras. Nesta série, a localizacao predominan-
temente anterior condicionou uma abordagem preferencial
far-lateral, com exposicao da artéria vertebral e preservando o
condilo occipital. A taxa de complicagdes cirtirgicas foi signi-
ficativa, mas com recuperacdo ao longo do tempo em todos os
casos. Apesar da complexidade do procedimento, a experién-
cia microcirurgica é fundamental para a seguranca do proce-
dimento, possibilitando a remog¢ao completa das lesdes na
maior parte dos casos.

Técnica cirargica no tratamento
de ependimonas da coluna vertebral

Vitor Gongalves, Carina Fernandes, Vitor Ferreira, Fldvia Dias,
Bruno Santiago, Manuel Cunha e Sa

Servico de Neurocirurgia, Hospital Garcia de Orta.
vg8l@sapo.pt

Introducgdo: Os ependimonas da coluna vertebral sdo
tumores intramedulares raros.

Tém origem nas células ependimdrias dos ventriculos
cerebrais ou do canal central medular. Contabilizam 4 a 6%
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dos tumores primérios do sistema nervoso central, sendo um
terco dos casos, intramedulares. Sao lesdes nao capsuladas,
mas geralmente bem circunscritas da medula adjacente e
com margens regulares. A Organizacdo Mundial de Satde
classifica-os em ependimoma mixopapilar (grau I), confina-
dos quase exclusivamente a regido do cone medular e filum
terminale, ependimoma (grau II) ou ependimoma anapldasico
(grau III). O tratamento de primeira linha consiste na ressec-
¢do total visando a preservacdao da funcdo neuroldgica. A
radioterapia estd reservada para os grau III independente-
mente do grau de ressecgdo, ou para os ependimomas com
resseccao sub-total independentemente do grau. O papel da
quimioterapia ainda esta por definir.

Material e métodos: Apresentamos o caso de uma doente
de 52 anos a quem foi diagnosticado uma volumosa lesdao
intramedular (holomedular) com 2 quistos polares que se
estendia de C3 a C7. O diagndstico foi feito por ressonancia
magnética cervical realizada em contexto de diminuicao insi-
diosa com agravamento progressivo, da forca muscular nos
membros inferiores, concicionando incapacidade para a mar-
cha sem apoio. Apresenta tetraparésia simétrica grau 4, nivel
de hipostesia dlgica por C4, clonus esgotavel do pé esquerdo,
reflexos osteotendinosos vivos com area reflexogénea aumen-
tada e babinski blateral.

Resultados: A doente foi submetida a laminoplastia, duro-
tomia e mielotomia permitindo a exérese microcirtrgica da
lesdo intramedular com coagulacdo bipolar e aspirador. A
lesdo apresentava coloracao acinzentada, sem plano de cliva-
gem definido, mas bem circunscrita da medula sa subjacente.
E descrita a técnica cirtrgica com auxilio de um video
demonstrativo. A cirurgia decorreu sem intercorréncias. Nao
houve deterioragdao neuroldgica no pds operatdrio. Nao foi
usada monitorizacdo electrofisiolégica intraoperatéria
(potenciais evocados motores ou sensitivos).

Conclusodes: O tratamento dos ependimomas é complexo.
Aresseccao agressiva estd associada a uma maior taxa de mor-
biliade, no entanto, quando a ressec¢do total é atingida, o
resultado funcional é excelente e a taxa de recorréncia é baixa.

Anastomose hipoglosso facial.
Técnica cirdrgica com seccdo parcial do
nervo hipoglosso.

Anténio Vilarinho, Pedro Alberto Silva, Pedro Santos Silva, Rui Vaz
Hospital de S. Joao, Porto.
aagvilarinho@sapo.pt

Para tratamento da paralisia facial completa o Servigo de
Neurocirurgia do Hospital de S. Jodo disponibiliza a possibili-
dade de uma anastomose hipoglosso facial topo a topo, o que
implica uma consequente hemiatrofia da lingua.

Nos tltimos 3 doentes aos quais efectuamos a anastomose
hipoglosso facial, efectuamos apenas uma seccao parcial do
nervo hipoglosso, mantendo uma inervacao parcial da hemi-
lingua. Com o auxilio de um video descreve-se a técnica cirur-
gica utilizada.
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Epilepsia na Paralisia Cerebral.
Resultados do Programa de Vigilancia
Nacional da Paralisia Cerebral aos 5 anos
de idade
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Introducio: Os programas de vigilancia nacionais sdo fon-
tes de informacdo potentes para caracterizacdo das criangas
com paralisia cerebral (PC).

Objectivo: Determinar o risco de epilepsia nas criangas
com PC; a prevaléncia nos subtipos clinicos de PC, a comorbi-
lidade apresentada e a associa¢ao com a inclusao na educacao.

Métodos: Estudo transversal com andlise de caso-controlo
anichada, de criancas nascidas em Portugal (2001-2005),
registadas aos 5 anos de idade num Programa de Vigilancia
Nacional da PC. Usaram-se as defini¢des e classificacoes fun-
cionais da SCPE (GMFCS, BMFM, MACS, QI, visdo, audicao), e
escalas proprias de funcao oromotora. Considerou-se epilep-
sia se ocorreram convulsoes p6s-neonatais. Identificacao dos
factores de risco de epilepsia por regressao logistica.

Resultados: Obteve-se informacao sobre epilepsia em 565
de 649 criancas com PC (87,1%). Tinham epilepsia 238 crian-
cas (42,1%), mais frequente nas criangas com PC espdstica
(42,7%, mas 63,5% se 4 membros afectados) ou PC disquinéti-
ca (40,8%). A proporcdo de criancas niveis IV-V do GMFCS é
maior naquelas com epilepsia (64,6% vs. 26,6%), tal como do
BMFM, MACS e das escalas de fun¢ao oromotora. QI<50 foi
mais frequente (68% vs. 32%), tal como os deficits visuais e
auditivos. A nao inclusdo educativa foi mais frequente nas
criancgas com epilepsia (61,5% vs. 38,5%). A epilepsia era mais
frequente nas raparigas, nas criancas nascidas a termo e na
presenca de malformagdes cerebrais. Identificaram-se como
os mais potentes preditivos de epilepsia as convulsdes neona-
tais precoces em criancas com PC nascidas a termo (OR 4,1;
I1C95% 2,0-8,15) e a gemelaridade nas nascidas de grande pre-
maturidade (OR 0,39; 95%CI 0,16-0,97).

Conclusao: A epilepsia é determinante da gravidade da PC.
Atinge principalmente criancas de termo com convulsdes
neonatais preoces e agrava a condicdo das criangas com com-
promisso motor functional mais grave. Confirma-se a tendén-
cia de aumento da prevaléncia de epilepsia em criancas com
PC disquinética.

A Bateria de Avaliacao
Neuropsicolégica de Coimbra (BANC) na
avaliacdo para Cirurgia da Epilepsia -
potencial e limitacoes.

Ricardo Lopes'?, Mério R. Simdes', Alberto Leal**

1-Faculdade de Psicologia e de Ciéncias da Educacao —
Universidade de Coimbra, Coimbra; 2-Programa de Cirurgia da
Epilepsia do Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental (CHLO), Lisboa;
3-Centro de Investigacao e Interven¢a@o Social — CIS-IUL, Lisboa.
rlopes@clix.pt
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Introducdo: A avaliacdo neuropsicolégica é um dos com-
ponentes importantes do estudo para Cirurgia da Epilepsia.
Ganha particular relevancia na idade pediatrica, onde ocor-
rem multiplas epilepsias neocorticais com implicacoes
importantes na esfera cognitiva e desenvolvimento. O proto-
colo de avaliacao neuropsicolégica de criancas do Programa
de Cirurgia da Epilepsia do Centro Hospitalar de Lisboa
Ocidental (CHLO) inclui de forma sistemdtica a Bateria de
Avaliacao Neuropsicolégica de Coimbra (BANC), desde 2010.

Objectivos: Avaliar os contributos e limitacoes da BANC
numa série de doentes pedidtrico avaliados no Programa de
Cirurgia de Epilepsia do CHLO.

Metodologia: Trinta doentes com idades entre os 5 e 15
anos (média 11,2; 19 rapazes) foram seleccionados e classifi-
cados quanto a origem lobar da epilepsia. A origem da activi-
dade epiléptica baseou-se nos resultados poés cirdrgicos
(12/30), lesao detectada em Ressonancia Magnética (24/30) e
registo video-eeg ictal (30/30). A avaliacdo neuropsicoldgica
incluiu as Escalas de Inteligéncia de Wechsler (WPPSI e WISC-
I1I), BANC e outras provas de avaliacdo dirigida.

Resultados: Dos 30 doentes estudados, 10 apresentavam
foco epileptogénico no lobo frontal, 4 temporal, 7 parietal e 9
occipital. Globalmente, 27/30 apresentaram algum tipo de
défice cognitivo, tendo a BANC evidenciado défices significa-
tivos em 21 dos 27 doentes. Em mais de 80% dos casos, os défi-
ces eram compativeis com a localizacao lobar do foco. Cinco
dos 6 doentes em que BANC ndo detectou défices, foram
doentes com foco epiléptico nos lobos parietais e occipitais.

Conclusdes: A BANC é uma ferramenta eficaz na detecgao
de défices neurocognitivos sendo mais sensivel a défices asso-
ciados a epilepsias frontais e temporais. No caso das epilep-
sias parieto-occipitais, beneficia da complementaridade de
outras provas.

O papel da Single Photon
Emission Computed Tomography como
auxiliar do EEG no diagnéstico e
tratamento do Estado de Mal Epiléptico
ndo Convulsivo

Joana Meireles"?, Marlene Campos?, Daniel Oliveira®, José
Augusto Mendes-Ribeiro®

1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Neurofisiologia, Centro
Hospitalar S. Joao; 3-Faculdade de Medicina, Universidade do
Porto, Porto.

joanaritam@hotmail.com

Introducdo: No diagnoéstico e monitorizacdo EEG conti-
nua, emergem padrdes que se revelam equivocos quanto a
sua segura correlagdo com o diagnéstico de Estado de Mal
Nao Convulsivo (EMNC). Um exemplo paradigmatico e recor-
rente é o padrao de PLEDs, particularmente PLEDs-plus ou
SIRPIDs. O recurso a SPECT sob monitorizacdo EEG visa
determinar a correspondéncia destes fenémenos ictais
(hiperperfusao cerebral) ou interictais (hipoperfusao cere-
bral). A solugdo deste dilema assume relevancia clinica na
decisdo terapéutica, especialmente nos casos de estado de
mal prolongado (super-refratdrio), em que se equaciona a
necessidade de retirar ou intensificar o tratamento.

Objectivos: Avaliar a correlacao SPECT dos achados EEG
em doentes em cuidados intensivos.

Metodologia: Foram incluidos nesta série cinco doentes (4
mulheres, 1 homem) com idade média de 63 anos, com diag-
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noéstico de EMNC. Em todos os doentes, foi realizado SPECT
em fase avangada do EMNC.

Resultados: Dois casos, numa fase muito avancada do tra-
tamento, apresentaram dreas de hipocaptacao de radiofairma-
co concordantes com os achados EEG (PLEDs hemisféricos
direitos em ambos os casos), o que serviu de base para retira-
da de terapéutica anestésica, verificando-se recuperacao neu-
rolégica para GOS 4 e GOS 3. Os restantes, apresentaram areas
de hiperperfusdo concordantes com os achados EEG
(BiPLEDs, com evolugao recorrente para crises electrogréficas
e PLEDS hemisféricas direitas, com maximo frontotemporal
direito, respectivamente). No terceiro caso, 30 segundos apos
injeccdo do radiofdrmaco, verificou-se uma crise focal motora
dos membros esquerdos, com generalizacdo secunddria;
tendo-se intensificado o tratamento anestésico. Destes doen-
tes, dois sobreviveram (GOS 5) e um faleceu ap6s uma semana.

Conclusdes: Este estudo sugere, em linha com a literatura
actual, que SPECT sob monitorizacao EEG continua pode ser
uma mais-valia na definicdo da natureza ictal ou interictal dos
achados EEG, quando usados como auxiliares no tratamento
do EMNC super-refratério, fornecendo bases racionais para a
terapéutica.

Alteracdes da via glutamatérgica
na epilesia do lobo temporal mesial com
esclerose do hipocampo

Raquel Castelo Branco', Barbara Leal', Rui Rangel? Joao
Chaves?, Andreia Bettencourt', Cldudia Carvalho', Jodao
Ramalheira?, Joao Lopes? Mrinalini Honavar®, Manuel Melo
Pires? Agostinho Santos*, Teresa Magalhaes®, Ant6nio Martins
da Silva'?, Paulo P Costa'®, Berta Martins da Silva'

1-UMIB - Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar
(ICBAS-UP), Porto; 2-Centro Hospitalar do Porto — Hospital de
Santo Antoénio, Porto; 3-Unidade Local de Satide de Matosinhos,
EPE, Matosinhos; 4-Instituto Nacional de Medicina Legal —
Delegacao do Porto, Porto; 5-Instituto Nacional de Satide Dr.
Ricardo Jorge (INSA), Porto.

baguerraleal@gmail.com

Introducao: O glutamato é o principal neurotransmissor
excitatdrio do Sistema Nervoso Central. Elevados niveis extra-
celulares deste aminodcido podem causar excitotoxicidade e
consequente morte celular. Estes niveis sdo controlados pela
accdo dos transportadores gliais EAATs (Excitatory Amino-
Acid Transporter), e pela enzima Glutamina-Sintetase (GS),
responséavel pelo metabolismo do glutamato nos astrécitos. A
desregulacao desta via de sinalizacdo tem sido associada ao
inicio e desenvolvimento de vérias doencas neurolégicas
entre as quais a MTLE-HS (Mesial Temporal Lobe Epilepsy -
Hippocampal Sclerosis — Epilepsia do Lobo Temporal Mesial
com Esclerose do Hipocampo). Foi descrito que alteragoes,
funcionais ou a nivel de expressao, quer dos transportadores
EAAT1 e EAAT2 quer da enzima GS estao associadas ao desen-
volvimento de MTLE-HS.

Objectivo: Avaliar a expressao dos genes EAAT1, EAAT2 e
GS em doentes com MTLE-HS.

Métodos: Estudaram-se 22 doentes com MTLE-HS do pro-
grama de cirurgia da epilepsia do CHP/Porto e 9 controlos
sem histéria de epilepsia. A partir do cortéx e hipocampo foi
extraido RNA e quantificou-se expressdo génica por PCR
(Polymerase Chain Reaction) em Tempo Real.

Resultados: Observou-se sobre-expressao do transporta-
dor EAAT1 no Hipocampo (p=0,008) e Coértex temporal
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(p=0,018) dos doentes MTLE-HS quando comparados com os
controlos. Os niveis de expressao do transportador EAAT2 e da
enzima GS foram idénticos entre doentes e controlos.
Conclusao: Este estudo demonstra a existéncia, na MTLE-
HS, de uma alteracdo da via glutamatérgica caracterizada por
sobre-expressdao do EAAT1 quer no hipocampo (local da lesao)
quer no coértex temporal contiguo, regido considerada normal
com base em critérios morfolégicos. Este facto pode ser con-
sequéncia de um mecanismo compensatério da perda celular
que existe no hipocampo. Embora nao se tenha observado
alteracdes nos niveis de expressdao do EAAT2 da GS, ndo se
pode excluir a existéncia de altera¢cdes pds-transcripcionais

com repercussoes a nivel proteico e funcional.
Financiamento: Bolsa FCT PIC/IC/83297/2007.

Displasia cortical focal e epilepsia
refractaria: caracteristicas electroclinicas,
imagioldgicas e resultado cirargico

Paulo Rego Sousa', Catarina Luis', Eulalia Calado’, José Pedro
Vieira', Alberto Leal?, Ana Isabel Dias"*

1-Servico de Neurologia, 2-Laboratdrio de EEG, Servico de
Neurologia, Hospital D. Estefania, Centro Hospitalar de Lisboa
Central, E.PE.

pauloregodesousa@portugalmail.pt

Introducdo: A displasia cortical focal expressa uma ano-
malia da migracdo neuronal com sintomatologia caracteriza-
da principalmente por crises epilépticas parciais farmaco-
resistentes, alteragdes imagiolégicas tipicas e resposta ao tra-
tamento cirargico eficaz na maioria dos casos.

Objectivos: Descrever as caracteristicas electroclinicas,
imagiolégicas e resultado cirdrgico num grupo de 10 criancas
com displasia cortical focal e epilepsia refractaria tratadas
cirurgicamente.

Metodologia: Revisao retrospectiva de uma série de casos
com o diagnéstico de displasia cortical focal e epilepsia par-
cial refractaria seguidos no Servico de Neurologia Pedidtrica
do Hospital de Dona Estefania, tratados cirurgicamente entre
Janeiro de 1999 e Dezembro de 2011. Foram analisadas as
varidveis demograficas, caracteristicas electroclinicas, ima-
gioldgicas, terapéutica medicamentosa pré e pds-operatoria e
resultados cirtirgicos utilizando a escala de Engel.

Resultados: No periodo de estudo foram identificadas 36
casos submetidos a cirurgia da epilepsia. Destas, 10 apresen-
tavam displasia focal cortical. A média das idades de ocorrén-
cia das primeiras crises foi aos 2,3 anos (1 més — 6 anos). O tra-
cado electroencefalografico na maioria dos casos apresentava
actividade focal ritmica de grande amplitude, sendo a locali-
zacdo da displasia mais frequente a nivel temporal em 50%
dos casos. Nove casos estavam sob politerapia na altura da
cirurgia. A cirurgia ocorreu em média aos 6,5 anos de idade (4
meses — 14 anos). Foram submetidas a uma segunda cirurgia
4 casos. Foi possivel a redugao da terapéutica antiepiléptica
em 7 casos. Nove casos foram classificados na classe I da clas-
sificagdo de Engel.

Conclusdes: A cirurgia da epilepsia mostrou-se eficaz no
tratamento da epilepsia refractdria associada a displasia corti-
cal focal. A resisténcia das crises ao tratamento farmacoldgico
e a evidéncia de displasia cortical na imagiologia cerebral sao
critérios decisivos para a referenciacao cirurgica.
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Validacao de protocolo de
mapeamento do cortéx motor por
Estimulacdao Magnética Transcraniana
Neuronavegada

Luis Ferraz', Ricardo Lopes®?, Alberto Leal**

1-Instituto Superior de Ciéncias do Trabalho e da Empresa —
Instituto Universitario de Lisboa; 2-Faculdade de Psicologia e de
Ciéncias da Educagao — Universidade de Coimbra, Coimbra;
3-Programa de Cirurgia da Epilepsia do Centro Hospitalar de
Lisboa Ocidental (CHLO), Lisboa; 4-Centro de Investigacdo e
Intervengao Social — CIS-IUL, Lisboa.

Ictferraz@gmail.com

Introducdo: O mapeamento das zonas corticais eloquen-
tes é fundamental para minimizar défices funcionais no con-
texto da Cirurgia da Epilepsia. As dreas motoras sao umas des-
sas zonas, sendo o “gold standard” actual o mapeamento
invasivo recorrendo a estimulagdo eléctrica cortical. Para
além dos riscos associados, esta técnica limita a zona passivel
de ser mapeada a extensdo da grelha ou ao cértex exposto pela
craniotomia. A estimulacdo magnética transcraniana (EMT) é
uma técnica ndo invasiva que quando aplicada sobre o cortex
motor produz movimentos segmentares permitindo o
mapeamento das zonas motoras. A conjugacdo recente de
neuronavegacao e EMT aumentou significativamente o poder
focalizador do método.

Objectivos: Validacdo de protocolo de mapeamento motor
por EMT.

Metodologia: Dez voluntarios normais efectuaram RM
anatémica e funcional motora. As imagens foram processadas
para obter uma reconstrucao da superficie pial, com as activa-
¢oes RMf associadas. Recorrendo ao sistema de neuronavega-
cdo digitalizaram-se os pontos anatémicos na cabeca que
foram co-registados com o modelo. Foram definidos pontos
de interesse ao longo do gyrus pré e pos central e “drea ante-
rior ao gyrus motor” do modelo 3D que foram alvo de EMT. A
andlise dos movimentos foi visual, a semelhanca do procedi-
mento de estimulagao eléctrica invasiva.

Resultados: Em todos os voluntédrios obtivemos mapas
corticais motores da face e membros superiores, sem morbili-
dade significativa. As dreas activadas mostraram bom acordo
com a anatomia cortical esperada, tendo as sessoes de
mapeamento durado entre 1-2 horas. A correlacdo espacial
entre as dreas motoras demonstradas na EMTn e RMf foi ele-
vada, existindo pouca discrepancia entre os dois tipos de
mapas, ao nivel do girus cortical.

Conclusdes: O protocolo de mapeamento por EMTn pro-
posto identifica de forma robusta as dreas corticais da mao e
face, com eficiéncia e baixa morbilidade.

O mapeamento motor recorrendo a EMTn fornece mapas

globalmente concordantes com os fornecidos por RMf.
Agradecimentos: O presente trabalho foi suportado pela bolsa de
Investigacdo BIAL n.° 157/10.

Aneurismas multiplos numa série
de 792 doentes

Ana Matos Machado, Eduardo Procaci, Mario Gomes, Valdemar
Martins, Ernesto Carvalho

Servico Neurocirurgia, Hospital Geral de Santo Ant6nio — CHP.
ana_ammm@hotmail.com

Objectivo: Pretende-se com este trabalho caracterizar o

grupo de doentes com aneurismas multiplos tratados cirurgi-
camente no nosso Servico.
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Meétodos: O nosso Servigo iniciou em 19 de Julho de 1999 o
tratamento precoce de doentes com HSA espontanea por
rotura de aneurisma cerebral.

Até Julho de 2011 foram submetidos a tratamento cirtrgi-
co 792 doentes.

Analisaram-se, retrospectivamente, os casos entre Jul/1999
eJul/2011.

Foram analisadas as idades médias do grupo total e dos
casos com aneurismas multiplos. Neste subgrupo de doentes
foram analisadas as co-morbilidades, distribuicao geografica,
localizagao dos aneurismas e timing do tratamento .

Resultados: Foram operados 792 doentes (268 d': & 524)
no periodo referido. Estes doentes representam 924 aneuris-
mas. A idade média destes doentes é de 55 anos.

Neste periodo foram operados 120 doentes com aneuris-
mas multiplos, tendo apenas 5 histéria familiar descrita.

A idade média no grupo sem histéria familiar foi de 53
anos, nos restantes foi de 48 anos.

55 doentes eram hipertensos, 22 fumadores activos e 3
tinham Doenca Renal Poliquistica.

Os doentes distribuiam-se pelos Distritos do Porto, Aveiro,
Vila Real, Braganca, Viseu e Braga. Em funcao do ndmero total
de doentes operados daqueles Concelhos e da populacao total,
encontrou-se uma discreta representatividade nos Concelhos
de Boticas, Sabrosa, Carrazeda Ansides e Mogadouro.

Em 52% dos casos os aneurismas tinham lateralizacao
diferente. Em 14 casos ndo ocorreu HSA. Encontrou-se um
ligeiro predominio da associagdo CoA+CM. Nos aneurismas
com a mesma lateralizacdo 90% foram operados no mesmo
tempo cirargico.

Conclusdes: Encontramos uma idade mais jovem nos
doentes com histdria familiar. Admitimos também que a his-
téria familiar estd provavelmente substimada.

Encaramos o aparente foco nalguns Concelhos com pre-
caucdo face ao pequeno ntmero de casos disponivel para
andlise, o que nao permite afirmar um predominio geogréfico
em determinada area.

Cirurgia em Hunt e Hess grau 4 e
5: a experiéncia de 12 anos de tratamento
precoce

Ana Matos Machado, Eduardo Procaci, Ana Zao, Mario Gomes,
Valdemar Martins, Ernesto Carvalho

Servico Neurocirurgia, Hospital Geral de Santo Anténio, CHP.
ana_ammm@®@hotmail.com

Objectivo: Em continuacdo com o trabalho do ano passa-
do, pretende-se avaliar qual o resultado funcional dos casos
de doentes com hemorragia sub-aracnéideia (HSA) esponta-
nea, por rotura de aneurisma cerebral, com grau 4 ou 5 de
Hunt e Hess (HH) na admissao, tratados cirurgicamente.

Como objectivo secunddrio pretende-se avaliar a influén-
cia, ou nao, da localizagdo do aneurisma nos resultados.

Métodos: O nosso Servico iniciou em 19 de Julho de 1999 o
tratamento precoce de doentes com HSA espontdnea por
rotura de aneurisma cerebral.

Até Julho de 2011 foram submetidos a tratamento cirdrgi-
co 792 doentes.

Analisaram-se, retrospectivamente, os casos entre Jul/1999
e Jul/2011.

Foram analisadas as idades médias do grupo total, dos
casos com HH = 4, as vdrias localizacdes dos aneurismas e,
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dentro de cada localizacdo, dos casos de HH grau 4 ou 5.

Para cada localizagao foram avaliados o GOS e Karnofsky,
na data de alta, para os casos de HH = 4.

No grupo de casos com HH = 4 foi também avaliado o
tempo que mediou entre o diagnéstico e a cirurgia.

Resultados: Foram operados 792 doentes (268 d": @ 524)
no periodo referido. Estes doentes representam 924 aneuris-
mas. A idade média destes doentes é 55 anos.

A semelhanca do encontrado no estudo realizado até
Out/2007, no grupo de doentes com HH = 4: a idade média foi
semelhante a do grupo total, o tempo entre o diagndstico do
aneurisma e a cirurgia foi, na esmagadora maioria, inferior ou
igual a 24h e uma percentagem significativa dos doentes
tinham GOS = 4 e Karnofsky = 70 na data de alta.

Conclusdes: Obtivemos um bom resultado funcional em
doentes vitimas de HSA espontanea com mau estado neurol6-
gico na admissao, pelo que consideramos que, apesar da sua
ma situacgao clinica inicial, tais casos devem ser submetidos a
tratamento cirtirgico precoce.

Tratamento microcirargico de
aneurismas do complexo artéria vertebral
- artéria cerebelosa postero-inferior:
experiéncia de 12 anos de um Unico centro

Miguel Carvalho, Tiago Lima, Goncalo Guerreiro, Ricardo
Pereira, Goncalo Costa, Jorge Gong¢alves, Raimundo Fernandes,
Marcos Barbosa

Hospitais da Universidade de Coimbra, Centro Hospitalar e
Universitdrio de Coimbra.

miguel.t.carvalho@gmail.com

Introducao: Apesar do crescimento continuo da terapéuti-
ca endovascular para aneurismas da circulacdo posterior, a
microcirurgia continua a ter um papel primdario competitivo
no tratamento dos aneurismas da artéria cerebelosa pdstero-
inferior (PICA) e um papel secundério no caso dos aneurismas
da artéria vertebral (AV), quando o tratamento endovascular
nao é possivel ou favoravel.

Pacientes e Métodos: Os processos clinicos e imagiologia
de 20 doentes com aneurismas do complexo AV-PICA identifi-
cados num periodo de 12 anos foram revistos retrospectiva-
mente. 13 doentes foram operados (12 com aneurismas da
PICA e 1 com aneurisma da AV).

Resultados: Dos doentes operados, 12 eram do sexo femini-
no e apresentavam uma média de idades de 65,6 (44-76) anos.
Todos os doentes se apresentaram com hemorragia subaracnoi-
deia. 53,8% dos aneurismas apresentavam 6 a 10 mm de maior
dimensao, 30,8% apresentavam tamanho inferior a 6 mm e
15,4% apresentavam tamanho entre 10 e 25 mm. Sete doentes
(53,8%) apresentavam grau 3 na escala de Hunt e Hess pré-ope-
ratéria, 30,8% apresentavam grau 1 e 15,4 grau 2. Todos os aneu-
rismas da PICA foram clipados 16,1 (5-34) dias apés a hemorra-
gia subaracnoideia e foi realizado 'trapping' do aneurisma da AV
ao décimo-terceiro dia. Um doente (7,7%) faleceu no pés-opera-
tério na sequéncia de complicagdes infecciosas. 38,5% dos
doentes apresentaram complicacoes p6s operatorias, sobretudo
parésia de pares cranianos. 46,2% dos doentes apresentavam
GOS 1 e 23,1% GOS 2 com follow-up médio de 8,5 meses (1-12).

Conclusoes: Apesar do diminuto nimero de doentes com
aneurismas do complexo AV-PICA referenciados a este Centro,
a microcirurgia continua a ter um papel primdrio no tratamen-
to destas lesdes com resultados cirtirgicos favordveis.
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Vasospasmo cerebral apés
hemorragia subaracnoideia

Miguel Carvalho, Ricardo Pereira, Francisco Cabrita, Guerreiro
Costa, Luis Pedro Freitas, Tiago Parreira, Gonc¢alo Santos,
Marcos Daniel Barbosa

Hospitais da Universidade de Coimbra (CHUC).
marcosbarbosa@netcabo.pt

Introducdo: A hemorragia subaracnoideia causada por
rotura aneurismaética determina elevada morbilidade e mor-
talidade. O vasospasmo cerebral é um mecanismo lesional
importante, mas insuficientemente conhecido e que nao tem
sido possivel tratar de forma satisfatéria. Decorre presente-
mente um estudo que pretende caracterizar a populagao de
doentes com HSA tratados nos HUC, determinar o papel da
imagiologia na identificacdo de vasospasmo, avaliar a utilida-
de de DLE na prevencao do vasospasmo e das suas conse-
quéncias e definir a relag@o entre os niveis IL6 no LCR e a evo-
lugdo clinica dos doentes com vasospasmo. Pretende-se
publicar o protocolo de estudo e os resultados parcelares.

Métodos: Até agora foram recrutados 25 doentes (idade
meédia 49.1 anos, + 9.3; 36% género masculino e 54% do géne-
ro feminino) admitidos por HSA por rotura recente (<24h) de
aneurisma cerebral. Sao aleatorizados para DLE, que é coloca-
da no primeiro dia e mantida durante 10 dias. No LCR evacua-
do é diariamente quantificada a IL6. Do estudo inicial inclui-
se sempre Angio TC e TC de perfusdo, sendo realizada
Angiografia apenas se necessdria. Realiza-se Doppler trans-
craniano quotidianamente. Entre o 6° e o 8° dias sdo realiza-
das novas AngioTC, TC de perfusdo e Angiografia. Todos os
doentes sdo observados em internamento no minimo até ao
140 dia p6s-HSA. Os estudos imagiolégicos serdo revistos
depois de anonimizados para medir o seu valor preditivo.

Resultados e conclusdo: Foram identificado 8 doentes com
vasospasmo, metade dos quais tinha DLE. Dado que o pool de
doentes é ainda reduzido, nao é possivel identificar diferengas
de outcome nem de perfil de IL6 entre os dois bragos do estu-

do, mantendo-se a relevancia da continuidade do estudo.

Abreviaturas: HSA hemorragia subaracnoideia; HUC Hospitais da
Universidade de Coimbra; IL6 interleucina 6; LCR liquido
cefalorraquideo; DLE drenagem lombar externa; TC Tomografia
Computorizada.

Avaliacao de outcome em doentes
idosos com hemorragia subaracnédideia por
rotura de aneurisma tratados
cirurgicamente e por abordagem
endovascular

Carla Reizinho, Miguel Casimiro, Ricardo Pestana, Sandra
Pimenta, Sérgio Figueiredo, Joaquim Pedro Correia, José
Cabral, Manuel Dominguez

Servigo de Neurocirurgia, Hospital Egas Moniz.
creizinho@hotmail.com

Introducdo: A HSA por rotura de aneurisma em doente
idoso é cada vez mais frequente na pratica clinica. Isto impli-
ca um desafio terapéutico cujo melhor manejo ainda nao esta
definido. Os autores analisam o outcome de doentes tratados
por embolizagdo ou clipagem. Pretende-se verificar a utilida-
de do tratamento comparativamente com o grupo mais jovem
e identificar qual destas modalidades teve melhores resulta-
dos. Pretende-se ainda identificar caracteristicas proprias
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deste grupo que possam influenciar o outcome.

Material e Métodos: Procedeu-se a revisio retrospectiva
de todos os casos de HSA por rotura de aneurima tratados no
Hospital Egas Moniz nos tltimos 11 anos. Considerou-se
idoso o doente com mais de 69 anos. Os doentes foram dividi-
dos de acordo com a modalidade de tratamento (clipagem e
embolizacdo). O outcome foi avaliado através da Glasgow
Outcome Scale. WENS, Fisher a entrada, ocorréncia de
vasoespamo ou hidrocefalia tardia foram correlacionados
com o desfecho clinico. Os testes estatisticos usados foram o
c2 e t-student, com recurso ao SPSS®.

Resultados: Foram tratados no total 308 doentes, 41 dos
quais idosos e destes, 28 foram operados e 13 embolizados. O
outcome clinico foi pior no grupo dos idosos (p=0.002). O
WENS e Fisher ndo foram estatisticamente diferentes em
ambos os grupos etdrios. A hidrocefalia tardia foi mais
comum nos idosos (p=0.019) e ndo houve diferenca estatisti-
ca na ocorréncia de vasoespasmo. Nao se verificaram diferen-
cas estatisticamente significativas no outcome, ocorréncia de
hidrocefalia tardia ou vasoespasmo entre idosos operados ou
embolizados.

Conclusoes: Apesar de globalmente apresentarem um pior
resultado que os doentes jovens, é possivel manter um bom
resultado funcional na maioria dos idosos tratados. Nao
houve diferenca estatistica no resultado de doentes operados
ou submetidos a embolizagao. Nos idosos a suspeicao clinica
de hidrocefalia tardia deve ser maior, de forma a promover o
diagnéstico e tratamento precoces.

Tratamento endovascular de
aneurismas cerebrais - a experiéncia do
Hospital de Santo Anténio

José Pedro Rocha Pereira, [\ngelo Carneiro, Tiago Rodrigues,
Sofia Pina, Pedro Nunnes, Viriato Alves, Jodao Xavier

Centro Hospitalar do Porto.

jprochapereira@gmail.com

Introducdo: O tratamento endovascular de aneurismas
cerebrais evoluiu de forma significativa nas tltimas duas
décadas, representando atualmente uma alternativa a abor-
dagem cirtirgica ou tratamento de primeira linha em grande
parte das situacoes.

Método: Andlise retrospetiva dos processos clinicos e dos
estudos angiograficos dos doentes submetidos a tratamento
endovascular de aneurismas cerebrais entre 2008 e 2011, no CHP.

Resultados: Foram tratados 41 aneurismas, em 38 doentes,
com idade média de 59 anos (28-88anos). Vinte e oito doentes
foram referenciados de outros hospitais. O didmetro maximo
variou entre 2 e 30mm;dezoito situavam-se na circulacao ante-
rior e 23 na posterior. Doze aneurismas eram rotos e 29 nao-
rotos. Vinte e seis aneurismas foram tratados com coils, 9 casos
por técnicas de remodelagem (2 com baldo e 7 com stent), e 6
casos com diversores de fluxo (SILK®). A taxa de complicacoes
major periprocedimento foi de 7% (2 mortes e 1 enfarte cere-
bral). Conseguiu-se uma oclusao imediata total (100%) em 11
casos, subtotal (90-99%) em 17 casos e parcial (<90%) em 13
casos. Trés doentes foram submetidos a mais de uma sessao
terapéutica e um foi submetido a tratamento cirtrgico. Foram
realizados controlos a 23 doentes, com intervalo médio de 7
meses (1-18meses). Em 5 aneurismas totalmente ocluidos sub-
metidos a controlo, ndo houve repermeabiliza¢dao em qualquer
caso. Dos 17 aneurismas com oclusao inicial subtotal, 9 foram
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controlados, apresentando-se 2 totalmente ocluidos, 6 com
oclusao subtotal e 1 com oclusao parcial. Foram ainda contro-
lados 9 casos com oclusao inicial parcial, verificando-se oclu-
sdo total em 2, subtotal em 1 e parcial em 6.

Conclusao: Esta série vem reafirmar as diversas aborda-
gens endovasculares como uma op¢ao segura e eficaz no tra-
tamento de aneurismas cerebrais, mesmo num centro com
poucos casos.

Fibroma solitario do sistema
nervoso central

Edson Oliveira, Herculano Carvalho, José Pimentel, Jodao Paulo
Farias

Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte.
edsoliveira@gmail.com

Introducio: O fibroma solitdrio foi inicialmente descrito em
1931 na pleura visceral, e pela primeira vez identificado no sis-
tema nervoso central em 1996. Até hoje cerca de 220 casos
foram publicados, a maioria numa localizagao supratentorial.
Segundo a OMS sdo classificados como uma neoplasia de ori-
gem mesenquimatosa constituida por células fusiformes, a
maior parte apresentando uma insercao dural. Apesar de des-
critos como tumores benignos de crescimento lento, o compor-
tamento clinico e o prognéstico permanece pouco esclarecido.

Objectivo: Estudo retrospectivo de 6 doentes operados
com o diagnédstico de fibroma solitdrio do sistema nervosos
central, focalizando no diagnéstico histolégico, abordagem
terapéutica realizada e “outcome” clinico.

Métodos: Os autores descrevem 6 casos (4 homens e 2
mulheres) de fibroma solitdrio operados entre 1996 e 2011.
Com idades compreendidas entre 19 e 71 anos, com uma
média de 49,17 anos. Quatro casos eram intra-orbitarios, um
da grande asa do esfendide e outro da regido temporal.

Resultados: Resseccao cirirgica macroscopicamente total
foi conseguida em 4 casos. Recidiva foi observada em 3 casos
com necessidade de re-intervencao cirdrgica (um destes sub-
metido previamente a radioterapia adjuvante). Um caso de
recidiva realizou radiocirurgia, mantendo-se a lesdo estével.
Tivemos um caso de metastizagdo sistémica. Houve um caso
de hematoma da loca no pds-operatério com hemiparesia
esquerda sequelar. Histologicamente diagnosticou-se um
caso de fibroma maligno, havendo dois com padrdo de
hemangiopericitoma. Até agora ndo hd registos de mortes por
progressao da doenca.

Conclusdo: Apesar de tipicamente apresentar caracteristi-
cas histoldgicas benignas, foram reportados casos de recidiva,
transformacdo maligna e metastizac¢ao sistémica.

A andlise imunohistoquimica é essencial para o diagndsti-
co pois os achados pré e intra-operatérios podem sugerir
meningioma, neurinoma ou hemangiopericitoma.

A excisao cirurgica total é o principal factor prognéstico,
sendo o tratamento de escolha. Apesar de ndo haver muitos
casos publicados, a radiocirurgia parece ser uma alternativa
nas ressecgdes subtotais.

Apoplexia pituitaria - analise
retrospectiva de 25 doentes
Bruno Carvalho, Rui Barreto, Patricia Pol6nia, Osvaldo Sousa,
Eduardo Vinha, Davide Carvalho, Josué Pereira, Rui Vaz

Servico de Neurocirurgia, Hospital de Sao Joao, Porto.
bmfcarvalho@gmail.com
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Objectivo: A apoplexia pituitaria € uma sindrome clinica
rara associada em mais de 80 % dos casos a adenomas hipofi-
sarios, resultante de hemorragia, enfarte ou enfarte hemorra-
gico hipofisario. O objectivo deste estudo foi rever retrospec-
tivamente a apresentacdo clinica, abordagem terapéutica e
outcome de uma série de 25 doentes com o diagnéstico de
apoplexia clinica e subclinica.

Material e métodos: Foram estudados retrospectivamente
todos os doentes com apoplexia pituitdria tratados no nosso
hospital entre 2002-2012. Avaliaram-se factores demogréficos,
antecedentes patoldgicos e factores precipitantes, défices
neuro-oftalmolégicos e endocrinoldgicos, grau de Wilson-
Hardy, histologia tumoral e a natureza da apoplexia, timing
cirdrgico, complicagdes cirdrgicas, taxa de recidiva tumoral,
outcome clinico e endocrinolégico e a necessidade de tera-
péutica de substituicdo hormonal.

Resultados: Vinte cinco doentes (16 homens, 9 mulheres;
idade média de 56 anos) foram identificados, dos quais 19
apresentaram critérios de apoplexia clinica e 6 de apoplexia
subclinica (76 vs 24%). Vinte e trés destes foram operados,
representando 11.6% de todas as cirurgias endoscépicas tran-
sesfenoidais nesse periodo (23/198). 28% (7/25) dos doentes
apresentaram défice da acuidade visual, 24% (6/25) tiveram
alteracoes campimétricas e 48% (12/25) oftalmoparésias, com
melhoria em 71%, 67% e 92%, respectivamente. Identificaram-
se 21 macroadenomas nao fucionantes, 3 gonadotrofinomas e
1 doenga de Cushing. O estudo histopatolégico revelou
hemorragia em 11 casos (44%), enfarte hemorrdgico num
doente (4%) e necrose intratumoral extensa em 13 doentes
(52%). Durante o seguimento 56% desenvolveram hipocortiso-
lismo e hipotiroidismo central, 8% hipogonadismo hipogona-
dotréfico e 8% diabetes insipida permanente. Os 2 doentes tra-
tados conservadoramente apresentaram défice visual transit6-
rio mantendo, porém, hipopituitarismo residual.

Conclusoes: Apesar da evidéncia recente de resultados
favoraveis com a abordagem conservadora, nos casos de apo-
plexia com deterioragdo neurolégica é mandatéria a descom-
pressdo cirtrgica precoce, permitindo melhoria oftalmolégica
e, em menor extensao, dos défices hormonais.

Apoplexia hipofisaria - estudo
retrospectivo dos casos assistidos no
Hospital Santo Antonio nos Gltimos 10 anos

Sérgio Moreira', Marta Almeida Ferreira®, Ana Rita Caldas?,
Maircia Tizziani', Isabel Ribeiro’, Isabel Palma?, Fatima Borges?,
Ernesto Carvalho'

1-Servigo de Neurocirurgia, 2-Servigo de Endocrinologia, Centro
Hospitalar do Porto, Hospital Santo Anténio, Porto, Portugal.
sergio.jlmoreira@gmail.com

Introducido: Apoplexia hipofisaria é definida como cefaleia
inicio stubito acompanhada por deterioragdo neuro ou endo-
crinoldgica, causada por expansao subita de massa na sela
turca resultante de hemorragia e/ou necrose ou enfarte da
prépria hipofise e/ou, mais frequentemente, de tumor hipofi-
sario.

Neste trabalho tivemos como objectivo caracterizacao cli-
nica, tratamento e evolucao doentes com apoplexia hipofisa-
ria admitidos nosso Hospital entre Janeiro 2001 e Dezembro
2011.

Materiais e métodos: Pesquisa retrospectiva dos processos
clinicos.
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Resultados: Analisamos treze doentes, nove sexo masculi-
no e quatro sexo feminino, idade média 49.8 +- 16.lanos.
Sintomas mais comuns foram cefaleia (por definicao 100%),
défices visuais (76.9%), nduseas / vomitos (61.5%). Nao foram
identificados factores precipitantes.

Realizados TAC e/ou RM cerebral 0.7 + 0.8 dias ap6s admis-
sdo (intervalo 0-3 dias). Todos doentes tinham macroadeno-
mas (19.3 £ 4.9mm), 84.5% compressao imagiologica quiasma
optico e desvio haste hipofisdria. A sensibilidade RM para
identificar apoplexia hipofisaria foi de 100% (TAC 77%). Onze
doentes foram submetidos a cirurgia para remoc¢ao tumoral,
abordagem transesfenoidal em todos, realizada 4.8 + 4.2 dias
apo6s admissao (intervalo 1-13 dias); dois doentes foram trata-
dos “conservadoramente”.

Nove doentes (75%) apresentaram hipopituitarismo pds-
operatério, sendo que apenas 1 apresentava pré-operatoria-
mente. 6 desses mantém défice de pelo menos 1 hormona
hipofiséria. O estudo imunohistoquimico revelou 6 tumores
secretores (3 GH, 2 FSH, 1misto com prolactina e GH). Toda a
sintomatologia foi resolvida apds tratamento, sem recorréncia
(6.2 + 2.3 anos de follow-up).

Conclusoes: Neste grupo de doentes, a apoplexia hipofisa-
ria foi mais comum em homens. O sintoma mais comum
(ap6s cefaleia), foi défice visual. A RM é o exame imagiol6gico
de eleicao. Todos os doentes da série tinham macroadenomas.
A cirurgia (transesfenoidal nesta série) é forma de tratamento
segura e eficaz.

Neoplasia da mama versus
neoplasia do pulmao: série de doentes
avaliados em internamento no servico de
neurocirurgia do Hospital de Santa Maria
de 2005-2010

José Pedro Lavrador', Edson Oliveira', Beatriz Nunes?, Rita
Dias®, José Miguéns'

1-Servico de Neurocirurgia, 2-Servico de Radioterapia, 3-Servico
Social e Gabinete do Utente, Hospital de Santa Maria.
jose.pedro.lavrador@gmail.com

Introducéo: As metdstases sdo tumores cerebrais comuns,
surgindo em 15-30% dos doentes com neoplasias sistémicas,
sendo o pulmao e a mama os primdrios mais frequentes.

Objetivos: Caracterizar a populacdo com metastizacao do
sistema nervoso central secunddria a neoplasias da mama e
pulmao; Estudar a abordagem terapéutica para as lesdes do
sistema nervoso central e impacto na sobrevida.

Métodos: Pesquisa dos doentes admitidos no Servico de
Neurocirurgia do Hospital de Santa Maria entre 2005-2010;
consulta dos processos dos doentes com diagnéstico de
metdstase do sistema nervoso central de neoplasia primdria
de mama e pulmao; contacto telefénico com os doentes ou
familiares.

Resultados: Foram avaliados 43 doentes com metdstases
de mama e 39 do pulmao. A localizagao supra-tentorial das
metdstases foi predominante (44% mama e 72% pulmao) e as
formas de apresentagao mais frequentes foram as cefaleias no
grupo de mama (32%) e a hemiparésia no grupo de pulmao
(19.7%). A remogao de todas as lesdes e radioterapia foi a
opcao dominante em ambos os grupos (62% e 64%) em prati-
camente todas as localiza¢des. No grupo de pulmao, 5 doen-
tes foram reoperados (recidiva - 3 e complicacdes - 2); no

118 Sinapse

grupo de mama, 7 doentes (recidiva - 5 e complicacoes - 2). A
taxa de mortalidade foi de 9% a 1 més e 18% a 6 meses no
grupo de mama, e 35% a 1 més e 55% a 6 meses no grupo de
pulmao, sendo esta diferenca mais significativa quando con-
siderados os doentes apenas com lesdo supra-tentorial (1 més
— 0% versus 25%, 6 meses — 0% versus 45% e 12 meses — 38%
versus 75%).

Conclusdes: Embora as abordagens terapéuticas sejam
semelhantes, o progndstico dos doentes com metastases de
mama e pulmao é diferente, parecendo dependente da hist6-
ria natural do tumor primdrio e nao da doenca do sistema
nervoso central.

O tratamento cirdrgico dos
meningiomas parassagitais

Vitor Gongalves, Bruno Santiago, Manuel Cunha e Sa
Servico de Neurocirurgia, Hospital Garcia de Orta.
vg8l@sapo.pt

Introducao: Os meningiomas parassagitais foram defini-
dos por Cushing e Eisenhardt como meningiomas confinados
ao angulo parassagital, sem tecido cerebral entre o tumor e o
seio longitudinal superior (SLS). O tumor pode ter origem na
parede do seio, foice do cérebro ou na dura-méter da convexi-
dade. Correspondem a cerca de 17 a 31 % do total de menin-
giomas intracranianos. Podem ser classificados de acordo
com a localizacdo em relagdo ao SLS, como meningiomas do
terco anterior, médio ou posterior. O sistema de classificagao
de Sindou engloba 6 tipos de acordo com o grau de envolvi-
mento do SLS.

Material e métodos: Os autores apresentam uma série
retrospectiva de 12 doentes submetidos a tratamento cirirgi-
co de meningiomas parassagitais no Servico de Neurocirurgia
do Hospital Garcia de Orta. Dos 12 doentes em estudo, 7 sdo
homens e 5 mulheres. A idade média dos doentes é de 65,7
anos. A apresentagao clinica incuiu crises convulsivas (11
doentes), défice motor (11 doentes), cefaleias, alteracoes do
comportamento e da visdo. Cinco dos meningiomas diagnos-
ticados sao do 1/3 anterior, 6 do 1/3 médio e 1 do 1/3 poste-
rior. Segundo a classificacao de Sindou 8 dos meningiomas
sao grau I, 2 grau I, um grau 'V e outro VI.

Sdo descritas consideracoes anatémicas topograficas e a
técnica cirtrgica utilizada na resseccao tumoral. S3o enume-
rados alguns desafios cirtrgicos.

Resultados: Um doente apresentou enfarte venoso com
transformacgdo hemorrdgica com necessidade de reinterven-
¢ao e recuperacao parcial do défice motor. Nos restantes a
evolugao foi favordvel, sem défice de novo e com melhoria do
défice motor pré-operatério em 10 casos. Nao houve mortali-
dade associada.

Conclusodes: Os principais desafios na cirurgia dos menin-
giomas parassagitais sdo a abordagem do seio longitudinal
superior, a anatomia venosa adjacente ao tumor,a sua funcio-
nalidade e a preservacdo das dreas cerebrais funcionais rele-
vantes durante a manipulacdo tumoral. A decisdo cirtrgica
deverd ter em conta muliplos factores, sendo cada caso avalia-
do individualmente.
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Revisdo dos casos de tumores da
regiao pineal operados no servico de
neurocirurgia do Hospital Garcia de Orta

Rui Manilha, Catia Gradil, Catarina Viegas, Andreia Amorim,
Bruno Santiago, Manuel Cunha e Sa

Hospital Garcia de Orta.

rui.manilha@gmail.com

Introducdo: Os tumores da regido da pineal sdo raros, esti-
mando-se que a sua incidéncia seja de cerca de 1% de todos
os tumores intracranianos sendo mais comuns nas criangas
(3-8%) do que nos adultos (<1%).

Estes tumores podem ter diferentes histologias sendo os
mais comuns os da série germinativa (~60%), seguidos dos
tumores do parénquima (glandulares; ~30%), tecido de supor-
te (glia, aracnéide, vascular; ~10%), outros tumores benignos
(p. ex.: quistos pineais; <1%) e, por fim, as metdstases (<0,1%).

Nos tumores benignos a cirurgia é, frequentemente, cura-
tiva. A cirurgia é recomendada na maioria dos tumores malig-
nos do adulto e em casos seleccionados na idade pedidtrica,
uma vez que uma ressecgao radical tem uma influéncia posi-
tiva no progndstico.

Localizado no centro geométrico do cranio os tumores
desta regido sdo alvo de variados tipos de abordagem cirtrgi-
ca: supracerebelosa infratentorial, occipital transtentorial,
transcalosa posterior e transventricular.

Objectivo: Rever os casos de tumores da regido pineal ope-
rados no HGO entre Marco de 1996 e Janeiro de 2012.

Material e Métodos: Foram recolhidos os processos clini-
cos de todos os doentes operados a tumores da regido da
pineal no periodo acima referido bem como os dados relati-
vos a idade, sexo, histologia, modo de apresentacdo destes
tumores, a via de abordagem cirtirgica e outcome clinico.

Conclusdo: A hidrocefalia aguda foi o modo de apresenta-
¢ao numa grande percentagem destes doentes. A abordagem
supracerebelosa infratentorial foi a técnica cirtrgica de elei-
¢ao nestes doentes verificando uma baixa taxa de morbilida-
de e mortalidade. A histologia da lesdao é fundamental na esco-
lha do tratamento, bem como na abordagem multidisciplinar.

Intervencdo do Servico Social
num Servico de Neurologia

Mafalda Ledo Sampaio', Conceic¢ao Figueiras?®, Adriana Rua?,
Joana Domingos?, Gabriela Lopes?, Carlos Correia? Manuel
Correia®

1-Servico Social, 2-Servico de Neurologia, Hospital de Santo
Anténio, Centro Hospitalar do Porto.
mafaldalsampaio@gmail.com

Introducéo: O aumento da esperan¢a média de vida tem
vindo a incrementar a probabilidade de ocorréncia de
Acidentes Vasculares Cerebrais os quais podem desencadear
efeitos negativos na qualidade de vida dos doentes e seus
familiares, verificando-se a necessidade de um maior ntimero
de respostas sociais direccionadas para estas situagoes.

Objectivo: Identificar e caracterizar o Apoio Social como
medida de promocao de satide e de minimizacao de riscos de
exclusao social.

Metodologia: Doentes admitidos no internamento do
Servico de Neurologia do Hospital de Santo Anténio em 2011
e sinalizados ao Servico Social. Recolha de dados realizada
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através de entrevistas de caracterizacdo socioeconémica e o
grau de dependéncia definido segundo o Arte 4° do Decreto-
Lei n° 265/99, de 14 de Julho.

Resultados: Dos 504 doentes saidos do internamento, 220
foram alvo de intervencao do Servico Social, com uma média
de 72,5 anos, sendo que 55% eram do sexo masculino.

Previamente ao internamento 38% vivia sozinho, 23% com
o conjuge e 20% com o conjuge e filho(s).

53% dos doentes foram caracterizados como dependentes
de grau I (apoio nas actividades bdsicas) e 42% como depen-
dentes de grau II (apoio nas actividades instrumentais).

Quanto as necessidades sociais verificou-se que 72%
diziam respeito a apoio nas actividades de vida didria, 19% a
apoio logistico, 5% a apoio para a compra de medicagao e 4%
para aquisi¢ao de ajudas técnicas,

A data da alta 36,5% dos doentes foram integrados na Rede
Nacional de Cuidados Continuados, 28,5% orientados para
servico de apoio domicilidrio, 13% para centro de dia e 22%
integrados em lar. O apoio informal em 92% foi prestado pela
familia e em 8% por amigos e/ou vizinhos.

Conclusdes: Mais de 40% dos doentes necessitaram da
intervencao do Servico Social e pela avaliacao da situacao pré-
via ao internamento verificou-se que essa necessidade ja se
verificava anteriormente em grande parte dos doentes.

Localizacdo clinica e anatomica
da lesdo vascular isquémica: implicacoes
etioldgicas

Liliana Pereira, Miguel Rodrigues
Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta, Almada.
lipereira@yahoo.com

Introducdo: O subtipo de AVC isquémico influencia as
suas manifestagdes clinicas e progndstico, pelos mecanismos
fisiopatolégicos envolvidos. Uma classificacao exclusivamen-
te clinica n3o discrimina enfartes lacunares de pequenos
enfartes corticais, podendo informacdo neuroimagioldgica
sugerir um mecanismo causal.

Os autores correlacionam a localizagdo do AVC isquémico
segundo critérios clinicos e anatémicos com o subgrupo etio-
l6gico das classificagoes TOAST e A-S-C-O, em doentes inter-
nados em Neurologia.

Metodologia: Em doentes internados ao longo de 16 meses
consecutivos com diagndstico de AVC isquémico recolhemos
retrospectivamente elementos demograficos e clinicos e sub-
tipos de AVC pelas classificagdes OCSP (clinica), OCSP modi-
ficada (anatémica), TOAST e A-S-C-O. Apresentam-se estatis-
ticas descritivas e analiticas utilizando testes qui2.

Resultados: Incluimos 275 doentes (69,1% homens), com
idade média de 63,51 anos.

Para o enfarte total da circulag@o anterior (TACI) a etiolo-
gia TOAST mais frequente foi cardioembolismo (47,7%,
p<0,001) em comparacdo com todas as outras. Nas lesdes par-
ciais da circulacdo anterior (PACI) houve mais doenca de
grandes vasos (DGV) (25,3%, p=0,016) e menos doenca de
pequenos vasos (DPV) (3,0%; p<0,001). Nao existem diferen-
cas significativas nas etiologias do enfarte da circulacdo pos-
terior. O enfarte lacunar (LACI) estd positivamente associado
a DPV (43,8%; p<0,001) e negativamente a DGV (4,7%,
p=0,002) e cardioembolismo (10,9%, p=0,006).

Aplicando a A-S-C-O o cardioembolismo permanece asso-
ciado a les6es maiores (TACI 77,8%; p=0,007) e ha menor pro-
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porc¢ao de DPV nos PACI (4,0%; p=0,001).

A utilizacao da OCSP modificada identifica o cardioembo-
lismo como principal etiologia do PACI (TOAST 37,1%;
p<0,001 e ASCO 70%; p=0,002). Os territérios barreira e centro
semioval ndo se associam a etiologias segundo a TOAST
(p=0,346 e p=0,190, respetivamente), mas as lesdes no centro
semioval associam-se a menos cardioembolismo (8,3%;
p=0,001) na A-S-C-O.

Conclusdes: O padrao clinico e imagioldgico da lesdo vas-
cular permitiu prever algumas etiologias. A mudanca da clas-
sificacao OCSP clinica para anatémica s6 foi ttil para antever
cardioembolismo.

Concordancia entre subtipos de
Acidente Vascular Cerebral isquémico
sequndo a classificacdo etiologica TOAST
e a classificacao fenotipica A-S-C-0

Liliana Pereira, Miguel Rodrigues
Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta, Almada.
lipereira@yahoo.com

Introducdo: A classificacao do AVC isquémico em subtipos
com caracteristicas clinicas semelhantes permite otimizar a
terapéutica e reduzir a recorréncia. Pela classificagdo TOAST
mais de 30% dos AVCs podem ser indeterminados.

Os autores descrevem as etiologias, a concordancia entre
as classificacoes TOAST e A-S-C-O e os beneficios da aplica-
¢do desta ultima em doentes num servico de Neurologia.

Metodologia: Em doentes com AVC isquémico internados
ao longo de 16 meses consecutivos recolhemos retrospectiva-
mente dados demogréficos, fatores de risco e subtipos de AVC
pelas classificagdes TOAST e A-S-C-O. Apresentam-se estatis-
ticas descritivas e concordéncia pelo valor kappa de Cohen (k)
com intervalos de confianca de 95% (1C95%).

Resultados: Foram incluidos 275 doentes (69,1% homens),
com idade média de 63,5 anos (31-87 anos).

Pela TOAST as etiologias foram: 17,8% ‘aterosclerose de
grandes vasos, 23,6% ‘cardioembolismo’, 13,1% ‘oclusdo de
pequenos vasos, 4,4% ‘outra causa determinada’ e 41,0%
‘indeterminada’. Aplicando a A-S-C-O, considerando etiolo-
gias definitivas (grau 1), a ‘aterotrombose’ foi identificada em
18,2%, ‘cardioembolismo’' em 24,7%, ‘doenca de pequenos
vasos’ em 7,6% e ‘outras causas’ em 5,8%.

A concordancia entre as classificacdo foi substancial ou
quase perfeita na aterotrombose (k=0,72; 1C95% 0,61-0,84),
doenca de pequenos vasos (k=0,63; IC95% 0,47-0,79) e car-
dioembolismo (k=0,84; IC95% 0,74-0,93), sendo moderada
para outras causas (k=0,48; 1C95% 0,15-0,81). Considerando
os graus 1 e 2 da A-S-C-O, a concordéancia s6 melhorou para
doenca de pequenos vasos (k=0,82; IC95% 0,72-0,93).

Para vdrias etiologias (TOAST5a), a A-S-C-O identificou
aterotrombose em 61,5%%, doenca de pequenos vasos em
15,4%, cardioembolismo em 46,2% e outras causas em 38,5%.
Nos doentes com etiologia indeterminada, a A-S-C-O reclassi-
ficou apenas 3% dos casos.

Conclusoes: A presencga de multiplas etiologias foi o prin-
cipal fator de discordancia entre classificacoes. A A-S-C-O
reconhece vdrias causas e doencas concomitantes, havendo
menor perda de informacao. A A-S-C-O nao reduziu a propor-
¢do de doentes com etiologia indeterminada.
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Andlise da sustentabilidade
econdomica da reperfusao intra-arterial no
Acidente Vascular Cerebral isquémico
agudo

José Manuel Amorim’, Jodao Pinho?, Ricardo Maré?, Carla Ferreira?,
Jodao Fernandes', Raquel Carvalho', Manuel Ribeiro’, Jaime Rocha'
1-Servigo de Neurorradiologia, 2- Servico de Neurologia, Hospital
de Braga.

josemvamorim@gmail.com

Introducao: A reperfusdo intra-arterial no AVC isquémico
agudo provou ser benéfica em doentes selecionados. No
entanto, a necessidade de equipa multi-disciplinar e o custo
deste tratamento sdo consideradas desvantagens.

Objectivos: Determinar os custos directos e indirectos da
reperfusdo intra-arterial, estimar os custos decorrentes da
auséncia de tratamento e verificar a sustentabilidade econo6-
mica do mesmo num grupo de doentes com AVC isquémico
agudo.

Material e métodos: Estudo retrospectivo, entre 2008 e
2012, dos doentes submetidos a reperfusao intra-arterial.
Registaram-se caracteristicas demograficas, NIHSS a admis-
sdo, parametros imagiolégicos, tipo de tratamento, tempo de
internamento, mRankin$ aos 3 meses, situacao profissional e
residéncia. Calcularam-se os custos indirectos estimando
valores para o grau de incapacidade e para o absentismo labo-
ral. Em contraponto, estimou-se o custo da auséncia de trata-
mento, com base no outcome esperado.

Resultados: Tratamos 14 doentes, idade média 51 anos, 5
homens, NIHSS médio a admissdo de 21. Sete com AVC em
territério anterior (estes submetidos a trombdlise endovenosa
prévia). A reperfusao intra-arterial foi quimica num doente,
mecénica em 5 e mista em 8. Quando mecénica, utilizaram-se
dispositivos de trombectomia em 7 (MERCI em 5 e TREVO em
2). Foram colocados stents a 6 doentes. Obteve-se recanaliza-
¢ao total em 7, num nao foi possivel reperfundir e em 6 a
reperfusao foi parcial (TICI de 1 a 2b). Aos trés meses, 3 doen-
tes faleceram, 2 tiveram recuperacao total e 5 apresentavam-
se independentes. Um mantinha-se profissionalmente activo.
Em 6 doentes (todos eles independentes aos 3 meses), 0s cus-
tos associados ao tratamento foram menores que os que
seriam esperados na auséncia do mesmo.

Conclusao: Apesar dos custos inerentes a reperfusao intra-
arterial, esta pode ser economicamente vidvel considerando o
outcome aos 3 meses. Para persuadir as autoridades de satide
deste facto, é necessdrio um registo prospectivo multicéntrico
nacional. Os dados obtidos poderao ser integrados no estudo
SITS.

Neurossonologia cerebrovascular
no sindrome vestibular agudo isolado

Joao Sargento-Freitas, Fernando Silva, Nuno Mendonca,
Cristina Machado, Gustavo Cordeiro, Luis Cunha

Unidade de AVC, Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e
Universitdrio de Coimbra — H.U.C.

jsargentof@hotmail.com

Introducio: A abordagem do sindrome vestibular agudo é
frequentemente complexa e perturbadora para o neurologista
assistente pela significativa heterogeneidade etiolégica impli-
cada e particularmente na auséncia de sinais de disfuncao
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romboencefalica. A RMN-CE apesar de fiavel para lesao
isquémica nao é de facil acesso em fase aguda. O estudo neu-
rossonolégico cerebrovascular, um exame nao invasivo e facil-
mente acessivel, é recorrentemente utilizado para estudo des-
tes doentes sendo a sua validade neste contexto ainda desco-
nhecida.

Objectivos: determinar o valor diagndstico da neurosso-
nologia cerebrovascular na investigacdo complementar de
sindrome vestibular agudo isolado.

Metodologia: Incluimos todos os doentes que realizaram
estudo neurossonolégico durante o ano de 2011 para estudo
de sindrome vestibular agudo e isolado (ndo apresentando
sinais localizadores de lesdo no sistema nervoso central ao
exame neuroldgico). Os doentes foram submetidos a exame
de neuroimagem (TC-CE ou RMN-CE quando a primeira era
inconclusiva) e acompanhamento neurolégico, sendo a etio-
logia final definida pelo clinico assistente. O estudo neurosso-
noldgico envolveu avaliacdo de todos os segmentos da circu-
lacdo vertebrobasilar intra e extracraniana. A presenca de
alteragdes ao exame foi definida pela observagado de patologia
estendtica ou oclusiva em qualquer desses segmentos.

Resultados: Foram incluidos 49 doentes, 21 (42.9%) do sexo
masculino, idade média: 60.0 anos (DP:13.6). O diagndstico
final foi vertigem posicional paroxistica benigna em 34
(69.4%), nevrite vestibular em 8 (16.3%), cerebrovascular em 4
(8.2%) e canalopatia genética em um doente (2.0%). Dois
doentes (4.1%) foram classificados como vertigem periférica
nao especificada. Avaliando os resultados dos exames neuros-
sonoldgicos para a deteccao de etiologia cerebrovascular iden-
tificou-se sensibilidade de 50%, especificidade: 100%, valor
preditivo positivo: 100% e valor preditivo negativo: 95.7%.

Conclusdes: Os nossos resultados indicam que o estudo
neurossonolégico é muito especifico para patologia cerebro-
vascular nestes doentes. Contudo, é um exame de baixa sensi-
bilidade, ndo podendo ser indicado como método de rastreio
a sindromes vestibulares agudos isolados.

Factores de risco vascular,
etiologia e resultado funcional nos
doentes com AVC isquémico agudo e
neoplasia: estudo nested case-control

Ana Margarida Carrilho Romeiro, Paulo Santos, Marisa Brum,
Anabela Valadas, Rui Guerreiro, José Pinto Marques

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Settibal, EPE.
ana_carrilho@msn.com

Introducdo: Dados recentes sugerem semelhancas no per-
fil vascular de doentes com e sem neoplasia. Contudo, nos
doentes com neoplasia e AVC isquémico agudo parecem exis-
tir factores adicionais na etiologia e gravidade do AVC.

Objectivos: Avaliar os factores de risco vascular, a etiologia
e o resultado funcional em doentes com AVC isquémico
agudo e neoplasia.

Métodos: Estudo retrospectivo, caso-controlo, em doentes
admitidos na Unidade de AVC do CHS, entre Janeiro de 2007 e
Novembro de 2011. Comparagao de casos (AVC isquémico
agudo e neoplasia) e controlos (doentes com AVC isquémico
agudo sem neoplasia), emparelhados no género e idade,
quanto aos factores de risco vascular, etiologia (critérios
TOAST), gravidade na admiss@o (pontuagdo NIHSS), estadio
funcional na alta e apdés o primeiro ano (escala de Rankin
modificada-mRS).
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Resultados: Identificados 46 casos, 60.9% homens, com
mediana de idade de 72 anos (31-87 anos). Comparagao dos
factores de risco vascular, entre casos e controlos, nao revelou
diferencas significativas: hipertensdo arterial (69.57% vs
80.17%, p=0.21), dislipidémia (41.30% vs 53.72%, p=0.21),
fibrilhacdo auricular (28.26% vs 25.62%, p=0.88) e diabetes
mellitus (17.40% vs 30.58%, p=0,13). Eventos tromb6éticos pré-
vios (8.70% vs 0%, p<0.01) e o subtipo TOAST outra etiologia
determinada foram significativamente mais frequente nos
casos (13.04% vs 0.83%, p<0.01). Na admissao hospitalar, a
pontuacdo mediana na NIHSS para os casos e controlos foi 9
vs 8 (p=0.53). Na alta, casos e controlos apresentavam uma
pontuagao mediana na NIHSS de 6 e na mRS 3 vs 4 (p=0.71).
Os casos com internamento mais prolongado (5.5 vs 4 dias,
p<0.01), maior mortalidade a data de alta (15.22% vs 3.31%,
p=0.02) e no primeiro ano (17.40% vs 4.96%, p=0.02).

Conclusdes: Apesar das semelhancas no perfil vascular
classico, o AVC isquémico agudo em doentes com neoplasia
parece estar mais frequentemente associado a eventos trom-
béticos e apresentar um pior resultado funcional.

Those were the days

Lia Pappamikail, Bernardo Ratilal, Carlos Vara Luiz, Jodao
Oliveira Antunes

Centro Hospitalar Lisboa Central, EPE.
Pappamikail@gmail.com

Numa perspectiva de revisitacao das técnicas auxiliares de
diagnoético pré-TAC, foi feita uma recolha de exames arquiva-
dos do servigo de Neurocirurgia do H. S. José, datando de 1953
a 1956, feita uma revisao tedrica dos principios teéricos nos
quais se baseiam esses exames, com o intuito de trazer a uma
geracdo de neurocirurgioes um pedaco da histéria da
Neurocirurgia no mundo e em Portugal.

Apresenta-se uma sucessao de ventriculografias, mielogra-
fias e angiografias, bem como algumas fotografias intraopera-
térias, pretendendo-se a discussdo diagnéstica aberta a
audiéncia e a relevancia clinica dos achados encontrados nes-
ses exames.

Awake craniotomies - instituicao
de protocolo e experiéncia inicial no
servico de neurocirurgia do Hospital
Garcia de Orta

Catarina Viegas', Bruno Santiago', Andreia Amorim', Antonio
Pérez-Hick? Joana Carvalho?, Ana Silvestre®, Manuel Cunha e S4&'
1-Servigo de Neurocirugia, 2-Servico de Anestesiologia, 3-Servico
de Neurologia, Hospital Garcia de Orta, Almada.
cata_pv@hotmail.com

Introducéo: A cirurgia com o doente acordado, realizando
o mapeamento cerebral com electro-estimulagdo intraopera-
téria, tanto a nivel cortical como subcortical, constitui um
método seguro para minimizar o risco de défices neurolégicos
definitivos aquando da ressec¢ao de lesdes nas chamadas
dreas eloquentes. Ao realizar esta técnica é essencial o conhe-
cimento da anatomia funcional, que conjugado com a varia-
bilidade interindividual, permite estabelecer os limites fun-
cionais para maximizar a drea de ressecc¢ao cirargica.

Material e Métodos: Os autores descrevem o protocolo
anestésico e cirtirgico para a realizacdo de cirurgias com o
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doente acordado, implementado no servigo de Neurocirurgia
do Hospital Garcia de Orta em Julho de 2011. E revista a expe-
riéncia inicial nos dltimos 10 meses.

Conclusdes: A cirurgia com o doente acordado é uma téc-
nica segura quando correctamente aplicada, revelando-se
essencial a organiza¢ao de um protocolo de todos os procedi-
mentos a realizar, quer na preparacao do doente, quer no
peri-operatorio, quer no seu seguimento pos-operatorio, inte-
grada numa equipa multidisciplinar.

Eficacia da associacao
bevacizumab / irinotecano no tratamento
do glioblastoma recorrente

Bruno Carvalho, Paulo Linhares, Claudia Caeiro, Andreia Costa,
Rui Vaz

Servico de Neurocirurgia, Hospital de Sao Jodo, Porto.
bmfcarvalho@gmail.com

Objectivos: Avaliar a eficdcia e seguranga do bevacizumab
(BEV) e irinotecano no tratamento do glioblastoma (GBM)
recorrente.

Desenho: Estudo observacional retrospectivo comparativo

Material e métodos: Foram avaliados retrospectivamente
todos os doentes com GBM e evidéncia de recidiva ou pro-
gressdo sob protocolo de Stupp, que realizaram quimioterapia
de segunda linha com bevacizumab (10 mg/Kg) + irinotecan
(125 mg/m?2) a cada 14 dias ou PCV (procarbazina 100 mg/m2,
CCNU 100 mg/m?2, vincristina 2 mg) a cada 6 semanas, entre
2004 e 2011. Avaliou-se a taxa e tipo de resposta imagiolégica,
o estado neuroldgico, a necessidade de corticoterapia, o perfil
de seguranca, os padroes de progressao, a sobrevivéncia glo-
bal e a sobrevivéncia livre de progressao.

Resultados: Vinte doentes foram submetidos a tratamento
com BEV e 12 com PCV. O tempo médio para progressao inicial
sob temozolomida foi de 7 e 5 meses, respectivamente. Houve
resposta imagiol6gica em 13 (65 %) doentes submetidos a BEY,
4 (30.8%) dos quais obtiveram uma resposta completa. O
tempo para a progressao foi significativamente diferente entre
o grupo do BEV (4 meses) e o grupo do PCV (2 meses) (p=0.01).
A sobrevivéncia global foi de 22 meses no grupo de BEV e 18
meses no grupo PCV, ndo alcancando significancia estatistica
(p=0.244). Os principais efeitos adversos encontrados no
grupo a fazer BEV foram a trombocitopenia/leucopenia/pan-
citopenia em 8 (40%) doentes, proteintiria em 9 (45%) e HTA
em 3 (15%). Dois doentes (10%) tiveram hemorragia intratu-
moral, um teve trombose do seio cavernoso e outro trombose
venosa profunda.

Conclusdes: O tratamento com BEV confere uma melhoria
da sobrevivéncia livre de progressao em relacao ao esquema
PCV (2 meses), apesar de nao ter influenciado de forma signi-
ficativa a sobrevivéncia mediana global.

indice prognéstico gpa na
avaliacao para tratamento com gamma
knife das metdastases cerebrais

M= Begoiia Cattoni, M2 Julieta Silva, J. M. Bras, L. Madureira, A.
Luis, S. Ikbal, A. Soares, M. J. Rosa, A. Fernandes, A. Rato
Centro Gamma Knife Hospital CUF Infante Santo (Lisboa).
becattoni@clix.pt

Objectivo: Dar a conhecer a utilidade do novo indice prog-
nostico para a doenga metastatica cerebral Graded Prognostic
Assesment Score — GPA — e correlacionar a sua validade com a
série de doentes tratados a metastases cerebrais com radioci-
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O melhor prognéstico vem determinado por um GPA de
4.0 e de 0.0 para o pior. O GPA inclui diversos factores prog-
nosticos (FP) que variam dependendo do tumor primadrio, e
incluem idade, KPS, n° metéstases cerebrais e a existéncia de
doenga extracraniana.

Material e Métodos: Entre Outubro de 2007 e Fevereiro de
2012 foram tratados 92 doentes com GK. Os tumores primiti-
vos tinham origem no pulmao NSCLC e SCLC (42%), mama
(32%), melanoma (6%), rim (3%), GI (4%) e outros (13%).

O GPA foi calculado para cada doente e cada tumor primi-
tivo (primary diagnosis specific GPA indices: DS-GPA) e corre-
lacionado com a sua expectativa de sobrevida. O tempo de
sobrevida foi calculado a partir da data da GK, e incluia doen-
tes operados, com ou sem radioterapia holocraniana prévia,
tratamento apenas com GK ou combinacao destes.

Resultados: O tempo de sobrevida médio verificado na série
apresentada, coincide com as expectativas marcadas na DS-GPA.

Assim, verificamos uma sobrevida média (meses) de 11.9
na mama, 7.0 no NSCLC, 4.9 no SCLC, 6.7 no melanoma, 9.6
no rim e 5.4 no GI.

Conclusdes: A populacdo de doentes com metastizacdo
cerebral € muito heterogénea. Por isso, é cada vez mais habi-
tual o uso do GPA e DS-GPA nos centros radiocirtrgicos, para
estabelecer o seu prognéstico vital.

Trata-se dum excelente indice prognéstico, tanto quanto a
tradicional classificacdo RPA. No entanto, é menos subjectivo
e mais quantitativo e facil de usar.

E por esta razdo, que a DS-GPA ¢ habitualmente usada no
Centro Gamma Knife como guia para decisao terapéutica em
cada caso oncolégico.

Use of intraoperative indocyanine
green fluorescence quantitative flow
analysis: preliminary results of a new
technology for neurovascular surgery

Miguel Casimiro, Carla Reizinho, Alexandra Santos, Manuel
Dominguez

Servigo de Neurocirurgia, Hospital Egas Moniz, Lisboa.
miguelcasimiro@netcabo.pt

Background: Near-infrared indocyanine green videoan-
giography (ICG) allows intraoperative assessment of vessel
patency with widespread use in neurovascular surgery. The
new upgraded microscope based integrated software allows a
semiquantitative intraoperative analysis of the cerebral blood
flow. The practical usefulness of this new technology is howev-
er yet to be confirmed.

Objective: To report our preliminary experience with a
microscope equipped with integrated dynamic ICG fluores-
cence analysis system.

Methods: ICG fluorescence curves of cerebral surface and
vessels were obtained using software integrated into the surgi-
cal microscope (Flow 800 software; Zeiss Pentero) in 16 neu-
rovascular surgeries that included carotid endarterectomy,
cerebral EC-IC bypass, AVM treatment and cerebral aneurysm
clipping. The following hemodynamic parameters were
assessed before and after treatment: average maximum fluo-
rescence intensity; rise time; time to pea; time to half-maxi-
mal fluorescence and cerebral blood flow index. Flow color
charts were compared.

Results: Average maximal intensity was 412.4 arbitrary
intensity units (Al; range 150-710 units for 5mg ICG bolus);
mean cerebral blood flow index was 38.6 Al/s (range, 14.2-39.1
Al/s). A relative improvement of distal blood flow of 268%
(55,9t0150 Al/s) was found after perfusion restoration in the
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endarterectomy case and of 32,5% (400to530 Al/s) in the EC-
IC by-pass case. In this cases the initial time to peak, rise time,
and transit time between arteries and cortex were delayed. In
aneurism cases the flow pattern within the aneurismatic
dilatation could be characterized but didn’t result in any prac-
tical benefit for the surgeon.

Conclusion: Quantification of flow by ICG-based fluores-
cence angiography appears to be useful for intraoperative
monitoring of arterial patency and regional assessment of
cerebral blood flow especially in reperfusion procedures. In
EC-IC by-pass surgeries it can help surgeon to choose the
number and flow capacity of the donor vessels. Usefulness in
simple aneurisms surgical treatment could not be demon-
strated comparing to standard ICG.

Neuroendoscopia - para 1a da
ventriculostomia e cirurgia endonasal

Joana Maria Silva, Patricia Poldnia, Josué Pereira, Sérgio
Salvador, Joana Oliveira, Rui Vaz

Servi¢o Neurocirurgia, Hospital Sdo Joao, Porto.
joana.msilva@ymail.com

Introdug@o: Neuroendoscopia vem a afirmar-se como técni-
ca minimamente invasiva com utilidade crescente nos diferen-
tes campos Neurocirurgia no tratamento num leque de patolo-
gias mais abrangente. Excluindo as indica¢des mais frequentes
(ventriculocisternostomia do 3° ventriculo e cirurgia transesfe-
noidal), revé-se a experiéncia do Servico na utilizagao da endos-
copia no diagnéstico e/ou tratamento de diferentes patologias.

Material e Métodos: Avaliados retrospectivamente 50
doentes, operados entre 1998 e 2012 com idades compreendi-
das entre os 2 meses e os 71 anos (25 adultos e 25 em idade
pedidtrica). 28 apresentavam patologia intraventricular ndo
tumoral, 9 quistos da aracnoide (extra-ventriculares) e 13
patologia tumoral.

Resultados: Detectou-se obstrugdao ao fluxo LCR em 38
doentes (23 a nivel do buraco Monro ou a montante, 6 no
aqueduto ou a montante, 1 no 4° ventriculo, 2 em mais que um
dos anteriores e 6 noutra localizacao). Efectuou-se 40 fenestra-
¢oes endoscopicas (25 por quistos/aderéncias; 3 foramino-
plastias; 10 septostomias e 2 aquedutoplastias — a septostomia
e foraminoplastia foram os procedimentos adicionais em 3 e 1
casos, respectivamente); 9 colocacoes de shunt guiadas por
endoscopia; 6 biépsias; 4 remocoes de cateter e outros proce-
dimentos em 6 doentes. Dos 50 doentes, 12 necessitaram de
reintervencao, sendo 5 destas durante o mesmo internamento.
Dos 40 doentes que se encontram, a data, clinicamente bem,
em 31 o(s) procedimento(s)endoscopico(s) foram suficientes;
os restantes 9 tém concomitantemente sistemas de derivacao
de LCR. Cinco doentes faleceram em relacdo com a doenca de
base e 4 de outras causas (1 doente perdido para follow-up).

Conclusao: Apesar de nesta série estarem incluidas situa-
¢oes clinicas distintas, realca-se a importancia da cirurgia
endoscoépica e a possibilidade de num procedimento realizar
mais do que um acto cirtrgico.

Linfomas Primarios do SNC - a
experiéncia de um hospital oncoldgico

Joana Marques’, Joao Passos', Vanessa Silva?, Ana Azevedo', Ilda
Costa', Joao Nunes', Duarte Salgado’, Teresa Pimentel', JM
Bravo Marques'

1-Servico de Neurologia, Instituto Portugués de Oncologia de
Lisboa, Francisco Gentil; 2-Servico de Neurologia, Hospital
Beatriz Angelo.

joanarlmmarques@gmail.com
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Introducdo: O Linfoma Primério do SNC (LPSNC) é uma
variante rara do Linfoma Nao Hodgkin de células B. Nao exis-
te actualmente consenso relativo ao tratamento destes doen-
tes, quer pela sua raridade quer pela auséncia de ensaios ran-
domizados com ntimero representativo de doentes.

Metodologia: Caracterizagao demogréfica, clinica, do tra-
tamento e sobrevida dos doentes com LPSNC seguidos em
consulta de Neurologia de um Hospital Oncoldgico entre
2003-2011, mediante revisao dos processos clinicos.

Resultados: Identificados 46 doentes, 28 do sexo feminino,
média de idades 55.0+17.7 anos, 17 doentes com mais de 60
anos; uma doente imunossuprimida, pds transplante renal. A
localizac@o inicial do tumor era multifocal em 19 doentes,
exclusivamente infratentorial em 7 doentes, exclusivamente
leptomeningeo em 2, com envolvimento ocular adicional em 4
doentes. O tempo de sintomatologia até diagnéstico foi em
meédia 2.7 meses (2semanas-1.5anos). Seis doentes foram tra-
tados segundo o protocolo do artigo de DeAngelis 1990, 33
segundo o artigo de DeAngelis 2000, 3 realizaram outros
esquemas com metotrexato e 2 apenas radioterapia. Doze
doentes apresentaram 1 a 3 recidivas no SNC (incluindo 2 com
recidiva leptomeningea) e 2 doentes recidiva sistémica. Os
doentes com recidiva no SNC foram tratados com rituximab e
temozolomida (5), metotrexato/intensificacdo de metotrexato
(4), outros esquemas de quimioterapia (4) e radioterapia (1).
Ocorreram 17 ébitos: 1 prévio ao tratamento, 7 durante trata-
mento inicial, 6 em recidiva e 3 de outras causas. Houve perda
de seguimento em 9 doentes. Os doentes em seguimento
actual tém uma sobrevida média ap6s diagnostico de 7.79 anos
(0.09-18.21 anos). Doze doentes apresentaram evidéncia clini-
ca e/ou imagioldgica de encefalopatia (iatrogénica) tardia.

Conclusdes: Os protocolos de terapéuticas combinadas
melhoraram consideravelmente o prognéstico do LPSNC,
mas o tratamento na recidiva permanece um desafio. O grau
de toxicidades dos tratamentos disponiveis nao é desprezavel,
sendo uma limitagdo importante na qualidade de vida dos
sobreviventes.

Gangliogliomas: revisao de casos
num servico de Neuropatologia

Camila Nébrega', Miguel Grunho?, Rafael Roque'’, Pedro
Pereira®, Candida Barroso?, José Pimentel®

1-Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa Central,
EPE; 2-Servico de Neurologia do Hospital Garcia de Orta,
Almada; 3-Servico de Neuropatologia, Hospital de Santa Maria —
Centro Hospitalar de Lisboa Norte, EPE.
camila.r.nobrega@gmail.com

Introducao: Os gangliogliomas sdo tumores caracteriza-
dos pela presenca de células ganglionares e gliais e represen-
tam 1,3% dos tumores do sistema nervoso central. Tém tipica-
mente baixo grau de malignidade, preferéncia pelo lobo tem-
poral e afectam criancas e adultos jovens com histéria de epi-
lepsia focal. Fora desde quadro, encontram-se aqueles com
localizagdes atipicas e formas anapldsicas, com apresentagdes
clinicas e prognéstico distintos.

Objectivos: Rever os casos de gangliogliomas atendendo a sua
apresentacao clinica, localizacdo, grau histolégico e evolucao.

Métodos: Estudo retrospetivo dos gangliogliomas diagnos-
ticados entre 1989 e 2011. Foram revistas as laminas e registos
clinicos.

Resultados: Foram encontrados 32 casos, dos quais 18,8%
(n=6) com grau III da OMS. Os doentes tém em média 25,6
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anos e 56,3% sao mulheres. A localizacdo lobar foi mais fre-
quente (71,9%, n=23), sendo temporal em 59,1% destas.
Outras localizacoes foram intraventricular (n=4), tronco cere-
bral (n=2), cerebelo (n=1), medula (n=1) e nervo éptico (n=1).
As crises epilépticas foram a forma de apresentacao mais fre-
quente (51,6%), seguindo-se défices focais, cefaleias e hiper-
tensdo intracraniana. Os sintomas estavam presentes hd 11
meses em média, mas com grande dispersao desde sintomas
inaugurais até 48 anos de evolucdo. Imagiologicamente,
encontramos tumores sélidos puros em 56,7% (n=17), com-
ponente quistico em 40,6% (n=13), realce apés contraste em
91,7% (n=22) e edema perilesional em 40% (n=12). A remocao
cirdrgica foi total em 73,3% (n=22). Os doentes foram seguidos
em média durante 3 anos. Houve recidiva tumoral em 27,6%
(n=8) e 36% (n=9) fizeram algum tipo de terapéutica adjuvan-
te. 46,2% (n=12) dos doentes ficaram assintomdticos apos tra-
tamento, 34,6% (n=9) com sequelas e 19,2% (n=5) faleceram.
As localizacoes atipicas ndo condicionam um pior progndsti-
co nem maior risco de recidiva (x2=1,0 e x2=0,07), ao contra-
rio do grau de malignidade da OMS (%2<0,001 e x2=0,012).

Conclusoes: Esta revisdao mostra a variabilidade de expres-
sdo clinica associada aos gangliogliomas.

Paguimeningite hipertréfica: um
processo continuo?

Ana Patricia Antunes’, Carolina Santos?, Sofia Quintas®, José
Pimentel"*

1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Neurorradiologia,
3-Servico de Pediatria, 4-Laboratério de Neuropatologia, Centro
Hospitalar Lisboa Norte — Hospital de Santa Maria.
anappantunes@gmail.com; josepimentel@fm.ul.pt

Introducéo: A paquimeningite hipertréfica (PH) é um pro-
cesso inflamatorio fibrosante inespecifico da dura-maéter cra-
niana e/ou espinhal, designada por idiopatica quando a etio-
logia é desconhecida.

Objectivo: Reportar os aspectos clinicos, imagiolégicos e
neuropatoldgicos de uma série de biépsias meningeas com
diagnéstico de PH.

Metodologia: Andlise retrospectiva dos casos de PH diag-
nosticados no laboratério de neuropatologia do Hospital
Santa Maria, entre Agosto de 2003 e Fevereiro de 2012.

Resultados: Seis casos com diagndstico neuropatolégico
de PH. Caso 1: Sexo masculino, cefaleia inaugural aos 69 anos,
evoluindo com hidrocefalia e hipoacusia. Caso 2: Sexo femini-
no, diplopia transitéria aos 59 anos e, posteriormente, cefa-
leia, cervicalgia, vertigens, desequilibrio, meningismo e mar-
cha atéaxica. Caso 3: Sexo masculino, 70 anos, cefaleia fronto-
orbitdria, papiledema e parésia do III e VI pares a direita. Caso
4: Sexo feminino, 28 anos, parestesias da hemiface esquerda.
Caso 5: Sexo masculino, cefaleias e diplopia horizontal aos 12
anos seguidas de amaurose do olho direito. Caso 6: Sexo femi-
nino, inicio dos sintomas aos 32 anos e agravamento neurol6-
gico progressivo em 11 anos, caracterizado por cefaleia, verti-
gem, parésia VI par, papiledema, hipoacusia, ataxia, tetrapa-
résia e incontinéncia urindria. As biépsias durais revelaram
um processo inflamatério linfo-plasmocitério inespecifico e,
num caso, granulomas com necrose focal. A RM-CE revelou
um espessamento e realce dural, difuso ou focal. O caso 6 dis-
tinguiu-se dos restantes pela apresentacdo imagiolégica
(espessamento e realce paqui e leptomeningeo e lesdo pseu-
do-tumoral) e evolucao desfavoravel, refractdria a corticotera-
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pia e imunossupressao. Em nenhum doente foi encontrada
uma etiologia especifica.

Conclusdes: Apesar das diferencas clinicas e imagiol6gi-
cas, todos os casos partilham o mesmo diagndéstico neuropa-
tolégico, alertando que esta entidade pode representar uma
reaccao tecidular comum a vdrios processos patogénicos e
sugerindo uma possivel continuidade com outras sindromes
fibréticas cranianas.

Defeitos do tubo neural e medula
ancorada na crianca e adolescente. Um
olhar neuroldgico.

Eulélia Calado'?, Humberto Marreiros**, Clara Loff>?
1-Servico de Neurologia Pediatrica, 2-Nucleo de Spina Bifida,
3-Servico de Medicina Fisica e Reabilitacdo, Hospital de Dona
Estefania, CHLC; 4-Servico de Medicina Fisica e Reabilitacao,
Hospital de Santo Anténio dos Capuchos, CHLC.
Eulaliacalado@hdestefania.min-saude.pt

Introducao: A medula ancorada (medula presa na sua por-
¢ao terminal com limitagao da mobilidade, estiramento e pos-
sibilidade de deterioragdo progressiva) pode ser um fator con-
tributivo importante na morbilidade dos disrafismos, como o
mielomeningocelo e lipomielomeningocelo. A medula anco-
rada sintomadtica revela-se por dor radicular, escoliose, atro-
fias musculares, deficits motores e sensitivos, espasticidade e
hiperreflexia nos membros inferiores, incontinéncia e lesdes
renais graves, complicagdes que o desancoramento cirtrgico
por vezes ja ndo resolve.

Objectivos: Divulgar a experiéncia que o Nucleo de Spina
Bifida (SB) do Hospital de Dona Estefania (HDE) acumulou
durante 25 anos sobre a problemadtica da medula ancorada
nos disrafismos espinhais. Contribuir para um melhor reco-
nhecimento e orientacao do sindrome de medula ancorada
na crianca e adulto.

Metodologia: Andlise casuistica da base de dados e proces-
sos clinicos dos doentes com mielo e lipomielomeningocelo,
entre os 0 e os 18 anos, actualmente seguidos na consulta de
SB do HDE e submetidos a desancoramento da medula.

Resultados: Dos 88 mielomeningocelos e 8 lipomielome-
ningocelos, num total de 96 disrafismos, 34 (35%) doentes
sofreram desancoramento, 5 deles 2 vezes e um 3 vezes, sendo
as reintervengdes mais frequentes nos lipomielomeningoce-
los. A idade do desancoramento variou entre os 15 meses e 0s
15,5 anos com uma mediana de 7,5 anos. A sintomatologia
mais frequente foi a dor radicular, deterioragdao da marcha e
agravamento da bexiga neurogénia com repercussdo nefro-
urolégica. S6 em 3 doentes nao foi referida melhoria com a
intervengao cirtrgica.

Conclusdes: A medula ancorada, frequentemente presente
nas formas abertas e fechadas de SB, pode constituir, quando
sintomatica, um fator importante de morbilidade em mais de
um terco destes doentes. A monitorizagao, ao longo da vida, da
evolucdo dos sinais neuroldgicos nos doentes com SB permiti-
rd evitar /atenuar muitas complicagdes duma medula ancora-
da sintomatica, com referencia¢do atempada para cirurgia.
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Vasculopatia do Sistema Nervoso
Central: Experiéncia de um centro
pediatrico

Andreia Gomes Pereira®, Bruno Cruz Maia?, Manuel Manita’,
Carla Ribeiro Conceicao*, Rita Lopes da Silva®, José Pedro
Vieira®

1-Servico de Neurologia, Laboratério de Neurossonologia,
2-Servico de Neurologia, Hospital de Sao José, Centro Hospitalar
de Lisboa Central, EPE; 3-Servico Neurologia Pedidtrica,
4-Servico de Neuroradiologia, 5-Servico de Neurologia, Hospital
Dona Estefania, Centro Hospitalar de Lisboa Central, EPE.
andgpereira@gmail.com

Introducdo: O AVC nas criangas surge frequentemente
associado a anomalias vasculares, cardiopatias congénitas e
anemia das células falciformes (ACF). A especificidade etiol6-
gica, dificuldade no diagnéstico, terapéutica e seguimento
prolongado destes doentes, constituem um desafio para neu-
ropediatras e neurocirurgioes.

Objectivos: Caracterizar os doentes seguidos na Consulta
de Neurologia Pediatrica, do Hospital Dona Estefania (HDE),
com vasculopatia no sistema nervoso central (SNC).

Metodologia: Estudo retrospectivo dos processos clinicos
das criancas com vasculopatia, seguidas na Consulta de
Neurologia Pediatrica do HDE. As varidveis analisadas foram
o género e idade das criancas, a etiologia e classificacao da
vasculopatia, a ocorréncia e recorréncia de AVC, as caracteris-
ticas clinicas e imagiolégicas dos mesmos, a terapéutica insti-
tuida e as sequelas neuroldgicas.

Resultados: Entre 2008 e 2011, foram seguidas 19 criancas
com vasculopatia do SNC, 8 do sexo feminino e 11 masculino,
com idades compreendidas entre 2 e 17 anos. Quanto a etio-
logia identificou-se: ACF (4 casos), infeccao (3 pds-varicela, 2
VIH), disseccdo arterial (3), estenose arterial de etiologia des-
conhecida (2), doenca Moya-Moya (1), neurofibromatose (1)
malformacao venosa (1), sindrome de Williams (1) e p6s-trau-
matismo (1). Em 2 das 19 criangas, o diagnéstico foi feito no
seguimento de doengas com risco aumentado de vasculopatia
(1 caso de ACF e 1 de neurofibromatose). Nas restantes 17, o
diagnéstico surgiu ap6s ocorréncia de AVC isquémico e todas
as criancas fizeram terapéutica médica (antiagregacao, anti-
coagulacdo ou regime transfusional regular). Uma crianca
necessitou de colocacdo urgente de SDVP apds AVC, 2 realiza-
ram cirurgia de revascularizac¢do e 1 necessitou de reconstru-
¢do vascular. Em 5 criancas, verificou-se recorréncia dos AVC.
Treze (76%) apresentam sequelas neuroldgicas.

Conclusoes: A diversidade etiolégica das vasculopatias do
SNC na crianga, justifica a sua investigacdo sistematica. O
diagnéstico precoce permite instituir as medidas terapéuticas
necessdrias para a prevenc¢ao primdria ou secunddaria do AVC,
de forma a reduzir as sequelas neuroldgicas.

Alteracdes neuroldgicas na
infeccdo por Virus da Imunodeficiéncia
Humana - Servico de Medicina do Hospital
Agostinho Neto ultimos 6 anos

Albertina Lima, Jorge Barreto, Helder Tavares, Maria Emilia
Fortes, Vanusa Oliveira, Ofelia Monteiro, Soraia Fonseca, Luzia
Spencer

Hospital Dr. Agostinho Neto, Praia, Cabo Verde.
betylimacv@hotmail.com

Volume 12 | N.21 | Maio de 2012

Introducdo: As alteragdes neuroldgicas ocorrem com fre-
quéncia nos doentes infectados por virus da imunodeficién-
cia humana (VIH), em qualquer topografia do neuroeixo,
podendo ser resultado do efeito neurotrépico directo do pro-
prio virus, ou da imunodeficiéncia progressiva, ou ainda da
terapéutica anti-retroviral (TARV). Por vezes, s3o a primeira
manifestagdo de sindroma da imunodeficiéncia humana
(Sida). As complicacdes neuroldgicas relacionadas com a
infeccao por VIH sdo classificadas em primarias e secundd-
rias. As primdrias, habitualmente, sdao aquelas em que nao
parece existir agente patogénico ou processo patolégico além
do préprio VIH, enquanto as secundarias reflectem doencas
oportunistas, ou ainda complica¢des relacionadas com a
TARV. Em Cabo Verde, apesar da limitagao de exames comple-
mentares na area da Neurologia, consegue-se identificar uma
variedade razodvel dessas alteracoes, cuja divulgacdo pensa-
se ser importante no sentido de promover o diagnéstico e o
tratamento precoces para evitar sequelas graves e incapaci-
tantes.

Objectivos: Apresentar exemplos de alteracdes neurolégi-
cas graves ou pouco frequentes nos doentes infectados por
VIH que foram internados no Servico de Medicina ou atendi-
dos na consulta externa de neurologia e infecciologia do
Hospital Dr. Agostinho Neto (HAN) nos tltimos 6 anos.

Metodologia: Foram avaliados retrospectivamente os pro-
cessos clinicos dos doentes internados ou atendidos nas con-
sultas externas de neurologia e infecciologia nos tltimos 6
anos no HAN com infecg¢ao pelo VIH.

Resultados: De 370 doentes VIH positivos identificamos 52
(14%) com patologias neurolégicas assim distribuidas: menin-
gite tuberculosa 20 (5,4%) casos, neurotoxoplasmose 15 (4%),
criptococose cerebral 10 (3,7%), sindrome extrapiramidal 3
(0,8%), sindrome medular 3 (0,8%) e neurocisticercose 1 (0,2%).

Conclusdo: A abordagem precoce das manifestacdes neu-
rolégicas da infeccao por VIH é crucial para identificar causas
reversiveis e minimizar potenciais complicacdes graves e
incapacitantes. O neurologista ocupa uma posicao privilegia-
da na identificagdo precoce das alteragdes neuroldgicas asso-
ciada ao VIH.

Impacto da colocacao de cage mais
curtas na restauracdo da lordose segmentar
na fusao lombar transforaminal (TLIF)

Eduardo Procaci da Cunha, Sérgio Moreira, Ana Matos
Machado, Méario Gomes, Joaquim Reis

Centro Hospitalar do Porto.
eduardopcunha@gmail.com

Introducdo: A técnica de fusdo lombar transforaminal
(TLIF) permite a possibilidade da restauracao da lordose seg-
mentar, 0 que por sua vez estd associado a um melhor prog-
nodstico funcional no tratamento da dor lombar crénica.
Dentro desta técnica, a fusdo intersomatica pode ser realizada
com cages curtas (22mm) noutra tentativa de aumentar a lor-
dose segmentar e evitar doenca discal do segmento adjacen-
te. O objectivo deste estudo retrospectivo € avaliar a variacdo
da lordose lombar e segmentar de acordo com o tamanho da
cage utilizada.

Material e Métodos: Foram avaliados 13 pacientes subme-
tidos a TLIF no servico de Neurocirurgia do Hospital de Santo
Antoénio durante o periodo de janeiro de 2011 até marco de
2012. Exames complementares (radiografia, tomografia axial
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computadorizada ou ressondncia magnética lombar) foram
obtidos no periodo pré e pés-operatério. As variacoes da lor-
dose lombar (medido pelo angulo de Cobb) e da lordose seg-
mentar foram calculadas e os resultados comparados.

Resultados: De oito casos operados (resultado de 5 casos
ainda pendente), houve aumento médio de 8,32° (IC + 5,76 ©)
da lordose lombar, e um aumento de 7,4 © (IC + 5,99 °) da lor-
dose segmentar. As maiores variacdes da lordose segmentar
foram observadas nos doente com cages mais curtas (22mm)
(27,37, 11,80, 9,4° e 5,9°) quando comparados a doentes com
cages maiores (30 e 26mm) (5,4° e 0,3°) ou sem colocacao de
cage (-0,3° e -0,6°).

Conclusdes: Nessa pequena amostra verificou-se maior
aumento da lordose segmentar nos doentes com colocagao de
cages menores quando comparados aos doentes com cage
maiores ou sem cages.

Intervencdes percutaneas
diagndsticas e terapéuticas em patologia
raquidiana degenerativa: uma revisao de
142 procedimentos

Pedro Alberto Silva, Pedro Monteiro, Patricia Pol6nia, Paulo
Pereira, Rui Vaz

Servico de Neurocirurgia, Hospital de S. Joao, Porto.
pietroaps@yahoo.com

O espectro de modalidades disponiveis para as abordagens
diagnostica e terapéutica da doenga degenerativa da coluna
vertebral, em particular nos casos de tratamento cirtrgico
com beneficio discutivel ou inexequivel por comorbilidades,
mantém-se em crescimento.

Foi efectuada uma anélise retrospectiva dos procedimen-
tos diagnosticos e terapéuticos percutaneos efectuados no
Servico de Neurocirurgia num periodo de 18 meses, num total
de 142 em 133 doentes. Além de dados biogréficos, foi colhida
informacao relativa a histdria cirdrgica prévia ao procedimen-
to, resultado pds-intervencao, complicagdoes e orientagdo
definitiva posterior a intervengao. Foram também avaliadas a
satisfagdo do paciente com o tratamento e a reintegracao
laboral onde adequado.

Nos doentes submetidos a infiltracdo epidural transfora-
minal lombosagrada (n=97), verificou-se em média uma res-
posta clinica em melhoria (75% dos casos), varidvel de acordo
com a existéncia de antecedente cirtirgico no mesmo nivel do
procedimento. Nos doentes submetidos a infiltracao epidural
interlaminar (n=14), os resultados clinicos foram menos dura-
douros e verificou-se uma pior resposta algica cervical vs.
lombar. Os pacientes submetidos a ruptura percutdnea de
quisto sinovial interapofisdrio lombosagrado (n=6) apresenta-
ram uma excelente resposta clinica ao procedimento quando
confirmada por controlo fluoroscépico.

Em relacdo aos 25 procedimentos diagndsticos (discogra-
fia, bloqueios de ramos mediais e de raizes nervosas lomba-
res), apresenta-se e discute-se a relevancia da técnica em ter-
mos de orientagdo terapéutica, cirtirgica ou ndo, e dos seus
resultados a posteriori.

Como complicacoes destes procedimentos, foram regista-
dos um caso de bloqueio motor completo transitério de mem-
bro inferior, um evento de sindrome vagal com bradicardia
autolimitada e um caso de reac¢do alérgica retardada (total de
n=3, 2.1%), sem consequéncias a longo prazo.

Os autores concluem que, no ambito da patologia degene-
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rativa da coluna vertebral, os procedimentos diagndsticos e
terapéuticos percutaneos efectuados sob controlo fluoroscé-
pico sdo uma ferramenta segura, versatil e eficaz que aumen-
tam o leque de opc¢des do cirurgido raquidiano.

Resultado funcional apés TLIF
minimamente invasiva em 1-2 niveis

Pedro dos Santos Silva, Pedro Alberto Silva, Bruno Carvalho,
Paulo Pereira, Rui Vaz

Servico de Neurocirurgia, Hospital S. Jodo, Porto.
pedrodossantossilva@gmail.com

Introducio: De entre as vantagens da TLIF (transforaminal
lumbar interbody fusion) por técnica minimamente invasiva
sao referidas: reducao das perdas hemadticas intra-operat6-
rias, melhora das queixas do doente no pés-operatério preco-
ce, menor tempo de internamento.

Métodos: Foram avaliados transversalmente os dados cli-
nicos de 85 doentes submetidos a esta técnica em 1 ou 2 niveis
nos ultimos 5 anos no Hospital S. Jodo, para tratamento de
patologia degenerativa, incluindo medidas de resultado fun-
cional [Escala Visual Analégica de dor (VAS), Indice de
Incapacidade de Oswestry (ODI), Critérios de Odom, activida-
de laboral].

Resultados: Foram intervencionados 26 homens e 59
mulheres com 58 anos de idade média e 27 de IMC médio. Nos
dltimos 2 anos foram operados 55% dos doentes da série. A
principal indicacdo foi espondilolistese degenerativa (70%).
Foram submetidos 2 niveis a artrodese em 13 casos.
Assinalaram-se complicacoes em 8% dos casos: 3 fistulas de
LCR corrigidas intra-operatoriamente sem outras consequén-
cias; 1 quadro 4lgico pés-operatério importante no membro
inferior; 2 doentes reintervencionados (um por hematoma
extradural, outro para remocao de material de instrumentacao
mal posicionado). Em nenhum doente foi necesséria transfu-
sdo de sangue no perioperatério. A duracdo mediana de inter-
namento foi 3 dias. Actualmente estes doentes referem: VAS
meédio lombar: 4,3; VAS médio no membro inferior: 2,6; ODI
médio 28,7. Segundo os Critérios de Odom observa-se um
resultado Mau apenas em 6% dos casos. Estao satisfeitos com
a cirurgia 88% dos doentes. O sexo feminino relatou valores
mais elevados de ODI. Ndo se encontrou associacdo entre
idade, IMC, ntiimero de niveis e o resultado funcional (ODI).

Conclusdes: A TLIF minimamente invasiva é uma opg¢ao
vdlida no tratamento da patologia degenerativa da coluna
lombar; apresentam-se como principais vantagens uma baixa
taxa de complicacdes e internamentos curtos; os resultados
funcionais sao favordveis com elevados indices de satisfacao
dos doentes.

Transicdo cervico-dorsal em
cirurgia de raquis - consideracoes
técnicas

Sérgio Moreira, Eduardo Cunha, Joaquim Reis, Mdrio Gomes,
Ernesto Carvalho

Servico de Neurocirurgia, Centro Hospitalar do Porto — Hospital
Santo Anténio, Porto, Portugal.

sergio.jlmoreira@gmail.com

Introducdo: A abordagem cirdrgica da zona de transi¢ao
cervico-dorsal é considerada delicada, sobretudo pela com-
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plexidade da anatomia cirdrgica e proximidade de estruturas
neurovasculares.

Neste trabalho fazemos uma andlise das opgdes cirtirgicas
para fixacdo da coluna vertebral nesta regido, partindo da
apresentacdo de 4 casos clinicos.

Materiais e métodos: Andlise critica retrospectiva de 4
casos clinicos com destaque para o tipo de abordagem - ante-
rior versus posterior ou até combinada.

Confrontagdo com os dados da literatura sobre abordagem
cirdrgica e fixacdo da coluna vertebral na transi¢ao cervico-
dorsal.

Resultados: Os quatro casos incluem dois doentes sexo
masculino e dois do sexo feminino, trés deles com 61 e o outro
com 77 anos. Todos os doentes apresentaram paraparésia, com
diferentes tipos de alteracdes de sensibilidades superficiais e
profundas. A investigacdo veio a revelar lesdo na regiao cervi-
co-dorsal, com compressao medular. Em dois casos as lesoes
eram Unicas (plasmocitoma e lesdo infecciosa/espondilodisci-
te) e nos outros dois havia varias lesdes raquidianas dispersas
(metastase de carcinoma da mama e mieloma multiplo).

No caso da lesao infecciosa, foi efectuada uma primeira
cirurgia por via posterior para descompressao com laminec-
tomia; por agravamento dos défices, foi efectuada corporecto-
mia por via anterior; para estabilizagao, foi realizada uma ter-
ceira abordagem, para fixacdo com parafusos transpedicula-
res por via posterior. No doente com mieloma multiplo foi
efectuada fixacdo com parafusos transpediculares por via
posterior, seguida de laminectomia no nivel atingido. Nos que
tinham metéstase e plasmocitoma, foi efectuada abordagem
anterior, com corporectomia, exérese parcial da lesdo e fixa-
¢ao com placa anterior.

O doente com plasmocitoma ndao melhorou dos défices. Os
restantes trés doentes melhoraram da paraparesia. Em todos
os doentes o tratamento cirtrgico foi seguido do tratamento
médico complementar indicado.

Conclusoes: Sobretudo pelas caracteristicas anatémicas
complexas, a descompressao e fixacdo da coluna vertebral na
regido de transicao cervico-dorsal requer planeamento cuida-
do da via de abordagem cirtirgica.

Ha vérias opgdes técnicas a considerar, devendo as esco-
lhas da via de abordagem e do tipo de fixacao ser ponderadas
caso a caso.

Fixacdo da coluna toracica e
lombar com parafusos transpediculares
percutaneos

Vitor Gongalves, Bruno Santiago, Manuel Cunha e Sa
Servigo de Neurocirurgia, Hospital Garcia de Orta.
vg8l@sapo.pt

Introducéo: Desde que foi inicialmente descrita, em 1977,
por Magerl, a cirurgia minimamente invasiva da coluna verte-
bral através da colocacdo de parafusos transpediculares per-
cutaneos, tem ganho crescente popularidade. Uma das prin-
cipais vantagens é a preservacao da musculatura paraverte-
bral associada a menores perdas hematicas, encurtamento do
tempo cirtrgico, menos tempo de internamento, menores
taxas de infeccdo e eviccdo das sequelas miotraumadticas por
desnervagao muscular, atrofia e dor. Outra vantagem é o efei-
to cosmético favordvel decorrente de incisdes cutaneas de
menores dimensoes.

Material e métodos: Os autores apresentam uma série
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retrospectiva de 15 doentes submetidos a fixagdo da coluna
toracica e/ou lombar com parafusos transpediculares percu-
taneos no Servico de Neurocirurgia do Hospital Garcia de
Orta. Dos doentes em estudo 10 sao mulheres e 5 sao homens
com idades compreendidas entre os 34 e os 79 anos. Os diag-
ndsticos que motivaram a cirurgia incluem espondilolistese
em 11 casos (tipo 2 - 3 doentes; tipo 3 - 6 doentes; tipo 4 - 3
doentes) e fracturas instaveis em 4 casos (traumadtica - 2 casos;
osteopordtica - 2 casos). As queixas apresentadas incluem
lombalgia (VAS médio 7,4), radiculopatia, claudicac¢ao neuro-
génea da marcha e défice sensitivo-motor. E descrita a técni-
ca cirtrgica utilizada.

Resultados: Os segmentos vertebrais estabilizados sdo por
ordem decrescente de frequéncia L5-S1, L4-15, L.3-14 e transi-
¢ao dorso-lombar. Os resultados pés-cirtrgicos foram favora-
veis, com melhoria das queixas dlgicas pds-operatérias em
todos os doentes (VAS médio 4), sem necessidade de transfu-
soes intra ou pods-operatérias, com recuperacao dos défices
sensitivo-motores pré-operatorios. Ndo se registaram compli-
cagdes pds-operatérias nem mortalidade. O correcto posicio-
namento dos parafusos transpediculares foi aferido por radio-
grafia e tomografia computorizada p6s-operatdria.

Conclusdes: A fixacdo da coluna toracica e lombar com
parafusos transpediculares percutdneos é uma técnica eficaz
e segura, permitindo alcancar bons resultados em termos bio-
mecanicos e funcionais numa ampla variedade de patologias
da coluna vertebral. Esta técnica pode ainda ser acoplada a
abordagens por via aberta, sempre que necessério, reduzindo
substancialmente a invasibilidade cirtrgica.

Patologia vértebro-medular
metastatica - série de doentes avaliados em
internamento no servico de neurocirurgia do
Hospital de Santa Maria de 2005-2010

José Pedro Lavrador’, Edson Oliveira', Rita Dias?, Joao Dias®,
Jodo Levy Melancia'

1-Servigo de Neurocirurgia, 2-Servigo Social, Hospital Santa
Maria; 3-Servigo de Imagiologia, Hospital de Sao José.
jose.pedro.lavrador@gmail.com

Introducdo: Na avaliagdo dos tumores vértebro-medula-
res, as metdstases constituem o principal grupo de tumores
extra-durais, sendo rara a sua localizacao extra-medular intra-
dural ou intra-medular.

Objetivos: Estudar retrospetivamentea influéncia das
seguintes abordagens terapéuticas — cirurgia descompressiva
e estabilizacao (CDE), cirurgia descompressiva (CD) e radiote-
rapia isolada (RT) — na resolucdo do quadro neurolégico de
apresentacdo e na mortalidade da populacdo de doentes
admitidos em internamento no Servico de Neurocirurgia do
Hospital de Santa Maria entre 2005-2010.

Métodos: Pesquisa dos diagndsticos dos doentes admitidos
em internamento no Servi¢o de Neurocirurgia do Hospital de
Santa Maria entre 2005-2010; consulta dos processos dos
doentes com diagnéstico de lesao secunddria vértebro-medu-
lar; contacto telefénico com os doentes ou familiares.

Resultados: Foram incluidos 45 doentes com lesdes secun-
darias vértebro-medulares (26 homens versus 19 mulheres). As
etiologias mais frequentes de tumor primdrio foram: mama
(22.2%), préstata (15.6%) e neoplasia oculta (13.3%), apresen-
tando 55.6% dos doentes, patologia disseminada a outros
orgaos aquando da avalia¢do. Os principais sintomas a admis-
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sdo foram defeito motor (77.8%), dor (55.6%) e alteracao de
esfincteres (15.6%) e os principais sinais neurolégicos foram
de mielopatia traduzida por paraparésia (66.7%) e nivel de sen-
sibilidade (46.7%). No conjunto dos doentes operados (66.7%),
63.3% foram submetidos a CD e 30% a CDE. Dos restantes,
24.4% foram submetidos a RT. No que respeita aos resultados,
a CDE foi responséavel pela resoluc¢ao do quadro élgico na tota-
lidade dos doentes, mostrando diferenca estatisticamente sig-
nificativa comparativamente com CD. As opgdes cirdrgicas
foram superiores, com significancia estatistica, a RT na resolu-
¢ao do nivel de sensibilidade. No que respeita a mortalidade,
existe diferenca estatisticamente significativa na mortalidade a
1 més quando comparadas as abordagens cirdrgicas versus RT.

Conclusoes: As opgoes cirtirgicas tiveram beneficio com-
parativamente com a radioterapia em termos de sobrevida e
resolucdo de hipostesia e a CDE foi a mais eficaz na resolugdo
do quadro dlgico.

Resposta neuropeptidica no
traumatismo cranio-encefalico -
caracterizacdo e modulacdao farmacolégica

José Luis Alves, Sofia Pereira, Filipa Angelo, Anabela Mota Pinto
Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra / Faculdade de
Medicina da Universidade de Coimbra.
jlmonteiroalves@gmail.com

O Traumatismo Cranio-Encefélico (TCE) constitui um desa-
fio clinico, com resultados ainda pouco significativos em ter-
mos de impacto na mortalidade e outcome funcional pés-TCE
grave, apesar das varias modalidades terapéuticas multimo-
dais. A investigacao translacional, procurando traduzir em apli-
cacoes clinicas o conhecimento adquirido nas dreas da
Bioquimica, Biologia Celular e Fisiopatologia, entre outros,
reveste-se de crescente importancia. Em termos de dano e res-
posta cerebral pés-traumatismo, a resposta neuropeptidica foi
documentada como um fenémeno constante e complexo, cur-
sando com uma multiplicidade de fenémenos (sinérgicos ou
antagoénicos, simultaneos ou desfasados), em relacdo com uma
miriade de agentes neuropeptidicos com diferentes perfis
estruturais e de acc¢do. Esta resposta é apontada como putativo
alvo terapéutico, ndo havendo de momento resultados que se
considerem animadores. O Projecto de investiga¢do em curso
visa avaliar, em humanos e modelos animais, 2 neuropeptideos
fundamentais nesta resposta - Substincia P e Neuropeptideo Y.
Estas moléculas, com estrutura bioquimica semelhante e co-
localizagao, nomeadamente no hipocampo (estrutura anato-
mica implicada nos défices cognitivos e mnésicos p6s-TCE),
apresentam diferentes timings e intuitos de actuacdo. A
Substancia P, elemento basilar da resposta denominada
Inflamacdo Neurogénica, induz hipomagnesémia e incrementa
a permeabilidade capilar e o correspondente edema agudo,
estando documentado o seu incremento significativo na fase
hiperguda pds-agressdo traumdtica. Por outro lado, o
Neuropeptideo Y, o mais abundante ao nivel do tecido cerebral,
tem a sua expressao aumentada mais tardiamente, estando
implicado em fenémenos de neuroproteccao e neuromodula-
¢do em vdrios tipos de agressdo cerebral, nomeadamente ini-
bindo a excitoxicidade celular hipocampal. Procura-se assim
caracterizar a resposta neuropeptidica e demonstrar a possibi-
lidade de a modular farmacologicamente, a nivel hipocampal e
cerebral na sua totalidade, com a desejada repercussdo na mor-
talidade/morbilidade aguda e posterior recuperagao funcional.
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Hematomas epidurais
traumaticos cirdrgicos - Casuistica do
Servico de Neurocirurgia dos HUC de
2005 a 2011 (6 anos)

Pedro Miguel Ribeiro da Cunha Ferreira, Inacio Reis, Ricardo
Pereira, Francisco Cabrita, Tiago Lima, Miguel Carvalho,
Gongalo Guerreiro, Gongalo Costa, Francisco Belo, Marcos
Barbosa

Hospitais da Universidade de Coimbra.
pedrorcferreira@gmail.com

Introducao: Os hematomas epidurais trauméticos (HET)
constituem uma situagado de urgéncia grave, sendo o diagnos-
tico precoce fundamental, e a evacuacao cirdrgica imediata
geralmente o tratamento "standard", caso contrario, pode
haver uma rdpida deterioracdo neuroldgica e a consequente
morte. Existem vdrios factores que podem influenciar o prog-
nostico dos doentes operados.

Materiais e Métodos: O objectivo deste trabalho foi estu-
dar as caracteristicas demogréficas e os factores clinicos e
imagioldgicos que influenciaram o progndstico dos 102 doen-
tes com HET operados no Servico de Neurocirurgia dos
Hospitais da Universidade de Coimbra durante um periodo de
6 anos (2005 a 2011). Analisaram-se retrospectivamente varios
parametros tendo sido feita uma Regressdao Logistica
Multinomial em funcao do GOS a data de alta.

Resultados: A maioria dos doentes operados eram do sexo
masculino (83%) e tinham idades inferiores a 60 anos (90%). A
EG inicial foi <8 em 37.25% casos e =8 em 63,75% casos. As
causas dos HET foram queda (68.6%), acidente de viacdo
(26.5%), agressdo (3.92%) e acidente de trabalho (0.98%). A
localizacao principal dos HET foi a nivel temporal e parietal
(54.9% e 40.2% respectivamente) seguida de frontal (33.3%),
occipital (9.8%) e infratentorial (2.98%), sendo a espessura dos
mesmos superior a 15 mm em todos os casos. Constituiram
varidveis independentes para um pior prognéstico a idade>
60 anos (GOS 3), uma EG inicial <8 (para GOS 4 e GOS 3) e a
presenca de outras lesoes cerebrais (para GOS 4).

Conclusdes: Existe um predominio do sexo masculino nos
HET operados. A maioria localiza-se nas regides temporal e
parietal. Os factores mais importantes associados a um mau
prognéstico sdo a idade >60 anos, uma escala de Glasgow ini-
cial reduzida e a presenca de outras lesoes intracranianas con-
comitantes.

Avaliacdo hipotalamo-hipofise na
hidrocefalia em modelo animal -
apresentacao de projecto

Joana Oliveira', Rui Vaz', Isaura Tavares>*

1-Servigo de Neurocirurgia, Hospital de Sao Joao, Porto;
2-Departamento de Biologia Experimental, Faculdade de
Medicina, Universidade do Porto, Porto; 3-IBMC - Instituto de
Biologia Celular e Molecular, Universidade do Porto, Porto.
jago79@gmail.com

A Hidrocefalia consiste numa distensdo activa do sistema
ventricular. Os mecanismos patofisiologicos desencadeados
por esta condi¢do levam a importantes alteracdes encefélicas
ndo s6 morfolégicas como bioquimicas e metabdlicas. Os
ventriculos dilatados comprimem o parénquima cerebral
envolvente condicionando alteracdes de fluxo sanguineo
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encefdlico e do metabolismo, em associacdo a distorgdo
mecdnica. Irregularidades neuronais, como picnose foram
descritas em diferentes nticleos hipotalamicos, podendo estas
alteracoes estarem na base dos distirbios neuroenddcrinos
encontrados em alguns doentes. Enquadrado num projecto
de doutoramento em Neurociéncias a realizar na Faculdade
de Medicina do Porto, e que inclui uma vertente clinica e uma
abordagem experimental, este projecto tem como objectivo
geral esclarecer as consequéncias neurobiolégicas e hormo-
nais da hidrocefalia. A parte experimental utiliza um modelo
de hidrocefalia validado por publicagdes prévias: o rato injec-
tado com caolina (silicato de aluminio). Os estudos decorre-
rdao em concordancia com as normas éticas de investigagao
experimental. Irdo ser estabelecidos dois grupos (ratos jovens
e ratos adultos), havendo em ambos os grupos tempos de
sacrificio diferentes (4 dias e 3 semanas) com o objectivo de
comparar efeitos da hidrocefalia aguda e crénica. Neste
modelo iremos quantificar morfologicamente o grau de dila-
tagao ventricular, procederemos a analise estrutural da hip6-
fise e do hipotalamo e a pesquisa da activaciao de neuronais e
gliais, usando marcadores especificos. Em paralelo irdo ser
feitos testes comportamentais para avaliar parametros do
comportamento, como locomocgao e ansiedade. Em funcao
dos resultados obtidos nos estudos clinicos paralelos, iremos
proceder ao doseamento plasmatico de hormonas relevantes
na hidrocefalia e direccionaremos os estudos de activagdao
neuronal para os neurdénios do eixo hipotdlamo-hipofisdrio
envolvidos. O projecto terd financiamento da Sociedade
Portuguesa de Neurocirurgia e decorrera no Departamento de
Biologia Experimental da FMUP.

Avaliacdo do beneficio clinico a
longo prazo do tratamento cirdrgico da
hidrocefalia de pressdo normal

Luis Ruano!, Ana Zao? Eduardo Alves?®, Célia Pinheiro®
1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Entre Douro e
Vouga; 2-Servico de Neurocirurgia, 3-Servigo de
Neurorradiologia, Hospital Geral de Santo Anténio, Porto.
Imruano@gmail.com

Introduc@o: A hidrocefalia de pressao normal (HPN) é uma
causa potencialmente reversivel de declinio cognitivo. Sem
cirurgia, a maior parte dos doentes continua a agravar cogni-
tivamente e perde marcha independente. Apesar da boa res-
posta inicial a derivacdo ventriculo-peritoneal (DVP), existem
poucos estudos que avaliem a persisténcia deste beneficio a
longo prazo. O objectivo deste estudo é descrever a recupera-
¢ao clinica pds-DVP, o tempo que o beneficio persiste e iden-
tificar factores de mé resposta.

Doentes e Métodos: Identificaram-se 64 doentes que colo-
caram DVP por quadro clinico compativel com HPN entre
1999-2011. A informacao foi colhida dos processos clinicos e
entrevista telefénica com familiares. A melhoria e agravamen-
to da marcha e alteragdes cognitivas foram medidas pela ava-
liacdo subjetiva dos familiares e médicos. Descreveu-se o
tempo até suspensdo dos beneficios com curvas de Kaplan-
Meier. A regressao de Cox foi usada para identificar factores de
ma-resposta.

Resultados: A idade média a colocacdo da DVP foi 67,9
anos (sd=13,3); 53,1% eram homens. O tempo médio desde o
inicio dos sintomas até referenciacao para Neurocirurgia foi
2,5 anos (sd=3,3). No periodo p6s-DVP a marcha melhorou
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em 90% e as alteragdes cognitivas em 67%. Ao fim de um ano
36% dos que responderam j4 tinham regressado ao estao pré-
DVP. Em metade dos doentes o beneficio persistiu por mais de
30 meses. A deméncia como primeiro sintoma da HPN foi
associado a ma resposta clinica (p<000,1).

Discussao: Apesar da recolha de dados retrospectiva e utili-
zando medidas subjetivas de melhoria e agravamento clinico,
observou-se a perda de efeito em muitos doentes. A deméncia
como primeiro sintoma de HPN pode ser um factor de ma res-
posta ao tratamento. Idade avancada nao foi associada a pior
resposta. E necessdrio continuar a descrever a evolugdo a
longo prazo dos doentes com HPN que colocaram DVP.

Sindrome de Terson associado a
hemorragia subaracnoideia aneurismatica:
diagnéstico e tratamento em quatro casos
clinicos

Guerreiro Costa, Ricardo Pereira, Francisco Cabrita, Jorge
Gongalves, Gongalo Costa, Tiago Lima, Miguel Carvalho, Pedro
Cunha, Marcos Barbosa

Hospitais da Universidade de Coimbra, Centro Hospitalar e
Universitdrio de Coimbra.

hemoglobinazul@gmail.com

Introducido: A hemorragia intra-vitrea associada a hemor-
ragia subaracnoideia (HSA) - Sindrome de Terson - constitui
uma potencial causa de perda visual e estd associada a pior
prognostico.

Casos Clinicos: Nesta apresentacdo sao descritos quatro
casos clinicos de doentes com hemorragia do corpo vitreo
associada a HSA por rotura aneurismatica: trés do sexo femi-
nino; idade média 45 anos (31 a 55); Hunt & Hess 1 (25%), 2
(25%) e 3 (50%); WENS I (50%) e II (50%); HSA Fisher 3 (75%) e
4 (25%); trés doentes com aneurisma da circulacido anterior
(artéria comunicante anterior em dois casos, artéria cerebral
média esquerda num caso) e um da circulacdo posterior
(aneurisma dissecante da artéria vertebral esquerda); subme-
tidos a clipagem do aneurisma em trés casos e trapping nou-
tro, sem deterioracdo neuroldgica; hemovitreo esquerdo em
dois casos (AV OE 10/10 numa situac@o e apenas vultos nou-
tra) e bilateral nos restantes dois (AV vultos bilateralmente)
diagnosticados por fundoscopia e confirmados por ecografia
ocular. Em trés destes doentes, foi realizada vitrectomia atra-
vés da pars plana (VPPP) como tratamento desta condicao
oftalmolégica. Baseando-se numa revisao da literatura rele-
vante, sdo igualmente referidos os mecanismos fisiopatolégi-
cos associados, o diagnéstico clinico e complementar e as
opcoes terapéuticas deste sindrome.

Conclusdo: O Sindrome de Terson constitui uma compli-
cacdo da HSA aneurismdtica mais frequente em casos com
pior apresentacao clinica e imagioldgica. A sua deteccdo pre-
coce, por vezes dificil, é importante para estabelecer o seu
seguimento e tratamento. Na maioria dos casos, o tratamento
conservador resulta na completa resolucao do défice visual.
Contudo, em 75% dos casos desta série foi necessario trata-
mento cirdrgico.
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Apatia na Doenca de Huntington -
Prevaléncia e Correlacoes Clinicas

Inés Bras Marques, Filipa Jilio, Cristina Janudrio
Servigo de Neurologia, Hospitais da Universidade de Coimbra.
inesmbmarques@gmail.com; cristinajanuario@gmail.com

Introducédo: A apatia, traduzida por falta de iniciativa,
motivacdo e interesse, € uma alteracdo neuropsiquiatrica
comum na Doenga de Huntington (DH) que frequentemente
precede o inicio dos sintomas motores e tem importante
impacto negativo na capacidade funcional. A sua fisiopatolo-
gia envolve disfun¢do do circuito frontal-subcortical, nomea-
damente do circuito do cingulo anterior.

Objectivo: Determinar a prevaléncia de apatia e suas cor-
relacoes clinicas numa populacao de doentes com DH, em
varios estddios funcionais da doenca.

Metodologia: Avaliacdo de doentes consecutivos com teste
genético positivo para DH, seguidos na consulta de Doencas
Neurogenéticas. Recolha de informacao socio-demogréfica e
caracteristicas clinicas de modo standardizado. Utilizou-se a
Escala de Avaliagao de Apatia de Marin (Apathy Evaluation
Scale, Clinician Version), a escala de Hamilton para avaliacdo da
Depressdo; a sec¢ao motora da UHDRS (Unified Huntington’s
Disease Rating Scale) para quantificagdo das alteracdes moto-
ras, e a escala MOCA (Montreal Cognitive Assessment) para
avaliacdo cognitiva. Feita a andlise estatistica com programa
SPSS. Considerado p <0.05 estatisticamente significativo

Resultados: Avaliados 30 doentes, 56.7% sexo feminino,
idade média 51.1+17.8 anos, escolaridade média 6.7+3.6 anos e
tempo médio de doenga 5.5+5.7 anos. Score médio motor
27.6+£19.6. Numero médio de repeticoes CAG 42.97+2.7.
Identificada apatia severa em 40% dos doentes. Andlise univa-
ridvel identificou correlacao entre apatia e disfun¢@o cognitiva
(p <0.001) e entre apatia e gravidade dos sintomas motores
(p=0.001), mantendo-se esta relacao apds exclusao de doentes
com depressdo e/ou tratamento anti-depressivo. Nao identifi-
cada correlacao significativa entre apatia e idade, sexo, escola-
ridade, nimero de repeticdes CAG, tempo de doenca ou
depressao. Em andlise multivaridvel apenas se manteve corre-
lagdo significativa entre disfuncao cognitiva e apatia (p=0.047).

Conclusdes: Identificada elevada prevaléncia de apatia,
presente em 40% dos doentes, e forte correlagao entre apatia
e disfuncdo cognitiva. A auséncia de correlagao entre apatia e
depressao sugere tratar-se de entidades independentes.

Apraxia Cinética dos membros em
doentes com Distonia Cervical

Ténia Lampreia®, Panagiotis Kassavetis', Anna Sadnicka’,
Tabish Saifee’, Isabel Parées', Kailash Bhatia', Mark Edwards'
1-Sobell Department of Motor Neuroscience and Movement
Disorders, National Hospital for Neurology and Neurosurgery
(UCL), London, UK; 2-Department of Neurology, Hospital de
Egas Moniz, Lisbon, Portugal.

tania.lampreia@gmail.com

Introducéo: Diversos sintomas motores e ndo motores
estdo descritos em doentes com distonia, incluindo apraxia
dos membros em doentes com distonia cervical. A apraxia
cinética dos membros (ACM) caracteriza-se por perda de des-
treza na execucao de movimentos finos dos dedos, sendo atri-
buida a les6es envolvendo os circuitos anteriores dos sistemas
da praxis, nomeadamente fronto-estriatais. Estando ja descri-
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ta em doencas do movimento, nunca foi avaliada na distonia.

Objectivo: Avaliar a existéncia de ACM em doentes com
distonia.

Metodologia: ACM foi testada usando a coin rotation task
(CRT) em doentes com distonia cervical focal e num grupo-
controlo. Os individuos rodavam uma moeda 20 vezes conse-
cutivas (3 ensaios por mao) e a duragao média (segundos) foi
avaliada através de video. Para controlar a velocidade do
movimento usou-se um teste de movimentos alternados do
dedo indicador (TMADI) em que dois alvos no ecra de um dis-
positivo mével eram alternadamente pressionados, avalian-
do-se a frequéncia dos toques em 20 segundos. Usou-se o t-
test e %* no tratamento estatistico.

Resultados: Apresentamos dados preliminares de 6 doen-
tes com distonia cervical sem envolvimento das maos e 6 con-
trolos idénticos em idade (t(11)=-0.30,p=0.77), sexo
(x*=0.69,p>0.41) e dominancia de mao. Os doentes estavam
sob tratamento com toxina botulinica (dltima sessdao hd mais
de 3 meses). A média de duracao de doenca era de 23.16 (8-30)
anos. Identificou-se diferenca estatisticamente significativa
na CRT com a mao dominante (MD) (t(11)=2.94,p=0.01) mas
nao com a nao-dominante (MND) (t(11)=1.15,p=0.28). Nao
houve diferencas entre os dois grupos no TMADI (MD t(11)=-
0.67, p=0.52, MND t(11)=-0.64, p=0.53).

Conclusdes: O pior desempenho dos doentes na CRT com
a MD sem diferengas significativas no teste de controlo suge-
re a existéncia de ACM nestes doentes. Disfuncao dos ganglios
da base, envolvidos nos movimentos sequenciais repetitivos,
bem como da drea suplementar motora e coértex pré-motor,
poderao estar implicados na ACM nestes doentes.

Dementia Rating Scale-2 e
Doenca de Parkinson

Alexandra Gongalves'?, Inés Moreira', Cldudia Pinto'?, Sara
Cavaco'? Alexandre Mendes"?, Nuno Vila-Cha'?, Ant6nio Bastos
Lima'?

1-Unidade Multidisciplinar de Investigacdo Biomédica,
Universidade do Porto, Porto; 2-Unidade de Neuropsicologia,
3-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Porto, Hospital Santo
Anténio, Porto.

alexandra.r.goncalves@gmail.com

Introducdo: A Dementia Rating Scale-2 (DRS-2), aferida
para a populacao portuguesa (Cavaco & Teixeira-Pinto, 2011),
é uma das escalas de avaliacao geral do estado mental mais
utilizadas na avaliagao de doentes com Parkinson e é um dos
instrumentos mais importantes no processo de avaliacao
neuropsicolégica integrado em programas de tratamento
cirtargico da DP.

Objectivo: Caracterizar o desempenho na DRS-2 de doen-
tes com DP nao dementes. Explorar possiveis associacoes
entre défices cognitivos e varidveis clinicas.

Metodologia: A DRS-2 e a Unified Parkinson’s Disease
Rating Scale (UPDRS) foram administradas a 88 doentes com
DP em estadio 1 a 3 de Hoehn & Yahr da Consulta de
Movimento do Centro Hospitalar do Porto (37 mulheres;
idade: média=67,24, dp=9,797; escolaridade: média=5,94,
dp=4,047; Hoehn & Yahr: média= 2,11, dp=0,52; duracdo da
doenca: média= 4,58, dp=4,91; UPDRS-III: média= 26,60,
dp=10,9) apds 12h sem medicacdo dopaminérgica. Em con-
texto de entrevista clinica, o médico neurologista nao identifi-
cou alteragoes significativas nas actividades de vida didrias
dos doentes. Foi considerado défice quando a pontuacgdo
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ajustada (a idade e escolaridade do sujeito) da DRS-2 foi igual
ou inferior ao percentil 5 em relagdo a amostra normativa. O
teste de Mann-Whitney foi utilizado para a anélise dos resul-
tados.

Resultados: Na DRS-2 Total foram registados défices em
33% dos doentes, na subescala Atengdo 20,5%, na subescala
Iniciagdo/Perseveracdo 31,8 %, na subescala Construcao
22,7%, na subescala Conceptualizacao 12,5% e na subescala
Memoéria 25%. Os défices na DRS-2 Total (p=0,049), na subes-
cala da Atengao (p=0,011), na subescala Construcao (p=0,024)
e na subescala Conceptualizacdo (p=0,022) estao significati-
vamente associados a pontuacao na UPDRS-III. Os défices na
subescala Iniciacdo/Perseveracdo estdao estatisticamente
associados a maior dura¢do da doenca.

Conclusdes: Este estudo demonstrou que a DRS-2 conse-
gue detectar défice cognitivo ligeiro na DP e que estes défices
cognitivos estdo associados a progressao da doenca mesmo
em estadios ligeiros a moderados.

Estimulacao cerebral profunda no
tratamento das distonias primarias e
secundarias a paralisia cerebral
discinética

Miguel Coelho'®, Begoiia Cattoni? Patricia Pita Lobo"®,
Herculano Carvalho?, Leonor Correia Guedes'®, Paulo Rego
Sousa'’, Miguel Grunho'?®, Luisa Albuquerque’, Joao Miguel
Pereira’®, Sofia Reimao*, Carlos Morgado*, Joaquim J Ferreira"®,
Mario Miguel Rosa'¢, Ant6nio Gongalves Ferreira*

1-Servico de Neurologia, Departamento de Neurociéncias,
2-Servico de Neurocirurgia, Departamento de Neurociéncias,
3-Servico de Psiquiatria e Satide Mental, Departamento de
Neurociéncias, 4-Servi¢co de Imagiologia Neuroldgica,
Departamento de Neurociéncias, Hospital de Santa Maria,
CHLN, Lisboa; 5-Servigo de Neurologia, Hospital Garcia de Orta-
EPE, Almada; 6-Unidade Neurolégica de Investigacao Clinica,
IMM, Lisboa; 7-Servico de Neurologia, Hospital Dona Estefania,
CHLG, Lisboa.

migcoelho2002@yahoo.es

Introducdo: A estimulacdo cerebral profunda (ECP) bilate-
ral no Globus pallidus interno (GPi) é eficaz e segura no trata-
mento das distonias primdrias e generalizadas. No caso das
distonias secundarias a paralisia cerebral discinética (PC), a
ECP-GPi pode também ser eficaz mas com menor magnitude
de efeito.

Objectivo: Descricdo de uma série de casos de distonia pri-
maria e secundaria a PC submetidos a ECP.

Material e Métodos: Doentes com distonia primdaria ou
secunddria a PC discinética refractaria a melhor terapéutica
meédica, submetidos a ECP no Hospital de Santa Maria entre
Janeiro de 2010 e Fevereiro de 2012. Os doentes foram avalia-
dos no pré e pés-operatério com um minimo de 6 meses apds
o procedimento, usando a escala de Burke-Fahn-Marsden
Dystonia Movement and Disability (BFMDMD). Os efeitos
adversos foram colectados sistematicamente. Foi feita uma
analise descritiva dos dados.

Resultados: Foram submetidos a ECP 13 doentes (9
mulheres; idade média 43 anos; duracao média de doenga 29
anos), 12 implantados bilateralmente no GPi e 1 bilateralmen-
te no ntcleo subtalamico (doente com palidotomia prévia).
Nao ocorreram complicac¢des cirdrgicas ou da estimulacao.
Oito foram avaliados 6 meses ou mais ap6s a ECP, 3 destes
com PC discinética. A melhoria média da pontuacgao da parte
motora da BEMDMD foi 45.1% (distonias primarias 49.3%; PC
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34.5%) e de 46.3% na parte funcional (distonias primadrias
57%; PC 27.5%). A medicagao foi reduzida em todos os doen-
tes e 2 ficaram em monoterapia com estimulacdo cerebral.

Conclusdes: A ECP-GPi é um procedimento seguro e eficaz
no curto-termo para o tratamento das distonias. Embora com
beneficio inferior ao das distonias primadrias, a PC discinética
pode melhorar motor e funcionalmente com ECP-GPi caso os
doentes sejam criteriosamente seleccionados.

Reimplantacdo apods infeccdo em
doentes de Parkinson submetidos a
Cirurgia Funcional / DBS

Henrique Costa"®, Luisa Sampaio?, Joao Massano"*?, Paulo
Linhares>*®, Clara Chamadoiro**, Maria José Rosas"*

1- Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurocirurgia, 3-Servigo
de Neurorradiologia, 4-Unidade de Doencas de Movimento e
Cirurgia Funcional, Centro Hospitalar de S. Jodo, Porto;
5-Faculdade de Medicina da Universidade do Porto, Porto.
henriq.costa@gmail.com; lfvsampaio@sapo.pt;
rosas.mariajose@gmail.com

Introducdo: A cirurgia de estimulagdo cerebral profunda
(DBS) é reconhecida actualmente como um procedimento
seguro e eficaz no tratamento de um grande niimero de doen-
¢as neuroldgicas, incluindo doencas do movimento, dor cré-
nica e epilepsia. A infec¢ao dos componentes ou de todo o sis-
tema de estimulacdo é uma das complicagdes mais comuns
apos a cirurgia (8,5%/doente e 4,2%/procedimento), resultan-
do em frequentes reinternamentos, cursos prolongados de
antibioterapia e procedimentos cirtirgicos adicionais, com
necessidade de remocao parcial ou completa do hardware em
80% dos casos.

Objectivo: Demonstrar o beneficio e seguranca da reim-
plantagao dos eléctrodos e restante sistema apds infecgao.

Metodologia: Andlise retrospectiva de duas doentes com
infecgdes apods cirurgia de DBS e que foram submetidas a
reimplantacdo de todo o sistema, com compara¢do aos 18
meses de 'follow up' do UPDRS parte III, Estadio de Hoehn e
Yahr, dose total didria de levodopa (LEDD) e presenca de com-
plicagoes e flutuacoes motoras.

Resultados: O tempo decorrido entre a remocao dos eléc-
trodos e a cirurgia de reimplantacao foi de 12 e 5 meses, man-
tendo-se como alvos os nicleos subtalamicos (STN) bilateral-
mente, ndo se registando complicacdes cirtirgicas em qual-
quer dos procedimentos. Em ambas as doentes foi possivel
uma reducao significativa da LEDD (de cerca de 1400 mg para
50 mg e 750 mg para 500 mg), mantendo-se um beneficio fun-
cional no UPDRS Parte III idéntico ao obtido na Prova da
Dopa e apés a primeira cirurgia e registando-se uma melhoria
no controlo das complica¢des motoras.

Conclusao: Descrevemos pela primeira vez na literatura os
resultados da reimplantagao de todo o sistema de estimulacao
cerebral profunda apés infec¢ao, com beneficio claro na redu-
cao da LEDD e das complicacdes motoras da terapéutica
dopaminérgica. Apesar do nimero reduzido de doentes reim-
plantados nestas circunstancias, os resultados sdo encoraja-
dores quanto a seguranga e eficicia deste procedimento para
outros doentes.
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Caso clinico de tremor do palato
sintomatico submetido a tratamento com
toxina botulinica

Tiago Teodoro, Sandra Agostinho, Patricia Pita Lobo, Miguel
Coelho, Ana Claro, Joaquim J Ferreira

Clinica Universitaria de Neurologia, Hospital de Santa Maria.
tiagoteodoro@gmail.com

Introduc@o: O tremor do palato é uma entidade rara e
refractdria a terapéutica farmacoldgica. Reportamos um caso
de tremor do palato sintomadtico tratado com toxina botulinica.

Caso Clinico: Mulher, 60 anos, com instalagao progressiva
(ha 3 anos) de movimentos involuntdrios do palato e da hemi-
face esquerda, ?clicks? auditivos e, desde hd 1 ano, alteragdao
da fala e epis6dios de disfagia, incoordenacao motora e dese-
quilibrio da marcha.

Observou-se um tremor lento do palato, da faringe e larin-
ge, clonias da hemiface esquerda, decomposicao das sacadas
e lentificacdo dos movimentos oculares de perseguicdo, nis-
tagmo rotatério em todas as posicoes do olhar, disfonia e
auséncia de ataxia.

A RM-CE revelou hipertrofia das olivas bulbares. A restan-
te investigacdo etiolégica foi negativa, incluindo anticorpos
anti-tiroideus, anti-gliadina, electroforese de proteinas e pes-
quisa de T. Whippelli. O EEG foi normal.

Nao houve melhoria com gabapentina, valproato de s6dio
e piracetam. Para controlo do tremor do palato e dos ?clicks?
auditivos, realizou-se administra¢do guiada por EMG e video-
laringoscopia de 5 U de onabotulinumtoxinA (Botox®) no
hemipalato mole esquerdo. Até 9 dias ap6s o procedimento
nao houve descri¢cao de beneficio ou complicacoes.

Discussao: Trata-se de um caso de tremor do palato sinto-
madtico por provavel doenca neurodegenerativa esporddica
idiopatica. Apesar dos ?clicks? auditivos serem mais frequen-
tes e intensos no tremor do palato essencial, também podem
ocorrer nas formas sintomaticas. O tremor do palato tende a
ser refractdrio a tratamento farmacolégico, mas tém sido
reportados casos com boa resposta a toxina botulinica. Apesar
da curta duragdo do seguimento, o nosso caso sugere que a
administracao de toxina botulinica no palato mole é um pro-
cedimento minimamente invasivo e relativamente seguro.

Amigdalo-hipocampotomia:
resultados clinicos a longo prazo

Antonio Goncalves Ferreira, Alexandre Rainha Campos,
Herculano Carvalho, Carlos Morgado, Carla Bentes, Rita
Peralta, José Pimentel e Grupo de Cirurgia da Epilepsia
Servico Neurocirurgia, Hospital Santa Maria, CHLN, Lisboa.
ajgonfer@fm.ul.pt

Introducdo: Desde 2007 efectudmos amigdalo-hipocam-
potomia (A-Hotomia) selectiva, com desconeccao do hipo-
campo, aos doentes com epilepsia refrataria devida a esclero-
se mesial do lobo temporal. Apresentamos agora os resultados
clinicos destes doentes com > 2 anos de "follow-up" pds-ope-
ratério, comparativamente a uma série de 100 doentes que
operamos com remogao do hipocampo (A-Hectomia), recen-
temente publicada.

Material e Método: 21 doentes (14 do sexo feminino) entre
20-58 anos de idade (média:41anos) foram operados com esta
técnica (A-Hotomia): amigdalectomia lateral e desconecgdo
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peri-hipocampo, incluindo o para-hipocampo; em 20 doentes
o “follow-up” foi 24- 44 meses (média: 32meses). Nos 100 doen-
tes previamente operados por A-Hectomia, com idade média
de 35 anos, o “follow-up” foi 6-180 meses (média: 47meses).

Resultados e Discussdo: Os resultados clinicos com A-
Hotomia foram bons/muito bons (Engel Class I-II) em 19/20
doentes (95%), estatisticamente equivalentes aos submetidos
a A-Hectomia.

A morbilidade geral com A-Hotomia e A-Hectomia foi seme-
lhante: alguns casos de deterioracdo da memdria ou quadran-
tépsia pos- operatoria, alguns doentes desenvolveram depressao
psiquidtrica tardia. Com A-Hotomia ndo houve complicacoes
vasculares ou oculomotoras por dissecao da fenda coroideia.

O tempo operatério foi reduzido com A-Hotomia em
meédia 30 minutos (15 %).

Conclusdes: Vantagens: A A-Hotomia revelou ser mais
segura e tdo efectiva como a A-Hectomia; e moderadamente
“time-saving”.

Desvantagens: Alguma actividade epileptiforme pode
observar-se no EEG p6s-operatério, sem epilepsia clinica.

(a técnica de A-Hotomia é video-ilustrada na apresentagao)

Hemisferotomia: técnica cirdrgica
(video-ilustrada)

Alexandre Rainha-Campos, Anténio Goncalves-Ferreira e
Grupo de Cirurgia da Epilepsia

Servico de Neurocirurgia, Hospital de Santa Maria, Centro
Hospitalar Lisboa Norte.

rainhacampos@gmail.com

Introducao: A hemisferotomia ou hemisferectomia fun-
cional é um dos procedimentos mais complexos e agressivos
da Cirurgia da Epilepsia. Apesar dos défices acrescidos que
pode causar, continua a estar indicada em casos catastréficos
de epilepsia para controlo das crises, permitindo o doente
continuar a desenvolver-se no caso de uma crianca. A técnica
cirargica usada para esta desconexdo foi aperfeicoada ao
longo dos anos de maneira a minimizar as perdas hemadticas e
a morbilidade operatéria.

Material e Método: Com recurso a esquemas estruturados
e ao video da cirurgia, descrevem-se os passos principais de
uma hemisferotomia peri-insular para desconexao do hemis-
fério esquerdo; a doente é uma crianca de 8 anos com
Sindrome de Rasmussen, seguida previamente durante 4 anos
por epilepsia farmaco-resistente.

Resultados e Discussdo: Apos a cirurgia houve controlo
imediato das crises, tendo-se verificado um agravamento
transitério de for¢a do hemicorpo direito de predominio bra-
quial que foi recuperando ao longo das semanas seguintes e
hemianopsia homénima contralateral persistente.

Conclusdes: A hemisferotomia peri-insular é uma técnica
eficaz e segura para a desconec¢ao hemisférica. A sua utiliza-
¢ao cuidadosa permite a orientacdao anatémica de todos os
passos operatérios desta complexa cirurgia.

Tratamento da espasticidade com
baclofeno intra-tecal - 13 anos de
experiéncia
Alexandre Rainha-Campos’, Inés Cordeiro?, Nuno Simas',
Edson Oliveira', Ant6nio Gongalves-Ferreira'
1-Servigo de Neurocirurgia, Hospital de Santa Maria, Centro

Hospitalar Lisboa Norte; 2-Servigo de Neurologia, Hospital de Faro.
rainhacampos@gmail.com
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Introducdo: A espasticidade € uma complicacdo major das
patologias crénicas do Sistema Nervoso Central, condicio-
nando uma diminui¢do considerdavel da qualidade de vida
destes doentes.

Entre as possiveis terapéuticas destaca-se o uso de baclo-
feno, um agonista dos receptores do acido y-aminobutirico
presentes no corno posterior da medula, com comprovada
eficdcia no tratamento da espasticidade.

A sua formulacgao oral tem no entanto dificuldade em atra-
vessar a barreira hemato-encefélica, fazendo com que seja
necessario recorrer a elevadas doses para a obtencao de con-
centracoes eficazes no liquor, produzindo intoleréancia.

A via intratecal, possibilita a obtenc¢ao de maior eficacia
terapéutica e menor toxicidade utilizando doses menores,
apresentando-se como alternativa terapéutica eficaz.

Objectivos: Avaliar os resultados clinicos e morbilidade
dos doentes submetidos a colocacdo de bomba infusora de
baclofeno intratecal nesta instituicao.

Metodologia: Estudo retrospectivo baseado na revisdao de
processos clinicos de todos os doentes submetidos a colocagao
de bomba infusora de Baclofeno intratecal no Hospital de Santa
Maria, entre Janeiro de 1999 e Fevereiro de 2012. Foram revistos
63 casos, tendo sido incluidos 59 doentes, com idade média de
44 anos, 66% do sexo masculino e 34% do sexo feminino.

Resultados: A maioria dos doentes tinha patologia medular
traumadtica (45,8%), seguido de lesdes medulares nao trauma-
ticas (13,6%), paralisia cerebral (13,6%), AVC (8,5%), esclerose
multipla (8,5%), paraparésia espastica familiar (5,1%), trauma-
tismo cranioencefélico (3,4%) e distonia (1,7%). A principal
causa de morbilidade encontrada nesta série foi a disfungao de
cateter, com 17,5% dos doentes a necessitarem de revisao do
mesmo, seguida pela infeccdo com necessidade de remogao
do sistema (8,0%). Em média os doentes melhoraram entre 1 a
2 pontos na escala de Ashworth e de frequéncia de espasmos
de Penn, apos o periodo inicial de estabilizacao da dose.

Conclusao: Estes resultados estdo de acordo com outras
séries publicadas, destacando-se o excelente resultado tera-
péutico e baixa morbilidade.

Infeccdo na cirurgia de ECP - a
casuistica do HSA (55 doentes / 111
eléctrodos) e revisao bibliografica

Carla Silva, Alexandre Mendes, Nuno Vila Cha, Ant6nio
Verdelho

Hospital Santo Anténio, Porto.
carlaestevessilva@hotmail.com

Introducdo: a infec¢do na cirurgia de estimulagdo cerebral
profunda (ECP), é uma complica¢do com importantes conse-
quéncias clinicas e econémicas.

Objectivo: rever retrospectivamente os casos de infeccao
de uma série de 55 doentes sujeitos a cirurgia de ECP (111
eléctrodos). Analisar o impacto de medidas na reducdo da
taxa de infeccdo. Identificar na literatura propostas de melho-
rar a profilaxia e o tratamento desta complicagdo.
Metodologia: consulta dos registos dos doentes operados.
Identificados os casos de infecg@o e caracterizados segundo o
local (gerador, cabos extensores, eléctrodos), o tipo de infec-
¢ao (superficial vs profunda), o tempo entre a cirurgia e o apa-
recimento da infecgao e o tratamento. Comparar a ocorréncia
de infec¢des entre dois grupos de doentes, antes e apds a
introducdo simultdnea de alteracoes das medidas anti-sépti-
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cas da pele e do uso de antibiédtico tépico (aplicado teste exac-
to de Fisher).

Resultados: houve 3 casos de infeccao (5,5% dos doentes)
em diferentes localizagoes, todas no primeiro més apds a
cirurgia. Em dois casos nao foi possivel poupar os eléctrodos
cranianos. Num dos casos a infec¢ao progrediu para o SNC
apos 2 anos de recusa do doente para remocao dos eléctrodos.
O terceiro caso de infec¢do estd sob tratamento, apenas com
ATB por ser considerada infeccao superficial. Verificou-se
uma tendéncia para diminuicao da taxa de infec¢ao com as
alteragdes das medidas anti-sépticas da pele e do uso adicio-
nal de antibioterapia tépica. A diferenca nao é estatisticamen-
te significativa o que se pode dever ao tamanho da amostra.
Na literatura a taxa de infecg@o varia entre 1,5 a 20%, o que
também depende do conceito utilizado de infecgao na cirur-
gia de ECP. Varios autores descrevem vdrias medidas técnicas
(tipo de incisdo e de fixacdo do material), utilizam ATB tépica
com irrigacdo abundante das feridas e descrevem o impacto
na mudancga de algum tipo de material. H4 propostas para o
tratamento destas infec¢oes com o intuito de poupar os eléc-
trodos cranianos.

Conclusdes: a taxa de infec¢des nesta série situa-se proximo
do nivel mais baixo da descrita na maioria das séries. Nos 2
casos de infeccao relacionada com o material, nao foi possivel
poupar os eléctrodos. H4 varias medidas quer na técnica cirtr-
gica, escolha do material, uso de anti-septicos e antibioterapia
tépica adicional a endovenosa cléssica, que devem ser conside-
radas para minorar a taxa de infec¢do na cirurgia de ECP.

Reacdo de corpo estranho na dbs:
uma complicacao ndo descrita na
literatura

M= B. Cattoni, H. Carvalho, M. Coelho, L.Guedes, P. Lobo,
J.Ferreira, M. Miguel Rosa, A. Goncalves Ferreira e Grupo de
Cirurgia Funcional das Doengas do Movimento

Grupo de Cirurgia Funcional das Doengas do Movimento do
Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte.
becattoni@clix.pt

Objectivos: Descrever um tipo de complicacdo a nivel do
sistema de neuro- estimulacdo -reacao de corpo estranho-
verificado pelo Grupo de Cirurgia Funcional das Doengas do
Movimento do HSM, no contexto do programa sobre DBS na
Doencga de Parkinson avancada, desenvolvido ininterrupta-
mente desde Janeiro de 2006.

Descrever o processo de detecdo desta reacdo, a etiologia
da mesma e os procedimentos cirtrgicos e de neuromodula-
cao desenvolvidos, para tentar a sua resolucao, que nao apa-
recem reportados nem descritos como “hardware complica-
tions” na literatura especializada.

Material e Métodos: Entre Janeiro 2006 - Abril 2012 foram
operados por DBS-STN (procedimento estereotaxico com o
complemento da conformacao electrofisiolégica com micro-
registo e macroestimulacao) um total de 115 doentes.

Verificamos em 3 casos, o rdpido e persistente desenvolvi-
mento de uma exuberante reacao inflamatéria cutanea e sub-
cutdnea, a nivel subclavicular direito — suprajacente a loca do
neuroestimulador Kinetra Activa PC. Nos 3 casos foi comple-
tamente excluida a etiologia infecciosa e obtidas provas cuta-
neas de contacto negativas, para todos os materiais que con-
formam o sistema de estimulagdo.

Resultados: A presenca da marcada reagao inflamatéria
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descrita foi detectada sempre poucas semanas depois de ter
sido implantado o gerador Activa PC.

Apesar de que os resultados clinicos apés DBS tinham sido
muito satisfactorios, a gravidade da reacdo de rejeigao foi tal
que desencadeou a necessidade de revisdes cirdrgicas multi-
plas (diferentes de caso para caso) e a explantacao do sistema
IPG (implantable pulse generator) em todos eles. Em todos os
casos tivemos a confirmacdo histolégica de granuloma de
corpo estranho.

Actualmente, conseguiu-se a re-implantacdo em dois
casos com excelentes resultados, num deles com um sistema
de neuroestimulacao “modificado” com revestimento em sili-
cone e mantem-se ainda um doente a espera de nova inter-
vencgao.

Conclusoes: Achamos que a activacao do IPG com deter-
minados pardmetros eléctricos pode vir a induzir uma reagdo
de “electrolise” com difusdo de material metélico ou pldstico
nao identificado, entre as paredes do gerador PC em contacto
com a loca subcutanea (que funciona como “terra”), desenca-
deando uma reagao de cascata inflamatdéria incontrolavel.

E necessaria a descricio pormenorizada deste tipo de
complicacdo grave, sendo muito pertinente o estabelecimen-
to de medidas de actuacao, tanto do ponto de vista cirtrgico e
do manuseamento neuromodulador, como de fabrico da pré-
pria firma fornecedora.

DBS em distonia generalizada
secundaria apés palidotomia bilateral
falhada

M= B. Cattoni, H. Carvalho, M. Coelho, P. Lobo, L.Guedes, J.
Ferreira, M. Miguel Rosa, A. Gongalves Ferreira e Grupo de
Cirurgia Funcional das Doengas do Movimento

Grupo de Cirurgia Funcional das Doengas do Movimento do
Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte.
becattoni@clix.pt

Objectivos: Verificar os resultados clinicos obtidos apés
estimulag@o cerebral profunda (ECP) num caso de grave dis-
tonia generalizada, secundaria a hipoxia perinatal, com um
alvo de estimulacdo pouco habitual nestes casos: o nucleo
subtaldmico.

Material e Métodos: Descrevemos a perturbacao distonica
duma doente de 33 anos de idade, com diagnéstico de paralisia
cerebral coreoatetdsica, com inicio aos 3 meses de idade e atin-
gimento progressivo de todos os grupos musculares, que con-
diciona movimentos anormais e postura incorrecta, ndo permi-
tindo a marcha e dificilmente a articulagdo da linguagem.

Esta doente tinha antecedentes de palidotomia bilateral
por radiofrequéncia, realizada em outra instituicao em 2005. A
RM pre-operatéria mostrava lesdes hipdxico-isquémicas de
predominio na regido dorso-lateral de ambos os estriados e
drea lesional de aproximadamente 60 mm3 de volume em
ambos os nucleos palidos mediais, com presenca de impor-
tante area de desmielinizacao perilesional.

Foi por isso realizada intervencao por ECP do Ntcleo
Subtalamico bilateralmente, com determinacao do alvo
mediante imagem e confirmacdo com exploracao electrofisio-
logica.

Resultados: A doente foi avaliada pré e pés-operatoria-
mente (e documentada com filmagens) aos 3 meses, 6 meses
e 1 ano, mantendo actualmente estes parametros de estimu-
lacao:
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Polo esquerdo n°11 (3 mA; 130 Hz; 60 psg) / Polo direito n°3
(3 mA; 130 Hz; 60 psg)

Obteve-se o seguinte beneficio clinico:

— Significativa melhoria no outcome motor permitindo por
vezes o ortostatismo, com diminuicao da distonia muscu-
lar dos membros, principalmente superiores, e diminui-
¢do da distonia axial, com melhoria do controlo cefélico.

— Melhoria dos movimentos coreicos e atetésicos da face e
da hipomimia facial, com maior facilidade para a articu-
lagdo da linguagem.

Conclusdes: Foi evidente uma clara melhoria dos sintomas
motores da doenca, da qualidade de vida e a diminuicao das
necessidades de medicagdo, induzida pela estimulagao dos
nucleos subtalamicos. A ECP dos STNs foi determinada pela
presenca de extensa lesdo palidal bilateral pré-existente.

E possivel oferecermos uma “segunda oportunidade” de
melhoria clinica a doentes submetidos previamente a proce-
dimentos ablativos irreversiveis

Morbilidade e mortalidade no
tratamento de tumores do cerebelo e/ou
49° ventriculo em idade pediatrica

Pedro Alberto Silva, Josué Pereira, Maria Joao Gil-da-Costa,
Ligia Osério, Paulo Almeida, Ligia Castro, Margarida Ayres-
Basto, Rui Vaz

Servico de Neurocirurgia, Hospital de S. Jodo, Porto.
pietroaps@yahoo.com

Os tumores encefdlicos constituem a neoplasia sélida
maligna mais frequente em idade pediétrica. Neste ambito, as
lesoes infratentoriais sdo uma maioria, apresentam um desa-
fio diagnéstico e o tratamento passa frequentemente pela
intervengdo cirtirgica enquadrada numa perspectiva multi-
modal.

Os autores efectuaram uma andlise retrospectiva dos
pacientes com tumor do cerebelo e 4° Ventriculo orientados
pelo Grupo Multidisciplinar de Neuro-Oncologia Pedidtrica
do Hospital de S. Joao num espaco de 18 anos (1993 a 2010).

Procedeu-se a revisao de processos clinicos com vista ao
estudo de dados biogréficos, forma de apresentacdo, demora
no diagndstico, estadiamento, tratamento de hidrocefalia,
cirurgia (grau de remocao, complicac¢des directas), tratamen-
to complementar e outcome clinico. Efectuou-se anélise de
sobrevivéncia (Kaplan-Meyer) global e paramétrica (grupo
etdrio, estadio, histologia). Foi também colhida informacao da
consulta de Psicologia Infantil, nomeadamente dos pacientes
sobreviventes.

A amostra incluiu um total de 88 doentes. A mediana de ida-
des na apresentacgao foi de 5 anos, e 65,9% dos pacientes eram
do sexo masculino. A série inclui Meduloblastoma (n=39),
Astrocitoma pilocitico (n=27), Ependimoma (n=9), Astrocitoma
de Baixo Grau (n=4), Papiloma de Plexos Coroideus (n=2),
Terat6ide rabdéide (n=1) e Oligodendroglioma (n=1). Em 5
casos a apresentacdo clinica ou achados intraoperatdrios impe-
diram o diagnéstico definitivo. O tempo mediano de follow-up
foi de 72 meses.

Em 68,7% dos pacientes operados, foi conseguida remogao
total; em 30,1% a remocao foi incompleta. A mortalidade no
tempo de seguimento foi de 26,5% (22/83), e variou de forma
significativa com o diagnéstico histolégico. A maioria dos
doentes seguidos apresentou no entanto morbilidade neuro-
l6gica e/ou neuropsicolégica.
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Os autores concluem que o tratamento deste tipo de lesdes
deve ser feito em centros diferenciados multidisciplinares, de
modo a permitir sobrevidas optimais, e que existe uma mor-
bilidade inerente, quer a doenca, quer aos tratamentos, que
importa reconhecer.

Patologia cerebrovascular em
criancas: casuistica do Hospital
Pediatrico de Coimbra (1989-2010)

Bruno Lourenco Costa, Armando Lopes, José Lozano Lopes,
José Augusto Costa

Centro Hospitalar Universitario de Coimbra/Centro Hospitalar
de Coimbra.

brunolourencocosta@gmail.com

Introduc@o: A patologia cerebrovascular em criangas pos-
sui uma epidemiologia prépria e tem merecido pouca rele-
vancia na literatura neurocirtrgica.

Material e Métodos: Os autores estudaram retrospectiva-
mente, através da revisdo dos processos clinicos e exames
imagioldgicos, as criancas (0-12 anos) com patologia cerebro-
vascular, tratadas no HPC no periodo 1989-2010, quanto a:
idade de diagnéstico, apresentacdo clinica, tipo de malforma-
¢do vascular, tratamento e seus resultados. As criangas com
hemorragias neonatais e sem lesdo vascular identificada
foram excluidas do estudo.

Resultados: No periodo considerado, foram tratadas 25
criancas com patologia cerebrovascular, 13 do sexo masculino
e 12 do sexo feminino, com idades compreendidas entre 1 e 12
anos. Na maior parte dos casos, a clinica de apresentacao rela-
cionava-se com eventos hemorragicos. Nenhuma lesdo foi
diagnosticada incidentalmente. As malformacoes vasculares
diagnosticadas foram: 7 aneurismas, 12 malformacdes arte-
riovenosas e 6 malformacoes cavernosas. O tratamento da
malformacdo vascular consistiu em: cirurgia em 19 casos,
embolizacdo em 6 casos, as duas modalidades num caso.

Conclusdes: O tratamento da patologia cerebrovascular
em criangas exige equipas multidisciplinares.

Craniectomia descompressiva em
idade pedidtrica: revisao da série do HSM
2006-2012

Maria Manuel Santos, José Miguéns
Centro Hospitalar Lisboa Norte / Hospital de Santa Maria.
mariamanesantos@gmail.com

Introducdo: A craniectomia descompressiva é uma opg¢ao
terapéutica usada no controlo da hipertensao intracraniana
(HIC) refrataria as medidas de primeira linha. Tem como
objectivo diminuir a pressao intracraniana (PIC), aumentar a
pressao de perfusao cerebral (PPC), prevenindo a lesao isqué-
mica secunddria. Embora esteja mais difundida em situacoes
de traumatismo cranio-encefélico (TCE) grave, pode ser apli-
cada a HIC de etiologia ndo traumdtica. Na auséncia de estu-
dos com evidéncia classe I que demonstrem o seu beneficio
em idade pediatrica, é praticada de acordo com a experiéncia
de cada centro.

Meétodos: Efectuou-se uma analise retrospectiva dos doen-
tes com idade inferior a 18 anos submetidos a craniectomia
descompressiva no Hospital de Santa Maria entre Marco de
2006 e Fevereiro de 2012. Registaram-se, entre outros dados,
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idades dos doentes, motivos de internamento/causas de HIC,
tipo de cirurgia realizada e o outcome aos 6 meses de acordo
com a Escala de Outcome de Glasgow (GOS).

Resultados: Foram realizadas 16 craniectomias descom-
pressivas no periodo em anélise. As idades variaram entre os 2
dias e 0s 17 anos. Os motivos de internamento foram: 8 (50%)
TCEs graves, 3 (19%) acidentes vaculares cerebrais (AVCs)
isquémicos, 3 (19%) AVCs hemorragicos, 1 (6%) empiema sub-
dural e 1 (6%) encefalomielite disseminada aguda (ADEM).
Todos os procedimentos foram realizados em doentes com
HIC critica e com progndstico vital reservado. 11 (69%) cra-
niectomias foram unilaterais (hemicraniectomia) e 5 (31%)
foram bilaterais (bi-fronto-témporo-parietal). Quanto ao out-
come, 11 (69%) criancas ficaram independentes (4 GOS=5; 7
GOS=4;), 3 (19%) ficaram dependentes (GOS=3), 1 (6%) per-
maneceu em estado vegetativo persistente e 1 (6%) faleceu.

Conclusdo: A craniectomia descompressiva tem permitido
atingir bons resultados em situacoes de HIC critica, traumdti-
ca ou ndo, numa populacdo que a partida teria prognéstico
muito reservado, pelo que tem sido praticada com frequéncia
crescente.

Patologia tumoral vertebro-medular
em criancas: casuistica do Hospital
Pediatrico de Coimbra (1989-2010)

Bruno Lourenco Costa, Alexandre Medina Correia, José Augusto
Costa

Centro Hospitalar Universitdrio de Coimbra / Centro Hospitalar
de Coimbra.

brunolourencocosta@gmail.com

Introducdo: Os tumores vertebro-medulares sao uma
causa importante de raquialgia, mielopatia e radiculopatia
em criancas.

Material e métodos: Os autores estudaram retrospectiva-
mente, através da revisdo dos processos clinicos e exames
imagiolégicos, as criancas (0-12 anos) com tumores vertebro-
medulares, tratadas no HPC no periodo 1989-2010, quanto a:
idade de diagndstico, apresentacdo clinica, localizagao e his-
tologia do tumor, tratamento e resultado funcional.

Resultados: No periodo considerado, foram tratadas 23
criangas com tumores vertebro-medulares, 16 do sexo mascu-
lino e 7 do sexo feminino, com idades compreendidas entre 5
dias e 12 anos. O estudo inclui 3 criancas com neurofibroma-
tose tipo 1. A forma de apresentacao mais frequente foi a mie-
lopatia e/ou radiculopatia. Os 28 tumores removidos tinham a
seguinte distribuicao: 1 tumor vertebral, 8 tumores extradu-
rais, 11 tumores intradurais extramedulares, 6 tumores intra-
medulares, 1 tumor vertebral e extradural e 1 tumor extra e
intradural. O tipo histolégico mais frequente foi o ependimo-
ma. Os tumores foram abordados preferencialmente por via
posterior. Apds cerca de 5 anos de seguimento médio, foram
diagnosticadas 2 recidivas e nenhuma crianga desenvolveu
instabilidade.

Conclusao: A aplicacao de técnicas microcirirgicas no tra-
tamento de criangas com tumores vertebro-medulares permi-
te, na maior parte dos casos, a remocao total do tumor sem
morbilidade significativa.
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Ventriculostomias em criancas
menores de 2 anos

Sérgio Salvador, Joana Oliveira, Josué Pereira, Rui Vaz
Hospital de Sao Joao, Porto.
sfsalvador@aim.com

Introducéo: O uso da ventriculostomia do 3° ventriculo no
tratamento de diferentes etiologias da hidrocefalia continua a
ser um assunto controverso em menores de 2 anos de idade.
Neste trabalho analisamos a taxa de exito deste procedimento
na nossa série com etiologia diversa.

Material e Métodos: Esta série é composta por 53 pacien-
tes submetidos a endoscopia do 3° ventriculo de dezembro de
1997, a dezembro de 2011. A idade média foi 7 meses (minimo
7 dias e maximo 23 meses), sendo 37 pacientes menores que 1
ano. A hidrocefalia tinha como etiologias malformacdes con-
génitas diversas em 62.3% (54.5% Chiari s, 15.1% estenose do
aqueduto), infeciosa 11.3%, hemorrdgica 9.4%, quistica 9.4% e
tumoral 7.5%. Considerou-se que a ventriculostomia do 3°
ventriculo tem sucesso quando ocorreu melhoria clinico-ima-
gioldgica sem posterior necessidade de colocar um sistema de
derivacao de LCR.

Resultados: A ETV foi bem sucedida em 28 pacientes
(52.9%), com uma média de seguimento de 71.96 meses.
Destes doentes 10.7% tinham estenose do aqueduto, 25.0%
Chiari, 17.9% quistos, 10.7% quistos da bolsa de Blake, 10.7%
causa infeciosa, 10.7% tumores, 7.1% hemorragias. Os restan-
tes 25 pacientes necessitaram de colocar DVP (20 no 1° més
p6s-ETV), tendo 18 destes menos de um ano de idade quando
o procedimento foi efetuado.

Conclusdes: O sucesso da ETV em criangas menores de 2
anos com hidrocefalia obstrutiva parece depender da idade e
da etiologia. O nossos resultados mostram uma taxa de suces-
so geral de 52.9% e de 51.4% em menores de 1 ano. Os pacien-
tes com estenose do aqueduto e com quistos parecem benefi-
ciar mais com este procedimento do que outras causas de
hidrocefalia.

Re-ventriculostomia na disfuncdo
do estoma pds-ventriculostomia
endoscodpica

Joana Oliveira, Sérgio Salvador, Bruno Carvalho, Josué Pereira,
Rui Vaz

Hospital Sao Joao, Porto.

jago79@gmail.com

Introducdo: A faléncia da ventriculoscisternostomia
endoscépica (ETV) com recidiva de sintomatologia coloca a
questdo de qual a melhor opcdo terapéutica. Neste estudo os
autores avaliam o papel das re-ventriculostomias nestes
doentes.

Material e Métodos: Da série de endoscopia do Servico de
Neurocirurgia entre Dezembro de 1998 e 31 de Dezembro de
2011 os autores identificaram os 4 casos de re-ventriculosto-
mia por oclusdo do estoma da ETV. Todos estes doentes
tinham como patologia de base estenose do aqueduto. O
intervalo de faléncia da ETV variou entre 2 meses e 144 meses.
Clinicamente a recaida foi identificada pelo reaparecimento
da sintomatologia inicial, de hipertensdo intracraniana.
Imagiologicamente em 3 casos havia suspeicao e em um caso
evidéncia imagioldégica de encerramento do estoma o que
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determinou a opcao de rever a ventriculostomia prévia e rea-
lizar a re-ventriculostomia. A técnia utilizada para a re-ventri-
culostomia foi a habitual utilizando o cateter de Fogarthy 3
French e coagulacao bipolar.

Resultados: Intraoperatoriamente em 3 casos confirmou-
se encerramento de ETV prévia e num caso verificou-se obs-
trucdo ao nivel da aracnéide subjacente/basal. Num dos casos
de encerramento constatou-se um pavimento membranoso
hipotalamico redundante. Em todos os casos a opc¢ao da re-
ventriculoscisternostomia demonstrou-se ttil apresentando
os doentes um follow-up entre 9 meses e 54 meses. Como
complicagdes apenas de referir um caso de bolsa de LCR.

Conclusdo: A re-ventriculostomia é um tratamento seguro
e a considerar em casos selecionados de disfuncao do estoma
pos ETV.
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Meduloblastoma em doente de 60
anos

Ana Matos Machado', Ricardo Taipa?, Manuel Melo Pires?,
Joaquim Reis', Méario Gomes'

1-Servico Neurocirurgia, 2-Unidade de Neuropatologia, Hospital
Geral Santo Anténio — CHP, Porto.

ana_ammm@hotmail.com

Introducdo: O meduloblastoma cerebeloso é um tumor
raro acima dos 60 anos. A sua localizagdo é geralmente ver-
miana, sendo o envolvimento dos hemisférios cerebelosos
mais comum em doente mais velhos.

Caso Clinico: Doente do sexo masculino, de 60 anos, que
recorre ao SU por quadro de cefaleias, vomitos e desequilibrio
com 1 semana de evolucio.

A investigacdo imagiolégica (TAC e RMN) revelou uma
lesdo cerebelosa esquerda, tnica, adjacente a tenda, com cap-
tacdo homogénea de contraste. As hipdteses colocadas foram
de lesdo metastdtica ou meningioma da tenda. A TAC toraco-
abdomino-pelvica nao revelou outras lesoes.

O doente foi submetido a craniotomia suboccipital esquer-
da com abordagem supra-cerebelosa, infra-tentorial, parame-
diana esquerda a lesdo, que revelou ser intra-axial, mole e
amarelada. O exame extemporaneo era sugestivo de linfoma.

O exame neuropatolégico revelou tratar-se de um medulo-
blastoma. O estudo imagiolégico do neuro-eixo nao revelou
outras lesoes. O doente foi orientado para Radioterapia adju-
vante.

Discussdo: O meduloblastoma tem caracteristicas no
exame extemporaneo que podem mimetizar o linfoma ou um
carcinoma de pequenas células do pulmao. Este caso realca a
importancia de, apesar de raro nesta faixa etdria, uma lesdao
cerebelosa tnica lateral pode corresponder a um tumor pri-
mitivo do SNC.

Fasciite craniana em criancas

Miguel Correia, Amets Sagarribay, Mdrio Matos, Anténio
Baptista, Ana Ribeiro, Manuela Mafra, Carla Conceicao
Unidade de Neurocirurgia Pediatrica, H. Dona Estefania, CHLC-EPE.
miguelmedinacorreia@gmail.com

Introduc@o: A fasciite craniana em criangas é um tumor
fibrobldstico benigno do cranio raro, quase exclusivamente
observado em criancas com menos de 6 anos. Deve ser consi-
deradono diagnoéstico diferencial das lesoes liticas do cranio
em criangas. Esta lesdo é semelhante do ponto de vista histo-
légico a fasciite nodular e tem sido relacionada com trauma-
tismos previos nalguns casos mas também como o resultado
de doencas genéticas como a Polipose Adenomatosa Familiar
quando associada a reactividade nuclear para [-cateninas.

Material e métodos: Os autores descrevem um caso, a sua
presentacao, caracteristicas histolégicas e fazem uma revisao
da literatura em Pubmed/Medline.

Resultados: Os autores descrevem o caso de uma crianga
de 4 anos de idade, com uma tumefacc¢ao subcutanea, de con-
sisténcia dura, na regido parietal paramediana esquerda. Nos
exames radiol6gicos mostravam uma lesao litica bem defini-
da centrada e com extensao desde o diploe para o espago epi-
dural e o tecido subcutaneo. Foi operado por craniotomia
centrada na lesao e extendendo-se 0,5cm no tecido 4sseo cir-
cundante permitindo a remocao "en bloc". Apresentava ade-
réncias ao folheto externo da duramater . Teve um periodo
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poés-operatério sem intercorréncias e nao tem sido detectada
uma recidiva lesional nos periodo de 2 anos de seguimento. O
estudo histolégico mostrou caracteristicas de fasciite crania-
na com reactividade para B-cateninas. Surgery is curative
even when total removal is not achieved.

Conclusdes: A fasciite craniana é um tumor benigno raro
com menos de 60 casos descritos, afectando criangas de
menos de 6 anos de idade, de predominio no sexo masculino,
que pode ser confundido com outras lesdes liticas mais agres-
sivas quer nos estudos radiolégicos quer pelo padrao de cres-
cimento. A remocao completa da lesdo é o tratamento indica-
do podendo ser curativo A presenca de reactividade positiva a
B-cateninas pode ser associada a “PAF”, considerando a fascii-
te craniana como a primeira manifestacao da doenca.

Glioblastoma do nervo doptico no
adulto: caso clinico

Edson Oliveira, José Pedro Lavrador, Domingos Coiteiro, Joao
Lobo Antunes

Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte.
edsoliveira@gmail.com

Os gliomas malignos do nervo 6ptico no adulto sdo tumo-
res raros e associados a um mau prognostico. Trata-se de uma
entidade clinica distinta dos gliomas da via dptica que surgem
na idade pedidtrica e que estao frequentemente associados a
neurofibromatose tipo I.

Apresentamos o caso clinico de um homem de 76 anos,
com antecedente de epilepsia que se apresentou com dimi-
nuic¢do da acuidade visual de caradcter rapidamente progressi-
vo, inicialmente a esquerda com posterior atingimento bilate-
ral. O exame neuroftalmolégico mostrou marcada diminuicao
da acuidade visual bilateralmente com edema macular no
olho direito mas sem alteracdes ao nivel do olho esquerdo.
Face a sintomatologia, realizou RM que mostrou uma lesdao
centrada ao quiasma Optico, lateralizada a esquerda e com
envolvimento das paredes do hipotdlamo adjacente e pavi-
mento do III ventriculo.

Procedeu-se a realizagdo de biopsia de lesao dos nervos
opticos e quiasma por craniotomia. O exame histopatolégico
revelou glioblastoma multiforme do nervo 6ptico. Foi poste-
riormente realizada radioterapia hipofraccionada.

Clinicamente verificou-se evolugdao para amaurose bilate-
ral. RM de controlo mostrou marcada progressdo tumoral.

Até hoje poucos casos foram publicados de glioblastoma
multiforme no adulto. O progndstico é reservado com inexo-
ravel progressao tumoral apesar da terapéutica adjuvante.

Meningioma induzido por
radioterapia: a propdsito de um caso
clinico

Ana Zao', Luis Ruano?, José Eduardo Alves®, Manuel Melo Pires®,
Célia Pinheiro’

1-Servico de Neurocirurgia, Centro Hospitalar do Porto;
2-Servico de Neurologia, Hospital de Sao Sebastiao; 3-Servico de
Neurorradiologia, 4-Servigo de Neuropatologia, Centro
Hospitalar do Porto, Porto.

anarmbzao@hotmail.com

Os meningiomas correspondem a cerca de um terco dos

tumores do sistema nervoso central (SNC). A radiagdo ioni-
zante para tratamento de tumores primarios do SNC é factor
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etiolégico conhecido. Os meningiomas induzidos por radiote-
rapia apresentam maior incidéncia de atipia e multiplicidade.

Relata-se o caso clinico de uma doente, sexo feminino, de
37 anos com histéria de meduloblastoma cerebeloso aos 20
anos. Nesta altura, foi submetida a cirurgia e radioterapia
complementar do neuro-eixo. Apés 11 anos desenvolveu
meningioma frontal, ressecado na totalidade, que recidivou
quatro anos depois.

Nos doentes submetidos a radioterapia a monitorizagao
cuidadosa de tumores secunddrios € fundamental.
Contrariamente aos meningiomas esporadicos, os meningio-
mas induzidos por radioterapia surgem em idades precoces,
tipicamente recidivam e histologicamente tendem a ser atipi-
cos ou anapldsicos.

Hemorragia intraventricular como
forma de apresentacdo de neurocitoma
central

José Pedro Lavrador', Maria Manuel Santos', Ana Filipa
Geraldo? Domingos Coiteiro'

1-Servico de Neurocirurgia, 2-Servico de Neurorradiologia,
Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte, Lisboa.
jose.pedro.lavrador@gmail.com

Introducao: O neurocitoma central é, na maioria dos
casos, um tumor de crescimento lento que surge preferencial-
mente na faixa etdria compreendida entre os 20 e 40 anos e
com localizacao predominante no ventriculo lateral, particu-
larmente no corno frontal esquerdo. Manifesta-se habitual-
mente por hipertensao intracraniana e a cirurgia é a principal
opcao terapéutica.

Caso Clinico: Os autores apresentam o caso de um doente
de 40 anos de idade que recorreu ao Servico de Urgéncia por
quadro de cefaleias occipitais de inicio stbito, nduseas, foto-
fobia e fonofobia. O exame neurolégico revelou confusao, agi-
tagao psicomotora e rigidez da nuca, sem alteragcao do estado
de consciéncia. Avaliacdo imagioldgica inicial evidenciou
hemorragia tetraventricular com moderada ventriculomega-
lia. Face a estabilizacao do estado neuroldgico, optou-se por
atitude conservadora. TC e RM realizadas 3 semanas apds
mostraram reabsorcdo parcial das densidades hemdticas e
individualizacdo de lesdo intraventricular compativel com
lesdo tumoral. O doente foi operado eletivamente por via
transcalosa com remocao tumoral completa. Teve alta clinica-
mente sem defeitos neurolégicos ao 4° dia pos-operatorio. O
exame histopatolégico revelou tumor neuroepitelial com
morfologia e citologia de diferenciacdo neuronal, compativel
com neurocitoma. Avaliagdo neuro-psicolégica 1 més apds
cirurgia ndo evidenciou alteragdes, tendo o paciente regressa-
do a sua atividade profissional.

Conclusdes: Este caso é apresentado pelo facto de a
hemorragia intraventricular ser uma forma de apresentagdo
rara (3% dos casos) de um tumor pouco frequente (0,1 a 0,5 %
das neoplasias primitivas do sistema nervoso central), deven-
do ser considerado no diagndstico diferencial das lesdes
hemorragicas intraventriculares.

Neurofibroma da transicao
bulbomedular

Guerreiro Costa, Jorge Gongalves, Tiago Lima, Miguel Carvalho,
Pedro Cunha, Francisco Cabrita, Marcos Barbosa

Hospitais da Universidade de Coimbra, Centro Hospitalar e
Universitario de Coimbra.

hemoglobinazul@gmail.com
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Introducédo: Os neurinomas das duas primeiras raizes ner-
vosas cervicais sao raros. Representam cerca de 5% de todos
os neurinomas espinhais e 18% das localizacoes cervicais.
Podem condicionar compressao medular e apresentam carac-
teristicas especificas como multiplicidade, formagcao em
“ampulheta” e relacdo com a artéria vertebral que condicio-
nam particularmente a abordagem cirdrgica. Apresenta-se
um caso de uma doente com volumosos neurofibromas plexi-
formes com localizagao intra e extravertebral e com compres-
sdo bulbomedular, descrevendo-se o quadro neuroldgico de
apresentacdo, achados imagiolégicos e opcao terapéutica.

Caso Clinico: Doente do sexo feminino, 49 anos de idade
referenciada a Consulta de Neurocirurgia por quadro de para-
parésia com trés anos de evolugdo e agravamento progressivo.
Referindo dificuldade na marcha e diminuicao da for¢a mus-
cular nos membros superiores e inferiores, apresentava objec-
tivamente tetraparésia espdstica, grau 4 nos membros supe-
riores e grau 3 nos membros inferiores, e marcha com apoio.
O estudo complementar imagiolégico revelou volumoso
tumor intra e extradural com localizagao anterior a transicao
bulbomedular desde o clivus até a plataforma inferior de C2 e
com extensdo bilateral extravertebral através dos foramina A
doente foi operada tendo sido realizada abordagem posterior
da charneira occipito-cervical, com laminectomia C1 e C2,
craniotomia suboccipital mediana e remocao total de neuro-
fibromas das raizes direita e esquerda de C2 e raiz esquerda de
C1. Foram igualmente removidos neurofibromas intradurais
com localizacdo anterior. Este procedimento cirtrgico permi-
tiu a remocao completa da lesao e descompressao medular.

Conclusdo: A localizacdo de neurofibromas nas duas pri-
meiras raizes cervicais € rara e sao poucos dos casos clinicos
descritos. Neste caso em que um tumor volumoso condicio-
nava compressao bulbomedular e défice neurolégico grave,
optou-se por remocao cirtrgica total. Tal procedimento per-
mitiu descompressao medular, criando condi¢oes favoraveis
a recuperacdo motora e inicio de reabilitacdo fisica.Ap6s um
ano de follow-up, a doente apresenta melhoria franca na mar-
cha e espasticidade, sem défices de forca muscular evidentes
e realizando marcha sem apoio.

Pineocitoma Diencefalico-
Mesencefalico Gigante - Apontamentos
Técnicos Cirudrgicos

Pedro Castanho, Goncalo Novais, Carlos Vara Luiz, Nuno Reis
Hospital de S. José, Centro Hospitalar de Lisboa Central.
pocastanho@gmail.com

Introducéo: O pineocitoma é um tumor benigno raro com
origem na glandula pineal, de crescimento lento e que pode
excecionalmente atingir dimensdes considerdveis, com
importantes implicagdes cirtrgicas;

Material e métodos: Os autores propoem-se apresentar o
caso de um jovem do sexo masculino, 34 anos, seguido conser-
vadoramente noutros centros desde 1989 por lesdo gigante cal-
cificada mesencéfalo-diencefdlica, com agravamento neurol6-
gico progressivo, proposto para cirurgia de remog¢ao tumoral;

Resultados: Procedeu-se a remocdo gross total da lesdo
por via infratentorial supracerebelosa, com algumas particu-
laridades técnicas, com clara melhoria dos défices neurolégi-
cos pré-operatorios;

Discussao: Os autores pretendem mostrar que, mesmo
lesdes complexas e com localizagdes consideradas "dificeis",
podem (e devem) ser abordadas cirurgicamente, com benefi-
cio para o doente.
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Disseminacdo meningea de
hemangioblastoma do cerebelo

Carla Reizinho, Miguel Casimiro, Joana Marques, Pedro
Oliveira, Ana Azevedo

Servico de Neurocirurgia, Hospital Egas Moniz.
creizinho@hotmail.com

Introducdo: A hemangioblastomatose meningea dissemi-
nada (HMD) é uma forma extremamente rara derecidiva de
hemangioblastomas. Pensa-se que uma angiogenese agressi-
va esteja na base da mesma, associada a uma hiperexpressao
de VEGE Postula-se ahiperexpressao de VEGE Tratando-se de
um inibidor do VEGE obevacizumab podera ser uma opcao
terapéutica na HMD.

Caso Clinico: Doente do sexo masculino, 72 anos, operado
em 1993 a hemangioblastoma do cerebelo, sem critérios para
doenca de Von Hippel Lindau. Recidiva local em 2007, com
remocao completa e tratamento de hidrocefalia com coloca-
¢ao de derivacdo ventriculo-peritoneal (DVP), permanecendo
com ataxia apendicular predominantemente direita eparésia
do VI nervo craniano esquerdo. Em Abril de 2010, recidiva cli-
nica e imagiolégica, com disseminagdomeningea exuberante
sobretudo e intramedular. Apresentava nesta altura agrava-
mento da ataxia com incapacidade para marcha sem apoio, e
parésiade ambos os VI nervos cranianos. A TAC de corpo
excluiu outras neoplasias primadrias, e a PL foi negativa para
células neoplasicas. O doente foi tratado comBevacizumab
em ciclos quinzenais. Agravamento inicial sobretudo a custa
de disfun¢do da DVP, comhipersonoléncia diurna e apraxia da
marcha; melhoria clinica transitéria ap6s 72 administracao de
bevacizumab, tendo o doente mantido posteriormente qua-
dro estdvel de confusao mental e sonoléncia, defeito mnésti-
co, apraxia da marcha, hemiparesia esquerda e incontinéncia
de esfincteres. Por estabilidade clinica e imagioldgica, prosse-
guiu tratamento até a 162 administra¢do. Decidido interrom-
per tratamento por agravamento neuroldgico e completa
dependéncia nas AVD; sobrevida de 20 meses ap6s recidiva
imagiolégica.

Conclusoes: Reportamos um caso de HMD tratada combe-
vacizumab, com estabilidade clinica e imagiolégica prolonga-
da. Dada a raridade desta entidade, a terapéutica mais eficaz
permanece incerta, existindo em curso um estudo de fase II
com bevacizumab emhemangioblastomas irressecdveis ou
recorrentes.

Neoplasias cerebrais internadas
inicialmente como outras doencas
neurolégicas

Ana Filipa Santos, Filipa Sousa, Margarida Rodrigues, Ricardo
Maré, Carla Ferreira, Esmeralda Lourenco

Servico de Neurologia, Hospital de Braga, Braga.
filipasantos@hotmail.com

Introducéo: As neoplasias cerebrais podem cursar com
diversas manifestagdes clinicas que dependem do tamanho,
localizacdo e crescimento, podendo por vezes mimetizar
outras doengas neurolégicas. Numa série, 4,9% dos doentes
com diagndstico de tumor cerebral a data da alta, foram inter-
nados inicialmente por suspeita de enfarte (11,1% nos casos
de glioblastoma multiforme). Alguns doentes com neoplasias
interpretadas como AVCs isquémicos foram submetidos a
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trombélise endovenosa. Podem também mimetizar encefali-
tes. Reportamos quatro casos de doentes com neoplasias
cerebrais internados inicialmente como outras doencgas neu-
roldgicas.

Casos clinicos: Quatro mulheres, com idades de 81, 44, 63,
55 anos, admitidas na urgéncia respectivamente por crises
convulsivas, perturbacao da linguagem e hemiparesia direita
pos-critica; hemiparésia esquerda, sem agravamento progres-
sivo e cefaleias holocranianas; altera¢do stbita do comporta-
mento e crises convulsivas; “adormecimento” dos membros
direitos e perturbacao da linguagem. Realizaram TAC cerebral
e uma delas punc¢do lombar. Internadas no Servico de
Neurologia, por suspeita de enfarte cerebral no territério da
ACM esquerda, cardioembdlico por FA; suspeita de hemato-
ma dos ganglios da base versus enfarte com transformacao
hemorrdgica; provdvel encefalite; provavel enfarte em territ6-
rio da ACM esquerda. Posteriormente realizaram RM cerebral
que colocou como hipdtese mais provavel lesdao tumoral. Foi
efectuada biépsia estereotdxica em duas doentes e exérese de
lesdo noutra. Diagnésticos finais: provavel oligodendroglio-
ma; linfoma B difuso de células grandes; glioblastoma; oligo-
dendroglioma anaplésico.

Discussao: Uma evolugdo clinica ou imagioldgica atipica
de enfarte ou encefalite deve colocar o diagndstico em causa.
A interpretacdo da TAC inicial é muitas vezes desafiante e
pode nao ser suficiente para excluir tumor. Perante um “enfar-
te”, sinais radiolégicos como edema, localizagdo no cértex
cerebral, lesdes de margens bem demarcadas, auséncia de
associacdo entre a area de lesdo e um territério vascular bem
definido, devem fazer pensar noutras patologias. E essencial
chegar ao diagnéstico correcto o mais precocemente possivel
para oferecer o tratamento adequado.

Tumor do saco vitelino do lobo
temporal

Ana Matos Machado', Ricardo Taipa?, Manuel Melo Pires? Carla
Silva', M4rio Gomes'

1-Servigo Neurocirurgia, 2-Unidade de Neuropatologia, Servico
Neurocirurgia, Hospital Geral Santo Anténio, CHP.
ana_ammm®@hotmail.com

Introducdo: Os tumores de células germinativas do SNC
representam 2-3% dos tumores intracranianos primarios e
estdo habitualmente localizados na linha média (regides
pineal ou selar). O tumor do saco vitelino é um tumor germi-
nativo relativamente raro com positividade para alfa-feto-
proteina. A ocorréncia deste tipo de tumor fora da linha média
é excepcional com muito poucos casos descritos na literatura.

Caso Clinico: Doente do sexo masculino, de 32 anos, que
recorre ao SU por quadro de cefaleias com 2 semanas de evo-
lucado, apresentando estase papilar ao exame objectivo.

A investigacdo imagiolégica (TAC e RMN) revelou uma
lesdo intra-axial temporal direita com captacdo heterogenia
de contraste e area quistica/necrética. A hip6tese de diagnos-
tico foi de glioma de alto grau.

O doente foi submetido a craniotomia fronto-temporal
direita com lobectomia temporal englobando a lesao na sua
totalidade. Tratava-se de uma lesao de consisténcia dura, vas-
cularizada e com area quistica de contetido amarelado.

O exame neuropatolégico mostrou uma neoplasia com
caracteristicas histolégicas e imunocitoquimicas (alfa-feto-
proteina e glipican 3 positivo) de um tumor do saco vitelino.

Maio de 2012 | N.21 | Volume 12



Nesse sentido foi realizada uma investigacdo sistémica
(incluindo PET) para pesquisa de primdario (admitindo que
pela localizacdo da lesdo cerebral esta seria metastdtica). A
investigacao foi negativa, ndo se encontrando qualquer outro
tumor. O estudo do neuro-eixo também nao revelou outras
lesoes.

O doente foi orientado para Radioterapia cerebral e
Quimioterapia adjuvantes.

Discussao: A localizacao temporal de um tumor do saco
vitelino é extremamente rara. Do nosso conhecimento, ha
apenas 4 casos descritos na literatura da ocorréncia deste
tumor em localizagao lobar. O diagnéstico definitivo e correc-
ta orientagdo exige um estudo exaustivo para exclusdo de um
tumor primdrio extra cerebral.

Lombalgia e défice motor
segmentar: forma de apresentacao de
tumor cerebral

José Eduardo Alves', Luis Rocha? Ana Zao0? Luis Ruano®,
Ricardo Taipa®, Manuel Melo Pires®, Célia Pinheiro®
1-Servico de Neurorradiologia, 2-Servico de Neurocirurgia,
3-Unidade de Neuropatologia, Hospital Santo Ant6énio - CH
Porto; 4-Servico de Neurologia, CH de Entre o Douro e Vouga.
zeedualves@gmail.com

Introducéo: A dor e o défice motor segmentar estio fre-
quentemente associados a radiculopatia. Contudo, estes sin-
tomas podem traduzir também uma lesdo do sistema nervoso
central.

Caso clinico: Mulher, 48 anos, apresentava desde 2006 epi-
sodios de lombalgia intensa com irradiacdo para o membro
inferior (MI) direito em trajecto de L5, associados a pareste-
sias no mesmo territério, sem défice de forca muscular.
Observada em consulta externa de Neurocirurgia em Abril de
2011, sendo o exame neurolégico normal. A TC lombar evi-
denciava protusado discal mediana L4-L5, sem compromisso
radicular, sendo orientada para tratamento conservador. Em
Dezembro de 2011, iniciou episédios de lombalgia intensa,
sem irradiagao, associados a dificuldade da marcha e pareste-
sias em todo o MI direito. Este quadro evoluiu em semanas
com défice progressivo de forga e sensibilidade no MI direito,
de predominio distal. Ao exame neuroldgico, apresentava
monoparésia do MI direito grau 3+/5 proximal e grau 2/5 dis-
tal, reflexos rotuliano e aquiliano direitos patologicamente
vivos, de drea alargada, reflexo cutaneo-plantar indiferente a
direita e hipostesia homogénea do MI direito distal ao joelho.
A ressonancia magnética (RM) cerebral revelou uma lesao
cortico-subcortical frontal parassagital esquerda, com exten-
530 ao lobo paracentral, hipointensa em T1 e hiperintensa em
T2, apresentando componente sélido periférico com restrigao
da difusao, realce com contraste e rodeada por pequena drea
de edema, sugestiva de tumor glial de alto grau. A lesdo foi res-
secada cirurgicamente, tendo o exame histolégico revelado
oligodendroglioma anaplasico (grau III OMS).

Comentdrios: Este caso clinico real¢ca a importancia de se
considerarem diagnésticos diferenciais em doentes com his-
téria de dor radicular que apresentem de novo manifestacoes
neuroldgicas atipicas. Nesta doente, a evolug@o rapidamente
progressiva dos défices neuroldgicos, sem territério radicular
definido, e os sinais de lesdo da via piramidal ndo apoiavam a
hipétese de radiculopatia, tendo sido essenciais para que se
chegasse ao correto diagndstico.
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Miocardiopatia de Takotsubo
Secundaria a Crise Epiléptica

Elsa Gongalves’, Jodo Rocha?, Catarina Vieira®, Fllipa Sousa?,
Fatima Almeida?, Jodao Pereira?

1-Servico de Medicina Interna, Hospital de Santa Maria Maior,
Barcelos; 2-Servico de Neurologia, 3-Servico de Cardiologia,
Hospital de Braga.

elsa.hsmm@gmail.com

Introducao: A Miocardiopatia de Takotsubo (MT) é uma
disfun¢@o aguda e transitéria dos segmentos apicais do ven-
triculo esquerdo ap6s stress emocional ou fisico intensos, na
auséncia de doenca corondria. A fisiopatologia estd incomple-
tamente esclarecida, contudo parece dever-se a elevacao des-
regulada de catecolaminas. A associagdo com crises epilépti-
cas, focais ou generalizadas tem vindo a ser identificada.

Caso Clinico: Mulher de 44 anos. Antecedente de hemorra-
gia subaracnoideia por rotura de pseudoaneurisma da artéria
cerebral posterior direita (ACPD), submetida a tratamento
endovascular, complicado com enfarte cerebral. Encontrava-
se medicada profilacticamente com fenitoina 300 mg/dia.

Transportada para o SU sedada e entubada ap6s primeira
crise tonico-clénica generalizada (CTCG). Apds extubagao
apresentava-se prostrada, nao colaborante, sem resposta ver-
bal, sem défices motores no restante exame neuroldgico.
Apresentava niveis infraterapéuticos de fenitoina. TC cerebral
revelou enfarte sequelar em territério de ACPD. ECG com
taquicardia sinusal, sem sinais de isquemia. Iniciou levetira-
cetam e ndo apresentou mais crises motoras. EEG nao revelou
actividade epileptiforme. Progressivamente recuperou ao seu
estado habitual, mantendo a taquicardia sinusal. ECG de con-
trolo mostrou inversao de T de V1-3. Analiticamente com ele-
vacdo de troponina I, creatina cinase, mioglobina e peptideo
natriuético cerebral. Ecocardiograma com hipocinésia do
terco distal do septo ventricular e da parede anterior e apical,
com fraccdo de ejeccdo diminuida. Sem sinais de coronario-
patia no cateterismo. A ventriculografia mostrou hipocontrac-
tibilidade dos segmentos médios e hipercontractibilidade dos
segmentos basais e apicais, estabelendo o diagndstico de MT.
Iniciou IECA e B-Bloqueador com evolucéo clinica favordvel.

Conclusdo: A ocorréncia de MT apds CTCG é provavelmen-
te subdiagnosticada. Casos associados a crises epilépticas sao
crescentemente reportados, suportando a hip6tese da lesao
miocardica ser secunddria ao stress fisico inerente as crises epi-
lépticas motoras. Reconhecer esta complicagao potencialmen-
te fatal é vital, constituindo um diagnéstico diferencial de even-
tos cardiacos agudos em doentes com crises epilépticas.

Qualidade de vida na Epilepsia:
Relacdao com caracteristicas clinicas,
demograéficas e psicopatoldgicas.

Eduarda Almeida'?, Filomena Gomes'?, Alexandra Goncalves'?,
Cldudia Pinto'?, Inés Moreira®, José Lopes Lima?, Joao Chaves?,
Sara Cavaco'?

1-Unidade de Neuropsicologia, 2-Servigo de Neurologia, Centro
Hospitalar do Porto — Hospital Santo Anténio, Porto; 3-Unidade
Multidisciplinar de Investigacao Biomédica, ICBAS, Porto.
eduardalmeida@gmail.com

Introducao: A melhoria da qualidade de vida (QdV) é um

dos principais objectivos do acompanhamento clinico de
doentes com epilepsia.
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Objectivos: Relacionar varidveis demogréficas, clinicas e
psicopatoldgicas com a Qualidade de Vida (QdV) em doentes
com Epilepsia.

Métodos: O Short Form Health Survey-36 item (SF-36) e a
Hospital Anxiety and Depression Scale (HADS) foram admi-
nistrados a 52 doentes com Epilepsia (28 mulheres; idade: 19-
63 anos, média=37.89 dp = 12.01; escolaridade: 4-17 anos,
média=8.71; dp=3.50) e a 52 sujeitos sauddveis com caracte-
risticas semelhantes (31 mulheres; idade: 20-63 anos,
média=38.94, dp = 12.11; escolaridade: 4-17 anos, média=8.26;
dp=3.86). Foram exploradas associacdes bivariadas com o
teste de Mann-Whitney e o teste r Pearson.

Resultados: Os doente com epilepsia apresentam pior QdV
(SF-36 Desempenho Fisico p=.002; Dor Corporal p=.047;
Satde Geral p=.001, Funcao Social p< .001, Desempenho
Emocional p<.001 e Satide Mental p=.001) do que os sauda-
veis. Entre os doentes com epilepsia, foram registadas correla-
¢Oes negativas entre ansiedade (r — 0.43 e -0.69 p <. 001) e
depressao (r—0.28 e -0.48 p< .05) e todos os dominios de QdV
do SF-36. As associacoes entre varidveis demograficas (sexo,
idade e escolaridade) e clinicas (idade de inicio e duracao da
doenca) foram relativamente mais modestas.

Conclusoes: Este estudo refor¢a a nocao de que a QdV na
epilepsia é fortemente afectada pela ansiedade e em menor
grau pela depressdo dos doentes.

Hemiplegia alternante da infancia:
evolucdo clinica da infancia a idade adulta

Sofia Rocha’, Alexandre Costa2, Alvaro Machado', Joo
Ramalheira®

1-Servico de Neurologia, Hospital de Braga; 2-Servigo de
Neurologia, Centro Hospitalar de Tras-os-Montes e Alto Douro;
3-Servico de Neurofisiologia, Centro Hospitalar do Porto, Porto.
sofiarocha99@hotmail.com

Introducdo: A hemiplegia alternante da infancia é uma
sindrome esporddica, rara, com inicio antes dos 18 meses,
consistindo fundamentalmente em episédios transitérios de
hemiplegia alternante (muitas vezes tetraparésia) com dura-
¢ao de minutos a dias, bem como outras manifestagoes paro-
xisticas, que desaparecem no sono.

Caso Clinico: Homem de 34 anos, filho de pais nao relacio-
nados, com gestacao de termo sem complicagdes. Iniciou cri-
ses convulsivas no 5° dia de vida (parciais do tipo clénico dos
membros direitos ou esquerdos, com generalizacdao secunda-
ria). Pelos 18 meses comecou a manifestar episédios transit6-
rios de hemiplegia flacida alternante (membros esquerdos /
direitos), poupando a face, e por vezes afectando os dois lados
simultaneamente, sem alteracdo do estado de consciéncia,
com duragdo de minutos a horas e regressdo com o sono. O
seu desenvolvimento psicomotor foi atrasado, com hipotonia
generalizada e dificuldades na linguagem e marcha, desenvol-
vendo posteriormente ataxia, distonia e coreoatetose.
Inicialmente as crises epilépticas ocorriam cerca de uma vez
por semana e os episddios de hemiplegia tinham frequéncia
quase didria. Os EEGs (realizados fora dos episédios paroxisti-
cos) mostraram actividade de base lenta e irregular e inscricao
de surtos e sequéncias de ondas lentas e actividade paroxisti-
ca bilateral de predominio fronto-central. A RM evidenciou
reducao do volume do cerebelo. Foi medicado com flunarizi-
na, carbamazepina e fenobarbital, com diminuicao progressi-
va do nimero de eventos paroxisticos globais, que ocorrem
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agora cerca de 1-2 vezes por ano.

Conclusdes: O caso descrito enquadra-se nos critérios cli-
nicos de hemiplegia alternante da infancia. Habitualmente
existem outras manifestacoes paroxisticas (episédios distoni-
cos, nistagmos paroxisticos, distiirbios autonémicos e crises
epilépticas habitualmente parciais, com ou sem generaliza-
¢ao) e a maioria dois doentes desenvolve coreoatetose e atra-
so psicomotor. A etiologia da doenca ndo é conhecida, sendo
os estudos imagioldgico, neuropsicolégico, bioquimico e
genético geralmente inconclusivos. Contudo, canalopatias
geneticamente determinadas serdo a causa mais provavel.

Gagquez ictal num caso de
epilepsia focal sintomatica

Tiago Teodoro, Patricia Pita Lobo, José Fonseca, Rita Peralta,
Carla Bentes

Clinica Universitdria de Neurologia, Hospital de Santa Maria.
tiagoteodoro@gmail.com

Na investigacdo de doentes com suspeita de epilepsia, a
gaguez tem sido associada a crises psicogénicas. No entanto, ha
raros casos reportados de gaguez no decorrer de crises epilépti-
cas, com caracteristicas heterogéneas. Reportamos um caso de
gaguez ictal no contexto de epilepsia focal sintomatica.

Caso Clinico: Mulher de 72 anos recorre ao servico de
Urgéncia de multiplos episédios de inicio stibito com nduseas
seguidas de olhar fixo, pestanejo bilateral e alteracdo do dis-
curso com periodos de gaguez.

Durante o EEG registaram-se dois episédios electroclini-
cos prolongados, caracterizados por olhar fixo, pestanejo e
auséncia de resposta a estimulos externos, em que se obser-
vou actividade ritmica evolutiva na regido fronto-central
direita. Houve resposta a administracao de diazepam.

Na RM-CE observou-se lesdao frontal direita, subcortical,
sugestiva de natureza vascular sequelar.

Admitiu-se epilepsia focal sintomadtica. Clinicamente
salienta-se gaguez, aparentemente ictal. Com levetiracetam
1000 mg/dia e valproato 1200 mg/dia obteve-se remissdo cli-
nica e electroencefalografica da actividade epiléptica.

Discussao: Apesar de ser considerada um marcador de cri-
ses psicogénicas, este caso sugere que a gaguez pode ocorrer
no contexto de crises epilépticas. A semiologia concomitante
sugere origem ictal.

Crises de panico: um caso com
tratamento cirdrgico

Susana Rocha, Alberto Leal, Ana Isabel Dias, Euldlia Calado
Hospital Dona Estefania, Centro Hospitalar Lisboa Central, EPE.
susrocha@gmail.com

Introducdo: As parasémnias, e em particular os terrores
nocturnos, sdo muito prevalentes em idade pré-escolar. Mais
frequentes em rapazes, surgem habitualmente nas primeiras
horas do sono REM, e caracterizam-se por um estado de agi-
tacdo de inicio brusco com choro, gritos desconsolados, em
que a crianca fica muito assustada, com durac¢do de minutos.
Os ataques de panico isolados sao manifestacoes raras de epi-
lepsia do lobo temporal, mas devem ser tomados em conside-
racao como diagndstico diferencial de parasémnias.

Caso clinico: Nuno, 10 anos, com antecedentes familiares
de epilepsia. Desenvolvimento psicomotor adequado até aos 2
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anos, altura em que inicia epis6dios paroxisticos de panico, de
predominio nocturno, com agitagdo motora e choro intensos
(caso com video). Concomitantemente, inicia alteracées do
comportamento, com hiperactividade e impulsividade. O
registo EEG interictal detectou escassa actividade paroxistica
temporal esquerda, e no video-EEG prolongado observou-se
actividade paroxistica temporal anterior esquerda no inicio
das crises, com muitos artefactos de movimento. A epilepsia
evoluiu para farmaco-resisténcia a multiplas combinagdes de
anti-epilépticos, atingindo 50 crises por dia. A RM-CE mostrou
assimetria dos hipocampos, sugestiva de lesdo hipocampica
esquerda, concordante com os estudos neurofisiolégicos. Foi
submetido a amigdalo-hipocampectomia e remog¢ao do polo
temporal aos 6 anos, com remissdo total das crises. O exame
anatomo-patolégico confirmou tratar-se de uma displasia cor-
tical. As alteracoes de comportamento melhoraram, manten-
do hiperactividade com dificuldades de aprendizagem.
Conclusdes: As crises de panico constituem uma apresen-
tacdo rara de epilepsia, e como tal ocorre geralmente um
grande atraso desde o seu inicio até ao diagnéstico. O panico
ictal tem sido associado a epilepsia do lobo temporal direito,
apesar de um pequeno subgrupo de doentes apresentar foco
epiléptico esquerdo. A epilepsia do lobo temporal deve ser
excluida em criangas com sintomas de panico de novo, e a
cirurgia rapidamente considerada nos casos refractarios.

Esclerose Tuberosa: quando a
clinica encobre e a genética descobre!

Helena Rocha'*, Dias da Costa?, Joao Paulo Oliveira®*, Marta
Carvalho'*

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

helen.roch@gmail.com

Introduc@o: A Esclerose Tuberosa (ET) é uma doenca
multi-organica com fenétipo varidvel e amplo espetro de gra-
vidade. Resulta de mutacdes dominantes nos genes TSC1 ou
TSC2, que codificam proteinas supressoras tumorais. Dois
tercos dos casos sao esporddicos. O diagnéstico clinico assen-
ta em niveis de probabilidade, baseados em critérios major e
minor. A identificagdo de uma mutagao patogénica confirma
o diagnoéstico de ET.

Caso clinico: Mulher de 19 anos com antecedentes de esta-
do de mal epilético em contexto febril aos 18 meses, com
liquor e RM cerebral normais, sem crises posteriormente.
Desde os 6 anos com alteracdoes do comportamento e mau
rendimento escolar; seguida em Pedopsiquiatria com o diag-
nostico de perturbacado obsessivo-compulsiva e eventual luto
patolégico pelo pai falecido por tumor neuroendécrino pan-
credtico. Aos 18 anos, clinica de enxaqueca sem aura, com
exame neurolégico normal. A TC cerebral mostrou calcifica-
¢oes lineares cortico-subcorticais frontais inespecificas. ARM
cerebral sugeriu displasia cortical ou esclerose tuberosa evi-
denciando provaveis hamartomas e linhas de migragao radial
na substancia branca. Esta associacdo é considerada um crité-
rio minor de ET, motivando observacdo por Dermatologia,
Cardiologia, Oftalmologia e Nefrologia que excluiram outros
critérios. As lesdes cerebrais mantiveram-se idénticas um ano
depois. Foi pedido teste genético que revelou mutagao hetero-
zigota p.L340P no gene TSC2, provavelmente patogénica
(PolyPhen-2: score HumVar 0,998 em 1,0), ndo descrita previa-
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mente na literatura. Os testes genéticos da mae e irma foram
negativos.

Conclusdes: A presenca de um critério minor isolado ndo
permite considerar o diagndstico de ET; no entanto, a coexis-
téncia de alteragdes psiquidtricas e histéria familiar de tumor
neuroenddcrino pancredtico justificaram o estudo genético
confirmatério. Os critérios de diagndstico poderao ser dema-
siadamente restritivos em casos frustres de doenca pelo que a
revisdo de casos similares na literatura podera ajudar a esta-
belecer melhor a legitimidade do estudo genético e a especifi-
cidade dos critérios imagioldgicos em causa.

Encefalopatia epiléptica infantil
tipo 2 secunddria a uma delecdo gigante
do cromossoma X

Sara Franca', Mafalda Sampaio?, Marta Vila Real’, Ruben
Rocha? Daniela Alves?, Miguel Leao**

1-Servicos de Neurologia, 2-Unidade de Neuropediatria / Servico
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Pediatria, Centro Hospitalar de Vila Nova de Gaia, Vila Nova de
Gaia; 4-Servigo de Genética, Centro Hospitalar de Sao Jodo, Porto.
sarafranca@hotmail.com, mjleao2357@gmail.com

Introducdo: As mutacdes do gene CDKL-5 (cyclin-depen-
dent kinase-like 5) no cromossoma X, estdao associadas a uma
encefalopatia epiléptica precoce infantil tipo 2 (EEPI-2) e a
atraso mental com fenétipo Rett-like em doentes do sexo
feminino. A maioria dos casos descritos na literatura sao cau-
sados por mutacdes em bases unicas, sendo delecdes de
maiores dimensoes do gene CDKLS5 e de outros genes em con-
tiguidade um subgrupo raro de EEPI-2.

Caso Clinico: Sexo feminino, 20 anos de idade, referencia-
da a consulta de Neurogenética por atraso do desenvolvimen-
to psico-motor sem um perfodo claro de regressao, microcefa-
lia, epilepsia e perturbacdo do espectro autista. Aos 3 meses
com espasmos em extensao e mais tarde com crises epilépti-
cas (CE) parciais complexas com automatismos mastigat6-
rios, tendo sido diagnosticado um sindrome de West atipico.
Inicio de terapéutica com valproato de s6dio (VPA) com difi-
culdade no controle das CE e necessidade de escalada tera-
péutica. Electroencefalograma com surtos de actividade epi-
leptiforme fronto-temporal direita; ressonancia magnética
cerebral com atrofia ligeira; estudo analitico extenso, incluin-
do alteracoes metabélicas, negativo. Na adolescéncia mantém
CE refractarias, com automatismo da marcha e da linguagem,
sob politerapia com VPA, topiramato e carbamazepina. O
estudo genémico por microarrays revelou uma delecdo gigan-
te (4,1 Mb), de novo: Xp22.2-p22.12 incluindo o gene CDKL5 e
outros 29 genes, alguns associados a atraso mental (AP1S2,
BMX, CA5B, CA5BP, CDKL5, CTPS2, GRPR).

Conclusdo: Existem poucos dados na literatura acerca das
caracteristicas clinicas e histéria natural da delecao do CDKL5
associada a encefalopatia. Os autores descrevem um caso de
EEPI-2, causada pela maior dele¢do descrita até a data, com
atingimento do gene CDKL5 e outros 29 genes. Apds revisao
da literatura os autores concluem que as referidas delecoes
sdo muito raras (menos de 10 casos descritos), parecendo
ainda que nao existe uma correlacao evidente entre o tama-
nho da dele¢@o e gravidade do quadro clinico.
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Catatrenia - parassénia rara mas
tratavel

Dulce Neutel? Rita Peralta'?, Carla Bentes*

1-Servico de Neurologia, 2-Laboratério EEG/Sono, Servico de
Neurologia, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa
Norte.

gocecamel@yahoo.com

Introducdo: A catatrenia classificada como uma parasso-
nia rara, ocorre mais frequentemente durante o sono REM, e
consiste numa apneia na fase final da inspiracao e gemido
expiratério durante o sono. Os companheiros descrevem que
ouvem o doente inspirar fundo, suster respiracdo, e expirar
realizando neste momento um gemido. O diagnéstico dife-
rencial faz-se com outros ruidos do sono mas, por vezes,tam-
bém com crises epilépticas.

Caso Clinico: Homem, 32 anos, com antecedents pessoais
de cirurgia maxilo-facial (redu¢ao do maxilar inferior por prog-
natismo) e epilepsia medicado com valproato 1500mg/dia,
recorreu a consulta de sono por fazer um gemido prolongado
associado a apneias, varias vezes por noite, sem roncopatia.
RM.CE mostrou malformacao cortical perisilvica — dreas de
polimicrogiria insula e margens do sulco central de predominio
direito. PSG revelou sono fragmentado e superficial com
aumento dos despertares e microdespertares; predominio de
microdespertares associados a esforgo respiratério, sobretudo
em sono REM; RDI 7,95. Video caseiro permitiu identificar cata-
trenia. Iniciou CPAP 4-12 cmH20 com resolucdo das queixas.

Conclusdes: descrevemos um caso raro de catatrenia num
doente epiléptico. O diagndstico diferencial entre as duas
patologias nem sempre € facil, mas fundamental uma vez que
a terapéutica com ventilacdo nao invasiva pode tratar esta
parassonia e o ajuste da terapéutica antiepiléptica é totalmen-
te ineficaz. O tratamento da catatrenia pode melhorar nao s6
a qualidade de vida dos doentes como dos seus companheiro.
Embora classificada como parassonia, a boa resposta a tera-
péuticas como o CPAP mantém a discussdo se a catatrenia é
de facto uma parasénia ou um distarbio respiratério do sono.

Fatal familial insomnia (FFI) - a
case study with a challenging diagnosis

Isabel Santana', Gustavo Cordeiro', Ana Maduro', Liliana Letra’,
Inés Baldeiras', Helena Ribeiro’, Olinda Rebelo!, Melo Pires?,
Rosério Almeida®

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de
Coimbra, Coimbra; 2-Departamento de Neuropatologia, Servigo
de Neurologia, Hospital de Santo Anténio, Porto; 3-Centro de
Neurociéncias e Biologia Celular de Coimbra, Coimbra.
isabeljsantana@gmail.com

Introduction: Fatal familial insomnia (FFI) is a rare human
prion disease and the clinical diagnosis imposes several diffi-
culties. Although the typical pattern of a rapidly progressive
familial dementia and the characteristic change in sleep pat-
tern are important clinical clues for identifying FFI ante-
mortem, the corroboration of the diagnosis in vivo is difficult
because ancillary tests for suspected prion disease like EEG,
MRI, and the measurement of CSF 14-3-3 protein, are unre-
vealing in most patients.

Case study: In August 2008 this 49 year old man began to
display insomnia, attention deficits and sexual dysfunction. In
September, he presented unsteady gait, behavioural changes
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and was unable to work due to executive dysfunction. Familial
history was relevant: his father, paternal oncle and a sister also
died with a early-onset, rapidly progressive dementia but no
clinical diagnosis or necropsy study was available He was
admitted to our unit 3 months after the first symptoms. MMSE
was normal (24/30), but neuropsychological examination dis-
closed short-term and episodic memory deficits and marked
frontal dysfunction with echolalia. Over the subsequent
months he became agitated, with stereotyped behaviour and
vocalizations. He deteriorated rapidly and died with a pul-
monar infection 10 months after onset. In the investigation,
EEG showed bursts of frontal slow waves slowing but no peri-
odic activity was detected; MRI presented mild fronto-tempo-
ral atrophy and CSF analysis was negative for 14-3-3 protein
and revealed decreased levels of AB-42 (308 pg/mL), moder-
ately increased tau (507 pg/mL), but normal p-tau (15,5
pg/mL) and S-100b levels (0,4 pg/mL).

In the necropsy study there was a mild fronto-temporal
atrophy, severe neuronal loss andastrogliosis in the thalamic
nuclei typical of FFI, but no spongiform degeneration.
Western blot analysis for protease-resistant prion protein
(PrPSc) was performed on a frontal cortex extract and was not
able to detect the presence of the abnormal protein; the muta-
tion analysis revealed a GAC to a AAC mutation at codon 178
of PRNP gene that leads to a substitution of asparagine for
aspartic acid (D178N) in association with a methionine
homozygous polymorphism at codon 129, consistent with FFI
phenotype.

Conclusions: Besides the welknown difficulties of the
antemortem diagnosis, the case we present was even more
ilusive and remarkable because the molecular study couldn't
demonstrate the presence of the abnormal prion protein, and
the definitive diagnosis was only obtained after histological
examination and genetic analysis.

Um caso de hipotensao
intracraniana espontanea numa doente
com cefaleia de tensao crénica

Octavia Andrade, Mé6nica Caldeira, Gil Bebiano Andrade, Teresa
Carolina Aguiar

Servico de Satide da Regido Auténoma da Madeira.
octaviaandrade@msn.com, teresa.carolina@sapo.pt

Introducio: A hipotensao espontanea do LCR é uma sin-
drome rara, que se caracteriza por cefaleias ortostaticas, pres-
sdao baixa do LCR e aspectos caracteristicos em RM.
Considera-se que a hipotensao intracraniana é espontanea
quando ndo é encontrada uma causa 6bvia subjacente, tal
como manobra iatrogénica recente (pun¢do lombar, estudo
mielogréfico, raquianestesia, manobra cirtrgica ou shunt de
derivagdo), ou outra causa de fistula do LCR.

Caso Clinico: Os autores descrevem um caso de uma
mulher de 48 anos de idade com antecedentes de sindrome
depressivo e cefaleia tipo tensao crénica, que inicia quadro de
cefaleias mais intensas e persistentes agravadas com ortosta-
tismo, acompanhado de rigidez da nuca, nduseas e acufenos,
e que motivou vdrias idas ao servico de urgéncia. Sem histéria
prévia de puncao lombar ou traumatismo. Realizou RM-CE
que revelou amigdalas cerebelosas de posicao baixa, hipersi-
nal hipofisario e espessamento meningeo difuso. A pressao de
abertura na pung¢ao lombar confirmou uma hipotensao intra-
craniana. Foram identificadas na mielografia alteracdes
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sugestivas de diverticulos das bainhas das raizes nervosas de
C8 e D1, compativeis com fistulas de LCR. Por ndo ter melho-
rado com medidas conservadoras (fluidoterapia, cafeina e
corticoterapia), procedeu-se ao tamponamento sanguineo
epidural (10cc de sangue autdlogo, injectado a nivel dorsal
alto) com melhoria significativa das queixas.

Discuss@o: Um agravamento ou modificagdo das carateris-
ticas de cefaleia primaria deve alertar para a possibilidade do
aparecimento de uma causa secundaria subjacente. A hipo-
tensdo intracraniana espontanea, embora ndo seja uma situa-
¢do frequente, € um diagnéstico provavel na presenca de cefa-
leia ortostdtica associada a uma das seguintes alteracdes: rigi-
dez da nuca, acufenos, hipoactsia, fotofobia ou nduseas. O
tratamento com tamponamento sanguineo epidural, prefe-
rencialmente dirigido ao local em que sao identificadas as fis-
tulas de LCR, estd recomendado mas a sua aplicacdo ndo é
generalizada. Neste caso, o diagndstico de cefaleia secunddria
e 0 seu tratamento permitiram uma melhoria significativa das
queixas de cefaleia.

Cefaleia diaria persistente de
nicio subito e sindroma radiolégica
s

i
isolada

Diana Sousa’, Ruth Geraldes'?, Joao de S4'*
1-Departamento de Neurociéncias (Neurologia), Hospital de
Santa Maria, Lisboa, Portugal; 2-Faculdade de Medicina da
Universidade de Lisboa.

diana3543@hotmail.com; ruth.geraldes@gmail.com;
jcorreiasa@gmail.com

Introducdo: A cefaleia didria persistente de inicio stbito
(CDPIS) é uma forma rara de cefaleia didria crénica que tem sido
raramente associada a inflamacao do sistema nervoso central.

Caso Clinico: Mulher de 33 anos com histéria prévia de
cefaleias de tensao esporadicas. Aos 27 anos, enquanto viaja-
va de autocarro, refere a instalacdo subita de cefaleia, tipo
aperto, em banda, mais intensa na regido auricular, que per-
sistiu desde entao com periodos de exacerbacdo mas sem
remissao total. Nao sdo referidas caracteristicas de enxaqueca
nem sugerida histéria de infeccdo extracraniana, cirurgia ou
evento stressante. Ap6s multiplas avaliacdes otorrinolaringo-
logicas foi orientada para neurologista, um ano depois. O
exame neurolégico era normal. A RM-CE mostrou multiplas
lesdes da substancia branca hiperintensas em T2 (>9),
incluindo corpo caloso e periventriculares, sem captagao de
gadolinio. A veno-RM foi normal. Puncao lombar com pressao
de abertura de 15 cmH20, com estudo citolégico e bioquimi-
co, exames microbiolégicos e serologias para Sifilis e Lyme
negativos. Presenca de trés bandas oligoclonais apenas no
LCR. Para além de uma determinacao positiva (em trés) para
anticorpos antifosfolipidos, restantes estudos de autoimuni-
dade e virais negativos. Potenciais evocados normais. Dois
anos apos inicio da cefaleia a doente estava deprimida e com
dor persistente que nado remitia com AINE (sem abuso), ami-
triptilina, topiramato, pregabalina ou gabapentina. RM mos-
trou novas lesoes supratentoriais em T2, uma delas com refor-
¢o com gadolineo. A doente consultou mdltiplos médicos e,
considerando disseminacao radioldgica no tempo e refracta-
riedade da cefaleia, foi iniciado IFN-betala. Apds dois anos
sob IFN, seis anos apds o inicio da cefaleia, a doente refere
melhoria na intensidade mas dor persistente. Nao existiam
outras queixas ou sinais neuroldgicos.
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Conclusao: Relatamos o caso de uma doente com critérios
para CDPIS e sindroma radiolégica isolada (SRI), uma asso-
ciacdo nao previamente descrita. Apesar de ja reportadas
cefaleias durante surtos de Esclerose Muiltipla, continua por
determinar se a cefaleia persistente pode ser considerada
como evento inicial.

Cefaleia Orgasmica Recorrente
associada a Vasoconstricdo Cerebral
Reversivel

Simao Cruz, José Campillo, Elsa Parreira

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

simao_cruzl3@hotmail.com

Introducé@o: A cefaleia explosiva associada a actividade
sexual é uma entidade clinica que exige a exploracdao de um
alargado grupo de diagnésticos diferenciais, entre os quais se
inclui a sindrome de vasoconstricdo cerebral reversivel, pri-
madria ou secunddria.

Caso Clinico: Doente do sexo feminino, com 49 anos de
idade e antecedentes de provével enxaqueca com aura e cefa-
leia primdria tipo guinada. No inicio de Janeiro de 2012, 10
dias apds angioplastia devido oclusdo ostial do tronco bra-
quiocefdlico direito, recorreu a consulta referindo trés epis6-
dios de cefaleias explosivas holocranianas, pulséteis, muito
intensas, com inicio stubito durante o coito, auto-limitadas
(duragao aproximada de 30 minutos), sem sintomas acompa-
nhantes, nomeadamente nduseas ou vomitos. Os trés episo-
dios tiveram lugar na semana anterior, tendo o dltimo ocorri-
do menos de 48h antes. O exame neurolégico era normal e o
estudo imagiolégico (RMN-CE, AngioRMN e AngioTAC) nao
revelou alteracgoes. Foi submetida a punc¢ao lombar e o exame
citoquimico do LCR foi normal. Em Doppler transcraniano
realizado quatro dias apds o ultimo dos trés episddios iniciais
de cefaleias, foi detectada uma assimetria marcada das veloci-
dades sistolicas nas artérias cerebrais médias sugestiva de
vasoespasmo no territério da artéria cerebral média direita.
Iniciou-se entdo terapéutica com nimodipina per os (60mg
4/4h) e assistiu-se a uma progressiva normalizacdo dos valo-
res nos Doppler de controlo. Manteve nas 2 semanas seguin-
tes episddios de cefaleias explosivas idénticas aos anteriores,
ficando assintomadtica apds a 42 semana de evolucao. Realizou
entdo angiografia cerebral que nao mostrou alteragdes.

Conclusdes: Com o aperfeicoamento dos métodos de
investigacao tem sido reportada cada vez mais frequentemen-
te a associacdo entre cefaleia explosiva recorrente do coito e
sindrome de vasoconstricdo cerebral reversivel, associacdo
essa observada também neste caso. A possivel relacao com a
angioplastia prévia ndo estd descrita na literatura.

Hematoma subdural em doente
com carcinoma disseminado da préstata

Lino Fonseca, Miguel Laia, Amets Iraneta, Luis Mateus, Luis
Rosa, Anabela Nabais, Victor Goncalves

Hospital Sao José, Centro Hospitalar Lisboa Central.
dafonsec_lino@hotmail.com

A neoplasia da prostata € o tipo de cancro mais frequente no

sexo masculino no mundo ocidental. Um em cada dez homens
irdo sofrer desta patologia ao longo da vida, aumentando a pro-
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babilidade desta com a idade. Sabe-se que é uma doenga que
frequentemente tem disseminacdo dssea e linfatica, mas a sua
metastizagdao dural é extremamente incomum. Além disso,
lesdes metastéticas com apresentacao sob a forma de hemato-
ma subdural sdo extremamente raras e pouco referidas na lite-
ratura. Apresentamos um caso de um homem de 68 anos de
idade, caucasiano, com histéria de adenocarcinoma da présta-
ta operado ha dez anos. Tem disseminacdo éssea conhecida.
Inicia um quadro de hemiparésia direita de predominio bra-
quial e lentificacdo do discurso e da actividade consciente. A
RMN encefélica e do neuro-eixo mostrou hematoma subdural
da convexidade esquerda com efeito compressivo sobre as
estruturas cerebrais e lesdes durais frontal esquerda. Realizou-
se abordagem cirdrgica com evacuacao do hematoma subdural
e exérese de lesdes invasivas durais conjuntamente com a dura-
mater adjacente. O diagndstico histolégico foi de metéstase
dural de adenocarcinoma da préstata. Concluimos que em
doente com um hematoma subdural portador de doenca neo-
plasica prostdtica nao controlada, deve-se ter uma abordagem
agressiva, com investigacao imagiol6gica completa.

Linfoma do cerebelo como forma
de apresentacao de linfoma ndao Hodgkin
folicular

Alexandra Santos, Cicero Silveira, Vitor Oliveira, Manuel
Dominguez

Servico de Neurocirugia, Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar
Lisboa Ocidental.

alexandrasantos@campus.ul.pt

Introducéo: O Linfoma do Cerebelo é uma entidade rara,
sendo que a maioria das descri¢des na literatura sdo ou de
Linfomas Primadrios do Sistema Nervoso Central também com
focalizacdo no cerebelo ou Linfomas secunddrios mas cujo
envolvimento Cerebeloso foi tardio ou como recidiva.

Caso clinico: Os autores descrevem um caso de lesdo infil-
trativa do Cerebelo como forma de apresentacdo de Linfoma
ndo Hodgkin folicular, num doente de o sexo masculino, 70
anos de idade. A doenca manifestou-se por um quadro com 3
semanas de evolucao com cefaleias associadas a desequilibrio
da marcha e vertigens, destacando-se no exame neuroldgico
apenas marcha de base alargada. Realizou TC-CE e RM-CE
que mostraram lesdo infiltrativa do vérmis superior com
extensao simétrica a ambos os hemisférios cerebelosos, com
captacdo homogénea de contraste mas sem efeito de massa
significativo. Foi feita biopsia do cerebelo através de cranioto-
mia sub-occipital cujo exame extemporaneo foi compativel
com Linfoma. A avaliagdo complementar com TC toraco-
abdomino-pélvico mostrou extensa massa abdominal, tendo
o doente sido encaminhado para Hematologia. Iniciou ciclo
de quimioterapia, apds o qual o doente entrou em estado de
mal convulsivo, com necessidade de internamento em unida-
de de cuidados intensivos. Nunca houve recuperacao do qua-
dro neuroldgico, tendo o quadro de encefalopatia grave sido
confirmado por electroencefalograma e o doente acabou por
falecer 3 meses ap6s o diagnéstico.

Conclusdes: Com a apresentacdo deste caso pretende-se
mostrar a importancia do Linfoma ser considerado no diagnds-
tico diferencial das lesdes do cerebelo e que embora raro,
mesmo sem histdria prévia de doenca hematoldgica, o Linfoma
do cerebelo pode nao ser primario do Sistema Nervoso Central
mas secundario a Linfoma de outra localizagao.
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Metastase intramedular de
carcinoma: caso clinico e revisao da
literatura

Ricardo Moreira, Nuno Morais; Afonso Almeida Pinto; Jose
Antonio Moreira da Costa

Hospital de Braga.

ricmor@gmail.com

Introducdo: Metdstases intra durais(MI) intra e extra
medulares de origem ndo neurogénica sao uma manifestagao
muito rara de tumores sistémicos, cuja literatura é bastante
escassa. A utilizacao mais frequente de Ressonancia Magnética
(RM) também tornou mais frequentes a descricao de novos
casos, mantendo-se no entanto com uma incidéncia de 0,9-
2,1% para metéstases intra medulares, quando comparadas
com 5% de todas as metdstases intradurais. As metastases
lepto meningeas representam cerca de 4% de todas as lesdes
medulares. Atendendo a relativa pouca experiéncia no trata-
mento destes casos, a optimizagao da terapéutica é ainda con-
troversa. O objectivo deste trabalho é apresentar um caso clini-
co de metdéstase intra-medular, fazendo uma revisao da litera-
tura existente, no sentido de avaliar as indicacdes cirtrgicas.

Materiais e métodos: Senhora de 46 anos, antecedentes de
miastenia gravis, cirurgia a carcinoma adenoescamoso do
pulmdo em 2008, cirurgia em 2011 a metdstase cerebelosa,
nova cirurgia em 2012 por recidiva da metéstase. Por apresen-
tar quadro de paraparesia, realizou RMN neuroeixo, revelou
lesdo sugestiva de metastase intramedular em D1.

Resultados: Partindo do caso clinico a ser apresentado, vai
ser feita uma revisao da literatura publicada relacionada com
indicagoes cirdrgicas no tratamento de metastases intradurais.

Conclusdes: Metastases intradurais normalmente apare-
cem em estadios avancados de cancro e estdo associados a mau
prognostico. O objectivo do tratamento cirtrgico é unicamente
paliativo, melhorando a qualidade de vida no que se refere a
défices neurolégicos e dor. Até a data, os resultados obtidos
permitem colocar indicacao cirtirgica para aumentar a qualida-
de de vida em doentes sintométicos.Na metastizacdo leptome-
ningea, nao parece haver beneficio no tratamento cirtirgico.

Invasdo de meningioma por
metastase de adenocarcinoma pulmonar

Rui Manilha!, Cdtia Gradil', Andreia Amorim’', Ana Oliveira?,
Manuel Cunha e S&'

1-Servigo de Neurocirurgia, 2-Servigo de Anatomia Patolégica,
Hospital Garcia de Orta, Almada.

rui.manilha@gmail.com

Introducdo: A invasdo metastatica de tumores benignos,
conhecida como fenémeno “tumour-to-tumour”, é um even-
to pouco comum. No que concerne as lesdes intracranianas
os menigiomas sao reportados como os principais alvos de
deposicao secundéria. As neoplasias que mais frequentemen-
te metastizam desta forma sdo as lesdes primdrias do pulmao
e da mama.

A fisiopatologia desta predisposicao (tendéncia/vulnerabi-
lidade?) nao foi ainda definida, concorrendo como responsa-
veis os fenémenos de enriquecida vascularizagdo e/ou ine-
rentes a um alterado estado imunoldgico.

Material e Métodos: Reportamos o caso de uma doente de
71 anos de idade, sem hdbitos tabagicos, admitida por quadro
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progressivo de hemiparesia esquerda de predominio crural
com 4 meses de evolucao.

O estudo imagiolégico efectuado com TAC CE e RMN E
revelou a existéncia de uma volumosa lesdo expansiva extra-
axial, parafalcial frontal posterior direita, sugestiva de um
meningioma.

A doente foi submetida a remogao lesional Simpson II cujo
resultado anatomo-patolégico revelou tratar-se de um menin-
gioma grau I (OMS) invadido por tecido neopldsico maligno de
um adenocarcinoma sugestivo de origem pulmonar.

Conclusdo: Dada a raridade deste fenémeno descrevemos
o caso de uma doente que se apresentou com um quadro neu-
rolégico de hemiparésia no contexto de um meningioma
parafalcial frontal. O estudo anatomo-patolégico foi consis-
tente com um meningioma benigno com invasao metastatica
por adenocarcinoma do pulmao.

Compressao extrinseca da jugular
interna mimetizando uma hemorragia
sub-aracnéideia

Luis Sousa Marques, Miguel Vasconcelos Casimiro
Servico de Neurocirurgia, Hospital Egas Moniz.
luismarques@campus.ul.pt

Objectivo: Os autores reportam um caso clinico singular
de compressao unilateral da veia jugular interna na regido
cervical superior, que se apresentou clinicamente como uma
hemorragia sub-aracnéideia e revéem a literatura actual sobre
este raro fendmeno e possiveis opgoes terapéuticas.

Caso Clinico: Descreve-se um caso de uma jovem médica
de 26 anos, previamente sauddvel até a data em que recorre ao
Servico de Urgéncia por inicio sibito e sem prédromos de
cefaleia occipital intensa, nduseas sem vomitos, cervicalgias e
fotofobia. A observacao clinica apenas se evidenciava menin-
gismo (rigidez da nuca), sem a presenca de défices neurologi-
cos ou alteragdes cognitivas. O TAC e pung¢do lombar realiza-
dos foram negativos para hemorragia sub-aracnéideia ou
outras alteragdes. O angio-TC revelou volumosa ectasia veno-
sa epidural extra-craneana junto a jun¢do cranio-cervical e ao
segmento V3 da artéria vertebral esquerda, associada a veia
emissdria occipital comunicando esta variagdo venosa com o
golfo da jugular. A angiografia digital excluiu malformc¢ao
arterio-venosa ou fistula dural arterio-venosa. Apenas apés a
RMN cranio-encefdlica/cervical foi detectada uma compres-
sdo extrinseca da veia jugular interna esquerda entre o tubér-
culo lateral de C1 e uma variante proeminente da ap6fise esti-
l6ideia. A doente recuperou com medidas conservadoras
tendo alta com indicagao de vigilancia.

Conclusao: A Hipertensao Intracraneana pode ter como
origem a compressao extrinseca das veias jugulares a nivel da
base do cranio/regiao cervical, nomeadamente por variacoes
anatémicas da apoéfise estil6ideia. Previamente considerado
um fenémeno raro, esta anomalia venosa tem sido descrita na
literatura (1,2) e em alguns casos com necessidade de correc-
¢do cirdrgica pelas possiveis consequéncias a longo-prazo (3).

1. Rogg JM et al, American Journal of Neuroradiology; 2012, February 9
[Epub ahead of print].

2. Fiorella D, et al, Neurosurgery; 2011, August 19 [Epub ahead of print].

3. Rhoton AL Jr, Seoane E, Surgical Neurology; 1999 May; 51 (5): 500-
505.
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Angiografia cerebral: um caso
com duas complicacoes raras

José Eduardo Teixeira Alves', Angelo Carneiro’, Daniel Carvalho
Dias', Ana Martins da Silva®*

1-Servigo de Neurorradiologia, 2-Unidade de Neuropatologia,

3- Servigo de Neurologia, 4-Unidade de Imunologia Clinica,
Hospital Santo Anténio, CH Porto.

zeedualves@gmail.com

Introducio: A angiografia cerebral constitui um importan-
te auxiliar no diagnéstico de patologias cerebrovasculares,
apresentando baixa incidéncia de complicagdes relacionadas.
Neste caso clinico, descrevem-se duas complica¢des decor-
rentes de uma angiografia cerebral.

Caso clinico: Homem, 71 anos, com diagndstico de possi-
vel vasculite primdria do sistema nervoso central, apds qua-
dro de hemiparesia esquerda em Setembro de 2011 e de dese-
quilibrio da marcha, cefaleia e apatia em Dezembro de 2011,
ambos com traduc¢do na ressondncia magnética (RM) encefa-
lica e com boa resposta clinica e analitica a corticoterapia. O
estudo sérico e de liquor para despiste de causas infeciosas,
neopldsicas e autoimunes sistémicas foi negativo. Realizou
biépsia cerebral, compativel com angeite de pequenas e
médias arteriolas. Foi proposto para completar estudo com
angiografia cerebral, apresentando a admissdo exame neuro-
l6gico normal. O procedimento decorreu sem intercorréncias,
nao evidenciando qualquer alteracdo sugestiva de patologia
vascular. Aproximadamente quinze minutos ap6s terminar o
exame, iniciou quadro stbito de marcada agitacao psicomo-
tora, com discurso incoerente, parafasico, sem cumprir
ordens ou dirigir o olhar e sem défices motores associados. A
TC cerebral ndo evidenciou lesdes hemorrédgicas. Na RM cere-
bral, identificou-se drea de restricao de difusao cortico-sub-
cortical cerebelosa direita, a traduzir enfarte recente em terri-
tério da PICA direita. No restante exame, ndo se verificaram
novas areas de alteracao de sinal para além das observadas em
exames anteriores. O eletroencefalograma apresentou sinais
de encefalopatia. O doente manteve corticoterapia, com
melhoria progressiva do quadro neurolégico nos dois dias
seguintes. A data de alta, mantinha ligeira lentificacao e labili-
dade emocional, sendo o restante exame normal.

Comentdrios: Neste caso clinico, a angiografia cerebral
complicou-se com enfarte cerebeloso agudo, As altera¢des do
eletroencefalograma e a reversibilidade do quadro sugerem o
diagnostico de encefalopatia aguda pelo produto de contraste
angiografico. A incidéncia de reacdes adversas ao contraste
estd aumentada nos doentes com vasculite, apoiando o diag-
ndstico neste doente.

Cefaleias de inicio subito ndao
neurocirurgicas: relembrar as
indometacino-responsivas

Ana Filipa Santos, Margarida Rodrigues, Carla Ferreira,
Esmeralda Lourenco

Servico de Neurologia, Hospital de Braga.
filipasantos@hotmail.com

Introducéo: Cefaleia primdria do exercicio fisico e cefaleia
primdria associada a actividade sexual estao incluidas no
grupo “Outras Cefaleias Primdrias” na Classificacdo da
Sociedade Internacional de Cefaleias. Constituem entidades
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raras e partilham caracteristicas e mecanismos patofisiol6gi-
cos. O seu diagnéstico pressupde exclusdo de patologia intra-
craniana, nomeadamente hemorragia sub-aracnoideia.
Reportamos trés casos de cefaleias primarias indometacino-
responsivas.

Casos clinicos: 1 - Homem, 43 anos, recorre a urgéncia por
episodios de cefaleia occipital stibita, violenta, durante activi-
dade sexual. O primeiro episddio, havia 2 semanas, ocorreu
imediatamente ap6s o coito, teve duragdao de 10 minutos e
remissao espontanea. Desde entdo mais 4 episédios idénticos,
apdés a relagdo Exame neurolégico normal.
RM/AngioRM normal. Alta com indometacina 50 mg meia-
hora antes da actividade sexual.

2- Homem, 46 anos, sauddvel, recorre a urgéncia por epi-
sddios de cefaleias stbitas, apds jogar futebol, desde havia um
ano, intensas, pulsateis, na regido occipital, com alivio parcial
apos analgésico. Sem cefaleias noutras circunstancias. Exame
neurolégico normal. RM cerebral normal. Alta com indometa-
cina 25 mg meia-hora antes da actividade fisica.

3- Mulher, 52 anos, antecedentes de enxaqueca, orientada
para consulta de Neurologia por dois episddios de cefaleias no
orgasmo, explosivas com duracdo de um minuto. Exame neu-
rolégico normal. RM/AngioRM: aparente inicio infundibular
da ACoPE. Angiografia excluiu aneurisma. Iniciou indometa-
cina 25 mg meia-hora antes da actividade sexual.

Discussdo: Na abordagem de um primeiro episddio de
cefaleia associada a actividade sexual ou exercicio, uma inves-
tigacdo imagiolégica apropriada deve ser efectuada. No
entanto, é importante reconhecer que este tipo de cefaleias
ndo é necessariamente indicativo de patologia intracraniana
grave. Apos exclusdo de causa secunddria, o doente deve ser
esclarecido acerca da benignidade da sua cefaleia e do seu
bom progndstico. Nos trés casos apresentados, o tratamento
profildtico com indometacina foi extremamente eficaz impe-
dindo a recorréncia dos eventos.

sexual.

Sindroma Cognitivo-Afectivo do
Cerebelo e Malformacao Chiari Tipo I:
apresentacao de caso

Sandra Pimenta, Vitor Damaso Oliveira
Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental.
spimentap@gmail.com

Introducdo: Na literatura, as investigagdes relacionadas
com o Sindroma Cognitivo-Afetivo do Cerebelo (SCAC) estao
relacionadas com lesdes focais do cerebelo, de etiologia tumo-
ral e vascular, que atingem a regido vermiana Este sindroma
caracteriza-se por défices neuropsicolégicos que incluem as
funcdes executivas, a capacidade de organizagao visuo-espa-
cial, a linguagem e altera¢ées comportamentais. Devido aos
padrdes sindrémicos que envolvem o cerebelo, que podem
ser associados a sofrimento cortical secunddrio, o Sindroma
de Arnold Chiari ndo tem tido relevancia nos estudos neurop-
sicolégicos relacionados com o SCAC. Os autores propdem-se
a apresentar um caso de uma doente operada a Chiari Tipo [,
que na avaliacdo neuropsicoldgica pés-operatoria, apresenta
um quadro compativel com o SCAC.

Materiais e Métodos: Doente de 60 anos, feminina, licen-
ciada, apresenta quadro com 15 anos de evolucao de cefaleias
e tonturas agravadas no Valsalva. A Ressondncia Magnética
craniana e cervical diagnostica uma Malformacdo de Chiari
Tipo . Um ano ap6s craniectomia da fossa posterior, remocao
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do arco posterior de Cl1, sem necessidade de plastia dural,
apresenta queixas subjetivas de humor depressivo e ansioso,
dificuldades de memdria e concentracdo. Fez avaliagdo neu-
ropsicolégica das fungodes: atencdo-concentracao (Toulouse
Piéron); memdria (Escala de Memoria de Weschler —I1I); orga-
nizagdo visuo-percetiva (Figura Complexa de Rey); fluéncia
semantica (alimentos, vestudrio) e fonémica (FAS); funcoes
executivas (Labirintos Porteus); Questiondrio de Sintomas
SCL-90-R; Questiondrio de Qualidade de Vida (SF-36) e
Inventério de Personalidade NEO-PI-R.

Resultados: A avaliacdo neuropsicolégica revelou as
seguintes alteracdes cognitivas: elevado indice de dispersao
da atencao (53,8%); baixa fluéncia semantica e fonémica; fun-
coes executivas (70<QI/Labirintos<80); organizacao visuo-
perceptiva (Rey = percentil 10-20 na c6pia e percentil<10 na
reproducao), ligeiras dificuldades no controlo dos impulsos, e
quadro de depressdo ansiosa.

Conclusdes: Embora atipico, o SCAC pode surgir em casos
de malformacdes da charneira apesar do sucesso cirtrgico,
comprometendo o funcionamento cognitivo e a qualidade de
vida dos doentes.

Sindrome de Collet-Sicard -
A Propdsito de Dois Casos Clinicos

Pedro Castanho, Goncalo Novais, Lia Pappamikail, Carlos Vara
Luiz

Centro Hospitalar de Lisboa Central.

pocastanho@gmail.com

Introducdo: O sindrome de Collet-Sicard é uma entidade
rara que resulta da lesdo dos nervos cranianos baixos (IX ao
XII nervos);

Material e Métodos: Os autores propdoem-se apresentar 2
casos deste sindrome, de evolucdo prolongada até ao seu
diagnéstico, com etiologias distintas: o primeiro secunddrio a
schwannoma dos pares baixos com extensao extracraniana
pelo foramen jugular; o segundo, iatrogénico por mal-posicio-
namento de dispositivo implantdvel para administracdao de
quimioterapia endovenosa;

Resultados: O primeiro caso foi submetido a remocao
cirtrgica da lesdo (remocdo intracapsular), sendo o segundo
submetido a terapéutica médica (remocao do dispositivo e
corticoterapia de curta duracdo), ambos com recuperagao
parcial dos seus défices;

Discussdo: Apesar de raro, o Sindrome de Collet-Sicard
aponta para uma localizacdo muito especifica da lesao. A sua
identificacdo precoce pode ter implicagdes prognédsticas
importantes, evitando os caracteristicos atrasos no diagnosti-
co e a progressdo das lesdes até a institui¢do de tratamento.

Neurocicticercose. Ralato de caso
e revisao de tema.

Vitor Gongalves, Bruno Santiago, Ana Oliveira, Manuel Cunha e Sa
Servico de Neurocirurgia, Hospital Garcia de Orta.
vg8l@sapo.pt

Introducgdo: A neurocisticercose é a infec¢do parasitdria
mais comum do sistema nervoso central sendo causada pela
larva da Taenia solium (cisticerco). E uma doencga endémica
que afecta cerca de 50 milhdes de pessoas nos paises em
desenvolvimento em determinadas regides do globo tais como
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América Latina, América Central, Asia e Africa. A incidéncia
desta patologia em Portugal ndo pode ser desprezada dada a
alta taxa de imigracao proveniente dessas dreas endémicas.

Material e métodos: Apresentamos o caso de um doente
de 38 anos, raga negra, natural de Cabo Verde e imigrante em
Portugal ha 12 anos. Por episddio subito de cefaleia fronto-
parietal esquerda e monoparésia braquial de predominio dis-
tal (mao direita) realizou tomogafia compotorizada e resso-
nancia magnética cranianas que documentaram lesao quisti-
ca expansiva arredondada tinica, localizada na transicao fron-
to-parietal esquerda, com franco efeito de massa e edema
perilesional.

Resultados: A cefaleia e o défice motor resolveram com
medicacdo analgésica e anticonvulsivante. O edema cerebral
atenuado com corticéides e diuréticos. O doente foi submetido
a craniotmia parietal esquerda para resseccao microcirirgica
total da les@o quistica que apresentava aspecto gelatinoso bem
delimitado por uma cépsula fibrosa com componente sélido
associado. O exame andtomo-patolégico da peca operatdria
confirmou o diagnéstico de cisticercose cerebral. A cirurgia
decorreu sem intercorréncias e o doente nao apresentou qual-
quer défice de novo no pds-operatério, sem recorréncia das cri-
ses convulsivas. Iniciou terapéutica oral com albendazol.

Conclusoes: A neurocisticercose € um grave problema de
saude publica a escala mundial, incluindo paises desenvolvi-
dos como Portugal, dada a alta taxa de imigracao de indivi-
duos provenientes de dreas endémicas.

O Neurocirurgido deve por isso estar familiarizado com as
principais manifesta¢des clinicas da doenca, formas de apre-
sentacao, dados anatomopatoldgicos, meios complementares
de diagnostico e opgdes de terapéutica médica e cirtrgica dis-
poniveis.

Tratamento cirtrgico de foramina
biparietalis: case report

Miguel Carvalho, José Gustavo Soares, José Augusto Costa,
Alexandre Correia

Hospitais da Universidade de Coimbra, Centro Hospitalar e
Universitario de Coimbra.

miguel.t.carvalho@gmail.com

Os foramina parietais alargados sdo anomalias do desen-
volvimento que resultam de amplos defeitos de ossificacao
dos ossos parietais. Esta situacao € rara e pode estar associada
a defeitos genéticos e a outras malformacoes dsseas.

No presente caso trata-se de um doente de 9 anos, sexo
masculino, assintomadtico e sem alteracdes ao exame neurol6-
gico e com foramina parietais com cerca de 2cm, bilaterais e
simétricos, evidentes em radiografia de cranio e tomografia
computorizada cranio-encefélica, sem outras lesdes associa-
das. O doente foi submetido a cranioplastia parietal bilateral,
com plastia de defeito dural e cranioplastia por desdobra-
mento de retalhos da calote craniana. A cirurgia permitiu
caracterizar a anatomia particular desta malforma¢dao com
identificacdo da continuidade entre o pericranio e o folheto
externo da dura-mater, a sua divisao e reparacao. O procedi-
mento decorreu sem intecorréncias e nao se verificaram com-
plicacdes no pés-operatdrio considerando-se um bom resul-
tado cirurgico aos 6 meses de follow-up.
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Radiofrequéncia: breve revisao da
literatura.

Bravo, Angela; Vilela, Cesério; Figueiredo, Sérgio
Servico de Neurocirurgia, Hospital Egas Moniz.
angelacaladobravo@hotmail.com

Introducao: O tratamento da dor crénica constitui um
desafio médico atual, estimando-se uma incidéncia de 7% a
19%.Com o envelhecimento da populacdo, prevé-se uma
perda na qualidade de vida com prejuizos econémicos.

A radiofrequéncia é uma terapéutica aplicada desde os
anos 60 nas cordotomias por Rosomoff, porém difundida
ap6s o uso na termorregulacdo do ganglio de Gasser e na
desenervacao facetaria lombar.

Com o aparecimento de eléctrodos de menor calibre, equi-
pamentos mais precisos e uso clinico da radiofrequéncia pul-
sada, surgiu um crescente interesse com alargamento das
suas indicacGes terapéuticas, podendo abordar quase todas as
estruturas nervosas desde os ganglios das raizes dorsais até
aos anéis fibrosos, em dor discogénica.

Material e Métodos: Apresenta-se uma revisao da literatu-
ra nos tltimos dez anos acerca do uso da radiofrequéncia no
tratamento da dor provocada por alteracdes nas facetas arti-
culares cervical e lombar, real¢cando as indicacoes deste méto-
do e as técnicas prdticas disponiveis. Procede-se a andlise da
casuistica do Hospital Egas Moniz desde 2011, cuja principal
indicacao foi nos casos de radiculopatia lombar ou cervical,
associadas a alteracoes degenerativas da coluna ou a cirurgias
vertebrais prévias.

Conclusdo: Alguns dos procedimentos empregues nesta
técnica, realizam-se hd relativamente pouco tempo necessi-
tando de mais estudos que avaliem a sua eficdcia, contudo os
resultados praticos e as melhorias clinicas, sdo referidos com
uma frequéncia consideravel na dor radicular cervical e

menos evidente na lombar.
Palavras chave: Radiofrequéncia, dor crénica, radiofrequéncia
pulsada.
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Um caso portugués de Deméncia
Fronto-Temporal por mutacao do gene da
proteina que contém valosina
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Introducéo: A miopatia de corpos de inclusao com doenca
de Paget dssea e deméncia fronto-temporal IBMPFD) é uma
doenca autossémica dominante, rara e progressiva, associada
a mutacdo do gene da proteina que contém valosina (VCP). E
uma patologia multissitémica cuja triade clinica se associa em
diferentes combinacdes. A deméncia, tipicamente fronto-
temporal (DFT), é a caracteristica menos frequente, presente
em cerca de 1/3 dos doentes.

Caso Clinico: Mulher de 62 anos que ha cerca de 10 anos
iniciou quadro progressivo de desinteresse, comportamentos
obsessivo-compulsivos, negligéncia no desempenho de tare-
fas domésticas e asseio pessoal, discurso escasso e pobre, com
necessidade crescente de supervisao, e dependéncia desde ha
5 anos. Os antecedentes pessoais sao irrelevantes e nao ha his-
téria familiar significativa. Ao exame objetivo apresenta sinais
de libertacao frontal, discurso nao fluente com progressdo a
mutismo, apraxia do membro superior esquerdo, bradicine-
sia, rigidez e tremor assimétricos, estereotipias, marcha rapi-
da com apoio unilateral. A investigacdo realizada contem-
plou, entre outros, estudo electromiogréfico que foi normal e
RMN-CE que revela uma atrofia fronto-temporal exuberante
de predominio esquerdo. O estudo genético identificou uma
mutacao, ainda ndo descrita, no gene VCP.

Conclusdes: A identificacdo de uma nova mutacao, a des-
cricdo do primeiro caso portugués (do conhecimento dos
autores) de DFT associada ao gene da VCP e as particularida-
des do exame neuroldgico justificam a importancia do caso
clinico.

Psicopatologia no Lipus
Eritematoso Sistémico e na doenca de
Behcet

Inés Moreira', Sara Cavaco"*?, Cldudia Pinto'?, Alexandra
Gongalves'?, Eduarda Almeida'?, Ant6nio Marinho*, Ernestina
Santos'?, Ana Martins da Silva'?, Carlos Vasconcelos*
1-Unidade Multidisciplinar de Investigacdo Biomédica,
Universidade do Porto, Porto; 2-Laboratério de Neurobiologia do
Comportamento Humano, 3-Unidade de Neuropsicologia,
4-Unidade Imunologia Clinica, Centro Hospitalar do Porto,
Hospital de Santo Anténio, Porto.

inesmoreira.ae@gmail.com

Introducdo: O Lupus Eritematoso Sistémico (LES) e a
doenca de Behget sdo duas doengas auto-imunes multi-sisté-
micas que podem atingir o sistema nervoso central (SNC). As
manifestacdes psiquidtricas no LES sdo mais conhecidas e
estudadas do que na doenga de Behget.

Objectivos: 1) Caracterizar e comparar indicadores psico-
patolégicos em doentes com LES e Behget.

2) Explorar a associacao entre envolvimento do SNC e indi-
cadores psicopatolégicos.

Metodologia: 98 doente com LES (95% mulheres; idade
média=39,82, d.p=12,93; escolaridade média=10,34, d.p.=5,35;
39% neuroltipus, de acordo com os critérios da ACR) e 56
doentes com Behget (75% mulheres; idade média=43,11,
d.p=11,49; escolaridade média=9,46, d.p.=4,40; 32% com neu-
robehcet, de acordo com o Grupo de Estudo Internacional
para a Doenca de Behget) responderam ao Brief Symptom
Inventory (BSI) e ao Hospital Anxiety and Depression Scale
(HADS). Nao foram incluidos doentes com surtos no ultimo
més. O teste Qui-quadrado, o teste de Mann-Whitney e a
Regressdo Linear Multipla foram utilizados para a anédlise dos
dados.
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Resultados: O grupo de Lipus é composto por mais
mulheres (p<0,001) e por doentes mais jovens (p=0,037) do
que o grupo de Behget. Os doentes de LES apresentaram indi-
cadores psicopatoldgicos mais elevados do que os doentes de
Behcet (obsessao-compulsao: p=0,03; ansiedade fébica:
p=0,031; indice global de severidade: p=0,04). No entanto,
apos regressao linear multipla, controlando para as varidaveis
idade e sexo, as diferencas entre os grupos deixaram de ser
estatisticamente significativas. Nao foram registadas diferen-
cas significativas noutras dimensoes do BSI e da HADS.

Nao se verificaram diferengas na frequéncia de envolvi-
mento do SNC entre os grupos. Quando analisados em con-
junto (LES e Behcet), ndo foram identificadas associagdes sig-
nificativas entre envolvimento do SNC e psicopatologia.

Conclusdes: A sintomatologia psicopatoldgica no LES e no
Behcet, no periodo inactivo destas doencas, aparenta ser rela-
tivamente semelhante e independente da histéria passada de
envolvimento do SNC.

Deterioracao cognitiva e
Hidrocefalia obstrutiva - um caso clinico

Mariana Leitao Marques', Ricardo Velasco?, J. Gustavo Bento
Soares?, Ana Morgadinho'

1-Servigo de Neurologia, 2-Servico de Neurocirurgia, Centro
Hospitalar e Universitario de Coimbra — Hospital Geral.
marianaleitaomarques@gmail.com

Introducao: Uma hidrocefalia de instalacdo progressiva é
uma causa importante de deterioracdo cognitiva. A obstru¢ao
dos buracos de Monro (BM) é, geralmente, causada por tumo-
res, causas inflamatérias ou malformacdes congénitas. A obs-
trucdo idiopdtica e bilateral é extremamente rara, estando
apenas 10 casos descritos.

Caso Clinico: Homem de 48 anos, previamente saudével,
enviado a consulta de Neurologia por alteracdes progressivas
da memoria com 5 anos de evolucdo, que condicionaram a
sua actividade laboral. O doente manifestava humor deprimi-
do, tendo sido medicado sem melhoria. Referia também
urgéncia miccional. Sem histéria familiar de deméncia.
Exame Neurolégico: MMSE (6 anos de escolaridade) 28 pon-
tos e lentificacdo psico-motora. No decurso da investigacao
complementar dirigida, fez TC-CE que revelou a existéncia de
moderada hidrocefalia, com sugestdo de edema transependi-
madrio. Neste contexto, foi internado para estudo etioldgico.
Destacam-se: a RM-CE, que confirmou a presenga de mode-
rada hidrocefalia activa e sugestdo de estenose do aqueduto
de Sylvius, apontando para uma etiologia obstrutiva; a
Puncao Lombar (PL) com manometria, que mostrou pressao
de abertura elevada e LCR de caracteristicas normais; a avalia-
¢ao das Funcdes Nervosas Superiores, que caracterizou os
dominios afectados.

O doente foi orientado para Neurocirurgia, tendo realizado
Ventriculocisternostomia por via endoscépica, onde foi possi-
vel identificar obstrucao ao nivel dos BM, que foram fenestra-
dos, tendo sido restabelecida a circulacao do LCR. O doente é
seguido em consulta, onde tem sido constatada uma melho-
ria subjectiva e objectiva que se tem mantido e que possibili-
tou o regresso a actividade laboral.

Conclusao: Este caso reforca a importéancia da realizacao
de exames complementares nas situacoes de deterioracdo
cognitiva, e da investigacao de possiveis causas trataveis, par-
ticularmente em doentes jovens. Este doente apresenta uma
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causa rarissima de hidrocefalia obstrutiva em idade adulta. A
evolucao clinica favoravel, 5 anos apés o inicio das queixas
cognitivas parece-nos um dado interessante e que levanta
questdes fisiopatoldgicas relevantes.

Alteracdes Cognitivas como
forma de apresentacao de uma
Adrenoleucodistrofia no Adulto

Joana Morgado, Ana Paula Sousa, José Pena, Rui Pedrosa
Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa Central,
Hospital Santo Anténio dos Capuchos, Lisboa.
joanacmorgado@gmail.com

Introducéo: A adrenoleucodistrofia (ALD) é uma doenca
hereditaria neurodegenerativa, resultante da acumulacdo de
4cidos gordos de cadeia muito longa (AGCML) no sistema
nervoso central e periférico, glandulas supra-renais e géna-
das. Existe uma grande variabilidade de fenétipos clinicos. No
adulto, a adrenomieloneuropatia constitui a forma mais
comum de apresentacdo, sendo a forma cerebral rara.
Apresentamos um fendtipo incomum num adulto com sinto-
mas cognitivos e psiquidtricos.

Caso clinico: Um homem de 48 anos com um quadro de
sintomatologia psiquidtrica (agressividade, obsessao) desde
hé 2 anos e declinio cognitivo desde hd 2 meses, foi referencia-
do a Neurologia por apresentar uma RMN-CE com 4reas
extensas hiperintensas em T2 na substancia branca da regido
posterior dos hemisférios cerebrais. A colheita da histéria
revelou uma doenca de Addison desde hd 20 anos e auséncia
de histéria familiar de relevo. A observagio apresentava deso-
rientacdo temporal, disfun¢do amnésica e frontal, marcha
espdstica sem paraparésia, hiperreflexia global patolégica
osteotendinosa e sinal de Babinski bilateral, sem alteracoes da
sensibilidade dlgica ou postural. A RMN medular nédo apre-
sentou alteracoes. Pediu-se a quantificacdo dos AGCML que
foi compativel com ALD, estando o estudo genético em curso.
Quatro meses ap6s o diagnéstico, foi readmitido por agrava-
mento do quadro cognitivo e psiquidtrico. Ao exame neurolo-
gico verificou-se agravamento da disfun¢ao mnésica e frontal,
reflexos primitivos e alteracdes discretas da sensibilidade
vibratéria de novo. O electroneuromiograma revelou uma
polineuropatia incipiente e os potenciais evocados visuais,
auditivos e somatossensitivos ndo mostraram alteragcdes. A
RMN-CE revelou um agravamento da extensdo da lesdo a
regido subcortical occipital, temporal e parietal.

Conclusdo: Apresentamos uma forma cerebral de ALD no
adulto, que constitui uma apresentacao rara de ALD. E impor-
tante manter um elevado nivel de suspei¢do quando surgem
sintomas cognitivos e psiquidtricos num caso de doenca de
Addison.

Dois casos de Doenca de
Creutzfeldt-Jakob esporadica
diagnosticados em apenas dois meses
Andreia Matas, Andreia Veiga, Joao Paulo Gabriel, Mario Rui Silva
Servico de Neurologia, Hospital de Vila Real, Centro Hospitalar

de Tras-os-Montes e Alto Douro.
joaopaulomsgabriel@gmail.com

Introducéo: Ea priori inverosimil, diagnosticar, num cen-
tro que nao seja de referéncia, como o nosso, dois casos de
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Doenga de Creutzfeldt-Jakob (CJD) em apenas dois meses. Por
isso os seguintes relatos.

Casos Clinicos: Internou-se em Agosto, um homem de 62
anos por deterioracdo cognitiva, iniciada um més antes na
forma de humor depressivo. Em agravamento, observou-se
estar abdlico, irritdvel e com afasia transcortical motora. A
RMN encefdlica, entretanto realizada, mostrava hipersinal a
difusdo parieto-occipital bilateral e no caudado esquerdo. Da
investigacdo levada a cabo, atendendo as habituais causas tra-
taveis de deméncia, encefalites, incluindo infecciosas, para-
neoplésicas e autoimunes, identificou-se positividade da pro-
teina 14-3-3 no LCR. O estado clinico deteriorou-se diariamen-
te, na auséncia de manifestacoes sistémicas. Desenvolveu sin-
droma pancerebeloso e miocldnico, evoluiu com mutismo e
alectuamento. O EEG que inicialmente revelara actividade de
fundo lenta, evoluiu para padrdo caracteristico da DCJ.
Faleceu dois meses depois, com o diagnéstico de CJD espora-
dico provével. A familia obstou a autépsia. Na semana a seguir
ao falecimento desse doente, internou-se outro homem, de 68
anos, por uma hemiparésia ataxica a direita e disartria, de ins-
talacdo stibita quinze dias antes. Na RMN encefélica observou-
se hipersinal a difusdo no caudado homolateral. Replicada a
investigacdo do caso anterior, obteve-se resultados sobreponi-
veis. O estado, que permaneceu estavel durante duas semanas,
sofreu agravamento abrupto, com mutismo, oftalmopdresia,
sindroma pancerebeloso e mioclénico. O EEG foi compativel
com a possibilidade de CJD, diagnéstico (forma também espo-
radica) comprovado com autdpsia, tendo o 6bito ocorrido um
més e meio apds a hospitalizacao.

Conclusodes: Destacam-se como motivos de discussao nes-
tes casos, os aspectos imagioldgicos iniciais e evolucao subse-
quentes dos achados nas RMN encefalicas; a forma de apre-
sentacdo e evolucdo “stroke-like” do segundo caso - bem
conhecida mas infrequente; e a improbabilidade epidemiol6-

gica a que se aludiu na introducdo deste resumo.
Agradecimento: S. de Anatomia Patolégica do H. S. Jodo, Porto.

Inclusion body myopathy, Paget's
disease and frontotemporal dementia
associated with C90RF72 repeat
mutation

Liliana Letra', Paula Pires?, Maria Helena Ribeiro?, Olinda
Rebelo?, Rita Guerreiro®, Julie van der Zee®’, Christine Van
Broeckhoven®’, Isabel Santana'

1-Neurology Department, Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra, Portugal; 2-Neurology Department, Hospital de Santo
Espirito de Angra do Heroismo, Portugal; 3-Neurochemistry
Laboratory, Neurology Department, Centro Hospitalar e
Universitdrio de Coimbra, Portugal; 4-Neuropathology
Laboratory, Neurology Department, Centro Hospitalar e
Universitario de Coimbra, Portugal; 5-Department of Molecular
Neuroscience, Institute of Neurology,UCL, London, UK;
6-Neurodegenerative Brain Diseases Group, Department of
Molecular Genetics, VIB, Antwerpen, Belgium; 7-Institute Born-
Bunge, University of Antwerp, Antwerpen, Belgium.
lilianaletra@gmail.com

Introduction: Inclusion body myopathy associated with
Paget’s disease and frontotemporal dementia (IBMPFD) is a
rare multisystem degenerative disorder eventually related to
mutations in the valosin containing protein (VCP) gene (chro-
mosome 9p21.1-p12) that leads to the accumulation of ubig-
uitin- and TDP-43-positive protein aggregates in the affected
tissue. This is a complex autossomal dominantly inherited
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disease with variable penetrance, presenting with high phe-
notypic heterogeneity between families and within the same
family. Recently, a hexanucleotide repeat expansion in
C90RF72 was found to be the cause of chromosome 9p21-
linked ALS-FTD and other clinical forms of the frontotempo-
ral disease (FTD) spectrum but, as far as we no, no families
with IBMPFD with this mutation were already identified.

Case report: Male patient, 57 years old, diagnosed with
Paget's disease and proximal myopathy who developed
dementia with frontotemporal features. Maternal-family his-
tory was relevant in this context: his mother developed clini-
cal features compatible with the diagnosis of FTD and parkin-
sonism at the age of 60 and her father died in a psychiatric
hospital with dementia diagnosed at 50 years old. This patient
was tested for the most common mutation associated with
this condition, which turned to be negative. On the other
hand, he was tested for the new C9orf72 expansion in the
framework of the EOD-Consortium with a positive result.

Conclusion: IBMPFD is a progressive and fatal genetic dis-
order associated with mutations on VCP gene by a mechanism
that remains unknown. However, in the case/family present-
ed, this syndrome was unexpectedly associated with the
recently described expansion on chromosome 9. This finding
contributes to enhance the complexity around the pathogen-
esis and genotype-phenotype correlation of this disorder.

0 AVC isquémico e a importancia
da historia familiar

Raquel Tojal, José Campillo
Servigo de Neurologia, Hospital Fernando Fonseca.
raqueltojal@hotmail.com

Introducdo: CADASIL (Cerebral autosomal dominant arte-
riopathy with subcortical infarcts and leukoencephalopathy)
é a causa hereditdria mais comum de acidente vascular cere-
bral (AVC) e deméncia vascular em adultos. A clinica cursa
maioritariamente com acidentes vasculares cerebrais de repe-
ticdo e deterioracdo cognitiva com marcadas alteragdes da
substancia branca, pode surgir associada enxaqueca. A idade
de inicio é geralmente aos 40-50 anos. O gene responsavel,
NOTCHS3, codifica uma proteina transmembranar. A mutacao
conduz a acumulacdo de material osmofilico granular nos
pequenos vasos e consequente estenose. Embora o quadro
clinico se restrinja ao cérebro, também se encontram altera-
¢Oes anatomopatolégicas em outros orgaos.

Caso Clinico: Doente do sexo feminino, 52 anos, com ante-
cedentes de enxaqueca com aura com pais consanguineos,
mae com multiplos AVCs e deméncia, falecida aos 66 anos, pai
que faleceu aos 55 anos e irmao aos 45 anos, ambos por com-
plicacoes decorrentes de AVC. Internada por quadro de inicio
stbito de parésia isolada da mao direita, sem défices sensiti-
vos. No exame neurolégico apresentava parésia (grau 3/5) de
todos os movimentos da mao direita com dificuldade na rea-
lizacdo de movimentos finos e hiperreflexia 6steo-tendinosa.
RM-CE observou-se nas sequéncias de TR longo e T2 FLAIR,
extenso hipersinal da substdncia branca subcortical das
regides temporopolares, temporais, frontoparietais, cdpsulas
interna e externa e tdlamos simetricamente. Com base nestas
alteracdes e histéria familiar foi pedido estudo genético do
gene NOTCHS3, detectando-se a mutagdo R449C.

Conclusoes: O diagnoéstico diferencial das leucodistrofias,
patologias hereditdrias, é vasto. Assim, é crucial uma histéria
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clinica pormenorizada, focando os antecedentes pessoais e
familiares, que podem fornecer pistas essenciais para o cor-
recto diagnéstico. Com recurso a estudo genético é possivel
diagnosticar CADASIL. Embora esta seja uma entidade sem
tratamento conhecido actualmente, podem controlar-se os
outros factores de risco vascular e proceder a aconselhamen-
to genético dos descendentes.

CADASIL com envolvimento
medular?

Sénia Batista', Gil Cunha?, Livia Sousa', Carmo Macdrio'
1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Neurorradiologia, Centro
hospital Universitario de Coimbra EPE, Hospitais da Universidade
de Coimbra.

soniarmbatista@msn.com

Introducao: Embora do ponto de vista patoldgico a doen-
¢a de CADASIL (Cerebral Autosomic Dominant Arteriopathy
with Subcortical Infarcts and Leukoencephalopathy) seja
caracterizada por uma arteriopatia sistémica causada por
mutagdes no gene NOTCH3, o quadro clinico cldssico resulta
de complicagdes vasculares exclusivamente a nivel cerebral. O
envolvimento medular ndo é considerado uma caracteristica
fenotipica da doenga. Os autores descrevem um caso de
CADASIL com uma lesao medular cervical que foi inicialmen-
te diagnosticado como Esclerose Multipla.

Caso clinico: Homem de 42 anos de idade, que aos 32 anos
apresentou hemiparésia esquerda com instalacdo stbita. Foi
internado no Hospital de Meaux em Franca e efectuou mega-
doses de metilprednisolona com recuperacao. A RM-CE reve-
lava multiplas lesdes da substancia branca periventricular e
nos centros semi-ovais hiperintensas em T2. Teve alta com o
diagnéstico de Esclerose Multipla provével.

Aos 34 anos, quadro stbito de disartria, disfagia, disfonia e
parésia facial direita tipo central. RM-CE sobreponivel e LCR
sem bandas oligoclonais. Nesta altura, decide-se iniciar trata-
mento imunomodulador com interferdo beta-1b.

Aos 41 anos apresenta sindrome cerebeloso de instalagcao
sibita. Repetiu RM-CE que revelava lesoes nucleocapsulares,
na cdpsula externa e temporais anteriores. A RM medular,
pedida para auxiliar no diagnéstico diferencial, revelou lesao
central paramediana direita em C3-C4. Nesta altura, confir-
ma-se histéria familiar positiva de acidente vascular cerebral
isquémico em idade jovem. No estudo molecular detectou-se
mutacdo do gene NOTCH3 confirmando o diagndstico de
CADASIL.

Estd em curso a caracterizacdo clinica, imagioldgica e
molecular da familia.

Conclusao: O diagnéstico de CADASIL pode ser confundi-
do com o de Esclerose Multipla, atendendo a sobreposicao da
faixa etaria dos doentes, ao perfil clinico tipo surto-remissao e
envolvimento multifocal da substancia branca cerebral. O
caso descrito tem a particularidade de apresentar uma lesao
medular com caracteristicas atipicas de etiologia inflamat6-
ria/desmielinizante, pelo que especulamos que pertenga ao
espectro fenotipico da doenca CADASIL.
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Sindrome coreico por
Xantomatose Cerebrotendinosa

Anabela Valadas'?, Patricia Pita Lobo?*?, Miguel Coelho?**
1-Servico de Neurologia, Hospital de Sao Bernardo (HSB), Centro
Hospitalar de Settibal (CHS), Settibal; 2-Servico de Neurologia,
Hospital de Santa Maria (HSM), Centro Hospitalar Lisboa Norte
(CHLN), Lisboa; 3-Unidade Neurolégica de Investigacao Clinica,
Instituto de Medicina Molecular, Lisboa.

fanavaladas@sapo.pt

Introducdo: A Xantomatose Cerebrotendinosa (XCT) é
uma doenca rara, multissistémica, autossémica recessiva, do
metabolismo do colesterol e &4cidos biliares. Tipicamente
manifesta-se na infancia, com atingimento neurolégico signi-
ficativo na idade adulta precoce, sobretudo com deméncia,
sinais piramidais e cerebelosos, e ainda sintomas psiquidtri-
cos. A coreia é uma manifestacao extremamente rara. Os xan-
tomas surgem entre a segunda e terceira décadas de vida.

Caso clinico: Mulher, 50 anos, com histéria familiar de
doenca psiquidtrica e coreia, que iniciou dificuldades de
aprendizagem na adolescéncia, sintomas psiquidtricas aos 20
anos e coreia generalizada aos 30. A doenca de Wilson, doenca
de Huntington, Atrofia dentatorubral-palidoluisiana, Atrofia
espinhocerebelosa-17, doenca de Huntington-like 1 e 2, ferriti-
nopatias e acantdcitos no sangue periférico foram excluidas.
No exame neuroldgico apresentava coreia generalizada como
sinal dominante, associada a sinais minor de distonia cranio-
facial, rigidez e bradicinésia a direita, tremor de repouso bila-
teral e ataxia da marcha. A observagdo dos tenddes de Aquiles
foi compativel com xantomas. O colesterol total era de 220
mg/dL; a RMCE mostrou atrofia cerebelosa e hiperintensidade
T2 nos ntcleos dentados. As duas mutagdes patogénicas
encontradas no gene CYP27A1 (p.Thr339Met e p.Arg395Cys)
confirmaram o diagnéstico de XCT. A doente iniciou tratamen-
to com 4cido ursodesoxicoélico na dose de 500 mg x dia.

Conclusoes: Este caso reporta a natureza pleomorfica da
XCT, e a semelhanca de outras doengas raras um fenétipo
menos comum pode prolongar o tempo até ao diagnéstico e a
introducdo da terapéutica. E reforca a importancia da obser-
vacdo médica geral na suspeita de doengas neurolégicas mul-
tissistémicas.

Sindrome cerebeloso reversivel
por défice de magnésio

Ana Filipa Santos, Filipa Sousa, Margarida Rodrigues, Carla
Ferreira, Ricardo Maré

Servico de Neurologia, Hospital de Braga, Braga.
filipasantos@hotmail.com

Introducdo: O magnésio é o segundo catido intracelular
mais abundante a seguir ao potdssio e estd envolvido em int-
meras reagdes enzimdticas. As manifestacdes neurologicas
por hipomagnesemia incluem convulsoes, vertigem, ataxia,
nistagmo, tetania, movimentos atetoides e coreiformes, tre-
mor, fraqueza muscular, fasciculacoes, disfagia e alteracoes
do estado de consciéncia. Reportamos um caso de hipomag-
nesemia associado a sindrome cerebeloso e nistagmo, com
lesdo vermiana transitdria.

Caso clinico: Mulher de 68 anos, autbnoma, com antece-
dentes de colecistectomia no contexto de ampuloma, e HTA.
Apresentou quadro de vertigem paroxistica, nduseas e nistag-
mo com evoluc¢ao de 2 meses. Trazida ao SU apés crise epilép-
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tica generalizada com pés-critico prolongado. A admissao: em
coma, ECG 3. Analiticamente: acidose metabdlica, hipocalie-
mia, rabdomidlise, hipomagnesemia, hipofosfatemia, hipo-
calcemia, paratormona elevada, sem alteracdes da natrémia.
O LCR mostrou discreta pleocitose e hiperproteinorrdquia.
Iniciou antiepiléptico, aciclovir, e procedeu-se a correc¢ao das
alteragdes metabolicas. Recuperacdo progressiva da cons-
ciéncia, com evidéncia de nistagmo vertical na posicao pri-
madria do olhar, nistagmo horizontal exuberante em todas as
direccoes do olhar, sindrome cerebeloso cinético e estatico. A
RM cerebral mostrou lesdo vermiana inferior, envolvendo
selectivamente o nodulus. Evolug@o favoravel com remissao
gradual das alteracoes metabdlicas e imagiol6gicas, mostran-
do a data da alta um discreto nistagmo e marcha de base larga.
Dois meses depois € reinternada por reaparecimento de nau-
seas, vertigem, nistagmo exuberante e marcha atéxica.
Efectuado estudo metabdlico que revelou hipomagnesemia
grave (7mg/L), sem outras alteracdes e RM cerebral que nao
mostrou alteracdes. Iniciou reposicao de magnésio com
melhoria progressiva dos sintomas neurolégicos.

Discussao: A hipomagnesemia é uma das causas conheci-
das de nistagmo vertical havendo na literatura apenas uma
descricao com lesdo vermiana associada. A reposi¢do imedia-
ta do magnésio determinou, em ambos os internamentos, a
reversibilidade do quadro clinico. No nosso caso, a etiologia
da hipomagnesemia continua por determinar.

Diagnéstico analitico de
tetraparésia

Raquel Tojal, José Campillo
Servigo de Neurologia, Hospital Fernando Fonseca.
raqueltojal@hotmail.com

Introducao: A insuficiéncia renal é responsavel por varias
alteragdes neurolégicas, desde encefalopatia difusa, polineu-
ropatias, mononeuropatias, miopatias, doengas do sono e do
movimento a convulsdes. Estas alteragdes podem decorrer de
acumulacdo de metabolitos toxicos, alteracoes hidroelectroli-
ticas ou alteracdes imunolégicas. Apresentamos o caso de um
doente com tetraparésia simulando lesdo medular no contex-
to de hipercaliémia grave.

Caso Clinico: Doente do sexo masculino, 42 anos, raca
negra, natural de Angola. Antecedentes de HTA, insuficiéncia
renal cronica dependente de hemodidlise ha 2 anos. Foi admi-
tido por quadro subagudo com um més de evolugao de tetrapa-
résia de inicio nos membros inferiores (MIs) com posterior pro-
gressdo para os membros superiores (MSs), perdendo a auto-
nomia para a marcha 24 horas antes do internamento.
Objectivamente verificou-se flexdo/extensdo cervical forca
muscular grau (FMG) 4-/5, rotagdo cefélica e elevacao dos
ombros FMG 3/5, tetraparésia flacida simétrica, com FMG 3/5
distal e G 1/5 proximal dos MSs e FMG 1/5 nos MIs, reflexos
osteotendinosos (ROTs) abolidos, com reflexos cutaneo-planta-
res em flexao e sem alteracoes da sensibilidade. Analiticamente
apresentou potdssio 9,65 mmol/L, creatinina 19,7 mg/dL. Foi
contactada a Nefrologia e o doente foi submetido a 2 sessoes de
hemodialise, com completa resolucdo do quadro. A data da alta
tinha potéssio 6,1 mmol/L.

Conclusdes: As alteracdes metabdlicas e hidroelectroliti-
cas presentes na insuficiéncia renal podem ser causa de dis-
fun¢do neuroldgica severa, podendo por vezes simular outras
patologias graves. O diagndstico precoce é crucial, pois estas
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sdo alteracoes reversiveis, ndo sendo necessdrio na maior
parte dos casos utilizar exames complementares invasivos um
correcto diagndstico.

Sindroma do cone medular e
acidente vascular cerebral isquémico
como manifestacao de exacerbacao de
poliarterite nodosa

Raquel Campanilho-Marques, Alice Castro, Cristina Ponte,
Ruth Geraldes, Jodo Leitdo, Lia Lucas Neto, José Carlos Romeu,
José ALberto Pereira da Silva

Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte, Lisboa.
raquelpcmarques@gmail.com

Introducéo: Todos os tipos de AVC se associam as diversas
vasculites primadrias, no entanto o AVC isquémico é raramen-
te reportado em associagdo a poliarterite nodosa.

Caso clinico: Mulher com PAN desde os 5 anos (febre, nodu-
los cutaneos dolorosos, poliartralgias, livedo reticularis, dor
abdominal, paralisia do VI par, microaneurismas das artérias
hepdticas e renais) tratada com prednisolona, gamaglobulina e
ciclofosfamida. Permaneceu assintomadtica até aos 27 anos
quando iniciou subitamente disartria, hemiparesia e hipostesia
esquerdas. Desde a semana anterior hipostesia da regido peri-
neal com incontinéncia transitéria de esfincteres. Na observa-
¢ao apresentava limitacao da abducao do olho esquerdo, hemi-
parésia ataxica esquerda, hipostesia em sela, hemiface e hemi-
corpo esquerdos, reflexos aquilianos abolidos e cutaneo-planta-
res flexores. Apresentava eritrocianose das extremidades. A
RMN-CE com angio RM mostrou lesdes isquémicas recentes
talamo-lenticulo-capsular direitas e discretas irregularidades
das artérias cerebrais anteriores, médias e posteriores. A angio-
grafia cerebral ndao demonstrou estenoses ou aneurismas, nao
podendo excluir lesdo dos vasos de menor calibre pela sua reso-
lucdo. A aortografia evidenciou multiplos aneurismas das arté-
rias intercostais, lombares, ramos da mesentérica superior e
artéria renal esquerda e a RMN medular uma pequena cavidade
hidro-siringomiélica entre D5-D8. Analiticamente com anemia
e aumento dos parametros inflamatérios. O Ecocardiograma
transesofdgico mostrou foramen ovale patente. Eco-Doppler
dos vasos cervicais e PESS sem alteracoes. O Estudo da coagula-
¢ao, anticorpos antifosfolipidos, exame citoquimico/microbio-
légico do LCR, hemoculturas, urocultura e serologias virais
foram negativos. Iniciou antiagregacdo, estatina, corticoterapia
e ciclofosfamida, com melhoria clinica e laboratorial.

Conclusdo: A isquemia cerebral na PAN pode ocorrer por
envolvimento directo dos vasos cerebrais ou lesdo secunddria
(HTA/cardioembolismo). No presente caso ndo foi possivel
demonstrar que o AVC foi secunddrio a lesao directa dos vasos
intracranianos. No entanto, a sua associagao a envolvimento
medular, alteragdes angiogréficas e alteracoes laboratoriais
suportam o envolvimento vasculitico do SNC, corresponden-
do a exacerbacgdo grave da doenca ap6s vdrios anos de estabi-
lidade clinica.

Estenose carotidea critica num
doente com muiiltiplos enfartes
hemisféricos ispilaterais e emergéncia
fetal das artérias cerebrais posteriores

Joao Raposo, Paulo Coelho, Pedro Velho

Servico de Neurologia, Hospital Geral, Centro Hospitalar e
Universitdrio de Coimbra.

jpl.raposo@gmail.com
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Introducdo: A persisténcia bilateral da emergéncia fetal das
artérias cerebrais posteriores (origem nas artérias carétidas
internas) é comum, ocorrendo em cerca de 15% dos indivi-
duos. Desta forma, uma estenose carotidea critica pode origi-
nar lesdes vasculares ateroembélicas em ambos os territérios
carotideo e vertebrobasilar do hemisfério cerebral ipsilateral.

Caso clinico: Doente de 67 anos observado no servigo de
urgéncia por episédio sincopal com instalacdo simultanea de
desvio da comissural labial e disartria. Doente obeso com
antecedentes de fibrilagdo auricular, hipertensao arterial e dis-
lipidémia; anticoagulado com varfarina (INR infraterapéutico)
e antihipertensores. O exame neurolégico revelou apenas uma
parésia facial direita central com disartria. A TC-CE documen-
tou a presenca de uma pequena lesdo aguda cortico-subcorti-
cal occipital posterior esquerda e outras de natureza sequelar.
A RM-CE revelou, além da lesdao occipital, outras pequenas
lesdes agudas a nivel da coroa radidria, cabeca do caudado,
justa-insular posterior e frontal posterior, todas ao nivel do
hemisfério esquerdo. O estudo angiografico do poligono de
Willis por Angio-TC revelou uma emergéncia fetal de ambas as
artérias cerebrais posteriores. O estudo ultrassonogréfico dos
vasos cervicais identificou uma placa heterogénia (predomi-
nantemente hipoecogénica) de superficie irregular na transi-
¢ao bulbo/ACI do lado esquerdo, condicionando estenose
luminal estimada em 80%. Ao 14° dia, foi submetido a angio-
plastia da lesao (quantificada em 90% por angiografia caroti-
dea) com aplicacdo de stent, sem intercorréncias. Manteve
dupla antiagregacao durante o primeiro més, ap6s o que reto-
mou anticoagulagao reforcada com dcido acetilsalicilico.

Conclusoes: O caso clinico apresentado demonstra a
importancia de determinadas variantes anatémicas do poli-
gono de Willis na interpretacdo fisiopatolégica do acidente
vascular cerebral, em particular lesdes vasculares de natureza
ateroembdlica com envolvimento de territérios nao explica-
dos pela configuracdo habitual do poligono de Willis.

Mutacdo homozigética do gene da
protrombina e trombose venosa cerebral:
Um caso clinico

Silvia César, Sandra Perdigao
Unidade de Neurologia, Hospital de Viana do Castelo.
silvia_f _cesar@hotmail.com

Introduc@o: A trombose venosa cerebral (TVC) é uma pato-
logia potencialmente fatal e tém sido descritos nos tltimos anos
vdrios disttirbios de hipercoagulabilidade que elevam o seu
risco, tal como a mutacdo do gene da protrombina. A mutagdo
homozigoética é rara, com alguns casos descritos na literatura e
com uma heterogeneidade fenotipica importante, desde indivi-
duos assintomaticos até eventos fatais no periodo neonatal.

Caso clinico: Mulher de 44 anos, caucasiana. Sem antece-
dentes patolégicos de relevo e medicada com anticoncepcio-
nal oral. Um dia antes de recorrer ao SU iniciou de forma stbi-
ta cefaleia holocraniana intensa, pulsatil, em crescendo, que
se agravava com o decubito dorsal e manobra de valsalva e
sem cedéncia a analgesia oral. Associadamente apresentava
nadseas e vomitos e horas depois diminuicdo de forca dos
membros esquerdos. Sem histéria traumadtica ou infecciosa
recente. Na admissdo estava apirética, com hemiparésia
esquerda e babinski ipsilateral. Restante exame neurolégico e
objectivo sem alteracdes. Realizou TC CE e RMN CE que
foram sugestivas de trombose venosa do seio sigmoide e
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transverso direitos. Todo o estudo realizado, nomeadamente
hemograma, velocidade de sedimentagao, proteina C reacti-
va, estudo pré-trombético, auto-imune, serologias viricas foi
normal com excepcao da positividade para a mutacao homo-
zigética do gene da protrombina. O estudo cardiaco, caroti-
deo e vertebro-basilar foi normal. Foi instituida hipocoagula-
¢do e analgesia endovenosa. Durante o internamento verifi-
cou-se boa evolucdo clinica e imagiolégica apresentando a
data da alta hemiparesia esquerda grau 4/5.

Conclusdes: A mutacao do gene da protrombina é o segun-
do factor de risco hereditdrio mais prevalente para fenémenos
trombéticos venosos ao condicionar niveis plasmaéticos de
protrombina elevados. A homozigotia estd associada a estes
fenémenos quer isoladamente quer em associa¢ao com facto-
res ambientais. Neste caso a utilizacdo de anticoncepcional
oral poderad ter sido um dos factores potenciadores a ocorrén-
ciadaTVC.

Vasculite do Sistema Nervoso
Central associada a infeccao pelo virus da
hepatite C

Ana Castro Caldas', Lia Neto'?, Patricia Canh@o'?, Teresa Pinho
e Melo"?, Ruth Geraldes'?

1-Departamento de Neurociéncias (Neurologia), Hospital de
Santa Maria, Lisboa; 2-Faculdade de Medicina da Universidade
de Lisboa.

ana_palmela@msn.com

Introduc@o: A infec¢ao pelo Virus da Hepatite C (HCV)
associa-se a vdrias manifestacoes extra-hepaticas, sendo o
Sistema Nervoso Central raramente envolvido.

Caso Clinico: Homem de raca negra, 54 anos, natural e resi-
dente na Guiné-Bissau, hipertenso. Em Novembro de 2011
apresentou hemiparésia esquerda documentando-se Acidente
Vascular Cerebral (AVC) isquémico; esse quadro foi precedido
de sindroma febril interpretado e tratado como paludismo. Em
Janeiro 2012 foi transferido para Portugal para investigacdo. No
inicio de Janeiro iniciou alteracdo do estado geral e cefaleias
inespecificas. Dia 9 de Janeiro apresentou agravamento do
defeito motor, sonoléncia e alteragdo estado mental; o exame
neurolégico revelou sonoléncia, diminui¢do da iniciativa,
hemiparésia esquerda espastica, ficando internado. Exames
realizados: TC-CE - lesdo isquémica antiga no territério da
Artéria Cerebral Anterior (ACA) direita; RMN-CE - lesao isqué-
mica recente no territério da ACA esquerda; angioRM e angio-
grafia digital - multiplas oclusdes e estenoses na circulacao
anterior e posterior; RMN-CE com gadolineo - espessamento e
realce das paredes dos segmentos Al e A2 das ACA e do seg-
mento médio e distal da Artéria Basilar, segmento P1 esquerdo
da Artéria Cerebral Posterior, compativel com vasculite activa;
avaliacdo analitica (sangue e LCR) - VS (73mm/h), elevacao das
transaminases, HCV gendétipo 2 com carga viral elevada, IGRA
(Interferon Gamma Release Assays) positivo; LCR — elevacdo
proteinas (118mg/dL), sem aumento de células; pesquisa de
crioglobulinas séricas e de outras causas infecciosas negativa;
ecografia e fibroscan — fibrose hepética moderada; TC toraco-
abdominal - sem alteragdes. Iniciou-se terapéutica para
Hepatite C (Interferdo peguilado alfa 2A e Ribavirina), cortico-
terapia, e profilaxia da tuberculose (IGRA positivo).

Conclusdo: Os sinais tipicos de inflamacao da parede vas-
cular demonstrados pelo protocolo de imagem de RM com
gadolineo reforcaram a hip6tese de Vasculite do SNC. A asso-
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ciacdo com infeccdo por HCV é rara mas deverd ser investiga-
da dado necessitar de terapéutica especifica.

Siderose Superficial do Sistema
Nervoso Central - 4 casos, 4 causas

Ana Cl4udia Ribeiro’, Diana Ribeiro?, Joana Nunes?, Bruno
Gomes?, Ana Morgadinho'

1-Servigo de Neurologia, 2-Servigo de Otorrinolaringologia,
3-Servico de Neurorradiologia, Centro Hospitalar e Universitario
de Coimbra, Hospital Geral.

anaribeiro@sapo.pt

Introducdo: A Siderose superficial (SS)do Sistema Nervoso
Central (SNC) é uma entidade rara, secundaria ao sangramen-
to crénico e/ou recorrente no espaco subaracnoideu com
deposicao de hemossiderina citotéxica nas camadas sub-
piais. Clinicamente caracteriza-se por uma triade progressiva
constituida por ataxia cerebelosa, hipoactsia neurossensorial
bilateral e mielopatia.

Casos Clinicos: Nesta série constituida por uma mulher e
trés homens, a idade média de inicio de sintomas foi de 40
anos. Em dois dos doentes, a SS manifestou-se como surdez
neurossensorial e, nos restantes, com um quadro de ataxia e
mielopatia. Foram realizados diversos exames auxiliares de
diagnéstico incluindo extenso estudo analitico e imagiol6gico
com observacdo de todo o neuroeixo, recorrendo inclusivé a
angiografia digital. As causas identificadas foram : ependimo-
ma do filum terminal (1 doente), pseudomeningocelos cervi-
cais p6s traumaticos (1 doente), pés resseccao de lesao expan-
siva da fossa posterior (1 doente) e outro caso idiopatico. Foi
realizada resseccdo cirdrgica do ependimoma do filum com
claro beneficio clinico. Houve um doente que recusou inter-
vencdo neurocirtrgica. Nos restantes dois casos foi tratada a
perda auditiva com préteses auditivas bilaterais, num dos
quais, por mau ganho protético foi iniciado protocolo de estu-
do para Implantes Cocleares.

Conclusdo: Actualmente reconhecem-se varias etiologias
de SS do SNC sendo o seu tratamento dirigido a causa da
hemorragia, o que apenas é possivel em cerca de metade dos
doentes. Assim sendo, revela-se como essencial aliar a um ele-
vado indice de suspeicdo, uma extensa investigacdo com
abordagem multidisciplinar para se conseguir alterar o inexo-
rével curso progressivo desta doenca.

Hemorragia subaracnoideia/
intracerebral e trombose venosa cerebral
- Recorréncia tardia da Trombose Venosa
Cerebral

Henrique Delgado’, Rita Miguel', Sofia Calado'?, Luis Val-
Flores', Miguel Viana-Baptista'*?

1-Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental
(CHLO) - Hospital Egas Moniz, Lisboa; 2-CEDOC, Faculdade de
Ciéncias Médicas da Universidade Nova de Lisboa.
rita.miguel85@gmail.com

Introducdo: O prognéstico a longo prazo da trombose
venosa cerebral (TVC) nao é completamente conhecido,
embora estudos prévios sugiram um risco baixo de recorrén-
cia. Tém sido identificados como preditores de tromboembo-
lismo venoso p6s-TVC o género masculino e a existéncia de

policitémia/trombocitopénia. Embora o intervalo seja varia-
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vel, a maioria das TVC recorrentes ocorre no primeiro ano.
Descrevemos um caso de recorréncia da TVC 13 anos ap6s o
evento inaugural num doente do género masculino.

Caso Clinico: Homem admitido aos 41 anos por cefaleia
subaguda, crise tonico-clonica generalizada e hemiparésia
esquerda. A RME e DSA evidenciaram TVC do seio longitudi-
nal superior e seio lateral direito e enfarte venoso frontal bila-
teral com transformacdo hemorragica. O estudo complemen-
tar nao documentou alteragcoes. O doente manteve-se sob
terapéutica anticoagulante durante 6 meses, sem sinais focais
sequelares, embora a RM de seguimento tenha revelado reca-
nalizacdo apenas parcial dos seios ocluidos. Durante o segui-
mento, apresentava cefaleia episddica, sem alteracdes ao
exame neuroldgico, RM sem novas lesdes. Aos 53 anos foi
observado por quadro de cefaleia e cervicalgia persistentes,
sem alteragdes ao exame neuroldgico. Apds 3 semanas, desen-
volveu quadro agudo de afasia e hemiparésia direita apos
crise ténico-clonica generalizada. A veno-TC e RM confirma-
ram o diagnéstico de TVC do seio lateral esquerdo e veia jugu-
lar interna, com enfarte venoso frontoparietal esquerdo e
transformacdo hemorrdgica. Nos dias seguintes desenvolveu
grave efeito de massa que reverteu sob medidas conservado-
ras. O estudo das mutagdes protrombéticas foi normal. A
angiografia cerebral excluiu a existéncia de fistula. Recebeu
alta ao 23° dia, com clara melhoria dos défices neurolégicos,
sob anticoagulacao oral.

Conclusao: Doentes do género masculino sem factores de
risco para TVC devem ser mantidos sob seguimento a longo
prazo apds um evento inicial. Apesar da evidéncia escassa que
suporte decisdes terapéuticas, a anticoagulacdo de longa
duracdo deve provavelmente ser considerada em casos selec-
cionados.

Paraparésia: A causa nem sempre
é compressiva

Raquel Tojal, José Campillo
Servigo de Neurologia, Hospital Fernando Fonseca.
raqueltojal@hotmail.com

Introducdo: As fistulas durais arterio-venosas espinhais
(FDAVESs) sao entidades raras. Ha prevaléncia do sexo mascu-
lino (5:1). Maioritariamente o diagnéstico ocorre entre os 55-
60 anos. Na classificagdo de Anson e Spetzler diferenciam-se
quatro tipos, de acordo com a fisiopatologia e achados angio-
graficos. A FDAVE tipo I corresponde a 65-70% dos casos e
apresenta-se como mielopatia gradualmente progressiva
secundaria a hipertensao venosa.

Caso Clinico: Doente do sexo masculino, 51 anos, antece-
dentes de angina de Prinzmetal, dislipidémia e HTA. Inicia 6
meses antes do internamento quadro de dor inguinal esquer-
da, com posterior irradiacao até ao joelho que nao foi valori-
zada. Dez dias antes do internamento apresentou queixas
sensitivas progressivas do membro inferior direito (MID) com
posterior queixas de diminuicdo da forca muscular bilateral
dos membros inferiores. Ao exame neurolégico observou-se
auséncia de reflexos cutaneo-abdominais e osteotendinosos,
cutdneo-plantares em flexdo bilateralmente, heminivel sensi-
tivo L2 téctil e dlgico, paraparésia (forca muscular (FM) grau
3/5no MID e FM grau 4+/5 flexdo coxa/joelho e grau 4/5 fle-
xdo plantar/inversdo do pé). Na RM-medula colocou-se a
hipétese de FDAVE, confirmada em angiografia diagnéstica:
FDAVE do tipo I a nivel de D10-11 e hipersinal da medula de
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D6/D7 até ao cone medular. Foi submetido dia 19/07 a embo-
lizacdo da FDAVE, sendo necessdrio segunda intervencao
para completo encerramento. Verificou-se melhoria do qua-
dro clinico, principalmente em relacdo aos défices motores,
com menor beneficio das queixas sensitivas.

Conclusdo: Por serem entidades raras sdao também sub-
diagnosticadas, sendo frequentemente colocadas hipéteses
diagnosticas erroneas. Este facto é grave, pois as FDAVE sdo
causas reversiveis de paraparésia, com prognéstico depen-
dente da duracao dos sintomas e incapacidade prévia ao tra-
tamento. E necessario um elevado nivel de suspeicao clinica,
atencdo a semiologia e queixas dos doentes para evitar com-
plicacgdes irreversiveis.

Formacao de fistula de LCR apés
trombose venosa cerebral

Gongalo Matias', Sara Estrela?, Sofia Calado'?, Miguel Viana-
Baptista'®

1-Servigo de Neurologia, Hospital de Egas Moniz, Centro
Hospitalar de Lisboa Ocidental, Lisboa; 2-Servi¢o de Medicina
Interna, Hospital Nossa Senhora da Graga, Centro Hospitalar do
Médio Tejo, Tomar, Portugal; 3-CEDOC, Faculdade de Ciéncias
Meédicas da Universidade Nova de Lisboa, Lisboa.
gsmatias@gmail.com

Introducdo: A rinorrdquia espontanea é um achado raro e
de aparecimento insidioso. Os factores etiolégicos apontados
incluem pulsacdo constante do LCR contra regido anterior da
base do cranio, transmitidos através das invagina¢des arac-
noideias, em combinagd@o com um aumento da pressao intra-
craniana (PIC) ou erosdes das estruturas Osseas selares e
parasselares. A associacao deste tipo de fistula de LCR
(FLCRespontanea) com trombose venosa cerebral (TVC), uma
entidade frequentemente complicada por elevagao da PIC,
nunca foi relatada antes.

Caso clinico: Mulher, 42 anos, com histéria de TVC dos
seios venosos transverso e sagital aos 26 anos, complicada por
hipertensao intracraniana (encontrou-se ainda sela turca
vazia; os estudos endocrinolégico e da coagulagao foram nor-
mais). Foi admitida por febre, cefaleia, nduseas e turvagao
visual com 3 dias de evolug@o. Duas semanas antes havia sido
diagnosticada infecg@o respiratoria, resolvida apds tratamen-
to com amoxiclavulanato. Seis meses antes, havia notado
rinorreia aquosa unilateral, que persistia. O exame neuroldgi-
co eranormal. O LCR apresentava-se com pressao aumentada
(270mmH20), hiperproteinorrdquia, hipoglicorrdquia e
pleiocitose mononuclear (357células/mm3); isolou-se
Streptococcus viridans, iniciando-se ceftriaxone e.v.. ARM-CE
revelou FLCR esfenoidal e persisténcia de sela turca vazia,
com paténcia dos seios venosos cerebrais na angiografia con-
vencional. A observacdo neuro-oftalmolégica e campimetria
computorizada estavam normais. Procedeu-se a encerramen-
to cirtrgico da FLCR, sem complicacdes. A alta, doente apre-
sentava-se assintomadtica; repetiu-se PL, mostrando persis-
téncia de aumento da pressao de LCR (270mmH20) e pleioci-
tose mononuclear (126células/mma3).

Conclusdes: O aumento da PIC foi associado a estenose
dos seios venosos cerebrais e vice-versa; demonstrou-se que a
reducdo da pressdao do LCR ap6s shunting ou PL, causa redis-
tensdo dos seios venosos cerebrais. Admitimos que a instala-
¢ao de hipertensao intracraniana na nossa doente durante
episédio de TVC possa ter conduzido a estas alteracoes, cau-
sando uma elevagdo ligeira da pressao do LCR e contribuindo
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indirectamente para a formacdo de um shunt natural
(FLCRespontanea).

Trombos parietais isolados da
artéria Carétida Interna

Joana Meireles'?, Rosa Santos'?, Pedro Abreu'? Elsa Azevedo'?
1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Sao Joao;
2-Faculdade de Medicina da Universidade do Porto.
joanaritam@hotmail.com

Introducdo: Os AVCs secunddrios a trombos parietais
carotideos isolados (TPCI) sdo uma entidade rara e muitas
vezes subdiagnosticada. Os fatores de risco e etiologia, destes
casos particulares, ndo se encontram ainda definitivamente
estabelecidos.

Objectivo: Analisar uma série de doentes com AVCs secun-
dérios a TPCI, com vista a caracterizar e identificar possiveis
etiologias.

Métodos: Estudo retrospectivo, baseado em dados clinicos
e de ecodoppler cervical e transcraniano de doentes estudados
na unidade de neurossonologia por AVC isquémico ou AIT.
Foram selecionados casos de trombos isolados nao-oclusivos
da artéria carétida interna, excluindo aqueles com evidéncia
de trombo noutros segmentos carotideos e aqueles associados
a placas de ateroma ou a dissecc¢ao da artéria carétida.

Resultados: Foram incluidos treze doentes (9 mulheres,
idade média de 46, variando 20-68 anos) internados por AVC
isquémico (n = 12) e AIT (n = 1), com TPCI em eco-doppler
cervical. Cinco doentes foram ainda avaliados por angio-TC
ou angio-RMN. Em seis casos (46%) nao foi possivel identifi-
car qualquer etiologia, apesar da extensa investigacao realiza-
da. Nos demais, identificamos condi¢des proé-trombéticas
que poderiam ser responsaveis pelos TPCI: 3 doentes apre-
sentavam anemia ferropénica, 1 tinha policitemia vera, 1
apresentava purpura de Henoch-Schénlein, tendo sido
encontrada poliglobulia, 1 doente tinha antecedentes de can-
cro da mama e encontrava-se em tratamento com tamoxife-
no, e 1 doente apresentou-se com primoinfec¢ao em adulto
pelo VVZ. A re-avaliacdo dentro do primeiro més mostrou
recanalizacdo completa em 77% dos casos, diminuicdo da
estenose em 15%, manutencdo do mesmo grau de estenose
em 8% (n=1).

Conclusdo: A causa mais comum, possivelmente subja-
cente aos TPCI da carétida interna, foi uma alteracao hemato-
légica. Na maioria dos casos verificou-se recanalizacdo com-
pleta durante o primeiro més de seguimento. Mais estudos
s30 necessarios no futuro, para melhor caracterizar este fen6-
meno e assim recolher dados para apoiar uma possivel reco-
mendacao dirigida a sua abordagem e tratamento.

Hemorragia intraventricular
primaria e lesdes isquémicas agudas
encefalicas

Henrique Delgado’, Filipa Moutinho', Sofia Calado"?, Miguel
Viana-Baptista'?

1-Servico de Neurologia do Centro Hospitalar de Lisboa
Ocidental, Hospital de Egas Moniz; 2-CEDOC, Faculdade de
Ciéncias Médicas Universidade Nova de Lisboa.
riquedelgado@hotmail.com
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Introducédo: A hemorragia intraventricular primaria (HIP)
constitui um subtipo raro de hemorragia intracerebral, repre-
sentando menos de 3% dos casos. O diagndstico clinico é difi-
cil sendo a tomografia computorizada (TC) indispensével.
Numa percentagem significativa dos casos ndo se identifica
uma causa, sendo a fisiopatologia do evento mal compreendi-
da. A ocorréncia de enfartes isquémicos no contexto de HIP
parece estar relacionada com vasoespasmo, mesmo na ausén-
cia de sangue subaracnoideu.

Caso clinico: Doente do sexo masculino de 76 anos, aut6-
nomo nas actividades de vida didria, ainda que com referéncia
a queixas cognitivas prévias, HTA e Dislipidémia. Admitido por
quadro confusional agudo. Os familiares relatavam ainda a
ocorréncia de epis6dio inaugural de incontinéncia urindria
durante o sono. Dos antecedentes pessoais existe a salientar
histéria de tromboembolismo pulmonar trés anos antes,
encontrando-se anticoagulado com Varfarina (INR a entrada
2,6). ATA a entrada era de 185/68mmHg nao existindo altera-
¢coes de relevo no exame fisico geral. No exame neurolégico
ndo se encontravam sinais focais, nem sinais meningeos. A TC
mostrou HIP com sangue no III ventriculo e ventriculos late-
rais. ARM encefdlica realizada ao 8° dia, mostrou a presenga de
2 enfartes corticais agudos, de pequenas dimensodes, no terri-
tério das artérias cerebrais anteriores, tendo sido entao inicia-
da Nimodipina. A investigacdo vascular foi negativa. O quadro
complicou-se com tromboembolismo pulmonar extenso que
obrigaria a reintroducdo da anticoagulacao, suspensa desde a
admissao, e colocacdo de filtro na VCI. Ao 21° dia o doente
encontra-se estabilizado sem novos défices neuroldgicos,
registando-se reabsorcdo parcial do sangue intraventricular.

Conclusdo: O caso apresentado ilustra as dificuldades de
diagnostico da HIP, evidenciando a necessidade de considerar
esta entidade num caso de quadro confusional agudo, sobre-
tudo se presente num doente anticoagulado. A presenca de
lesdes isquémicas agudas podera estar relacionada com
vasoespasmo, sublinhando a importancia de monitorizar e
considerar a introducao de terapéutica especifica.

Padrao "Moyamoya’” do Adulto:
Correlacao Doppler e Eco-Doppler
Transcraniano com Ressonancia
Magnética

Joana Barata Tavares', Sofia Reimao’, Vanessa Almeida? Fatima
Soares?, Paulo Baptista?, Vitor Oliveira®

1-Servigo de Imagiologia Neurolégica, 2-Laboratério de
Hemodinamica Cerebral, Centro Hospitalar Lisboa Norte.
joanactavares@hotmail.com

Introducdo: Uma disse¢do carotidea conduz geralmente a
uma compensacao hemodindmica imediata com inversdo de
fluxo na artéria cerebral anterior através do Poligono de Willis,
via artéria comunicante anterior. A compensacao para o terri-
tério da artéria cerebral média (ACM) pode levar a uma hiper-
trofia progressiva das artérias lenticulo-estriadas. Tal meca-
nismo produz um padrdo “Moyamoya”’ do adulto e pode ser
identificado por ultrassonografia cerebral com recurso a
Doppler Transcraniano (DTC) e ecoDoppler transcraniano
codificado a cores. (DTCC)

Caso Clinico: Mulher de 39 anos transferida de outro hos-
pital por parestesias na hemiface esquerda, cefaleia frontal
homolateral e estado nauseoso com 3 dias de evolugao.
Referia ainda cefaleias moderadas difusas desde ha duas
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semanas com inicio insidioso e sem aparente factor precipi-
tante. Nos seus antecedentes salientava-se HTA nao medica-
da. O Exame Neurolégico evidenciou discreta parésia do
membro superior esquerdo e hipostesia da hemiface homola-
teral. Era portadora de TAC CE que mostrava lesao hipodensa
subcortical frontal direita.

Em internamento fez avaliacao ultrassonogréfica da circu-
lagd@o cerebral que evidenciou aspectos sugestivos de dissec-
¢do0 ndo recente da artéria carétida interna (ACI) direita e ava-
liagdo ultrassonografica intra-craniana com DTC e DTCC que
verificou auséncia de sinal na ACM direita, parecendo existir,
nessa localizag@o, multiplos pequenos vasos.

O estudo com Angio-RM confirmou os aspectos descritos:
afilamento pés bulbar na ACI direita e auséncia de void vascu-
lar nos segmentos M1 e Al a direita, topografia na qual se evi-
denciava uma rede vascular sugestiva do padrao “Moyamoya’.

Conclusdo: A avaliagdo ultrassonografica da circulagdao
cerebral extra e intracraniana mostrou-se correcta no diag-
ndstico, ndo s6 da dissec¢do carotidea, como também na
identificacdao de um padrao pouco frequente de revasculariza-
¢do secunddria do territério da ACM (Padrao “Moyamoya”’ do
adulto), tendo sido confirmado por Angio-RM.

Este caso ilustra o interesse da avaliag@o ultrassonografica
nos doentes com patologia vascular cerebral, integrando os
segmentos vasculares pré e intra-cerebrais.

Vomitos e solucos Incoerciveis
como apresentacdao de NMO com
envolvimento renal e disautonomia fatal
em idade pediatrica

S.Machado', J.P. Vieira', C. Conceicao?, R. Silva?, P. Sousa?, M.
Ramos*, G. Queiroz’, L. Ventura®, E. Calado®

1-Servico de Neurologia, Hospital Professor Doutor Fernando
Fonseca, EPE. Amadora, Portugal; 2-Servico de Neurologia
Pedidtrica, 3-Servico de Neurorradiologia, 4-Servico de
Reumatologia Pedidtrica, 5-Unidade de Cuidados Intensivos
Pedidtricos, Hospital Pedidtrico Dona Estefania, Lisboa, Portugal.
sara_machado@hotmail.com

Introducdo: A Neuromielite Optica (NMO) cursa com
envolvimento do nervo 6ptico e medula espinhal, e o marca-
dor sérico anti-aquaporina 4 (AQP4) revolucionou o diagnoés-
tico. A AQP4 é expressada no SNC, sendo a sua concentracao
elevada na drea postrema, o que explica apresentacdes clini-
cas como os vomitos incoerciveis. No entanto, existe também
expressdo noutros 6rgaos como o rim, mas desconhece-se
porque sao geralmente poupados na doenca. Apresentamos
um caso clinico em idade pedidtrica com uma apresentacao
atipica de vémitos incoerciveis, envolvimento renal e disauto-
nomia fatal.

Caso Clinico: Menina de 14 anos que recorreu ao SU por
quadro clinico de vémitos e solucos. Dias depois, notou dimi-
nui¢do da forga dos membros inferiores, seguida de envolvi-
mento dos superiores e retencdo urindria. Na observacao neu-
rolégica constatou-se: nervos cranianos sem alteracoes,
auséncia de sinal de Lhermitte, tetraparésia com padrdo pira-
midal, nivel sensitivo toracico, auséncia de reflexos cutidneo-
abdominais, reflexos miotaticos patologicamente vivos e sinal
de Babinski bilateral. Da investigacao realizada destacou-se:
LCR com pleocitose e predominio de PMN; RM de neuroeixo
com alteracao de sinal extensa desde a drea postrema ao cone
medular e envolvimento preferencial da substancia cinzenta;
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anti-AQP4 positivo; hematuria e proteindria. Iniciou-se corti-
coterapia sem qualquer resposta terapéutica. Por agravamen-
to clinico e necessidade de ventilacdo invasiva, iniciaram-se
ciclos de ciclofosfamida e rituximab. Apesar da imunoterapia
agressiva, ocorreu deterioracdo do estado neurolégico, com
aparecimento de nevrite 6ptica bilateral, tetraplegia e por fim
disautonomia fatal.

Conclusao: Pretendemos salientar as dificuldades diagnds-
ticas causadas por uma apresentacao clinica e evolucao bizar-
ras, bem como o envolvimento renal que nao estd descrito na
literatura. O diagnéstico precoce na NMO é de extrema impor-
tancia, uma vez que poderd minimizar a morbilidade e morta-
lidade associadas. O anticorpo anti-AQP4 deve ser precoce-
mente testado em casos com envolvimento medular extenso,
mesmo em doentes com apresentacao clinica pouco habitual.

Diagndstico diferencial de
Esclerose Multipla - havera lugar para a
Doenca de Moyamoya?

Nuno Mendonga', Tiago Parreira', Armando Sena?, Livia Sousa'
1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Universitério de
Coimbra; 2-Servico de Neurologia, Hospital dos Capuchos,
Centro Hospitalar de Lisboa Central.
nunomig.mendonca@gmail.com

Introducdo: A apresentacdo pleomorfica da esclerose
muitlipla torna premente o diagnéstico diferencial com vdrias
outras patologias, incluindo a doenca vascular cerebral.

Caso Clinico: Mulher de 37 anos, sem antecedentes pato-
l6gicos de relevo, que em 2009 apresenta dois episédios de
défice motor, o primeiro no membro superior direito com
recuperacgado parcial apés reabilitacdo e o segundo com hemi-
parésia e hemihipostesia esquerdas com melhoria substancial
numa semana. Apds investigacao etiolégica de rotina e peran-
te RM CE sugerindo esclerose muiltipla iniciou-se interferao-
3, permanecendo desde entdo sem novas queixas.

Actualmente no exame objectivo apresenta alteracdo da
motilidade fina das maos, hipopalestesia nos membros infe-
riores e hiperreflexia no hemicorpo esquerdo com cutaneo
plantar em extensao. Estudo por RM CE identificou multiplas
lesdes de hipersinal nas sequéncias de TR longo, localizadas a
subtancia branca periventricular bilateralmente; sem evidén-
cia de lesoes a nivel do corpo caloso e a nivel infratentorial.
Estudo do LCR sem bandas oligoclonais. Na presenca destes
achados e com base na histéria familiar positiva para doenca
de Moyamoya (irma), efectuou doppler transcraniano que evi-
denciou fluxo pés-estendtico nas artérias cerebral média e
cerebal anterior bilateralmente, com fluxos aumentados no
sistema vertebro-basilar. Angiografia cerebral confirmou oclu-
sdo de ambas as cardtidas internas, artérias perfurantes hiper-
trofiadas e extensa circulacdo colateral proveniente maiorita-
riamente das artérias vertebrais e de anastomoses durais-piais.

Estes achados sd@o compativeis com o diagndstico definiti-
vo de Doenca de Moyamoya.

Conclusdes: A relevancia deste caso deve-se ao facto da
doenca de Moyamoya ndo ser geralmente considerada no
diagnéstico diferencial de esclerose multipla e ainda pela ati-
pia da imagem de RM CE. Destaca-se, por ultimo, a aparente
melhoria durante o tratamento com interferao-f§ o que a nao
ser considerado fortuito levanta questdes sobre a fisipatologia
da prépria doenga.
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Sindrome da Cauda Equina
pos-raguianestesia
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1-Servico de Neurologia, 2-Servi¢o de Neurorradiologia, Centro
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Introducdo: As complica¢des neurolégicas resultantes de
raquianestesia sao raras, com uma incidéncia de 0.003% a
0.3%, observada em estudos publicados na Europa na tltima
década. O quadro clinico resultante varia entre irritacdo tran-
sitéria de raizes nervosas locais e sindromes medulares per-
manentes. Os factores desencadeantes mais frequentemente
evocados sdo traumatismo directo ou indirecto das raizes ner-
vosas, isquemia, infeccao e neurotoxicidade. O comprometi-
mento das raizes de L2 a S5 manifestam-se como sindrome da
cauda equina.

Caso clinico: Homem, 81 anos, submetido a artroplastia
total da anca esquerda, com raquianestesia por puncdo em
L2-L3 com levobupivacaina (12mg) seguido de sufentanil
(2pg). O poés-operatério decorreu sem intercorréncias. 72
horas ap6s a intervencao desenvolve um quadro de hiporre-
flexia osteotendinosa, hipostesia perineal em sela, retencao
urindria, incontinéncia fecal. A RMN espinal revela realce
regular das raizes da cauda equina apds administracdo de
gadolinio, compativel com radiculite. Tratado com metilpred-
nisolona 1gr durante 4 dias com melhoria parcial de sintomas.
Ao fim de um ano mantém hipostesia em sela, episédios de
imperiosidade fecal, reflexos osteotendinosos aquilianos e
rotuliano esquerdo abolidos e rotuliano direito muito fraco.

Conclusdo: O sindrome da cauda equina é uma complica-
¢do rara da raquianestesia. Existem casos descritos na litera-
tura ap6s a utilizacdo de bupivacaina. Pode resultar de insufi-
ciéncia vascular, isquemia ou neurotoxicidade/aracnoidite. A
reaccdo inflamatéria desenvolvida envolve as leptomeninges
e consequentemente afecta as raizes nervosas. Tem por vezes
envolvimento medular. As alteracdes clinicas persistentes
condizem com a evolucdo descrita na literatuta revista que as
considera em regra, irreversiveis.

Manifestacdes neuroldgicas de
esclerodermia localizada: revisao de
guatro casos

Filipa Sousa', Joao Rocha', Joao Pinho’, Jodao Fernandes?, Nuno
Morais®, Maria da Luz Duarte’, José Moreira da Costa®, Ricardo
Maré', Esmeralda Lourenco'

1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Neurorradiologia,
3-Servico de Neurocirurgia, 4-Servico de Dermatologia, Hospital
de Braga.

filipa.r.p.sousa@gmail.com

A esclerodermia linear 'en coup de sabre' (ELcs) é uma
doenca crénica rara de provével etiologia autoimune.
Apresenta-se com lesdes atréficas confinadas a pele e tecido
subjacentes da regido fronto-parietal unilateralmente, disti-
guindo-se das formas sistémicas pela auséncia de envolvi-
mento de 6rgaos internos. Dados recentes indicam que cerca
de 20% dos doentes com formas localizadas apresentam atin-
gimento de outros sistemas, nomeadamente neurolégico,
com epilepsia, cefaleias ou défices focais. Os achados imagio-
l6gicos na RM incluem atrofia focal e lesdes inflamatérias
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mesmo em doentes assintomaéticos.

Casos Clinicos: Doente 1: homem de 60 anos com factores
de risco vascular, observado incialmente por AIT. Apresentava
atrofia cutanea frontal esquerda e na RM captacgdo paquime-
ningea na convexidade fronto-parietal esquerda com apaga-
mento dos sulcos subjacentes.

Doente 2: mulher de 46 anos observada por cefaleias cré-
nicas e parésia progressiva do membro superior direito. RM
com lesdo frontal esquerda sugestiva de oligodendroglioma.
Lesionectomia com histologia a revelar tecido normal e calci-
ficacoes. Lesao atrofica cutdnea e 6ssea frontal esquerda com
diagnostico posterior de ELcs.

Doente 3: mulher de 29 anos com agravamento recente de
cefaleias crénicas. Internada por trombose venosa cerebral.
Apresentava atrofia cutanea e 6ssea fronto-parietal direita. A
RM revelava também multiplas lesoes inflamatérias bilaterais.

Doente 4: adolescente de 16 anos com enxaqueca com
aura visual e atrofia cutanea linear fronto-parietal direita. RM
com lesdes parénquimatosas direitas captantes e edema peri-
lesional.

Conclusdo: A forma linear da esclerodermia localizada
pode atingir qualquer parte do corpo, mas quando localizada
na cabeca pode ser acompanhada por envolvimento do SNC.
Os doentes descritos ndo tinham diagnoéstico prévio de ELcs e
foi no decurso da investigacdo etiolégica de manifestacoes
neuroldgicas variadas, associado ao reconhecimento e valori-
zacgdo das lesoes cutineas, que se chegou a este diagnéstico
de exclusao. O tratamento é dificil podendo ocorrer com evo-
lugao das lesdes cutaneas e cerebrais.

Mielite Transversa Aguda Pds-
infecciosa - um Primeiro Surto Atipico de
Esclerose Miiltipla

Joao Carvalho, Filipe Palavra, Andreia Godinho, Ana
Morgadinho, Maria Helena Ramos

Servico de Neurologia, Hospital Geral, Centro Hospitalar e
Universitario de Coimbra.

souojoao@hotmail.com

Introducio: A mielite transversa aguda é uma doenca que
pode ter consequéncias dramdticas para o doente. Um diag-
nostico etiolégico correcto é crucial para a orientagdo tera-
péutica, razdo pela qual o seu diagndstico diferencial tem sido
um tema amplamente estudado.

Caso Clinico: Reportamos o caso de um doente do sexo
masculino, de 23 anos, que se apresentou no servico de urgén-
cia com um quadro de mielopatia transversa tordcica, com
envolvimento motor, sensitivo (sensibilidades profundas e
superficiais) e autonémico com 3 semanas de evolucdo, asso-
ciado a um exantema macular do tronco e mao direita. O doen-
te refere ainda histdria de “constipagdo” cerca de 1 més antes.

A ressonancia magnética dorsal mostrou um hipersinal
medular em T2, a nivel de D6-D7. O estudo do LCR revelou
hiperproteinorraquia, pleocitose linfocitica, bandas oligoclo-
nais e indice de IgG elevado. As liquorologias foram negativas,
mas o estudo serolégico apresentou um resultado duvidoso
(infeccao aguda?) para Enterovirus. Durante o internamento
fez tratamento com metilprednisolona e aciclovir (as serolo-
gias e liquorologias ainda ndo estavam disponiveis), com cla-
ras melhorias. Teve entdo alta, com o diagnéstico de mielite
transversa aguda poés-infecciosa e medicado com metilpred-
nisolona.
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Aproximadamente 2 meses apos a alta, o doente voltou a
apresentar um quadro semelhante, tendo feito ressonancia
magnética cranio-encefélica e de coluna cervical e dorsal, que
revelou multiplas lesdes infra e supratentoriais em FLAIR.
Perante estes novos dados, interpretaram-se entao estes 2 epi-
sddios como surtos de esclerose mdltipla, com melhoria clini-
ca franca apds um ciclo de megadoses de metilprednisolona.
Iniciou posteriormente terapéutica com interferdo beta-1b,
tendo apresentado um novo surto 2 meses depois.

Conclusdes: Este caso mostra uma apresentagao atipica de
um primeiro surto de esclerose multipla, enfatizando assim a
necessidade de considerar sempre este diagndstico perante
uma mielite transversa aguda, mesmo com um contexto clini-
co-laboratorial e imagiol6gico que aponte para outra etiologia.

Distrofia Miotonica e Esclerose
Multipla: a coexisténcia de duas
patologias e sua dificuldade terapéutica

Margarida Henriques', S6nia Batista®, Jodao Sargento-Freitas?,
Argemiro Geraldo?, Livia Sousa*

1-Neuropediatria, Centro de Desenvolvimento Luis Borges,
Hospital Pedidtrico de Coimbra; 2-Servico de Neurologia,
Hospitais da Universidade de Coimbra, Centro Hospitalar e
Universitdrio de Coimbra.

margaida@hotmail.com

Introducdo: A Distrofia Mioténica é uma doenga multis-
sistémica, autossémica dominante. A sua gravidade tem sido
associada ao tamanho da expansdo de repeticoes CTG no
gene DMPK. Estudos por RM revelam lesdes da substancia
branca e atrofia difusa. Contudo, a existéncia de lesdes da
substancia branca quando associadas a alteracgoes clinicas,
implicam a realizacdo de investigacdo laboratorial adicional
no sentido de esclarecer o diagnéstico.

Caso clinico: Os autores apresentam o caso de uma doen-
te, sexo feminino, 32 anos de idade, acompanhada na consul-
ta de Neurologia do Centro Hospitalar Universitdrio de
Coimbra desde 2007 por Distrofia Mioténica de inicio na pri-
meira década. Mae com Distrofia Mioténica, ja falecida. Em
Agosto de 2008, descreve episddio de hemiparésia esquerda
com duracao de 3 dias e resolucao espontanea. Realiza RMN-
CE que evidéncia mdltiplas lesdes na substancia branca peri-
ventricular, subcortical hemisférica bilateral e infra-tentorial,
com morfologia ovalar e orientacdo radidria, com pequenos
focos de realce ap6s gadolinio — caracteristicas imagiolégicas
sugestivas de doenca desmielinizante. Ao exame apresenta
diparésia facial, disartria marcada, tetraparésia (G4), marcha
espdstica. Serologias e estudo da auto-imunidade sem altera-
¢des. LCR com citoquimica normal e bandas oligoclonais pre-
sentes apenas no LCR. Inicia terapéutica com azatioprina
50mg 3id, mantendo restante terapéutica. Sem novos epis6-
dios de altera¢cdes motora ou sensitiva.

Conclusdes: As lesdes da substancia branca podem surgir
na Distrofia Mioténica, contudo, atendendo a morfologia e
realce de algumas das lesdes encontradas na RM, estas sdo
caracteristicas de doenca desmielinizante. Neste caso verifi-
camos a coexisténcia de um Sindroma Clinico Isolado em
doente com Distrofia Miot6nica. Para além do desafio diag-
ndstico, a escolha terapéutica revela-se uma decisao dificil,
tendo em consideracao as condicionantes inerentes a doenca
de base.
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Mielindlise central da ponte, a
propdsito de um caso clinico

Jorge Martinho, Sara Matos Santos, Catarina Zilhao, Pais
Martins

Hospital Sao Francisco Xavier.
jmv_martinho@hotmail.com

A mielinélise intra e extra-pontica é uma doenca desmielini-
zante do encéfalo associada principalmente a correcao rapida
da hiponatremia, que se manifesta por tetraparesia espéastica e
paralisia pseudo-bulbar. Torna-se importante a prevencao
desta complicacdo através da conduta adequada frente a
pacientes hiponatrémicos. A Ressonancia Magnética é o exame
preferencial para o diagnéstico apesar de exames normais nos
primeiros dias nao excluirem o diagndstico. Nao existe trata-
mento especifico (a terapéutica com corticoster6ides tem sido
usada com sucesso). A evolucao destes pacientes é varidvel
desde a sua recuperacdo total sem sequelas até o o6bito.
Relatamos o caso clinico de um doente do sexo masculino, 71
anos de idade, com antecedentes de hipertensao arterial, hiper-
trofia benigna da préstata e alcoolismo crénico. Encontrado no
domicilio inconsciente, com incontinéncia de esfincteres uri-
nério e fecal, sem sinais evidentes de traumatismo. A entrada
Servico de Urgéncia apresentava-se e stuporoso, com abertura
espontanea dos olhos, pupilas isocéricas, isoreactivas, sem
assimetrias faciais, reflexos osteotendinosos presentes e simé-
tricos, reflexo cutdneo-plantar em flexao bilateralmente.

Analiticamente de salientar uma hiponatrémia (120
mmol/L). Durante o internamento na Enfermaria houve cor-
recdo da hiponatrémia com melhoria do estado neurolégico
no 2° dia (Na+ 130 mmol/L) seguida de agravamento ao 4° dia
(Na+ 158 mmol/L), havendo necessidade de internamento em
Unidade de Cuidados Intensivos com quadro de tetraplegia
arreflexica. Fez ressondncia magnética com imagens compati-
veis com mielinélise intra e extra-pontica.

Apesar das medidas terapéuticas instituidas ocorreu morte
ao 10 dia de internamento.

Sarcoidose medular: um desafio
diagnéstico

Ana Sofia Aleixo Correia’, Maria Luisa Oliveira?, Vitor Lemos?,
Constanca Jordao*, Miguel Viana Baptista'®

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Pneumologia, 3-Servico de
Neurocirurgia, 4-Servigo de Neurorradiologia, Hospital Egas
Moniz (Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental); 5-CEDOC,
Faculdade de Ciéncias Médicas da Universidade Nova de Lisboa.
ana_sofiacorreia@hotmail.com

Introducdo: O envolvimento medular como forma de apre-
sentacdo da sarcoidose ocorre em menos de 1% dos doentes. A
traducao imagioldgica é muito inespecifica e a ECA pode ser
normal, tornando o seu diagnéstico particularmente dificil.

Caso Clinico: Homem de 50 anos, melanodérmico, admiti-
do por paresia e hipostesia do hemicorpo esquerdo. A RM
mostrou uma lesdao tumefacta centromedular, com extensa
alteracdo de sinal em T2 entre C2 e C6, impregnacao nodular
de contraste ao nivel de C3-C4 e ligeira expansao da medula
cervical. A andlise do LCR mostrou hiperproteinorraquia
(84mg/dl) e pleocitose (14 cel/ul, com predominio de células
mononucleadas) ligeiras. RM-CE era normal, assim como a
ECA sérica. Considerou-se mielite cervical e iniciou-se pulso
de metilprednisolona. O doente teve alta sem défices.
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Posteriormente, ocorreu deterioracao clinica com tetrapa-
resia espdstica progressiva e a RM revelou persisténcia da
lesao medular, que foi considera provavelmente tumoral (pos-
sivel astrocitoma). A biépsia medular foi protelada pela mor-
bilidade associada.

Ao sete meses de evolucdo, o doente permanecia estavel
mas a RM mostrou aumento do hipersinal medular em C2-C6.
Ao nivel de C4 existia impregnacdao homogénea de contraste
em toda a drea seccional da medula com excepcao do H cin-
zento. A ECA era normal no soro e LCR. Devido a alteracdes
hilares na radiografia do térax, o doente realizou TC tordcica
que mostrou adenopatias hilares bilaterais e mediastinicas.
Pela suspeita de sarcoidose, realizou-se broncofibroscopia,
que mostrou aumento dos linfécitos, e mediastinoscopia para
bi6psia ganglionar, o que permitiu a confirmagao histolégica
de sarcoidose. Iniciou-se corticoterapia com o diagndstico de
provavel neurosarcoidose medular.

Conclusoes: A neurosarcoidose constitui um desafio diag-
ndstico quando é a forma de apresentacdo da doenga, poden-
do mimetizar outras doencas neurolégicas. Apresenta-se um
caso raro, com uma apresentacao imagiolégica muito atipica.
Perante uma lesdo medular com estas caracteristicas, deve ser
considerado o diagnéstico de sarcoidose.

Mielite do cone atribuivel a
infeccdo aqguda por herpes virus 6 (HHV-6)

Ana Luis', Vitor Oliveira', Pedro Soares? Nuno Luis?, Teresa
Baptista®, Marcelo Mendonca®*, Mdrio Veloso*, Luisa Alves*
1-Servigo de Neurocirurgia, 2-Servico de Neurorradiologia,
3-Servico de Doencas Infecciosas e Medicina Tropica, 4-Servigo
de Neurologia, Hospital de Egas Moniz, Centro Hospitalar de
Lisboa Ocidental, EPE.

anallia3@gmail.com; asiulselva@gmail.com

Introducéo: O diagnéstico diferencial de lesao intramedu-
lar do cone inclui: lesdes nao-neopldsicas (infecgoes viricas,
parasitarias, abcessos, lesdes granulomatosas, patologia des-
mielinizante primdria) e neopldsicas (tumores primadrios
gliais e ndo-gliais, metdstases).

A mielite por HHV-6 é raramente descrita em individuos
imunocompententes, sendo o tratamento controverso e
reservado a infeccdes sintomdticas em que o papel etiolégico
do virus é fortemente suspeito. Para além da encefalomielite,
o HHV-6 tem sido associado a diversas patologias do SNC,
designadamente, esclerose multipla e tumores da série glial.

Caso clinico: Mulher de 18 anos apresentou alteragdes de
sensibilidade com 15 dias de evolugao envolvendo sequen-
cialmente os dermédtomos S1-L5 esquerdos, S1-L5 direitos, e
S2-S5 bilateralmente. Mais tarde, acrescentou-se disfuncao
dos miétomos S1-L5 esquerdos. Negava herpes genital ou
labial, vacinagdo recente, ou tratamento imunossupressor. A
RM mostrou lesdo expansiva intramedular do cone, hiperin-
tensa em T2, captando contraste de forma heterogénea, com
discreto efeito de massa.

A avaliacdo imagiolégica do restante neuro-eixo nao evi-
denciou qualquer alteracdo. O estudo citoquimico do liquor
foi normal, mas a focagem isoeléctrica mostrou a presenca de
5 bandas oligoclonais, perfil tipo 2 (BOC2). Os potenciais evo-
cados visuais (PEV) mostraram atraso patoldgico da condu-
¢ao na via Optica pré-quiasmadtica esquerda. O estudo da
autoimunidade e a pesquisa de causas de imunossupressao
foram negativos. Realizou ciclo de corticoterapia endovenosa,
com melhoria motora, mas sem alteracdo do quadro sensiti-

Volume 12 | N.21 | Maio de 2012

vo, e persisténcia de anomalia imagiolégica. O estudo por PCR
do liquor e a serologia foram sugestivos de infec¢do activa por
HHV-6. Dada a persisténcia sintomatica, optou-se por iniciar
tratamento com ganciclovir (21 dias), com franca melhoria
clinica e imagiolégica.

Discussdo/Conclusdes: Este caso corrobora a evidéncia de
que a mielite aguda por HHV-6 nao é uma entidade exclusiva
de individuos imunodeprimidos. A alteracao dos PEV e a cres-
cente evidéncia de correlaciao entre HHV-6 e esclerose multi-
pla obriga a monitorizacdo desta doente.

Edema da Papila bilateral e
Adenopatias: Um caso de Doenca de
Whipple

Joana Morgado', Jaime Pamplona?, Pedro Barata®, Maria
Lisboa’, José Pena’, Vitor Brotas®
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Introducao: A doenca de Whipple (DW) constitui uma
entidade rara causada pelo bacilo Tropheryma whipplei (Tw).
As manifestagdes neurolégicas podem surgir em um terco dos
casos e estdo mais associadas a recidivas da doencga. Estas
manifestacdes sdo altamente varidveis e inespecificas, mais
comummente demeéncias, anomalias da oculomotricidade e
movimentos involuntarios.

Caso Clinico: Homem de 66 anos referenciado pela
Oftalmologia por diminui¢do da acuidade visual bilateral
associado a edema da papila com multiplas hemorragias reti-
nianas. Verificou-se um quadro de cefaleias holocranianas
persistentes, limitacdo da mobilidade cervical e desequilibrio
da marcha, de agravamento progressivo desde hd quatro
meses. Apresentava parametros inflamatdrios elevados. A TC-
CE e a RMN-CE com angioRM néo revelaram alteracoes rele-
vantes. O LCR tinha proteinorrdquia de 47mg/dL, pressdo de
saida, células e glicorrdquia normais. A angiografia fluorescei-
nica e tomografia de coeréncia 6ptica confirmaram o edema
da papila bilateral e vasculite retiniana, sugerindo doenca
inflamatéria ou infecciosa sistémica. No 15° dia de interna-
mento, notam-se adenopatias supraclaviculares, axilares e
inguinais e a TC tordcica apresentava adenopatias paracardia-
cas, retrocrurais e do tronco celiaco. Realizou-se biépsia gan-
glionar que revelou abundantes macréfagos com citoplasma
vacuolado, esbocando granulomas epitelidides, multiplos
bacilos intracitoplasmaticos periodic acid Schiff positivos
consistentes com Tw; a pesquisa de bacilos dcido-alcool resis-
tentes na bidpsia e o teste Mantoux foram negativos.
Considerdmos uma DW sistémica com envolvimento secun-
dério do SNC. Realizou corticoterapia, ceftriaxone endoveno-
so (14 dias), cotrimoxazol e doxiciclina que mantém, com
melhoria clinica. Apés o diagndstico, verificou-se que o doen-
te teria estado internado ha 25 anos com uma doenga rara
cujo nome desconhece, medicado com cotrimoxazol durante
um ano.

Conclusdo: Este caso ilustra uma apresentagdo incomum
em provavel recidiva de DW, confirmada por histologia. A DW
deve ser incluida no diagnéstico diferencial de um quadro de
cefaleias e edema da papila bilateral quando a etiologia nao é
evidente.
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Hipertensao intracraniana
refractaria apés meningoencefalite
linfocitaria

Vitor Castro Ferreira', Nadine Ferreira®

1-Servico de Neurocirurgia, 2-Servico de Neurologia, Hospital
Garcia de Orta, Almada.

vitor.castro.ferreira@gmail.com; nadinelisa@netcabo.pt

Introducdo: Casos de hipertensdo intracraniana sdo fre-
quentemente descritos como complicacdo de infeccdes do
SNC, geralmente sob a forma de hidrocefalia ou edema cere-
bral. Sdo raras as descricoes de hipertensao intracraniana sem
alteragdes estruturais visiveis nos exames imagioldgicos, par-
ticularmente com critérios de gravidade. Como agentes etio-
l6gicos predominam os virus do grupo herpes, papeira, bacté-
rias atipicas e micobactérias.

Caso clinico: Doente de 26 anos, sem antecentes relevantes
exceptuando obesidade, com quadro de cefaleias, fotofobia e
alteracoes do comportamento com uma semana de evolucao,
de agravamento progressivo, e duas crises convulsivas ténico-
clénicas generalizadas inaugurais. Sem febre, sinais focais ou
sinais meningeos. TC-CE e RM-CE sem alteracdes. LCR com
pleiocitose, 528 células/ul (89% mononucleadas), Proteinas
177.8 mg/dL. Pelo diagnéstico de meningoencefalite iniciou
Aciclovir, Ampicilina e Ceftriaxone. Apesar da terapéutica
observou-se agravamento do quadro clinico, com cefaleias de
agravamento crescente, diplopia e aparecimento de papilede-
ma bilateral. Repetiu-se puncao lombar com pressao de aber-
tura superior a 50 cmH20, evacuando-se até normalizagao da
pressdo. Apesar de terapéutica médica em escalonamento
(acetazolamida, furosemida e dexametasona) a doente manti-
nha a sintomatologia e papiledema bilateral. A observacao
oftalmolégica confirmou repercussdo visual, com diminuicao
da acuidade visual e alteragdes campimétricas. A repeticao da
RM-CE apenas revelou discreta ectasia das bainhas dos nervos
opticos, sem hidrocefalia ou edema cerebral. Foram realizadas
puncoes lombares seriadas com melhoria das alteracdes cito-
quimicas mas manutencao da pressao de abertura elevada.
Manteve-se sempre sem febre e sem elevagao dos parametros
inflamatorios sistémicos, e ndo se repetiram crises convulsi-
vas. Foi proposta para cirurgia descompressiva, aguardando
interven¢do. A investigacdo etioldgica revelou apenas PCR
positiva para herpesvirus 7 no LCR (negativo no soro).

Conclusdo: O quadro clinico caracteriza-se por hiperten-
sdo intracraniana instalada ap6s meningoencefalite presumi-
velmente viral. Como possiveis mecanismos fisiopatolégicos
pensamos numa alteracao da dindmica do LCR apés insulto
inflamatério, eventualmente numa doente anteriormente
predisposta a esta doenca.

Abcessos cerebrais multiplos por
Listeria monocytogenes num doente com
sarcoidose sob corticoterapia

Ana Sofia Aleixo Correia’, Joana Silvestre?, Sofia Calado'*, Rita
Miguel', Pedro Soares?, José Vale®, Paulo Alegria®

1-Servico de Neurologia, 2-Unidade de Cuidados Intensivos,
3-Servico de Neurorradiologia, Hospital Egas Moniz (Centro
Hospitalar de Lisboa Ocidental); 4-CEDOC, Faculdade de
Ciéncias Médicas da Universidade Nova de Lisboa; 5-Servico de
Neurologia, Hospital Beatriz Angelo (Loures).
ana_sofiacorreia@hotmail.com
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Introducdo: A Listeria monocytogenes é uma causa rara de
abcessos cerebrais multiplos, existindo menos de 30 casos des-
critos na literatura. Esta forma de apresentacdo geralmente
ocorre em contexto de doencas ou terapéuticas que provocam
compromisso do sistema imunitario. Apesar da sarcoidose
parecer aumentar a susceptibilidade para determinadas infec-
¢oes do SNC (nomeadamente pelo virus JC e por
Cryptococcus), encontramos apenas 2 casos publicados de
doentes com sarcoidose com um abcesso cerebral por Listeria.

Caso Clinico: Homem de 41 anos, com sarcoidose ha 11
anos com envolvimento pulmonar, cutaneo, hepato-espléni-
co e da medula 6ssea (sem neurosarcoidose), sob terapéutica
com prednisolona 60mg/dia, que foi internado por quadro
com 3 dias de evolucao de hemiparesia esquerda progressiva
e 2 crises tonico-clonicas generalizadas. Negava febre, cefaleia
ou outras alteracdes neuroldgicas. O estudo analitico mostrou
apenas uma linfo-trombocitopenia crénica e um aumento
recente da LDH, sem eleva¢dao da ECA. A RM revelou 3 lesoes
cerebrais hiperintensas em T2, com edema vasogénico, efeito
de massa localizado, captacdo de gadolinio em anel e restri-
¢do a difusdo. Neste contexto, colocaram-se como hipéteses
diagnoésticas granulomas sarcoides ou abcessos. No dia
seguinte, o quadro clinico agravou-se com depressao do esta-
do de consciéncia, febre, aparecimento de leucocitose e eleva-
¢ao da PCR. O exame citoquimico do LCR era normal. Uma
hemocultura foi positiva para Listeria monocytogenes,
apoiando a hipétese de abcessos. O doente completou 45 de
terapéutica com Ampicilina (associada inicialmente a
Gentamicina) com melhoria clinica e imagioldgica. Teve alta
com hemiparesia esquerda moderada e permaneceu sem
outros défices apds 3 meses.

Conclusdes: Apresenta-se um caso muito raro de abcessos
cerebrais multiplos por Listeria num doente com sarcoidose.
A disfuncdo da imunidade celular associada a sarcoidose
(incluindo linfocitopenia decorrente de envolvimento da
medula 6ssea, hiperesplenismo e redistribuicao dos linf6citos
para os granulomas) e a corticoterapia podem ser factores de
susceptibilidade para infeccao por Listeria.

Fractura basi-occipital complexa
com avulsao bilateral dos condilos
occipitais: case report

Miguel Carvalho, Tiago Lima, Goncalo Guerreiro, Pedro Cunha,
Inécio Reis, Goncalo Costa, Jorge Gongalves, Marcos Barbosa
Hospitais da Universidade de Coimbra, Centro Hospitalar e
Universitario de Coimbra.

miguel.t.carvalho@gmail.com

As fracturas dos codndilos occipitais sdo lesdes que tém
vindo a ser cada vez mais diagnosticadas acompanhando a
disponibilidade cada vez maior de realizagao de Tomografia
Computorizada Cranio-Encefélica (TC-CE) em contexto de
urgéncia. A sua classificagdo e tratamento constitui um tema
controverso. Assim, as fracturas bilaterais dos condilos occipi-
tais, sendo fracturas extremamente raras, apresentam meca-
nismo de fractura pouco evidente e evolugdo clinica incerta.

Neste trabalho apresenta-se um caso clinico de um doente
do sexo masculino, com 70 anos de idade com traumatismo
craniano frontal minor com instalacao imediata de parésia do
VI e XI pares direitos. Trata-se de um doente com anteceden-
te de artrite reumatoide e iatrogenicamente imunodeprimido
por transplante renal dois anos antes. A TC-CE identificou
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uma fractura complexa basi-occipital com avulsao circunfe-
rencial dos condilos occipitais complicada de fractura obliqua
direita do clivus.

O doente foi submetido a terapéutica conservadora com
imobilizacdo em ortétese externa.

A situagdo clinica foi complicada de insuficiéncia respira-
téria na sequéncia de pneumonia, necessidade de traqueosto-
mia e gastrostomia que mantém aos 6 meses de follow-up.

Apresenta-se assim um caso invulgar de fractura basi-occi-
pital ndo s6 no que concerne 4 morfologia da fractura mas
também pelo facto de ser bilateral e de ser complicada de
fractura obliqua do clivus.

A evolucdo desfavoravel do quadro clinico poderé ser con-
sequéncia da disfunc¢do dos udltimos pares cranianos como
poderad ser devido a imobilizacao prolongada na sequéncia de
uma opc¢ao terapéutica conservadora. No entanto, a dificulda-
de da decisao terapéutica prende-se nao s6 com as caracteris-
ticas do doente mas, sobretudo, com a raridade da lesdo apre-
sentada pelo doente.

Mielite do cone atribuivel a
infeccao aquda por herpes virus 6 (HHV-6)

Ana Luis', Vitor Oliveira', Pedro Soares?, Nuno Luis®, Teresa
Baptista®, Mario Veloso*, Luisa Alves*

1-Servico de Neurocirurgia, 2-Servico de Neurorradiologia,
3-Servico de Doencas Infecciosas e Medicina Tropical, 4-Servico
de Neurologia, Hospital de Egas Moniz, Centro Hospitalar de
Lisboa Ocidental, Lisboa.

anallia3@gmail.com

Introducdo: O diagnostico diferencial de lesdo intramedu-
lar do cone inclui: lesdes nao-neoplasicas (infecgdes viricas,
parasitdrias, abcessos, lesdes granulomatosas, patologia des-
mielinizante priméria) e neopldsicas (tumores primaérios
gliais e nao-gliais, metastases). A mielite por HHV-6 é rara-
mente descrita em individuos imunocompetentes, sendo o
tratamento controverso e reservado a infeccoes sintométicas
em que o papel etiolégico do virus é fortemente suspeito. Para
além da encefalomielite, o HHV-6 tem sido associado a diver-
sas patologias do SNC, designadamente, esclerose multipla e
tumores da série glial.

Caso clinico: Mulher de 18 anos apresentou alteragoes de
sensibilidade com 15 dias de evolugao envolvendo sequen-
cialmente os dermédtomos S1-L5 esquerdos, S1-L5 direitos, e
S2-S5 bilateralmente. Mais tarde, acrescentou-se disfuncao
dos midtomos S1-L5 esquerdos. Negava herpes genital ou
labial, vacinacao recente, ou tratamento imunossupressor. A
RM mostrou lesao expansiva intramedular do cone, hiperin-
tensa em T2, captando contraste de forma heterogénea, com
discreto efeito de massa. A avaliacao imagiol6gica do restante
neuro-eixo nao evidenciou qualquer alteracao. O estudo cito-
quimico do liquor foi normal, mas a focagem isoeléctrica
mostrou a presenca de 5 bandas oligoclonais, perfil tipo 2
(BOC2). Os potenciais evocados visuais (PEV) mostraram
atraso patolégico da conducdo na via dptica pré-quiasmaética
esquerda. O estudo de autoimunidade e a pesquisa de causas
de imunossupressdo foram negativos. Realizou ciclo de corti-
coterapia endovenosa, com melhoria motora, mas sem altera-
¢do do quadro sensitivo, e persisténcia de anomalia imagiol6-
gica. O estudo por PCR do liquor e a serologia foram sugesti-
vos de infeccdo activa por HHV-6. Dada a persisténcia sinto-
madtica, optou-se por instituir ganciclovir (21 dias), com fran-
ca melhoria clinica e imagioldgica.
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Discussao/Conclusdes: Este caso corrobora a evidéncia de
que a mielite aguda por HHV-6 ndo é uma entidade exclusiva
de individuos imunodeprimidos. A alteracao nos PEV e a cres-
cente evidéncia de correlaciao entre HHV-6 e esclerose multi-
pla obriga a monitorizacdo desta doente.

Fistula de liquor espinhal oculta
como causa de hematoma subdural
espontaneo

Alexandra Santos, Carla Reizinho, Miguel Casimiro

Servico de Neurocirurgia, Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar
Lisboa Ocidental.

alexandrasantos@campus.ul.pt

Introdugdo: Os relatos de fistulas de liquor espinhais
espontaneas tém aumentado nos ultimos anos, refletindo o
crescente reconhecimento de uma entidade considerada rara.
A hipotensao intracraniana resultante da fistula de liquor é
uma das causas de hematoma sub-dural espontéaneo.

Caso clinico: Os autores descrevem o caso clinico de uma
doente do sexo feminino, 37 anos de idade, com inicio stibito
de cefaleia ortostdtica, de intensidade progressiva. Nao houve
histéria de traumatismo craneo-encefélico, rinorrdquia ou
otorrdquia e o exame neurolégico era normal. TC-CE seriadas
objectivaram aumento progressivo das dimensoes de colec-
¢do subdural hipodensa, da convexidade esquerda compati-
vel com hematoma subdural crénico. A RM-CE do neuro-eixo
foi normal. Realizou-se puncao lombar com pressao de aber-
tura no limite inferior da normalidade. Por suspeita de fistula
espinhal oculta foram injectados 5cc de sangue periférico no
espaco epidural lombar que nao surtiu efeito terapéutico. Por
manutencao de cefaleia resistente a terapéutica, a coleccao
sub-dural foi drenada por orificio de trépano, confirmando o
diagndstico de hematoma sub-dural crénico. Apesar de
menos intensas, a doente manteve queixas de cefaleias, que
mantinham relagao com o ortostatismo. Foi feita nova puncao
lombar, que manteve baixa pressdo de abertura, inje¢do de
contraste e Mielo-TC, que mostrou extravasdao de contraste
para o espaco epidural, ao longo do trajecto de varias raizes
cervicais baixas. Foi feito novo “blood-patch” de 20cc, na tran-
sicdo cervico-tordcica. Verificou-se a remissdo das cefaleias e
o desaparecimento da hipodensidade subdural residual da
convexidade esquerda.

Conclusdes: Com este caso os autores pretendem demons-
trar a importancia de se considerar o diagndstico de fistula de
liquor espinhal espontanea oculta como causa de hematomas
sub-durais espontaneos ou recorrentes. A Mielo-TC permite
confirmar o diagndstico, identificar pontos fistulosos e guiar a
administracado terapéutica do “blood patch”.

Pseudomeningocelo lombar
espontaneo

Gongalo Novais, Bernardo Ratilal, Lia Pappamikail, Nuno Reis
Hospital de Sao José, Centro Hospitalar Lisboa Central, EPE.
novaiscoutinho@hotmail.com

Objectivo: Pseudomeningocelo é uma coleccao extra-
dural de liquor cefalorraquidiano (LCR) que resulta de uma
laceracao dural e aracnoideia, nao se encontrando contido
nas meninges.

Material e Métodos: Descreve-se o caso de um doente do
sexo masculino de 68 anos de idade, com queixas de lombal-
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gia e claudica¢do da marcha com varios anos de evolucdo. A
RM lombosagrada revelou espondilolistesis L4-L5 (grau I
Meyerding) com colecgdo sugestiva de LCR paravertebral pos-
terior associada. Foi realizada cirurgia para tratamento da lis-
tesis e da fistula de LCR. A histologia foi compativel com pseu-
domeningocelo.

Resultados: Feita uma revisao bibliografica de pseudome-
ningocelos lombares, destacando as possiveis causas do pre-
sente caso clinico e referindo outros relacionados.

Conclusao: O pseudomeningocelo raquidiano é uma pato-
logia frequente, geralmente associado a lesdes iatrogénicas
pos-cirtrgicas. Existem vdrios casos descritos associados a
trauma. Apresentamos o primeiro caso clinico descrito na
literatura de pseudomeningocelo espontaneo associado a lis-
tesis degenerativa.

Reaccado de corpo estranho a
hidroxiapatite em doente submetido a
tratamento cirdrgico de hérnia discal
cervical

José Pedro Lavrador', Sérgio Livraghi’, José Pimentel*
1-Servico de Neurocirurgia, 2-Servico de Neurologia, Hospital
Santa Maria.

jose.pedro.lavrador@gmail.com

Introducdo: A utilizacao de enxerto autélogo no tratamen-
to cirtirgico da hérnia discal cervical tem diminuido devido a
morbilidade e disponibilidade limitada. Consequentemente,
tem-se assistido a um aumento da utilizacdo de materiais sin-
téticos, como a hidroxiapatite.

Caso Clinico: Os autores apresentam o caso de um doente
de 68 anos, com antecedentes de diabetes mellitus tipo 2, com
quadro de hemiparésia direita e parestesias da mao direita. A
avaliacdo imagiologica revelou extrusao discal C4-C5 paracen-
tral direita com migracgao superior e inferior, a comprimir sig-
nificativamente a vertente anterior da medula espinhal. Foi
realizada de discectomia C4-C5, colocacdo de cage de 5mm,
preenchida com osso autélogo e hidroxiapatite, e placa inter-
somdtica C4-C5. Teve alta com recuperacao da for¢a muscular.
Reinternamento 15 dias depois por paraparésia e parestesias
distais dos membros superiores com 48 horas de evolucao.
Nova RMN mostrou compressao medular por estenose canalar
em C4-C5. Foi reoperado com remogao de placa e cage, exci-
sdo parcial de tecido de granulacdo adjacente ao plano dural,
corpectomia de C4, colocacdo de mesh e nova placa C3-C5.
Iniciou empiricamente flucloxacilina em dose meningea e foi
colocado um colar mole. Teve alta melhorado das alteracoes
sensitivas, ainda com incapacidade para a marcha auténoma.
O resultado microbiolégico do material colhido foi negativo,
tendo-se suspendido a administracdo antibiética, e o resulta-
do anatomo-patoldgico evidenciou reac¢do de corpo estranho
exuberante a hidroxiapatite, evidenciado coloracao de Von
Kossa. Em consulta de seguimento salienta-se a manutencao
da resolucao do quadro sensitivo, a recuperacao funcional da
mao direita e a marcha autbnoma sem apoio.

Conclusdes: Os autores apresentam este caso pela rarida-
de da complicacao descrita e consequente escassez de casos
reportados, e pela pertinéncia que o conhecimento desta
complicacdo pode ter com a utilizagao cada vez mais dissemi-
nada de material sintético.
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Paraparésia por hemorragia
intra-quisto sinovial lombar - caso clinico

Joana Oliveira, Pedro Santos Silva, Anténio Vilarinho, Paulo
Pereira, Rui Vaz

Servico de Neurocirurgia, Hospital de Sao Joao, Porto.
jago79@gmail.com

Introducio: O diagnéstico de quistos sinoviais extradurais
da coluna tem aumentado com o crescente aumento da sen-
sibilidade dos exames neurorradiologicos. Apesar do debate
existente quanto a sua patogénese 0s cistos sinovais na sua
grande maioria surgem das facetas articulares degeneradas
sendo a localizacdo lombar a mais frequente. A sua apresenta-
¢do sob a forma de variante hemorragica associada a quadro
de paraparésia ocorre raramente estando apenas 13 casos
descritos na literatura.

Caso clinico: Os autores descrevem o caso de um homem
de 80 anos com quadro inicial de lombalgias e dificuldade na
marcha decorrente de paraparésia com uma semana de evo-
lugao. Ao exame objectivo apresentava paraparésia de predo-
minio distal e esquerdo grau 4 menos que impossibilitava a
marcha sem auxilio, sem outras alteracoes. Realizou TC e RM
coluna lombar que mostrou em L4-L5 lesdo de aspecto quisti-
co extra-dural postero-lateral esquerda sugestiva de quisto
sinovial, cujo sinal indiciava algum contetido hemorragico
e/ou elevado teor proteico a condicionar estenose do canal
raquidiano e compressao do saco dural e das raizes da cauda
equina. O doente foi submetido a cirurgia que confirmou a
presenca de hemorragia intra-quistica tendo-se procedido a
sua exerese. Melhoria imediata no pés-operatério do quadro
algico e progressiva melhoria da paraparésia.

Conclusdo: A hemorragia intra-quisto sinovial é uma
forma de apresentacdo rara. A clinica justifica-se pelo aumen-
to de volume stbito com compressdo de estruturas nervosas.
Nestas situacoes o tratamento cirtirgico surge como a opcao
de escolha.

Vertebroplastia percutanea no
tratamento da fractura vertebral do nivel
adjacente em doentes submetidos a fusao
lombar intersomatica

Vitor Gongalves, Bruno Santiago, Manuel Cunha e Sa
Servico de Neurocirurgia, Hospital Garcia de Orta.
vg8l@sapo.pt

Introducao: A faléncia da cirurgia lombar acarreta enor-
mes prejuizos para os doentes e sociedade. As técnicas de fixa-
¢do transpedicular popularizadas por Roy-Camille tém vindo
a ser cada vez mais utilizadas acarretando um cada vez maior
namero de complicagdes e/ou faléncia com necessidade de
re-intervencao cirtirgica. Uma das maiores preocupacoes é a
fractura vertebral do nivel adjacente nas zonas de transicao,
requerendo extensdo da fusdo ou outro tipo de tratamento,
geralmente associados a maior taxa de complicacdes a longo
prazo. A vertebroplastia percutanea, amplamente utilizada
nas fracturas vertebrais osteopordticas ndo traumadticas, cons-
titui uma opcao vélida para o tratamento deste tipo de com-
plicacdo, no entanto sao poucas as referéncias bibliogréaficas
que o comprovam.

Material e Métodos: Apresentamos o caso de uma doente
de 78 anos, com queixas de lombociatalgia crénica incapaci-
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tante, submetida a artrodese lombo-sagrada com parafusos
transpediculares em L2, 1.3, 14 e L5, laminectomia e forami-
nectomias bilaterais em contexto de espondilolistese degene-
rativa associada a canal lombar estenético e estenose forami-
nal grave de predominio esquerdo. A doente manteve segui-
mento em consulta de Neurocirurgia com alivio da dor no pri-
meiro més pés-operatério e com agravamento subsequente.
Repetiu exames de imagem que diagnosticaram fractura ver-
tebral recente no nivel cranial adjacente (L1). Foi submetida a
vertebroplastia percutdnea que decorreu sem intercorréncias.

Resultados: O resultado foi bastante satisfatério verifican-
do-se no pds-operatério imediato um alivio sintomadtico sig-
nificativo permitndo o levante nas primeiro 24 horas apés o
procedimento. Nao se verificou défice sensitivo-motor de
novo. O correcto posicionamento do polimetilmetacrilato foi
documentado por Radiografia.

Conclusdes: A fusdo intersomdtica aumenta o stress meca-
nico na vértebra cranial adjacente exacerbando o risco de
fractura vertebral do segmento adjacente. Este tipo de fractu-
ras podem ocorrer em osso com densidade mineral 6ssea nao
osteopordtica. A vertebropastia percutanea tantas vezes utili-
zada nas fracturas vertebrais osteopordticas, pode ser uma
excelente opcao terapéutica em casos seleccionados de frac-
tura poés-fusao.

Quistos aracnoideus vertebrais
extradurais associados a distiquiase e
linfedema. Relato de um caso clinico.

Vitor Gongalves, Catarina Viegas, Bruno Santiago, Ana Oliveira,
Manuel Cunha e Sa

Servico de Neurocirurgia, Hospital Garcia de Orta.

vg8l@sapo.pt

Introducdo: Os quistos aracnoideus vertebrais extradurais
sdo raros e nao cursam, geralmente, com sintomas provoca-
dos por compressao medular ou radicular. Sdo causados por
uma protusdo aracnoideia através de um pequeno defeito
dural. A etiologia subjacente pode ser congénita, traumaética
ou infecciosa, estando o mecanismo fisiopatélogico relacio-
nado com um sistema valvular de baixa pressdo sustentado
pela pulsacao liquérica.

Material e Métodos: Apresentamos o caso clinico de uma
jovem adulta de 28 anos com distiquiase e linfedema dos
membros inferiores, a quem foram diagnosticados quistos
aracnoideus vertebrais extradurais por ressonancia magnéti-
ca dorso-lombar realizada para estudo de diminuicdo da forca
muscular dos membros inferiores com incapacidade progres-
siva para a marcha. A observagdo apresentava uma paraparé-
sia grau 4 e hiporreflexia dos membros inferiores.

Resultados: A doente foi submetida a laminectomia D12-
L2 para reseccao completa de dois quistos aracnoideus sob
tensdo e encerramento do defeito dural.

Verificou-se uma melhoria sintomdtica com melhoria pro-
gressiva da forca muscular nos membros inferiores. Nunca
apresentou alteracdo esfincteriana ou outros sinais de lesao
neurolégica.

Conclusdes: O sindrome distiquiase-linfedema é uma
entidade rara que pode associar-se a presenca de quistos
aracnoideus extradurais. Existe na literatura relacdo entre a
mutacdo no gene FOXC2 e este sindrome.O tratamento neu-
rocirurgico destes doentes tem um profundo impacto na sua
qualidade de vida e no curso da doenca.
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Tumor mesenquimatoso fosfaturico
epidural raquidiano apresentando como
compressao medular progressiva

Chuck Tan', Catarina Viegas', Rui Manilha', Andreia Amorim’,
Ana Oliveira?, Manuel Cunha e S&'
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chuckmd@gmail.com

Introducdo: Os tumores mesenquimatosos fosfattricos
sao neoplasias extremamente raras, com apenas cerca de 150
casos descritos na literatura, e com uma pequena minoria
destas lesdes localizadas na coluna vertebral.

Material e Métodos: Os autores reportam um caso clinico
de uma doente de 62 anos com uma paraparésia progressiva,
tendo realizado ressondncia magnética nuclear que docu-
mentou uma lesdo expansiva sélido-quistica no espago epi-
dural dorsal. Foi realizada uma laminectomia descompressiva
dorsal num segmento 6sseo visivelmente osteopénico, e foi
identificada uma massa tumoral xantocrémica no espaco epi-
dural, com limites bem definidos e com bom plano de cliva-
gem, que foi ressecado em bloco. O exame histolégico da
lesdo revelou um tumor mesenquimatoso fosfattrico de
variante mista do tecido conjuntivo, um diagndstico que foi
confirmado com estudos imunohistoquimicos e genéticos.

Conclusdes: A apresentacdo clinica, os exames imagiol6gi-
cos, o curso clinico e uma revisao da literatura estdo apresen-
tados neste case report.

Cirurgia da epilepsia com
mapeamento da linguagem em doente
acordado

Alexandra Santos, Clara Romero, Luis Marques, Artur Lourenco
Servico de Neurocirurgia, Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar
Lisboa Ocidental.

alexandrasantos@campus.ul.pt

Introducdo: A cirurgia com doente acordado e mapea-
mento cortical permite realizar, com maior seguranga, exére-
se de lesoes em areas eloquentes do cérebro.

Caso Clinico: Os autores descrevem um caso de uma cirur-
gia da epilepsia em que além do mapeamento cortical da lin-
guagem foi possivel a reprodu¢do de uma crise intra-operato-
riamente. Trata-se de um doente do sexo masculino, 26 anos
de idade, com histéria de um ano de evolugdo de crises par-
ciais sensitivas com evolugdo para complexas, por vezes asso-
ciadas a coproldlia. O exame neurolégico inter-critico era nor-
mal e os exames complementares revelaram lesdao expansiva,
intra-axial, justa-cortical temporal esquerda, de natureza
quistica e com nédulo mural com captacdo de contraste. Apos
avaliacdo pelo grupo de cirurgia da epilepsia foi proposto para
cirurgia. Foi feita craniotomia temporo-basal esquerda, com
doente acordado e mapeamento cortical das areas e vias da
linguagem. Com a estimulagdo do coértex do bordo antero-
superior da lesdao observou-se uma crise, iniciada por altera-
¢oes sensitivas do membro superior direito seguida de copro-
lalia, com duracao de segundos. Foi feita exérese completa da
lesdo e cortex epileptogénico guiado pela electrocorticografia
intraoperatéria e o resultado da estimulagdo. O exame anato-
mo-patoldgico foi compativel com Ganglioglioma. Nao se vol-
taram a verificar crises desde a cirurgia.
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Conclusdes: Com este trabalho os autores pretendem
demonstrar a importancia do mapeamento cortical com
doente acordado como forma de evitar deficts pds-operato-
rios. Além disso, na cirurgia da epilepsia esta técnica poder
permitir a reproducdo intra-operatoéria de crises, confirman-
do o foco epileptogénico.

Desconexdo como forma eficaz de
tratamento de epilepsia refractaria em
doente com sindrome de Sturge-Weber

Sérgio Moreira', Rui Rangel', Ana Zao', Joel Freitas? Ernesto
Carvalho'

1-Servico de Neurocirurgia, 2-Servico de Neurologia, Centro
Hospitalar do Porto, Hospital Santo Anténio, Porto, Portugal.
sergio.jlmoreira@gmail.com

Introducao: Sindrome de Sturge Weber, é uma entidade
rara, ndo hereditdria, de etiologia desconhecida, com afecta-
¢do neurocutanea. Com forma de apresentacao seja variada, a
maioria das vezes inclui malformacao vascular cutanea facial,
angiomatose leptomeningea, epilepsia, afectacdo ocular e
atraso mental. A gravidade do quadro clinico e sobretudo o
grau de eventual atraso de desenvolvimento mental estdo
sobretudo relacionados com gravidade da epilepsia associada.

Assim, o tratamento e prognéstico passam sobretudo pelo
controlo das crises convulsivas. Em casos de epilepsia refracta-
ria, deve ser considerado tratamento cirtrgico. Classicamente,
as técnicas cirtirgicas utilizadas nestes casos passavam por
hemisferectomia ou hemisferotomia. Os avanc¢os nos estudos
pré-operatdrios, na técnica e monitorizagao intra-operatoria
tém permitido modificar a abordagem cirtdrgica no sentido de
menor invasidade.

Materiais e métodos: Relatamos o caso de jovem com sin-
drome de Sturge Weber e epilepsia refractdria incapacitante,
sintomatica a duas lesoes cerebrais, com vadrias crises diarias.
Foi submetida a extenso estudo pré-operatério, nomeada-
mente funcional, que apontou duas possiveis zonas epilepto-
génicas, proximas as lesdes. Sob neuroestimulacao para iden-
tificacdo drea motora com electrocortigrafia intraoperatoria,
foi efectuada desconexdo da drea lesional parieto-ocipital e
remocao da lesdo parietal direita adjacente ao vale silviano.

Resultados: Actualmente com um follow-up préximo dos 2
anos, controlo praticamente total do quadro de epilepsia;
ficou com muito discreto défice motor, que nao impede auto-
nomia total.

Conclusoes: Consideramos eficaz a forma de tratamento
cirtrgico utilizada neste caso. Entendemos importante relatd-
la dada a raridade da sua utilizacao descrita na literatura em
casos de sindrome de Sturge-Weber. Realcamos a importancia
de um completo e adequado estudo pré-operatério, por uma
equipa treinada e especializada.

Tremor ortostatico primario - um
caso clinico

Joao Raposo, Paulo Coelho, Pedro Velho

Servico de Neurologia, Hospital Geral - Centro Hospitalar e
Universitdrio de Coimbra.

jpl.raposo@gmail.com

Introducéo: O tremor ortostatico primdrio foi descrito em
1970 (Pazzaglia) e recebeu a sua designacdo actual em 1984
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(Heilman). E uma doenca neuroldgica rara que se caracteriza
pela manifestacao de um tremor de elevada frequéncia (12-
20Hz) envolvendo predominantemente os membros inferio-
res e o0 tronco, em resposta ao ortostatismo e d contraccao iso-
volumétrica dos musculos apendiculares. Considerada por
alguns uma variante do tremor essencial e, por outros, uma
entidade distinta, apresenta um espectro electroclinico varid-
vel, uma fisiopatologia actualmente desconhecida e uma res-
posta terapéutica distinta da do tremor essencial.

Caso clinico: Mulher de 72 anos referenciada pelo médico
de familia a consulta de neurologia por tremor amplo e gene-
ralizado desencadeado pelo ortostatismo, causando especial
embaraco quando parava na rua para cumprimentar uma
pessoa conhecida e quando se arranjava em frente ao espelho.
Antecedentes de hipertensdo arterial e dislipidémia; medica-
da com perindopril, trimetazidina, e pravastatina; referéncia a
vdrios familiares de primeiro grau com tremor dos membros,
mas nenhum com tremor ortostdtico. O exame neurolégico
revelou um discreto tremor postural, regular e de répida fre-
quéncia dos membros superiores com emergéncia de um tre-
mor idéntico embora de amplitude muito superior, envolven-
do os membros inferiores, tronco, membros superiores e
cabeca, poucos segundos ap6s a adopg¢ao da posi¢ao ortostd-
tica; sem evidéncia de outros sinais neurolégicos focais. O
estudo electromiogéfico revelou um tremor regular, com uma
frequéncia de 18 Hz, registado com eléctrodo de superficie
sobre o musculo quadricipite femoral em ortostatismo, com
auséncia de tremor em repouso. Foi medicada com clonaze-
pam que resultou em alivio parcial do tremor.

Conclusdes: O tremor ortostdtico primdrio é uma doenca
neuroldgica hipercinética rara. O caso clinico apresentado é
representativo das suas especificidades clinicas, neurofisiol6-
gicas e terapéuticas que a distinguem do tremor essencial.

LesOes palidais e dissulfiram

Angela Timéteo', S6nia Costa', Catarina Klut?, Marco
Bousende?, Cristina Costa'

1-Servigo de Neurologia, 2-Servigo de Psiquiatria, 3-Unidade de
Neurorradiologia. Hospital Prof. Dr. Fernando Fonseca, EPE.
angelatimoteo@hotmail.com

Introducio: sdo varias as manifestacdes neuroldgicas des-
critas da intoxicacdo por dissulfiram. A neuropatia dptica, a
polineuropatia periférica e a encefalopatia estdo frequente-
mente referidas na literatura mas existem apenas alguns casos
reportados de doencga extrapiramidal com lesdo documenta-
da dos ganglios da base. Embora néo esteja totalmente escla-
recida, especula-se que a toxicidade do dissulfiram sobre os
ganglios da base possa ser explicada por alteracdes no trans-
porte do glutamato e na transmissao dopaminérgica.

Caso Clinico: mulher de 43 anos, com histéria de consumo
alcodlico excessivo. Levada ao Servigo de Urgéncia (SU) por
alteracdes do comportamento, cefaleia, sonoléncia e recusa
alimentar. Apurou-se toma de 30 g de dissulfiram nas duas
semanas que precederam a ida ao SU; existia toma concomi-
tante de alcool e de bromazepam na dose de 1,5 mg por dia.
Nao se apurou exposicao a outros agentes téxicos, nomeada-
mente a monoxido de carbono. Na primeira observacao, exis-
tiam de anormal monoparésia crural direita e sinal de
Babinski homolateral. Posteriormente, constatou-se rigidez
dos membros superiores, distonia da mado e pé esquerdos,
diminuicao da forga proximal dos membros inferiores, aboli-
¢ao dos reflexos miotédticos nos membros inferiores e marcha
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ataxica. Uma TC-CE mostrou hipodensidade lenticular bilate-
ral. A RM encefdlica revelou lesoes simétricas com topografia
palidal bilateral, tumefactas, com reforco de sinal ap6s inje-
¢do de gadolinio e restri¢dao proténica no estudo por difusdo.
A doente teve alta ao 14° dia de evolugao, melhorada da ataxia
da marcha e da distonia. Nao foi possivel realizar estudo evo-
lutivo clinico ou imagiolégico neste caso.

Conclusdes: a semiologia apresentada pela doente relacio-
na-se com a toma de dissulfiram e e os aspectos imagiol6gicos
estdo de acordo com as raras descri¢coes publicadas de lesao
dos ganglios da base pelo dissulfiram.

Lesdes bilaterais dos ganglios da
base em doentes insuficientes renais em
hemodidlise: uma série de 5 doentes

Marta Arenga’, Joana Pinto?, Cristina Silva®, Nuno Oliveira®,
Ricardo Veiga?, Florbela Magalhaes', Ana Morgadinho'
1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Neurorradiologia,
3-Servico de Nefrologia, Centro Hospitalar de Coimbra.
martarenga@gmail.com

Introducéo: O sindrome das lesdes bilaterais dos ganglios
da base, descrito em insuficientes renais em hemodidlise,
caracteriza-se pela instalagdo sub-aguda de um sindrome
extrapiramidal hipo/hipercinético, associado a presenca de
lesdes bilaterais e simétricas selectivas dos ganglios da base
visiveis em TC e RM cranio.

Estao descritos 27 casos a nivel mundial, 24 em doentes
asiaticos. A etiopatogenia das lesdes ainda nao esta completa-
mente esclarecida.

Objectivo: Caracterizar uma série de cinco doentes insufi-
cientes renais em hemodidalise com lesoes bilaterais dos gan-
glios da base.

Metodologia: Andlise retrospectiva dos processos clinicos
e exames de imagem.

Resultados: Os cinco doentes sao do sexo masculino, raga
branca, residentes na regiao centro do pais. A média de idades
foi 70.2 anos (61-79). Todos se encontravam em programa de
hemodialise por nefropatia diabética. O periodo de duracao
meédio de didlise foi 31 meses (9-60). A forma de apresentacao
mais frequente (3 doentes) foi um quadro extrapiramidal: dis-
cinésias oromandibulares, movimentos coreicos ou parkinso-
nismo. Dois eram assintomadticos. A glicémia média na admis-
sao foi 8,8 mmol/L (5.6 — 13.2), urémia 14.72 mmol /L (6.9 —
19.3) e creatinina 655 mmol /L (398 — 884). VerificAmos uma
uniformidade neuro-imagiolégica nos doentes apresentados.
Em TC detectamos hipodensidades bilaterais, sensivelmente
simétricas, dos ganglios da base. Na RM cranio verificdmos
hipossinal em T1 e hiperssinal em T2 e FLAIR bilateral simé-
trico a nivel dos ntcleos lenticulares, sem realce ap6s admi-
nistracdo de contraste. Ocorreu uma melhoria clinica signifi-
cativa ap6s optimizacao da terapéutica dialitica e terapéutica
sintomatica.

Conclusdo: Os resultados desta série sdo consistentes com o
descrito na literatura. O facto de termos identificado dois doen-
tes assintomaticos com lesdes consideradas tipicas da entidade
questiona os mecanismos fisiopatolégicos subjacentes.

Na nossa opinido, o interesse da série parece-nos advir do
namero relevante de casos e do facto de serem individuos de
raga branca, em que o sindrome foi raramente descrito.
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Caracterizacao clinica e
resultados da estimulacdo cerebral
profunda do globo palido interno no
primeiro caso portugués de DYT6
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Introducdo: A distonia primdaria DYT6, de transmissdao
autossémica dominante (gene THAPI1), caracteriza-se por
envolvimento cranio-cervical e laringeo preferencial. A cirur-
gia de estimulacgdo cerebral profunda (ECP) do globo pdlido
interno (GPi) tem apresentado resultados menos satisfatérios
relativamente as restantes distonias primadrias, sobretudo dos
sintomas oro-linguais e laringeos, mas sdo ainda poucos os
casos relatados na literatura submetidos a ECP.

Caso clinico: doente do sexo feminino sem antecedentes
patolégicos de relevo. Sem histdria familiar de doenga neuro-
légica. Aos 6 anos de idade surge distonia da mao direita com
atingimento posterior da mdo esquerda. Na adolescéncia
notou movimentos disténicos peribucais e antes dos 20 anos
desenvolveu ligeiro anterocollis e distonia bilateral dos pés.
Toda a investigacdo efectuada até essa data foi normal ou
negativa, incluindo o estudo genético de DYT1. Aos 28 anos
apresentava uma distonia cervical dolorosa e espasmédica do
tipo abdutora com atingimento oro-lingual incapacitante. Os
sintomas foram refratarios as varias medicacgoes (levodopa, tri-
hexifenidilo, baclofeno, toxina botulinica). O estudo molecular
revelou uma mutacgao heterozigética do THAP1 de tipo frames-
hift com introdug@o de um codao stop prematuro (apenas um
outro caso relatado na literatura). Pontuava 51 na escala de
distonia Burke-Fahn-Marsden (BFM). A doente foi submetida
a cirurgia de ECP no GPi em Novembro/2011 (36 anos de
idade), o que resultou em melhoria marcada e sustentada da
distonia oro-lingual e cervical (BFM=21, 59% de melhoria).

Conclusao: Os autores descrevem o primeiro caso portu-
gués de DYT6 confirmado molecularmente, refratdrio ao tra-
tamento médico, com uma resposta satisfatéria a ECP. Os
casos descritos na literatura sugerem um beneficio marginal
com este procedimento em casos de DYT6, em contraste com
outras distonias primadrias. No entanto, o caso acima descrito
demonstra a possibilidade de uma melhoria substancial dos
sintomas, pelo que a ECP poderd ser uma intervencao tera-
péutica a considerar e a discutir com os doentes.

Cirurgia de Estimulacao Cerebral
Profunda no Tratamento da Distonia
Generalizada Idiopatica Rapidamente
Progressiva

Sara Franga', Paulo Linhares**, Miguel Lead®, Jens Volkmann?®,
Maria José Rosas'

1-Servigos de Neurologia, 2-Servico de Neurocirurgia, 3-Servico
de Neuropediatria, Centro Hospitalar de Sao Joao, Porto;
4-Departamento de Neurociéncias Clinicas e Satiide Mental,
Faculdade de Medicina da Universidade do Porto; 5-Department
of Neurology, Universitdtsklinikum Wiirzburg, Alemanha.
sarafranca@hotmail.com, rosas.mariajose@gmail.com

Sinapse

-

167



=

168

Introducdo: A estimulagdo cerebral profunda (ECP) do
globo pélido interno (GPi) tornou-se uma opc¢ao terapéutica
importante na distonia generalizada primaria (DGP) devido
refratariedade do tratamento médico, onde se inclui a admi-
nistragdo de toxina botulinica. Descrevemos um caso de ECP
no tratamento da DG rapidamente progressiva.

Caso Clinico: Inicio aos 6 anos de distonia do membro
superior esquerdo (MSE) que desaparecia com manobras de
distractibilidade. Seis meses ap6s surge torsdo do tronco e
pescoco em anterocolis com rapida evolucao para uma forma
generalizada. A RM cerebral e electromiografia efectuadas
foram normais e os estudos de doenca de Wilson, de genética
molecular para DYT1 e da distonia dopa responsiva foram
negativos. Efetuou terapéutica com levodopa até 750 mg/dia
com melhoria parcial inicial, mas com agravamento posterior.
A distonia presente em repouso, tornou-se altamente incapa-
citante, com impacto nas actividade da vida didria, com
dependéncia para a maioria das actividades ( incluindo higie-
ne e alimentacdo) e ja sem uso habitual da MSD (efetuando
apenas tarefas na escola com o computador) Apresentava
uma pontuacgdo de 46 na escala de Fahn-Marsden e de 16 na
escala de avaliacdo funcional de distonias (Adaptada de
Burke). Foi proposto para cirurgia de ECP do GPi. Apés a
cirurgia hipotonia cervical transitéria que reverteu, nao se
verificando efeitos laterais com a estimulacdo. Notou-se
melhoria das posturas disténicas, com capacidade para se ali-
mentar e escrever de forma independente.

Conclusdo: Descrevemos um caso de DGP DYT1 negativa,
refractdria a terapéutica médica, com sintomas rapidamente
progressivos e incapacitantes e com uma boa resposta a ECP
(melhoria de 60%). Embora por vezes seja protelada a cirurgia
na idade pediatrica, dado o potencial de crescimento cerebral
com necessidade de uma segunda intervencao, estd descrita
na literatura uma correlacdo negativa do beneficio da cirurgia
com a duracdo da distonia, sendo por isso desejavel efetuar
ECP precocemente.

Potenciais pré-movimento nos
tiques: estdo associados a sensacao
premonitéria?

Téania Lampreia?, Tabish Saifee’, Jui-Cheng Andrew Chen’,
Isabel Pareés', Panagiotis Kassavetis', Anna Sadnicka’, Britt
Hoffland', Kailash Bhatia', Mark Edwards'

1-Sobell Department for Motor Neuroscience and Movement
Disorders, National Hospital for Neurology and Neurosurgery,
UCL, Londres, UK; 2-Servico de Neurologia do Hospital de Egas
Moniz, Lisboa, Portugal.

tania.lampreia@gmail.com

Introducéo: Os tiques s3o movimentos breves, repetitivos
e estereotipados, supriveis por curtos periodos. Apesar de
classificados como involuntdrios, estdo sob algum controlo
voluntdrio. 70 a 90% dos doentes reportam uma sensacao pre-
monitéria e alguns descrevem os tiques como movimentos
voluntarios para alivio de um desconforto. Os potenciais pré-
movimento (PPM) sdo potenciais corticais relacionados com
movimentos voluntdrios com ritmo gerado pelo proéprio,
caracterizando-se por uma onda lenta negativa nas regioes
centrais e frontais.

Objectivos: Avaliar a presenca de PPM nos tiques com e
sem sensacao premonitoria.

Metodologia: Foram recrutados doentes com Doenca
Primdria de Tiques. Usou-se EEG com montagem de 32 canais

Sinapse

(sistema 10-20) e EMG de superficie para registo da actividade
do musculo escolhido (dependendo do tique, regido cervical
ou membro superior). Na primeira fase os doentes executa-
vam periodicamente um movimento voluntdrio (MV) mime-
tizando o tique, sendo os tiques reais excluidos para anélise.
Na segunda fase, tiques reais eram registados, distinguindo-se
entre os que eram (TcP) ou nao (TsP) precedidos de sensac¢ao
premonitéria. Registaram-se 80 ou mais eventos de cada tipo.
Fez-se back-averaging de épocas de EEG com inicio 2.5 s antes
do inicio electromiogrifico do movimento até 0.5 s ap0s,
sendo excluidas as contaminadas por artefactos oculares.

Resultados: Apresentamos dados preliminares (4 doentes).
Em todos foi identificado PPM em relacao com os MV. No pri-
meiro caso um PPM (-9,62 pV, laténcia 1 s) precedeu os TcP.
No segundo caso 22 TsP ndo foram precedidos de PPM. No 3°
caso nenhum tipo de tiques foi precedido de PPM e no 4° caso
o back-averaging de 56 TcP nao revelou PPM.

Conclusdes: Identificimos PPM em TcP num doente e em
nenhum dos casos de TsB, sugerindo um periodo de prepara-
¢ao do movimento do TcP, possivelmente na sequéncia de um
sinal (sensacdo premonitéria). O aumento da populacdo
podera permitir mais conclusoes.

Estimulacado cerebral profunda do
GPi para o tratamento de um estado de
mal disténico

Miguel Coelho'”, Begoia Cattoni?, Patricia Pita Lobo'?,
Herculano Carvalho? Leonor Correia Guedes'"’, Paulo Rego
Sousa'f, Miguel Grunho'’, Dulce Neutel"®, Luisa Albuquerque’,
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Introducéo: o estado de mal disténico é uma emergéncia
meédica pouco frequente, que sé excepcionalmente tem sido
tratado com estimulacdo cerebral profunda (ECP).

Objectivo: Descricao de um caso de estado de mal disténi-
co refractdrio a politerapia farmacolégica que foi tratado com
ECP do Globus pallidus interno (GPi).

Caso clinico: mulher de 28 anos com distonia e coreia
generalizada de predominio vespertino e nocturno desde a
infancia. A investigacdo laboratorial foi negativa; o estudo
genético foi negativo para DYT1, DYT5 e ataxia episédica-1.
Aguarda resultado da mutagao da tirosina hidroxilase. A doen-
te era moderadamente auténoma até 10 dias antes do inter-
namento, quando ocorreu um agravamento intenso da disto-
nia e coreia sem factor precipitante. Os movimentos adquiri-
ram cardcter bdlico e agravaram substancialmente com tetra-
benazina, que interrompeu. Recorreu a urgéncia pela persis-
téncia de movimentos muito severos e generalizados que
ocorriam durante as 24 horas, impedindo o sono. O quadro foi
resistente a varias doses ev de haloperidol, tendo iniciado
uma perfusdo de diazepam associado a doses individuais de
clorpromazina e clonazepam. O quadro foi controlado com
100 mg\dia de diazepam ev, clonazepam 18 mg x dia e clor-
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promazina 200 mg x dia, mas muita sonoléncia iatrogénica
embora sem necessidade de ventilagdo mecanica. Mais tarde
e quando menos sedada, introduziu-se levodopa até 1g x dia,
com beneficio parcial. Por agravamento do quadro apds bai-
xar as doses de benzodiazepinas e neurolépticos, foi submeti-
da a ECP-GPi, sem complicacdes cirtirgicas. Cinco meses apds
a ECP, tem regressao quase total da distonia e coreia, marcha
auténoma, e estd sem levodopa, diazepam e clorpromazina,
mantendo ainda clonazepam.

Conclusoes: A ECP-GPi foi eficaz e segura para tratar um
estado de mal disténico associado a uma distonia generaliza-
da possivelmente primdria e refractaria a politerapia farmaco-
logica. A ECP-GPi pode ser uma op¢ao terapéutica para o esta-
do de mal disténico refractario.

Ataxia hereditaria dominante de
inicio congénito

Luis Ruano!, Clara Barbot?®, Joao Guimaraes?®, José Barros®, José
Vale Santos®, Paula Coutinho®

1-Servico de Neurologia, Hospital S. Sebastido, Santa Maria da
Feira; 2-Servico de Neuropediatria, Hospital de Criancas Maria
Pia (CHP), Porto; 3-British Hospital XXI, Lisboa; 4-Servico de
Neurologia, Hospital Geral de Santo Anténio (CHP), Porto;
5-Hospital Beatriz Angelo, Loures; 6- CGPP & UnIGENe, IBMC,
Porto.

Imruano@gmail.com

Introduc@o: As ataxias hereditdrias dominantes, apesar da
grande heterogeneidade clinica e genética, tém inicio habi-
tual na idade adulta. As excepcdes sao formas infantis das
ligadas a mutacgdes por repeticdes de bases. A sua evolugdao
clinica é também em regra tanto mais grave quanto mais pre-
coce o inicio.

Objectivo: Caracterizar duas familias portuguesas com
uma forma de ataxia dominante congénita e com evolugdo
benigna.

Doentes e métodos: No rastreio de ataxias hereditdrias
foram identificadas duas familias com este fen6tipo, em
regioes afastadas. Foi feito o estudo clinico e a exclusao exaus-
tiva das mutacgdes conhecidas.

Resultados: As formas congénitas representam 3% das ata-
xias dominantes sem mutacdo identificada em Portugal.

Familia 1: O desenvolvimento motor da mae foi atrasado,
com marcha independente aos 10 anos. Aos 33 apresentava
uma ataxia cerebelosa associada a disartia, hiperreflexia, com
marcha independente. A filha desenvolveu o mesmo quadro:
atraso nas etapas do desenvolvimento motor, sindrome cere-
beloso estdtico e cinético com marcha auténoma sé aos 6
anos, e hiperreflexia. Nenhuma delas tinha atraso cognitivo. A
RMN mostra em ambas atrofia pan-cerebelosa de predominio
vermiano.

Familia 2: O pai teve atraso no desenvolvimento motor,
tendo autonomia de marcha aos 6 anos. Aos 44 anos apresen-
tava disartria, sindrome cerebeloso cinético dos membros
superiores e inferiores e hiperreflexia. A filha, observada com
3 anos, apresentava um quadro semelhante, nao tendo ainda
marcha independente. Uma avé paterna teria tido dificulda-
des da marcha até a adolescéncia, tendo vindo depois a recu-
perar. Em todos os doentes ndo havia défices cognitivos asso-
ciados.

Conclusdo: As duas familias apresentam uma ataxia con-
génita que condiciona atraso no desenvolvimento motor, com
recuperacao parcial na adolescéncia. A homogeneidade clini-
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ca sugere uma mesma doenca, cujo gene, de transmissao
dominante, estd ainda por identificar.

Ataxia espastica autossémica
recessiva de Charlevoix-Saguenay

Pedro Fernandes', Gina Rubino', Ana Ribeiro?, Cdrmen Costa’,
Isabel Fineza'

1-Servigo de Neuropediatria, Hospital Pedidtrico de Coimbra;
2-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Coimbra.
pmrfl983@gmail.com; Ginarubino@gmail.com;
i.fineza@gmail.com; carmencosta74@gmail.com

Introducdo: A ataxia espdstica autossémica recessiva de
Charlevoix-Saguenay (ARSACS) é uma doenga neurodegene-
rativa de inicio precoce que resulta de mutacdes no gene
SACS, localizado no brago longo do cromossoma 13. Para
além das manifestacdes neuroldgicas, este sindrome pode
incluir alteracdes retinianas.

Caso clinico: Jovem do sexo masculino com 15 anos de
idade, seguido na consulta de Neuropediatria desde os 2 anos,
por atraso na aquisi¢do da marcha e ataxia. Da histéria pre-
gressa a destacar pais consanguineos e irmao com hiperplasia
congénita da supra-renal. O exame neurolégico actual revela
nistagmo bilateral horizontal exuberante, surdez neurosenso-
rial bilateral, paraparésia grau 4-/5 (BMC) e hiperreflexia de
predominio nos membros inferiores com espasticidade gene-
ralizada e sinais cerebelosos. A ressondncia magnética cranio-
encefdlica evidenciou atrofia severa do vérmix cerebeloso. A
eletromiografia (EMG) revelou polineuropatia axonal sensiti-
va generalizada. Os potenciais evocados auditivos (PEA) apre-
sentavam resposta prolongada bilateralmente. O estudo
genético para a Ataxia de Friederich foi negativo. Foram
excluidos os principais subtipos de Défice de Glicosilacao dos
Carbohidratos. O estudo genético realizado recentemente
para pesquisa de ARSACS revelou homozigotia para uma
mutacdo no gene SACS nunca antes descrita (mutacdo
¢.3066delT(p.Asn1025MetfsX10) - Exao 10 no alelo 1 e 2), con-
firmando-se o diagnéstico. Ndo apresenta retinopatia.
Encontra-se medicado com baclofeno 30mg/ dia. Esta familia
estd orientada para consulta de aconselhamento genético.

Conclusdo: A ARSACS é uma ataxia hereditaria rara com
critérios clinicos e imagioldgicos bem definidos que preten-
demos realcar com este caso. O seu diagndstico exige a pre-
senca de pelo menos 2 critérios major (neste caso estdo pre-
sentes o atraso na aquisicao da marcha, ataxia espastica com
paraparésia, nistagmo horizontal de inicio precoce e atrofia
do vérmix cerebeloso) e pelo menos 1 critério minor (estando
presentes neste caso a neuropatia sensitivo-motora e o pro-
longamento bilateral da resposta aos PEA).

Relembrar Atrofia de Sistemas
Maltiplos - Perfil temporal clinico e
imagiolégico de um caso

Ana Filipa Santos, Margarida Rodrigues, Carla Ferreira
Servico de Neurologia, Hospital de Braga, Braga.
filipasantos@hotmail.com

Introducdo: A Atrofia de Sistemas Multiplos (MSA) é uma
doenca neurodegenerativa, com inicio na idade adulta, caracte-
rizada por disfuncao autondémica, parkinsonismo, ataxia cere-
belosa e sinais piramidais, em grau e combinagdes varidveis. O
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diagnostico definitivo s6 é possivel ap6s avaliacdo anatomo-
patoldgica. Apresenta evolucdo rapidamente progressiva com
sobrevida média de 9-10 anos apés o incio. Sdo conhecidos dois
subtipos clinicos — parkinsénico (MSA-P) e cerebeloso (MSA-C).
Reportamos um caso de MSA-C com 10 anos de evolugao.

Caso clinico: Senhora, actualmente com 67 anos, observa-
da por nés pela primeira vez em Dezembro de 2004 por dese-
quilibrio desde havia 2 anos, a agravar desde 2 meses antes,
com maior dificuldade na marcha e quedas. Trazia RM cere-
bral de 2002 normal. Ao exame: tremor postural de predomi-
nio esquerdo, sindrome cerebeloso cinético nos membros
inferiores, marcha de base normal com desequilibrio. Sem
histéria familiar de ataxia. RM cerebral em 2005 normal; estu-
do analitico alargado (incluindo genética de ataxias disponi-
vel a data) normal; estudo de neoplasia oculta negativo; liquor
normal. Agravamento progressivo do sindrome cerebeloso,
com sacadas hipométricas, disfonia, dismetria e marcha até-
xica. Repetiu RM em 2007: atrofia cerebelosa, hipossinal puta-
minal bilateral. Cinco anos apés inicio do quadro: incontinén-
cia urindria e hipotensdo ortostatica. Iniciou fludrocortisona.
Aos 6 anos: disfagia discreta. Aos 7 anos: confinada a cadeira
de rodas, disartria e disfagia marcadas. Aos 10 anos: andrtrica,
disfagica, tremor de repouso, inten¢do e postural, dismetria,
distonia facial e cervical, hiperreflexia.

Discuss@o: A MSA é uma patologia pouco frequente com
diagnoéstico desafiante, exigindo elevado grau de suspeicao.
Neste caso os sinais cerebelosos foram os tinicos objectivaveis
durante os primeiros 5 anos. Nessa altura surge disautonomia
que associada ao sindrome cerebeloso progressivo permite o
diagnéstico de MSA-C provdvel. A RM foi contribuindo para a
exclusdo de outras patologias mas s6 na mesma data comple-
mentou o diagnéstico.

Identificacdao de Emocgdes na
doenca de Parkinson antes e apés
STN-DBS

Filomena Gomes"??, Cldudia Pinto"*?, Inés Moreira'?, Ant6nio
Verdelho'*, Carla Silva'*, Luis Botelho"’, Nuno Vila-Cha"®,
Alexandre Mendes"®, Ant6nio Bastos Lima'®, Sara Cavaco"**
1-Unidade Multidisciplinar de Investigacao Biomédica,
Universidade do Porto, Porto; 2-Laboratério de Neurobiologia do
Comportamento Humano, 3-Unidade de Neuropsicologia,
4-Servico de Neurocirurgia, 5-Servico de Neurorradiologia,
6-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar do Porto-Hospital
Santo Anténio, Porto.

gomes.filomena@gmail.com

Introducdo: O reconhecimento de emocgdes faciais tem
sido descrito como deficitdrio na doenca de Parkinson. Tem
sido sugerido pela literatura que a STN-DBS poderd ter efeito
negativo nesta capacidade.

Objectivo: Explorar a capacidade de reconhecimento emo-
cional de faces em doentes com doenga de Parkinson antes e
ap6s STN-DBS.

Metodologia: Estudados 14 doentes com doenca de
Parkinson submetidos a STN-DBS (7 mulheres; idade de ava-
liacdo pré-cirtargica: média=56.57, DP=7.96; escolaridade:
média=6.07, DP=2.3) no Centro Hospitalar do Porto e 24 sujei-
tos saudéaveis recrutados na comunidade (7 mulheres; idade:
média=55.67, DP=7.96; escolaridade: média=5.92, DP=2.28).
Os doentes foram avaliados pré e p6s STN-DBS. A avaliacao
pos-cirdrgica foi realizada 22.71 meses (DP=9.83) ap6s a ava-
liagao pré-cirtrgica e 18.93 meses apds a cirurgia (DP=10.04).
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Os participantes realizaram o Benton Facial Recognition Test
(BFRT), o Hospital Anxiety Depression Scale (HADS) e um teste
experimental de Reconhecimento Emocional de Faces com-
posto por 42 fotografias de caras seleccionadas do NimStim set
(representando expressoes de raiva, nojo, alegria, tristeza, sur-
presa, medo e neutra). O teste de Mann-Whitney e o teste de
Wilcoxon foram utilizados para andlise dos resultados.

Resultados: Na avaliacdo pré-cirirgica os doentes com
doencga de Parkinson apresentaram menor capacidade de
identificacdo da emocdo medo (p=0.024) em comparacao
com os sujeitos saudaveis, apesar de ndo se registarem dife-
rencas significativas na percepcao de faces (BFRT) ou no
humor (HADS). Nao foram encontradas outras diferengas sig-
nificativas (p>0.05) entre os grupos na avaliacdo pré-cirtrgica.
A comparacdo entre as avaliacdes pré e pds-cirtirgicas nao
revelaram diferencas significativas.

Conclusdes: A semelhanca da literatura, o reconhecimen-
to da emocao medo encontra-se deficitdrio na doenca de
Parkinson. No entanto, ao contrario de alguns estudos, nao
foram registados efeitos negativos da STN-DBS na capacidade
de identificacdo de emocdes faciais, o que podera dever-se ao
tamanho da amostra.

Kernicterus, um diagnéstico a reter

Gina Rubino, Pedro Fernandes, Ana Cldudia Ribeiro, Cirmen
Costa, Isabel Fineza

Consulta de Neuropediatria, Centro de Desenvolvimento da
Crianca Dr. Luis Borges, Hospital Pediatrico de Coimbra.
ginarubino@gmail.com

Introducdo: O diagnéstico de encefalopatia bilirrubinica
crénica, ou Kernicterus, baseia-se na historia clinica, exame
neurolégico e achados imagiolégicos. A tétrada clinica classi-
ca inclui: 1) movimentos involuntdrios e alteracdes do ténus;
2) alteragdes da via auditiva; 3) oftalmoplegias; 4) displasia do
esmalte dentdrio da denticao de leite.

Caso clinico: Crianca do sexo masculino de 8 anos de
idade, natural de Angola, enviado a consulta de
Neuropediatria por incapacidade motora grave, sem marcha
auténoma.

No periodo neonatal teve quadro de febre, alteracao do
estado de consciéncia e ictericia prolongada. Hist6ria familiar
irrelevante. A observacio destacava-se parésia do olhar verti-
cal, afasia global, discinésia oromandibular, hiperreflexia
miotética 4+, reflexo cutaneo plantar em extensdo bilateral,
posturas disténicas dos membros e miiltiplas deformidades
articulares. Foi colocada a hipdtese diagndstica de paralisia
cerebral de tipo disténico e pedida ressonancia magnética
cranio-encefalica, que revelou “alteracdes inespecificas ao
nivel dos ganglios da base, equacionando-se a hipétese de
Sindrome de Leigh, parecendo menos provével a hip6tese de
lesdes sequelares decorrentes de encefalopatia hipdéxico-
isquémica.” A espectroscopia foi normal. Por suspeita de sur-
dez realizou PEA, que evidenciaram surdez neurossensorial
profunda. Da investigacdo realizada a destacar: 4cido durico,
aminotransferases, ceruloplasmina e lactato sem alteracoes.
Foi instituida terapéutica com levo/carbidopa na dose de
6mg/Kg/dia, com resposta parcialmente favoravel.

Discussao: Neste caso os antecedentes pessoais, os dados
clinicos (parésia do olhar vertical, distonia, surdez profunda)
e os achados na neuroimagem (alteragdes dos ganglios da
base), tornam muito provdvel o diagnéstico de Kernicterus.
Este é atualmente extremamente raro, no entato deve ser evo-
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cado em criancas oriundas de paises subdesenvolvidos e com

quadro neurolégico tipico.
Palavras-chave: Kernicterus, distonia, surdez, ganglios da base.

Polineuropatia Cronica
Inflamatoria Desmielinizante associada ao
Sindrome de Polineuropatia,
Organomegalia, Endocrinopia, Gamapatia
monoclonal e Alteracoes Cutaneas
refractaria ao tratamento

Carolina Pires', Tiago Teodoro?, Dulce Neutel? Teresinha
Evangelista®®, Luisa Albuquerque®?, Mamede de Carvalho**
1-Hospital do Divino Espirito Santo, Ponta Delgada; 2-Hospital
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Lisboa, Lisboa.

mcarolinapires@gmail.com

Introducd@o: O Sindrome de POEMS (polineuropatia, orga-
nomegdlia, endocrinopia, gamapatia monoclonal e alteragdes
cutaneas) é uma rara patologia plasmoproliferativa, normal-
mente associada a presenca de um mieloma osteosclerético
com paraproteina IgA ou IgG lambda. As suas caracteristicas cli-
nicas e neurofisiolégicas podem ser semelhantes a polineuropa-
tia crénica inflamatéria desmielinizante (PCID), consequente-
mente levando a atrasos no seu diagnostico e tratamento.

Caso Clinico: Doente do sexo masculino, de 45 anos, apre-
senta-se com quadro clinico com dois meses de evolucado de
diminuicdo da for¢a muscular rapidamente progressiva dos
quatro membros, alteragdo da sensibilidade em meia e luva e
hiporreflexia. Os estudos de conducdo nervosa revelaram
neuropatia desmielinizante grave. O liquido céfalo-raquidia-
no apresentava hiperproteinorrdquia. Neste contexto, foi feito
o diagnéstico de PCID e iniciado tratamento. A imunofixacao
sérica mostrou paraproteina IgA lambda. Sendo a radiografia
do esqueleto, mielograma e bidpsia 6ssea normais, admitiu-
se gamapatia monoclonal de significado indeterminado
(MGUS) IgA. Apesar da terapéutica com imunoglobulina
endovenosa, corticoesteréides e plasmaferese, a sua condicdo
clinica deteriorou progressivamente condicionando insufi-
ciéncia respiratéria requerendo ventilacdo nao-invasiva.
Dado o desenvolvimento de sinais sistémicos (edema, acro-
cianose e hipogonadismo) foi realizada FDG-PET que mos-
trou lesdes esclerdticas no sexto arco costal direito e crista ilia-
ca direita. A biépsia guiada por TAC dirigida a lesao da crista
iliaca revelou células plamocitdrias bem diferenciadas com
restricdo da expressao citoplasmatica das cadeias leves das
imunoglobulinas (lambda), sugestivo de mieloma. Foi inicia-
do tratamento com melfalan e radioterapia, com discreta
melhoria clinica.

Conclusao: Nos doentes com quadro clinico de PCID e
com paraproteina IgA/IgG lambda deve haver um elevado
indice de suspei¢do para o Sindrome de POEMS, especial-
mente na auséncia de resposta a terapéutica imunossupresso-
ra. As alteracdes sistémicas presentes neste sindrome podem
ser importantes pistas para o seu diagndstico. A FDG-PET
pode revelar-se de grande utilidade na pesquisa de lesdes
Osseas associadas.
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Autosomal recessive limb girdle
muscular dystrophies at Coimbra
University Hospital
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Coimbra University Hospital — Hospital and University Centre of
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Introduction: Limb-girdle muscular dystrophies (LGMDs)
are a heterogeneous group of muscle diseases. Autosomal
dominant (LGMD1) and recessive (LGMD2) forms are recog-
nized, each one with several subtypes. In Portugal there are no
studies reporting the relative distribution of the different sub-
types of LGMD2.

Objective: To evaluate the relative distribution of the dif-
ferent subtypes of LGMD2 at the Neurology Department of
the Coimbra University Hospital.

Material and Methods: The medical files of the patients
with a LGMD2 diagnosis were analysed and the clinical, labo-
ratory, pathologic and molecular data were recorded. The time
frame of analysis was from 2000 to 2010.

Results: LGMD?2 diagnosis was made in 42 patients from 39
unrelated families. There were 23 female and 19 male patients.
Parental consanguinity was reported in eighteen patients (fif-
teen families). Their actual mean age is 44.6 years and the
mean age of first symptoms was 23.2 years. The mean time
from first symptoms to genetic diagnosis was 16.2 years.
Twenty patients were wheelchair bound and seventeen could-
n't raise the arms above the shoulder level. Three patients pre-
sented symptomatic dilated cardiomyopathy and twelve
patients a restrictive respiratory syndrome, which was severe
in five patients. The mean CK value was elevated in all LGMD
subtypes. Inmunohistochemistry suggested the specific diag-
nosis in twenty patients (LGMD2B. 11; LGMD2C-F: 9).
Molecular studies confirmed the specific diagnosis in forty-
one patients. There were 27 homozygous mutations, 11 com-
pound heterozygous mutations and 3 heterozygous mutations.
The LGMD2 subtypes diagnosed and the number of patients of
each subtype was: LGMD2A: 6, LGMD2B: 16, LGMD2C-F: 9,
LGMD2G: 1; LGMD2I: 7, 1 LGMD2J: 1. LGMD2L: 3.

Conclusion: This retrospective analysis shows that most of
the autosomal recessive LGMDs subtypes are represented in
Portugal, being the LGMD2B subtype the most frequent. Rarer
subtypes, like LGMD2G and J, were also found rare.

Mutacbes da Polimerase Gama
em heterozigotia composta associadas a
Oftalmoplegia Progressiva Créonica de
transmissdo autossémica dominante e
Adenocarcinoma do Pulmao

Carolina Pires’, Ana Rita Silvestre? Laura Vilarinho Vilarinho?,
Teresinha Evangelista®

1-Hospital do Divino Espirito Santo, Ponta Delgada; 2-Hospital
de Santa Maria, Centro Hospitalar de Lisboa Norte, Lisboa;
3-Instituto de Genética Médica, INSA, Porto.
mcarolinapires@gmail.com
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Introducdo: As mutacdes na DNA polimerase gama
(POLG) causam uma grande variedade de fenétipos clinicos, e
associam-se a depleccao e delecgdes multiplas de mtDNA.
Alteracoes na fosforilacdo oxidativa devido a disfuncao mito-
condrial tém sido implicadas no processo de tumorigénese.
Apresentamos um caso de oftalmoplegia progressiva crénica
de transmissdo autossémica dominante (adPEO) e adenocar-
cinoma do pulmdo mostrando heterozigotia composta
(T2511-P587L/P648R) no gene POLGI.

Caso Clinico: Homem de 55 anos com quadro clinico len-
tamente progressivo de ptose bilateral e disfagia. Quatro anos
apos o inicio dos sintomas refere diminuicao generalizada da
forca muscular e disfonia flutuante. Apresentava historia
familiar de ptose bilateral e morte por cancro no pai e avo
paterno. Ao exame neuroldgico apresentava ptose bilateral,
oftalmoparésia externa, retinite pigmentosa e diminuicao da
forca muscular cervical, membros superiores distalmente e
proximal dos membros inferiores. Apresentava EMG com tra-
¢ado miopadtico. A biépsia muscular mostrou multiplas ragged
red fibres e fibras COX-negativas. A andlise por Southern blot
revelou delec¢oes miultiplas de mtDNA no musculo. A squen-
ciacdo do gene POLG1 mostrou trés mutagdes heterozigdticas
compostas T2511-P587L/P648R, previamente reconhecidas
como patogénicas. Cinco anos depois foi diagnosticado ade-
nocarcinoma do pulmao e feita cirurgia de ressec¢ao, com
prognostico favordvel.

Discussa@o: Apesar da mutagao T2511-P587L em cis ser fre-
quentemente descrita como de transmissdo autossémica
recessiva (AR), a transmissao autossémica dominante (AD) ja
foi previamente documentada. Neste caso, assumimos a
transmissdo AD como mais provavel, tendo em conta a hist6-
ria familiar. A associagdo da mutacdo P648R, previamente
reportada na PEO de transmissao AR, podera ter contribuido
para um fendtipo clinico mais severo. Em estudo prévio,
foram encontradas mutagdes no gene POLG em 63% dos
tumores da mama, incluindo as mutagoes T2511 e P587L. Para
além de apresentar este caso de miopatia mitocondrial, pre-
tendemos especular a relacdo entre a histéria familiar de can-
cro e a presenca destas mutagoes.

Polineuropatia grave apds cirurgia
bariatrica

Joana Meireles'?, Ana Teresa Carvalho?, Ligia Castro*, Goreti
Nadais', Amélia Mendes'?

1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Anatomia Patolégica,
Centro Hospitalar de Sao Joao, Porto; 3-Centro Hospitalar de Vila
Nova de Gaia-Espinho, Vila Nova de Gaia; 4-Faculdade de
Medicina da Universidade do Porto.

joanaritam@hotmail.com

Introducdo: A obesidade é actualmente um problema epi-
demioldgico, afectando milhdes de pessoas. A cirurgia baria-
trica promove uma perda de peso rapida e sustentada, quer
por restricdo de ingestdo, quer por diminui¢do de absorcao.
Existem vdrias complica¢gdes neurolégicas ao nivel do SNC
e/ou SNP ap6s este tipo de intervencao.

Caso clinico: Mulher, 28 anos, com obesidade moérbida
(IMC 50,6 Kg/m2), submetida a cirurgia de bypass gastrico,
que decorreu sem intercorréncias. Foi iniciada suplementa-
¢ao vitaminica, que a doente nao cumpriu. Dois meses
depois, a doente desenvolveu um quadro de vomitos persis-
tentes. Efectuou radiografia gastrointestinal contrastado,
endoscopia digestiva alta e TC- abdominal que nao apresen-

Sinapse

taram alteracdes. No més seguinte iniciou quadro progressivo
de défice motor e hipostesia distais, de predominio nos mem-
bros inferiores. Ao exame neurolégico apresentava tetrapare-
sia flacida grave, arrefléxica com hipostesia superficial e pro-
funda por T 10 e distalmente aos cotovelos. Do estudo efec-
tuado destacam-se: défice de acido folico (1,9 mg/dl) e vitami-
na D (9 ng/ml); LCR e RM medular toraco-lombar sem altera-
¢oes; EMG com estudos de condug@o: polineuropatia sensiti-
vo-motora axonal muito grave nos membros inferiores; bio-
psia de nervo sural: auséncia total de fibras mielinizadas e um
preenchimento do endonervo por macréfagos espumosos e
células de Schwann, compativel com uma neuropatia severa,
provavelmente axonal.

Conclusdes: A neuropatia periférica ocorre numa percen-
tagem elevada de doentes apés cirurgia bariatrica (cerca de
62%), num periodo varidvel de tempo (semanas a anos). Esta
doente desenvolveu o quadro trés meses apos a cirurgia. O
mecanismo etiopatogénico nado estd completamente esclare-
cido, admitindo-se que o défice polivitaminico é o principal
factor desencadeante. Salienta-se a importancia da suple-
mentacao vitaminica no pés-operatério deste tipo de cirurgia.

Sindroma de Guillain-Barré com
oftalmoplegia completa

Cristiana Silva', Dulce Neutel"?, Miguel Coelho'?, Luisa
Albuquerque'’

1-Servigo de Neurologia, 2-Laboratério EEG/Sono, Servigo de
Neurologia, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa
Norte; 3-Unidade Neurolégica de Investigacao Clinica, Instituto
de Medicina Molecular, Lisboa.

cristiana7silva@gmail.com

Introducao: Menos de 5-10% dos doentes com sindroma
de Guillain-Barré (SGB) pertencem aos subtipos axonais -
motor (AMAN) e sensitivo-motor. Quer o SGB quer o AMAN
podem atingir pares cranianos como o VII e o VI mas a oftal-
moplegia completa sugere atingimento do tronco cerebral no
contexto de Sindrome de Miller-Fisher ou encefalite
Bickerstaff.

Caso Clinico: Mulher, 58 anos, que uma semana ap6s qua-
dro de diarreia iniciou queixas de diminui¢cdo progressiva e
ascendente da forca muscular dos membros inferiores, com
posterior dificuldade em realizar os movimentos oculares e
em iniciar a mic¢do. No exame neurolégico apresentava
ptose, oftalmoplegia bilateral em todos os movimentos, esbo-
cando apenas aducao bilateral, com pupilas isocéricas e isor-
reactivas, tetraparésia grau o-1 e arreflexia. PL: pleocitose lin-
focitaria (74) e hiperproteinorrdquia (97.2) e EMG de acordo
com polineuropatia desmielinizante. Por insuficiéncia respi-
ratéria iniciou ventilacdo ndo invasiva (VNI). Apés ciclo de
Iglv verificou-se melhoria da capacidade respiratéria, man-
tendo oftalmoparésia e tetraparésia graves. Por reagravamen-
to clinico com disfagia grave e nova necessidade de VNI, repe-
tiu-se PL que revelou maior dissocia¢do albumino-citolégica
(158.4 proteinas, 18 linfocitos) e EMG com alteragdes de tipo
AMAN. RMN cranio-encefdlica sem alteragdes. Serologia
Campylobacter jejuni negativa. Anticorpo anti GQlb: em
curso. Melhoria clinica lenta, um més depois da IVIG tinha
movimentos oculares de infraversdao sem disfagia, e forca
muscular grau 2-3 nos membros

Conclusao: A paralisia facial é a forma mais comum de
envolvimento de pares cranianos na SGB ocorrendo em cerca
de 70% dos casos, sendo o envolvimento bulbar e ocular
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menos frequentes (15% e geralmente do VI par). A oftalmople-
gia completa é uma raridade que realcamos neste caso.

Polineuropatia ligada a Sindrome
de Churg-Strauss: Caso Clinico e Revisdo
de Literatura

Filipe Blanco, Ricardo Morais, Ana Maduro, Isabel Santana
Servigo de Neurologia do Centro Hospitalar da Universidade de
Coimbra.

sobralblanco@gmail.com

A Sindrome de Churg-Strauss é uma vasculite sistémica
rara de pequenos vasos, que associa asma e eosinofilia perifé-
rica. O atingimento respiratdrio € caracteristico e surge preco-
cemente no curso da doenca sob a forma de asma severa e
resistente a corticoterapia. As manifestacoes vasculiticas sao
tardias e refletem um envolvimento multiorganico - cutaneo,
renal, cardiaco ou neurolégico. O envolvimento neurolégico é
comum e ocorre entre 50 a 75% dos doentes, geralmente na
forma de mononeurite multiplex ou polineuropatia simétrica
ou assimétrica. Patologicamente caracteriza-se por uma vas-
culite necrotizante com infiltrado eosinofilico dos vasa vaso-
rum dos nervos periféricos e, embora a bidpsia de nervo possa
demonstrar essas alteragdes, é geralmente negativa, basean-
do-se o diagnéstico em critérios clinicos. Os anticorpos anti-
citoplasma de neutréfilos (ANCA) estdo presentes em 60% dos
doentes e, em particular os dirigidos contra a mieloperoxida-
se (MPO), adquirem elevada especificidade em contexto clini-
co adequado.

O caso clinico apresenta um doente do sexo masculino de
46 anos com um quadro subagudo de polineuropatia axonal
sensitivo-motora generalizada grave, com eosinofilia periféri-
ca, ANCA anti-MPO positivos e antecedentes de asma de ini-
cio tardio. O doente cumpre os critérios de diagnéstico para
Sindrome de Churg-Strauss definidos pelo Colégio Americano
de Reumatologia e apresentou uma resposta favoravel ao tra-
tamento imunossupressor dirigido.

Este caso clinico aborda a Sindrome de Churg-Strauss como
uma causa rara e potencialmente tratével de polineuropatia.

Sindrome de Andersen-Tawil -
uma paralisia peridédica rara

Carlos Andrade'?, Joana Meireles"?, Fernando Silveira®
1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Neurofisiologia, Centro
Hospitalar de S. Jodo, Porto; 3-Faculdade de Medicina da
Universidade do Porto.

carlos.hsjn@gmail.com

Introducdo: A sindrome de Andersen-Tawil é caracteriza-
da pela presenca de paralisia periddica, arritmias ventricula-
res e anomalias esqueléticas tipicas. Em 70% dos casos ocorre
um defeito no gene KCNJ2, que codifica o canal de potassio
Kir2.1. A existéncia de uma variabilidade fenotipica, por vezes
apenas com sinais subtis, pode protelar o seu diagnéstico,
com riscos potenciais de ponto de vista cardiaco. Apresenta-
se um caso representativo deste paradigma.

Caso Clinico: Doente de 38 anos, sem antecedentes pes-
soais ou familiares relevantes, episddio inicial de paralisia
muscular proximal dos membros inferiores. Analiticamente,
verificou-se um aumento do potdssio sérico, pelo que, apos
investigacao, foi diagnosticada uma paralisia periddica hiper-
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caliémica. O estudo do gene SCN4A foi negativo. Estes epis6-
dios repetiram-se, descrevendo-se um défice motor proximal,
nos membros superiores e/ou nos inferiores, de duracao
variavel, frequentemente precipitados pelo repouso prolon-
gado e por refei¢des com elevado teor glicidico. Entre os epi-
sodios o exame neurolégico é normal e encontra-se uma dis-
creta elevacao de CK (496U/L). Recentemente uma das 3
filhas do doente iniciou, pelos 8 anos de idade, episédios sin-
copais e palpitagdes com origem numa taquicardia ventricu-
lar, o que levou a uma revisao do diagnéstico. Tendo em conta
que algumas caracteristicas fenotipicas do doente: hipertelo-
rismo, clinodactilia e sindactilia, embora subtis sugeriam sin-
drome de Andersen-Tawil, foi realizado estudo genético que
revelou uma mutagao patogénica no exao 2 do gene KCNJ2.
Realga-se que algumas das caracteristicas fenotipicas acima
descritas se encontram também presentes nas 3 filhas.

Conclusido: Este caso é exemplificativo da dificuldade
diagnostica desta sindrome, dadas as caracteristicas fenotipi-
cas subtis e pela inexisténcia de patologia cardiaca no doente.
Particularmente interessante é o facto do aparecimento de
sintomatologia na filha ter permitido o estudo e vigilancia
adequadas de eventuais complicacdes cardiacas. Tendo em
conta a transmissao AD e a existéncia de caracteristicas feno-
tipicas sugestivas, toda a descendéncia foi orientada para
estudo.

Hemorragia espontanea em
schwannoma do nervo trigémeo: entidade
clinica rara

Andreia Veiga', Ana Machado? Andreia Matas', Joao Paulo
Gabriel', Melo Pires®, M4rio Rui Silva'

1- Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Trds os Montes e
Alto Douro; 2- Servico de Neurocirurgia, 3- Unidade de
Neuropatologia, Centro Hospitalar do Porto.
andreia.a.veiga@gmail.com

Introducdo: Os schwannomas do trigémeo sdo tumores
pouco frequentes, com uma prevaléncia estimada de 0,2% de
todas as neoformacdes intracranianas, sendo a hemorragia
espontanea uma complicagdo muito rara. Apresentamos a
este propo6sito um caso clinico.

Caso clinico: Senhora de 55 anos, com histéria de nevralgia
do trigémeo com cerca de 3 meses de evolucao, sintomatica de
lesdo identificada em RMN encefdlica, sugestiva de neurino-
ma. Concomitantemente, evolui com parésia facial periférica
esquerda, em relacdo com lesdo de caracteristicas sobreponi-
veis, localizada ao canal auditivo interno homolateral.
Encontrava-se polimedicada, mas com algia refractdria, tendo
sido orientada para avaliacao neurocirtrgica. Entretanto, apre-
senta quadro agudo de vertigem e vomitos incoerciveis. Ao
exame neuroldgico apresentava nistagmo horizonto-rotatério
mais proeminente para a esquerda, parésia facial homolateral
e ataxia axial pronunciada. A avaliacao por TC cranio-encefali-
ca evidenciar hemorragia intralesional. O estudo por RMN
encefélica confirmou hemorragia ao nivel da lesao, localizada
as cisternas do angulo ponto-cerebeloso e perimesencefalica a
esquerda, adjacente a face inferior da tenda do cerebelo e ver-
tente posterior do rochedo e com expressao no interior da cis-
terna do ganglio de Gasser sugerindo neurinoma do V par.
Persistia a lesdo ao nivel do canal auditivo interno e nao se
identificavam outras anomalias de relevo. Submetida a resse-
¢do da lesao cujo estudo andtomo-patoldgico confirmou tra-
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tar-se de um schwannoma do V par. Tem alta sob regime de
reabilitacdo fisidtrica persistindo termo-analgesia nos territ6-
rios V2 e V3 esquerdos, parésia do VI par, parésia facial perifé-
rica, hipoactsia, sindrome vertiginoso minor e ataxia da mar-
cha com lateropulsao para a direita.

Conclusio: A data de realizacdo deste resumo encontram-
se apenas descritos 8 casos de hemorragia lesional esponta-
nea em schwannoma do nervo trigémeo, o que justifica a per-
tinéncia deste relato. Pela sua raridade, a causa da hemorragia
ndo se encontra ainda esclarecida.

A importancia da suspeicao clinica
de sindromes paraneoplasicos atipicos
seronegativos

Ana Paula Sousa, Joana Morgado, Margarida Silva Dias, José
Pena e Rui Pedrosa

Servico de Neurologia, Hospital dos Capuchos, Centro Hospitalar
de Lisboa Central.

anapaulasous@gmail.com

Introducdo: As mielopatias paraneopldsicas sdo raras e
provavelmente subdiagnosticadas. Habitualmente estao asso-
ciadas a outros sintomas neuroldgicos como encefalopatia,
neuropatia periférica ou disfuncao cerebelosa. O prognéstico
e a resposta ao tratamento nao estao bem definidos.

Casos Clinicos:

1- Doente de 42 anos, sexo feminino, sem antecedentes
pessoais ou familiares relevantes, admitida no servigo de neu-
rologia por paraparésia subaguda. Ao exame neurolégico
objectivou-se parésia facial esquerda tipo central, nistagmo
vertical e paraparésia espdastica grau 4/5. A RM-CE mostrou
pequenas hiperintensidades inespecificas periventriculares e
subcorticais em T2. A RM cervicodorsal, os potenciais evoca-
dos somatossensitivos e o estudo do LCR foram normais. O
estudo complementar dirigido a um possivel sindrome para-
neoplasico detectou um carcinoma ductal invasivo da mama
direita. Os anticorpos antineuronais foram negativos. Apds
mastectomia parcial e quimioterapia adjuvante verificou-se
regressdo dos sintomas neuroldgicos.

2- Doente de 76 anos, sexo masculino, com antecedentes
de linfoma esplénico com linfécitos vilosos tendo feito qui-
mioterapia com remissdo do mesmo. Cerca de 6 meses depois
inicia quadro progressivo de parestesias dos membros inferio-
res, paraparésia e alteracdes esfincterianas. Ao exame neuro-
légico objectivou-se paraparésia espdstica grau 2/5 e nivel
sensitivo por D4. A RM-CE mostrou éreas inespecificas punc-
tiformes hiperintensas em T2 subcorticais frontais bilaterais e
no peduinculo cerebral médio. A RM cervicodorsal e o electro-
neuromiograma nao mostraram alteracdes. O LCR apresenta-
va uma hiperproteinorrdquia com restante exame citoquimi-
co normal. Da extensa investigacdo etiolégica detectou-se um
adenocarcinoma do sigmoide nao mestastizado. Os anticor-
pos antineuronais foram negativos. Fez ressec¢do rectossig-
moide objectivando-se estabilidade do quadro neurolégico
apos 3 meses de seguimento.

Conclusdes: Estes casos ilustram a importancia de se man-
ter um elevado nivel de suspeicao para sindromes paraneo-
plasicos em doentes que apresentam sintomas neurolégicos
sem outra etiologia determinada, mesmo com anticorpos
antineuronais negativos. O diagndstico precoce permite um
tratamento oncolégico atempado e uma possivel regressdo do
quadro neuroldgico.

Sinapse

Astrocitoma Medular mimetiza
Mielite Multifocal

Dulce Neutel',Tiago Teodoro', Miguel Coelho'?, José Pimentel"?,
Luisa Albuquerque’

1-Servigo de Neurologia, 2-Laboratério de Neuropatologia,
Servico de Neurologia, Hospital de Santa Maria, Centro
Hospitalar Lisboa Norte; 3-Unidade Neurolégica de Investigacao
Clinica, Instituto de Medicina Molecular, Lisboa.
gocecamel@yahoo.com

Introducéo: O diagnéstico diferencial de lesdes medulares
intrinsecas agudas/subagudas inclui lesdes desmielinizantes,
infecciosas e tumorais. As mielites podem ser extensas e mul-
tifocais, na neuromielite 6ptica (NMO) a RM medular mostra
habitualmente lesdo longitudinal = 3 corpos vertebrais. As
neoplasias intramedulares apresentam tipicamente uma
lesdo realcando com gadolinio e aumento do didmetro da
medula. A morbilidade cirtirgica limita a exérese e bidpsias.

Caso-Clinico: Homem, 55 anos, diabético, internado por
parestesias da mdo esquerda que progrediram para o braco e
posteriormente para a face homolateral, associadas a dimi-
nuicdo da for¢a do hemicorpo esquerdo e alteracao dos
esfincteres. Referia ainda solucos de inicio recente. Negava
alteracoes da visdo. Observou-se tetraparésia (predominio
hemicorpo esquerdo), reflexos osteotendinosos mais vivos no
membro inferior esquerdo, Banbinski a esquerda, hipostesia
dlgica com nivel em D5 a direita, hiperestesia dlgica e abolicao
da sensibilidade postural do hemicorpo esquerdo. A RM reve-
lou les6es descontinuas, bulbar e medular cervical alta, assim
como em C7-D1, hiperintensas em T2, sem expansao focal e
com discreta captagdo de gadolineo. RM.CE sem alteracoes
relevantes. Puncao lombar sem alteragdes no exame citoqui-
mico ou citolégico. Avaliacdo analitica, incluindo serologias e
estudo vasculites, sem alteragoes, bem como os anticorpos
antiquaporina negativos. Foram feitos 2 ciclos de metilpredni-
solona, sem melhoria clinica seguidos de um ciclo de plasma-
ferese admitindo mielite refractdria. Trés meses apoés inicio
dos sintomas a RM mostrou aumento da extensao longitudi-
nal da lesao bulbar até a transicdo bulbo-protuberancial. A
biopsia medular mostrou um astrocitoma medular.

Conclusao: Reportamos um caso de astrocitoma medular
em que as alteragdes neurorradioldgicas, multifocais e nao
expansivas, sugeriam mielite. Este caso reforca a importancia
de biopsar lesdes que ndo respondem a terapéutica empirica.

Transporte aéreo de doentes com
patologia neurolégica na TAP entre
Jan2010 e Dez2011

Nuno Pedro Lobato Ribeiro
UCS - Cuidados Integrados de Satide, Lisboa.
nunopedroribeiro@gmail.com, nribeiro@ucs.pt

Introducdo: Todas as chamadas companhias de bandeira
fazem regularmente o transporte de doentes nos seus avioes.
Também a TAP Portugal o faz com regularidade. O ambiente a
bordo das aeronaves € caracterizado por pressdao atmosférica
reduzida, baixa humidade, ruido, vibracoes e qualidade do ar
circulante. Estas condi¢oes colocam problemas no transporte
de doentes. E feita uma revisao de fisiologia de voo e de neces-
sidades que os doentes neurolégicos podem apresentar
durante o transporte. Revém-se também as normas interna-
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cionais respeitantes ao transporte de doentes em avides
comerciais.

Objectivo: Analisar retrospectivamente os diagndsticos
dos doentes com patologia neurolégica, transportados nos
anos de 2010 e 2011, bem como as necessidades especiais
para o transporte.

Metodologia: Foram revistos todos os pedidos de trans-
porte dos anos 2010 e 2011, patologias apresentadas, necessi-
dades especiais quer de acompanhamento quer de condigdes
a bordo para que o transporte se efectuasse em seguranga.

Resultados: Foram autorizados no periodo considerado,
1432 pedidos de transporte. Destes, 297 eram doentes com
patologia neurolégica: tumores, epilepsia, esclerose lateral
amiotroéfica, paralisia cerebral, para ou tetraplegia de varias
etiologias, hemorragias intracraneanas, AVCs ou suas seque-
las, deméncias, miastenia gravis, esclerose multipla, metasta-
ses cerebrais e D. Parkinson.

Conclusdes: Nao hd contraindicacdo para o transporte de
doentes com patologia neurolégica, desde que devidamente
informados os Médicos da Companhia, quanto ao diagndsti-
co, data do mesmo, qual o tipo de acompanhamento que con-
sideram necessdrio ou necessidade de aparelhos para apoio.

Traumatismo cranioencefélico de
gravidade moderada em idosos: um estudo
observacional na ULSAM

Silvia César, Sandra Perdigao, Rosa Lobato, Dinis Costa, Joao
Martins, Elia Baeta

Unidade Local de Satide do Alto Minho, Hospital de Viana do
Castelo.

silvia_f_cesar@hotmail.com

Introducdo: O traumatismo cranioencefédlico (TCE) é
causa importante de mortalidade e morbilidade que limitam
a qualidade de vida. Os idosos s3o um grupo de crescente
importancia na prestacao de cuidados de satide e nele as que-
das e os TCEs sdo frequentes.

Objetivos: Identificar fatores relacionados com os TCEs em
idosos no sentido de determinar atitudes diagnésticas, tera-
péuticas e preventivas.

Metodologia: Este estudo observacional baseou-se nos
doentes com TCE moderado, internados sob a responsabilida-
de da Unidade de Neurologia (UN), e foi realizado entre
Janeiro e Dezembro de 2011. Excluiram-se os que tinham his-
téria equivoca de TCE como evento primdrio, hemodinamica-
mente instaveis e/ou complicagdes nao neurolégicas. No sen-
tido de identificar varidveis relacionadas com a idade, os
doentes foram divididos em dois grupos (>=<75 anos) e anali-
sados estatisticamente (SPSS).

Resultados: Dos 70 doentes, com média de idades de 71.78
+ 15.86 anos (38 homens e 32 mulheres), a principal causa de
TCE foi queda (80%), sobretudo nos>75 anos (p=.020). A
maioria tinha lesoes multiplas (37%), ou hematoma subdural
(HSD) (31%). Este, correlacionava-se com o grupo mais idoso
(p=.009). Foram observados pela Neurocirurgia 69% e 14%
foram intervencionados. Foram admitidos na UN 27% que a
Neurocirurgia achou que ndo se justificava observa¢do por
essa especialidade. O tipo de lesdo nao estava relacionado
com as comorbilidades mais frequentes (HTA 49% e arritmia
21%), nem com hipocoagulacdo (12%) ou antiagregacao pla-
quetdria (35%). A média de internamento era superior nos
mais idosos (p=.004).71% teve alta para o domicilio.
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Conclusdes: Este estudo revela que a queda é o mecanis-
mo de TCE mais frequente depois dos 75 anos, originando fre-
quentemente lesdes hemorragicas como HSD que acarretam
morbilidades e elevados custos de satde, com detrimento da
qualidade de vida do idoso. Assim, é necessdrio criar estraté-
gias de prevencao primdria no sentido de evitar e diminuir as
complicagoes secundarias ao traumatismo.
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Antonio Calcada Bastos

17h00-17h30 Estimulacdo cerebral profunda - para que casos?
Alexandre Mendes

17h45 Encerramento
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Resumos

1- Papel da neuroimagem nas doencas do
movimento na crianca

Pedro Soares Pinto
Servigo de Neurorradiologia do Centro Hospitalar do Porto
p@pinto.as

A denominacao “doengas de movimento” refere-se a um
grupo heterogéneo de doencas neuroldgicas cuja apresenta-
¢do clinica inclui movimentos involuntarios e que presumi-
velmente tem origem em lesdes dos ganglios da base ou do
restante sistema extrapiramidal. A maioria das doengas de
movimento s3o raras, mas algumas, como os tiques, sao rela-
tivamente frequentes. Por convencao, as doengas de movi-
mento sdo divididas em hipercinéticas (por vezes denomina-
das de discinéticas) e em hipocinéticas (ou acinéticas/rigi-
das). O conhecimento das doencas de movimento tem
aumentado significativamente nos tltimos anos, devido aos
progressos da genética molecular, mas também, devido a evo-
lucdo imagiolégica, com a utilizacdo alargada da ressonancia
magnética e dos métodos de imagem de medicina nuclear.

Os componentes do sistema nervoso central que estdo
implicados nas doengas de movimento sdao os ganglios da
base (nucleos caudados, globos pdlidos, putamina), os
nucleos subtalamicos, a substancia nigra, os tdlamos e o cor-
tex frontal. A realizagdo de movimentos finos e coordenados
implica ainda a intervencao do cerebelo, da medula espinal,
dos nervos periféricos e do musculo.

No estudo das doencas pediatricas do movimento, podem
ser utilizadas vdrias técnicas neurorradiolégicas. A ecografia
transfontanelar é um método rapido e facil de utilizar, sem
necessidade de sedag@ao, mas apresenta uma acuidade diag-
ndstica limitada, sendo apenas realizada enquanto a fontane-
la anterior estd patente. Serve para confirmar/excluir a pre-
senca de lesdo hipodxico-isquémica no recém-nascido de
termo ou de hemorragia dos ganglios da base ou dos tdlamos,
fundamentalmente no prematuro. A tomografia computori-
zada (TC) é também um método imagiolégico rapido, mas
obrigada a deslocacdo da crianga para uma unidade prépria.
E particularmente sensivel no diagnéstico de calcificacoes
cerebrais, o que pode ser ttil neste contexto, mas apresenta
limitagoes face a ressonancia magnética (RM) na avaliacdo da
extensao das lesdes dos nticleos cinzentos da base, do tronco
cerebral (regido sujeita a artefactos) e da substancia branca.
Além disso, é um método que utiliza radiacdo ionizante, que
pode ser deletéria neste grupo etdrio. A RM é, desta forma, o
meétodo de elei¢ao para estudo cerebral nas doencas de movi-
mento na crianca. Permite a avaliacio diferenciada do sinal
da substancia branca e cinzenta e ajuda na exclusdo de mal-
formacdes cerebrais associadas. Em casos especificos, podem
ser utilizadas técnicas avancadas por RM, como o estudo por
difusao, a espectroscopia e o tensor difusao. A RM é ainda cru-
cial no diagnéstico de determinados tipos de doencas de
movimento, como na doenc¢a de Wilson ou na PKAN (pantot-
henate kinase-associated neurodegeneration).

Os estudos neurorradiolégicos nas distonias primérias sao
geralmente normais, mas podem demonstrar alteracoes espe-
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cificas em algumas distonias secunddarias, bem como em
doencas neurodegenerativas e metabdlicas. A paralisia cere-
bral é provavelmente a causa mais frequente de doenca de
movimento na crianga, e pode ser consequente a asfixia peri-
natal em recém-nascidos de termo, ou a hemorragias da
matriz germinativa em prematuros, com evidéncia de enfarte
venoso dos ganglios da base associado. Os achados por RM
sdo usualmente patognomonicos nestas situagoes.

No grupo das doencas neurodegenerativas e metabdlicas
associadas a doencas de movimento, existem alguns aspectos
imagioldgicos diferenciadores que serdo discutidos. Na doen-
ca de Huntington juvenil, o hipersinal em T2 do estriado e a
atrofia cerebral difusa e dos génglios da base sao aspectos tipi-
cos. No grupo de doencas associadas a neurodegeneracao
com acumulacao encefélica de ferro (NBIA), o aparecimento
do sinal do “olho de tigre” estd relacionado com a presenca de
mutagdo PANK2 na PKAN (pantothenate kinase-associated
neurodegeneration), antigamente denominada como doenca
de Hallervorden-Spatz. Por seu lado, a atrofia cerebelosa com
hipersinal em T2 do cértex cerebeloso é mais consentdneo
com a distrofia neuroaxonal, que também pertence ao espec-
tro do NBIA. Serd dado énfase a alguns aspectos imagioldgicos
tipicos de intoxicagdes que estdo na origem de quadros clini-
cos distonicos agudos e também de algumas doencas meta-
bdlicas e mitocondriais.

Em suma, a neuroimagem, sobretudo através da RM, tem
um papel crucial ndo sé na exclusdo de causas téxicas ou nao
progressivas (como as lesdes perinatais) que podem estar na
origem de doengas de movimento na idade pedidtrica, mas
também no reconhecimento de padrdes imagiolégicos tipicos
que podem ajudar na investigacdo diagndstica e a prever o
prognaéstico.

2- Doencas do Movimento Imunomediadas

Inés Carrilho
Servico de Neurologia Pedidtrica do Centro Hospitalar do Porto

Nos tdltimos anos tem aumentado o interesse do papel da
autoimunidade em muitas doencas neurolégicas no adulto e
na crianca. Tém sido reconhecidas doencas associadas a anti-
corpos especificos contra canais iénicos, receptores e outras
proteinas sindpticas, alterando o conceito que o cérebro era
um 6rgdo privilegiado em termos imunoldgicos porque esta-
ria protegido pela barreira hematoencefdlica. Atualmente
sabe-se que a apresentacdo dos antigénios (Ag) ao SNC é
semelhante ao dos outros tecidos.

Muitas doencgas do movimentotém sido recentemente
identificadas como sendo de etiologia autoimune. Estas
podem estar relacionadas com mecanismos para-neoplésicos
(com anticorpos especificos reconhecidos) ou associadas a
multiplos anticorpos periféricos e cuja fisiopatologia é ainda
mal conhecida.

No grupo das doencas paraneopldsicasfaz-se referencia a
coreia associada a anti- CRMP5, hipocinesia e rigidez associa-
da a anti-Ma2, degenerescéncia cerebelosaparaneoplasica
associada a anti-Yo, antiTr e anti VGCC, ataxia e pseudoateto-
se associada a anti-Hu.

Outro grupo de doengas de movimento estdo associadas a
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multiplos anticorpos como é o caso da coreia de Sydenham,
coreia associada ao Lupus Eritematoso Sistémico (SLE) e ao
Sindrome antifosfolipideo (APS).

Mais recentemente tem sido reconhecidas no adulto e na
crianca um novo grupo de doengas do movimento imunome-
diadas relacionadas com anticorpos contra as proteinas da
superficie celular dos neurdénios ou contras as proteinas
sindpticas. Vai-se abordar a encefalite anti receptor N-
metil-D-aspartato (anti-NMDAR), encefalomielite progressi-
va com rigidez e mioclonias (PERM) — associada a Ac anti
receptores da glicina (anti-GlyR),e o sindrome opsoclonus-
mioclonus-ataxia.

Coreia associada a Ac anti-CRMP5

E geralmente paraneopldsica (carcinoma pulmonar de
pequenas células e timoma).

A coreia surge no contexto de outras manifestagdes neuro-
l6gicas como encefalite Imbica, ataxia cerebelosa, neuropatia
periférica, uveite, nevrite 6ptica ou retinite.

Hipocinesia e rigidez associada a anti-Ma2

As manifestacoes neuroldgicas variam em funcao da regiao
cerebral envolvida (regido limbica, diencéfalo e tronco cere-
bral) - alteragdes memoria, convulsdes, narcolepsia-cataple-
xia, hipertermia, hiperfagia, parkinsonismo (bradicinesia,
hipofonia e rigidez), paralisia do olhar vertical. Podem surgir
crises oculogiricas.

Os tumores mais frequentemente associados sao: tumor
testicular, pulmonar, mama, c6lon e linfoma.

Degenerescéncia cerebelosa paraneoplésica

Os doentes com esta entidade desenvolvem rapidamente
ataxia, disartria, nistagmo e tremor. Nas criangas o quadro
pode mimetizar a cerebelite pds-infeciosa.

Quase todos os Ac para-neopldsicos conhecidos podem
dar este quadro mas os mais frequentes sdo o anti-Yo (cancro
ovario e mama), anti-Tr (linfoma Hodgking) e anti VGCC (car-
cinoma pulmonar de pequenas células).

A maioria destes doentes nao responde ao tratamento.

Ataxia e pseudoatetose associada a anti-Hu.

Degenerescéncia dos neurdnios dos ganglios das raizes
dorsais da medula, por provavel resposta imune mediada por
células T.

O défice sensorial origina ataxia e posturas disténicas ou
pseudoatetoéides das extremidades.

Geralmente associada a tumor do pulmao.

Coreia de Sydenham

E a causa mais frequente de coreia adquirida na crianca. E
um critério major da febre reumdtica, e estd presente em 10-
15% dos casos.

Resulta de uma resposta autoimune apés uma infeccao
por estreptococos beta-hemolitico do grupo A (GABHS).

A clinica inclui as alteragdes neurolégicas (coreia, hipoto-
nia, podem estar presentes tiques e distonia) e psiquidtricas
(labilidade emocional, ansiedade, irritabilidade, parassénia,
défice de atencao, alteracbes de comportamento do tipo
obsessivo-compulsivo).

A coreia pode surgir de forma insidiosa e subtil ao longo de
semanas; pode ser unilateral.

Os sintomas desaparecem ao fim de 3-4 meses mas podem
persistir durante anos. Cerca de metade dos doentes pode
recidivar, geralmente durante a gravidez.

Ha aumento do titulo de Ac antiestreptolisina O e anti-
DNAse B.

Ac anti-ganglios da base podem estar presentes mas nao
sdo especificos.
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Coreia associada ao SLE e APS

O SLE e APS podem apresentar um grande ntimero de sin-
tomas neuroldgicos incluindo a coreia. A fisiopatologia da
coreia no SLE ou no APS nao é completamente conhecida. A
coreia surge em 2% dos doentes com SLE e pode ser a primei-
ra manifestacdo. Apesar do SLE e APS estarem associados a
fenémenos de trombose, ndao ha evidéncia cientifica para o
uso de anticoagulantes nos doentes com coreia.

Doenca do movimento na Encefalite anti-NMDAR

E uma das encefalites imunomediadas mais frequentes.
Cerca de metade dos casos sdo pedidtricos.

Apresentacdo clinica pode dividir-se em 3 fases, uma fase
prodrémica associada a variadas infegdes, seguida de uma
fase precoce com psicose, confusiao, amnésia, disfasia (doen-
tes geralmente referenciados a psiquiatria) seguida ao fim de
1-2 semanas por uma fase tardia que se manifesta por doenca
do movimento, instabilidade autonémica, hipoventilacio,
alteracdo estado consciéncia com necessidade de cuidados
intensivos nesta fase. A doenca do movimento apresenta-se
geralmente como coreoatetose envolvendo a face (sdo proe-
minentes as discinésias orobucolinguais), tronco, abdémen e
membros. Pode haver balismo e distonia. Alguns doentes
podem apresentar periodos de catatonia, cataplexia e rigidez.
Podem surgir crises epilépticas, sendo dificil diferenciar da
doenca do movimento.

Apesar da maioria dos casos ter uma apresentac¢ao clinica
tipica, alguns casos podem obrigar a diagnoéstico diferencial
com encefalite virica, sindrome maligno dos neurolépticos,
doenca de movimento psicogénica, sindromes psiquidtricos,
sindrome opsoclonus-mioclonus.

Estdo presentes Ac contra a subunidade NR1 do NMDAR

Pode estar associada a neoplasias em menos de 10% dos
casos pedidtricos e em mais de 50% dos casos dos adultos
(principalmente teratoma do ovario).

A evolucdo é geralmente favoravel mas lenta e pode haver
recaidas em 15-25% dos doentes.

Encefalomielite progressiva com rigidez e mioclonias
(PERM) - associada a Ac anti-receptores da glicina (anti-GlyR).

Euma doenca rara do espectro do sindrome de stiff-person.
Caracteriza-se por rigidez do tronco, espasmos musculares
dolorosos, hiperecplexia e sinais de disfuncao do tronco cere-
bral (ex: disfuncao oculomotora). Pode haver paragem respira-
toria. O inicio é geralmente subagudo e a duracdo pode ir de
semanas a anos com periodos de exacerbacado e remissao.

Geralmente nao estd associada a neoplasias.

Ac anti-receptor da glicina (GlyR) positivos nos adultos. Um
unico caso pediatrico conhecido com anticorpos positivos.

Alguns doentes apresentam Ac anti-GAD como acontece
no sindrome stiff-person.

Diagnéstico diferencial deve ser feito com o sindrome stiff-
person, tétano, hiperecplexia hereditaria.

Sindromo opsoclonus-mioclonus-ataxia

E frequente na populagéo pedidtrica, entre os 6-36 meses.

Clinicamente manifesta-se por movimentos oculares invo-
luntérios, multidirecionais, conjugados, de grande amplitude
(opsoclonus), mioclonias que envolvem a cabega, tronco e
membros, ataxia cerebelosa que se traduz por incapacidade
para se sentar ou andar. Tipicamente também surgem irritabi-
lidade e altera¢oes do sono.

A etiologia pode ser para-infeciosa (EBV, CMYV,
VZVHSVHHVG, enterovirus, Mycoplasma, Borrelia,....), para-
neoplésica (em 50% das criangas associado ao neuroblasto-
ma), ambas ou idiopatica.
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Em muitas destas doengas do movimento imunomediadas
que foram abordadas, ainda ndo se conhece completamente a
fisiopatologia e qual o melhor tratamento.

Devemos suspeitar duma doenca autoimune quando o
quadro neurolégico se instala de forma subaguda em dias ou
semanas (raramente forma aguda) e tem uma evolucao rapi-
damente progressiva e com LCR inflamatoério, ap6s terem sido
excluidos outros diagnoésticos (encefalites viricas, tumores,
doencas metabdlicas...).

A imunoterapia deve ser sempre considerada. Quando os
anticorpos sdo intracelulares (CRMP5,Hu,Yo,Ri) geralmente res-
ponde mal a imunoterapia depletora de Ac e de células B (corti-
coides, IgEV, plasmaferese, rituximab) embora o rituximab
possa ser eficaz. Nestes casos devemos ponderar o uso da ciclo-
fosfamida. Nas doengas por Ac contra os Ag da superficie celular
(ex: NMDAR), hd uma boa resposta inicial ao tratamento, embo-
ra possa ser necessdrio tratamento mais agressivo (rituximab,
ciclofosfamida) nas fases mais avancadas da doenca.

Apesar de serem doencas raras e algumas delas raramente
descritas na crianga, os neurologistas e neuropediatras devem
estar alertados para a existéncia de muitas doengas do movi-
mento imunomediadas. O seu reconhecimento precoce
podera conduzir ao diagnéstico de uma neoplasia oculta e
pode possibilitar a resposta ao tratamento imunosupressor.

3 - Doenca de Wilson: problemas de
diagnoéstico

Marina Magalhaes

Servico de Neurologia - Hospital de Santo Anténio - Centro
Hospitalar do Porto

marinajmmagalhaes@hotmail.com

Introducdo: A Doenca de Wilson (WD) é uma doenca
genética autossomica recessiva do metabolismo do cobre. A
mutacdo do gene ATP7B condiciona redugdo da excregdao
biliar do cobre e da incorporacao do cobre na ceruloplasmina,
com progressiva acumulacao do cobre. Apesar da sequencia-
¢do directa do gene afectado ATP7B estar disponivel, os testes
que reflectem as alteracdes do metabolismo do cobre conti-
nuam a ser fundamentais para o diagnéstico.

Objectivo: Abordarmos as dificuldades no diagnéstico da
Doenca de Wilson, apoiando-nos na nossa propria experién-
cia (uma cohort de 59 doentes).

Meétodos: Os dados clinicos, testes de funcao hepética, tes-
tes bioquimicos do metabolismo do cobre, biopsia hepética e
testes genéticos foram obtidos pela revisao retrospectiva dos
processos clinicos. O fenétipo da apresentacao foi classificado
em hepdtico, ndo-hepatico e pré-sintomaético.

Resultados: Os 59 doentes (27H, 32M) pertencem a 48
familias. A idade média de diagnostico foi de 21,23+11,26
anos. O fenétipo da apresentacao foi em 27,1% pré-sintomati-
ca, em 30,5% hepatica e em 42,3% nao hepatica (15/59 com
uma forma neurolégica pura). A sensibilidade dos testes bio-
quimicos do metabolismo do cobre foi de: 81% para a cerulo-
plasmina, 92% para a cuprtria e 98% para o cobre hepético. O
estudo molecular confirmou o diagnéstico de WD em 34 de 37
doentes estudados. Nos 4 doentes com doseamentos de cobre
hepético inferiores a 250 png/g de figado seco (em 1 doente
<50pg/g), o estudo molecular confirmou o diagnéstico de WD.

Conclusdo: Os nossos resultados reafirmam a auséncia de
“gold standard” para o diagndstico da WD. O doseamento do
cobre hepético foi o teste mais sensivel, mas um valor < 50 pg/g
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de figado seco ndo excluiu o diagndstico. O diagnéstico de WD
continua a requer uma combinacdo de varios critérios clinicos,
testes bioquimicos e genéticos. O diagnéstico molecular é
importante sobretudo para o estudo de familiares em risco.

4 - General Approach to Movement
Disorders

Professor KP Bhatia

Professor of Clinical Neurology, Sobell Department of Movement
Neuroscience and Movement Disorders, Institute of Neurology,
University College London, Queen Square, London

Introduction: Movement disorders can be divided into two
forms: hyperkinetic and hypokinetic. Hyperkinetic disorders
are also called dyskinesias. There are five forms of dyskinesias
which include tremor, myoclonus, tics, chorea and dystonia.
The hypokinetic movement disorders comprise the parkin-
sonian conditions. Obviously they can be rare patients with a
mixed movement disorder.

Because of the number of different aetiological conditions
can appear to be causing similar clinical syndromes, a new
comer to the movement disorders field can find it difficult and
confusing. However recognition of the different forms of move-
ment disorders with regard the phenomenology is an important
first and using a step by step organised way of dealing with
movement disorders patient can lead to rewarding results.

It is important to mention that when faced with a move-
ment disorders patient the basic steps namely a good history
and examination are vital as one would carry out in any neuro-
logical patient. However there are certain aspects which one
does pay extra attention to in a movement disorders case. With
regard the history, drug and family history are important
points of attention as a number of movement disorders are
drug induced or inherited. With regard the examination special
attention is to be paid to the eye movements, the gait, postural
reflexes and axial rigidity and tests for bradykinesia as needed
as these are not mentioned in the routine neurological exami-
nation which often concentrates on the pyramidal system.

General Approach: Three steps are suggested when seeing
a movement disorders patient (this exercise was in fact devel-
oped in the movement disorders fraternity with the advent of
videotapes being made of patients with unusual movement
disorders and sent over for an opinion without much history
or clinical details).

The firststep is to distinguish whether the patient has a hyper-
or hypokinetic movement disorder. With regard the hyperkinetic
movement disorders it is important to try and characterise which
particular variety of the dyskinesia does the patient best fits into.
Is it a tremor, one of the three forms of jerks (chorea, tics, or
myoclonus), or dystonia. Certain features are typical of particular
forms of dyskinesias. For example, although both myoclonus and
tics are jerky movements, tics are suppressible while myoclonus is
not. Also, the patient may describe a rising inner tension when
suppressing tics. Ocular jerks are also typical of tics (so-called
oculogyric tics). Chorea is typified by jerky movements flitting
from one body part to another, in contrast to tics which are
stereotyped. Quasi-purposive movements, where the patient
seemingly uses a part of the involuntary movement to do a task
(e.g. adjusting the spectacles or the hem of the dress) is also typi-
cal of chorea. Dystonia is characterised by abnormal postures,
but tremor can be a major feature. The presence of a sensory
geste is generally seen in dystonia but not other dyskinesia.

Sinapse

187



=

188

The second step is to note the distribution of the move-
ment disorder whether it is focal, multifocal, generalised or
unilateral. Is there a particular predilection for a certain body
part to be affected or a particular pattern. It is important also
to note the age of the patient and whether there are any other
neurological features apart from the movement disorder.

The third step is to put together the above signs to decide
the aetiology and order the necessary investigations. In this
regard, when attempting to form a list of possible causes of the
movement disorder in a particular patient it is helpful to
remember that in general causes of movement disorders fall
into four categories:

1) Primary or idiopathic. These tend to be pure movement
disorders (no other neurological or systemic features such
as cognitive decline, epilepsy, spasticity, organ failure)
which are non-progressive and usually do not have a
structural brain lesion. These disorders are often inherited.

2) Secondary. These movement disorders caused by iden-
tifiable secondary causes such as brain injury, infection,
or drug use. Other systems may be involved, and other
neurological signs may occur. The defining feature of
these conditions is the presence of a precipitating factor,
and it is important to remember that sometimes a disor-
der may be delayed after the precipitating event (i.e. tar-
dive movement disorders). Secondary movement disor-
ders are usually static, and do not progress if the precip-
itating factor is no longer active.

3) Heredo-degenerative. These are movement disorders
which occur as part of a generalised degenerative process
affecting the nervous system. Clinical presentation is
often variable in these disorders and the movement disor-
der may only be a minor part of the neurological systemic
dysfunction. These disorders have a progressive course.

4) Psychogenic. This is also an important cause of move-
ment disorder which is a diverse presentation usually
coupled with other unusual physical symptoms and
signs and often (but not necessarily) the presence of
psychological disturbance.

Examples: Applying the three steps, let us look at some
examples of how one may apply these steps. Let us take a
patient where in Step 1 you decide that the movement disorder
is hyperkinetic and it is chorea. In Step 2, you note that the
movement disorder is generalised. It is now important to con-
sider the age, the distribution or predilection for a particular
area or a particular pattern of the movement disorder. It is also
important to look for other abnormal signs. For example lets
consider a patient, who apart from chorea, there is nothing
else. This patient is 15 years old, so you think of rheumatic
chorea, systemic lupus or anti-phospholipid syndrome as the
main diagnostic possibilities, if you have excluded drugs.
However, if a patient with generalised chorea was 55, rather
than 15 years, you would consider Huntington’s disease as the
most likely diagnosis. So age and distribution were the deter-
mining factors in reaching the differential diagnosis. If this
patient had a particular pattern of the chorea, for example
involving the peri-oral region, then drug-induced tardive dysk-
inesia would be the first possibility to consider. If the 55 year
old had a unilateral chorea or ballism, then a vascular or struc-
tural cause would be more likely than Huntington’s disease.

Planning investigations: It is important to exclude treat-
able causes of movement disorders. Treatable movement dis-
orders such as Wilson’s disease or dopa-responsive dystonia
are rare, but there should be a high index of suspicion for these.
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The differential diagnosis of heredo-degenerative move-
ment disorders is usually very long and investigating the differ-
ent possibilities is difficult and expensive. In such cases, it is
helpful to consider the signs and symptoms carefully to narrow
down the differential diagnosis. For example, the differential
diagnosis of a patient who has a peripheral neuropathy associ-
ated with generalised dystonia is much shorter than of heredo-
degenerative dystonia in general. Or if there is deafness associ-
ated with dystonia, the list is narrowed to a few causes of here-
do-generative dystonias and mitochondrial disease and other
disorders which cause deafness and dystonia will be the likely
aetiological cause and can be investigated accordingly.

Conclusion: In summary, because of the wide variety of
different aetiological causes of movement disorders and a
large number of different forms of clinical presentation, it is
important to use a step-by-step organised approach to a
patient with a movement disorder. The first step is to identify
whether it is a hypo- or hyperkinetic movement disorder and
if the latter which particular form of dyskinesia. Age and dis-
tribution and whether there are associated other signs or clin-
ical features is to be noted. Investigations can be narrowed
down by using syndromic associations.

5 - Parkinsonism in children

Giovanna Zorzi
Child Neurology Department
Istituto Neurologico “C. Besta” - Milan, Italy

Parkinsonism or hypokinetic rigid syndrome is character-
ized by bradykinesia, rigidity, resting tremor, loss of postural
reflexes. Definite diagnosis of parkinsonism requires at least
two of these features to be present, one of them being bradyki-
nesia or resting tremor. Parkinsonism is considered to be very
rare among the pediatric movement disorders, but probably it
is underestimated due to the peculiar semiological features of
the parkinsonian syndrome in children.

The etiological spectrum of parkinsonism in children dis-
tinguishes acquired conditions from inherited disorders, due
to several metabolic or degenerative diseases. In clinical prac-
tise, to orientate the diagnosis it is useful to classify the
parkinsonian syndromes according to the clinical phenome-
nology. The following categories are therefore recognized:

¢ Classic parkinsonism: conditions with prominent or
exclusive parkinsonian features.

* Dystonia-parkinsonism syndromes: disorders dominat-
ed by association with dystonia and/or signs of a multi-
system involvement

e Atypical parkinsonism: disorders typically characterized
by other features and may also present with signs of
parkinsonism

Classic or pure parkinsonism in children is rare, examples
of these condition are the Parkin type of juvenile Parkinson
disease (PARK2) or some disorders of monoamine synthesis.
Tremor is extremely rare, instead of rigidity hypotonia may be
present especially in very young patients, so profound that a
neuromuscular disorder can be suspected.

Dystonia-parkinsonism syndromes are much more fre-
quent; the etiological spectrum of these conditions include
genetically-determined dystonias such as DYT16, DYT12 and
neurodegeneration with brain iron accumulation.

Finally, there are many other neurological disorders with
onset in childhood which can display sign and symptoms of
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parkinsonism, such as mitochondrial cytopathies, PLA2G6
associated neurodegeneration, Rett syndrome.

We report on the clinical features of a large series of patients
affected by parkinsonian syndromes observed at our Institute,
that represent the 7% of all our patients with movement disor-
ders. The etiological spectrum included inherited parkinson-
ism for the vast majority of patients (87%), due to several dif-
ferent metabolic and degenerative conditions (NBIA, mito-
chondrial diseases, X-fragile, severe myoclonic epilepsy of
infancy, Wilson disease, neurotransmitter disorders, gangliosi-
doses, etc...); a definite diagnosis was not achieved in a rela-
tively high proportion of patients (20%). Patients with a very
early onset had usually an inherited metabolic parkinsonism,
while a juvenile onset correlated in our series with a degenera-
tive condition. The clinical phenomenology of the parkinson-
ian syndrome in our series was mainly represented by rigidity,
bradykinesia and hypomimia; loss of postural reflexes and
tremor tremor were present in minority of patients.

The diagnosis of the parkinsonian syndromes can be diffi-
cult and complex, in our experience the clinical presentation
and the MRI are the most important clues in a rationale diag-
nostic process.

6 - Neurometabolic diseases and
movement disorders

Roser Pons

Pediatric neurologist, First Department of Pediatrics, Agia Sofia
Hospital,

University of Athens

Neurometabolic disorders are inborn errors of metabolism
with prominent CNS involvement. The main pathophysiologi-
cal mechanisms include deficient energy production or utiliza-
tion, and chronic or acute toxicity of accumulated metabolites.
Movement disorders are neurological syndromes in which
there is either an excess of movement or a paucity of voluntary
and automatic movements, unrelated to weakness or spastici-
ty. Most movement disorders are associated with pathological
alterations in the basal ganglia or their connections.

Numerous neurometabolic diseases present with promi-
nent movement disorders and this is thought to be due to the
vulnerability of the basal ganglia to energy deficiency states
and to toxicity by a number of accumulated intermediaries.
Furthermore, a group of disorders that has received a lot of
attention in recent years are the inherited defects of the neu-
rotransmitter metabolic pathways. These disorders lead to
abnormal concentrations of specific neurotransmitters and
some present with very characteristic movement disorders. In
this presentation we will discuss several groups of neurometa-
bolic diseases that are associated with movement disorders:
disorders of energy metabolism, organic acidurias and disor-
ders of neurotransmitter metabolism.

Organic acidurias are a group of disorders characterized by
the excretion of non-amino organic acids in urine. The major-
ity of the classic organic acid disorders are caused by abnor-
mal amino acid catabolism of branched-chain amino acids or
lysine. Glutaric aciduria type I is one type of organic aciduria
with prominent CNS involvement. It is caused by deficiency of
glutaryl-Co-A dehydrogenase (GCDH) leading to the accumu-
lation of glutaric acid and 3-hydroxyglutaric acid that are
believed to be neurotoxic. This disorder usually becomes clin-
ically manifest during a catabolic state with an acute
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encephalopathic crisis that results in striatal necrosis and in a
permanent dystonic-dyskinetic movement disorder.

Inherited disorders of energy metabolism are a complex
group of diseases that include defects of fuel combustion and
defects of fuel utilization. Mitochondrial diseases are disorders
of fuel combustion and they constitute a clinically heteroge-
neous group of disorders that arise as a result of dysfunction of
the mitochondrial respiratory chain. They can be caused by
mutations of nuclear or mitochondrial DNA. In infancy and
early childhood, the quintessential neurological manifestation
of mitochondrial disorders is the Leigh syndrome or subacute
necrotizing encephalomyelopathy. This condition is character-
ized by onset of symptoms typically between three and 12
months of age, often following a viral infection.
Decompensation, often with elevated lactate levels in blood
and/or cerebrospinal fluid (CSF), during an intercurrent illness
is typically associated with psychomotor retardation or regres-
sion. Neurologic features include hypotonia, spasticity, cerebel-
lar ataxia and a variety of movement disorders.

Other defects of energy metabolism are defects of fuel uti-
lization, and this would be the case of Glut-1 deficiency that is
a disorder of brain energy metabolism caused by impaired glu-
cose transport into the brain mediated by the facilitative glu-
cose transporter Glut-1. Classically, patients present with infan-
tile epilepsy, developmental delay, acquired microcephaly, cog-
nitive impairment, and varying degrees of spasticity, ataxia and
dystonia. The presentation and course are however variable
and patients may also present with paroxysmal episodes of
abnormal head and eye movements, and by chronic choreoa-
thetosis and dystonia. The hallmark of the disease is a low CSF
glucose concentration in the presence of normoglycemia, with
a CSF/blood glucose ratio commonly less than 0.4.

Disorders of neurotransmitter metabolism leading to
prominent movement disorders are those that involve the
metabolic pathway of the biogenic amines, serotonin and cate-
cholamines (dopamine, adrenaline, noradrenaline). Clinical
manifestations derive mainly from chronic dopamine deficien-
cy in the developing brain. Patients may present with a severe
clinical phenotype characterized by lack of motor develop-
ment, parkinsonism, dystonia, and oculogyric crises associated
with autonomic and endocrine dysfunction. Intermediate and
mild phenotypes also occur. The diagnosis is based on the
measurement of biogenic amine metabolites in the spinal fluid.

7 - Tratamento farmacolégico do
Sindrome de Tourette

Teresa Temudo
Servico de Neuropediatria do Departamento da Crianga e
Adolescente, Centro Hospitalar do Porto

O Sindrome de Tourette (ST) é uma doenga neuropsiquia-
trica caracterizada por tiques crénicos motores e vocais, fre-
quentemente associados com alteracoes de comportamento.

A severidade do ST depende nao s6 da qualidade e intensi-
dade dos tiques como da presenca de comorbilidades que lhe
estdo frequentemente associadas, tais como Sindrome de
Hiperactividade e Défice de Atenc¢do, Transtorno Obcessivo
Compulsivo e perturbag¢des do humor. Assim, um diagnéstico
correcto que inclua a identificacdo das comorbilidades é um
passo essencial para orientar o tratamento dos doentes com
ST. A abordagem clinica implica a educacao do doente e da
familia, intervengdo na escola com esclarecimento dos pro-
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fessores e colegas sobre a doenca, assim como o tratamento
dos sintomas. Em muitos doentes com ST o tratamento dos
sintomas requere farmacoterapia orientada para os tiques e
patologias coexistentes.

Embora existam publicados muitos estudos sobre o trata-
mento farmacolégico do ST, somente um nimero limitado
obedece a critérios de qualidade rigorosos. A proposta que irei
apresentar € baseada nas actuais recomendacdes europeias
para o tratamento do ST.

8 - Estimulacao cerebral profunda - para
que casos

Alexandre Mendes

Servico de Neurologia, Hospital de Santo Anténio, Centro
Hospitalar do Porto

falexandremendes@gmail.com

O sindrome de Tourette (ST) é um disttrbio crénico, com
curso flutuante, caracterizado por tiques motores e vocais
persistentes pelo menos durante 12 meses. Comorbilidades
comportamentais, como hiperactividade e défice de atencao,
disttrbio obsessivo-compulsivo, depressao, ansiedade e com-
portamento auto-mutilante, estdo presentes na maioria dos
doentes. O tratamento médico envolve o uso de neurolépticos
tipicos e atipicos, agonistas adrenérgicos, agonistas da dopa-
mina, técnicas comportamentais e toxina botulinica.

Os tiques tém inicio pelos 6 a 8 anos de idade, atingem um
maximo pelos 12 anos e, na maioria dos doentes, diminuem
de gravidade durante a adolescéncia e idade adulta jovem.

Numa percentagem pequena de doentes, os tiques sdao
severos, refractarios ao tratamento médico e mantém-se ou
agravam-se na idade adulta. Durante décadas foram realiza-
das cirurgias lesionais, visando vdrios alvos, para tratamento
destes doentes; foram descritas melhorias mas eram frequen-
tes os efeitos laterais das lesdes. Com o desenvolvimento da
estimulacdo cerebral profunda (Deep Brain Stimulation —
DBS) para tratamento das doengas do movimento, como a
doenca de Parkinson, o tremor e a distonia, os procedimentos
lesionais foram progressivamente abandonados. Em 1999 foi,
pela primeira vez, proposta a DBS (do tdlamo) para tratamen-
to do ST severo e resistente ao tratamento médico.

Desde 1999 tém sido publicados resultados do tratamento
com DBS de doentes com ST. Numa revisdo da literatura
recentemente publicada (Miiller-Vahl et al, 2011), foram
encontrados 63 doentes, sendo descrita melhoria moderada
ou marcada dos tiques em 59. Nalguns doentes foi também
descrita melhoria das co-morbilidades. Estes resultados
poderiam fazer pensar que a DBS é eficaz na quase totalidade
dos casos, mas é defendido pelos autores que existem certa-
mente mais doentes operados e nao publicados, e que pode
existir uma tendéncia para publicar os melhores resultados.

E actualmente consensual que a DBS é um tratamento
promissor para o ST severo e refractdrio ao tratamento médi-
co, permitindo melhoria dos tiques e das co-morbilidades.
Tem sido feito um esforgo para definir critérios para indicacao
cirtirgica e existem vérias questdes relacionadas com este tra-
tamento que estao por resolver.

Em 2006 a Associacdo Americana de Sindrome de Tourette
publicou recomendacgodes para a DBS no ST e, em 2011, foram
publicadas as recomendacdes da Sociedade Europeia para o
Estudo do Sindrome de Tourette para a DBS no ST.

Fazem parte das recomendacgdes aceites os seguintes pon-
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tos: existéncia de diagnéstico de ST ou de doenca com tiques
cronicos; o diagndstico deve ser feito por um médico com
experiéncia em tiques; os tiques devem ser o principal sinto-
ma, serem severos e diminuirem a qualidade de vida; os tiques
devem ser resistentes ao tratamento médico; as comorbilida-
des devem ter sido tratadas de acordo com as recomendacgoes
existentes; ndo deve existir depressdo major ou tendéncia
aguda para o suicidio; ndo devem existir outras doencas que
aumentem o risco do procedimento; o doente deve ser cola-
borante e viver num meio psico-social estdvel; o Centro cirdr-
gico deve ter conhecimento e experiéncia em TS e DBS.

Existem vérias questdes alvo de debate e que nao se encon-
tram resolvidas.

Como na maioria dos doentes os tiques melhoram na ado-
lescéncia ou na idade adulta jovem, tem sido discutida a idade
minima para a cirurgia. A Associacdo Americana de ST propds
como idade minima os 25 anos, enquanto a Sociedade
Europeia para o Estudo do Sindrome de Tourette propde os 18
anos. E consensual que a DBS s6 deve ser proposta na idade
adulta, mas permanece em debate a idade minima. Poderao
excepcionalmente ser operados doentes com idade inferior a
18 anos, se severamente afectados.

Tem sido discutida a duracdo minima dos tiques, sendo pro-
posto 5 anos. Como existe agravamento e melhoria espontanea
dos tiques, tem sido debatido o periodo minimo em que devem
ser severos, sendo defendido que ap6s 12 meses de tiques seve-
ros num adulto é pouco provével existir melhoria espontanea.

E defendido que deve ser usada a escala “Yale Global Tic
Severity Scale” e que a pontuacdo deve ser igual ou superior a
35 (mdaximo 50), o que representa a existéncia de tiques severos.

A definicao de resisténcia ao tratamento médico é também
um aspecto em debate. E definida por alguns autores como
auséncia de melhoria ou aparecimento de efeitos secundarios
apos tratamento com trés farmacos diferentes, incluindo neu-
rolépticos tipicos e atipicos, em dose e por periodo de tempo
adequados. Se estiver disponivel, deve ser testado o tratamen-
to comportamental.

Nos doentes com DBS para tratamento do ST foram utili-
zados 7 alvos diferentes, sendo mais frequentes o complexo
centro-mediano para-fascicular do tdlamo (CM-Pf), a por¢ao
anterior do pélido interno e o braco anterior da cépsula inter-
na. Nao existe informagao que permita saber qual é o melhor
alvo. E aceite que a estimulacdo deve ser bilateral, existem
duvidas se podera ser ttil a utilizagdao de mais do que um alvo
em simultdneo. Tém sido utilizados parametros de estimula-
¢ao diferentes pelos varios grupos, o que podera estar relacio-
nado com o alvo anatémico utilizado.

Os efeitos adversos das estruturas estimuladas na DBS
para tratamento do TS sao mal conhecidos.

Tem sido debatido se a DBS para tratamento do ST deve ser
realizada apenas no ambito de estudos. A realizagdo de estu-
dos controlados, duplamente cegos (com a estimulacdo on e
off), em grupos com nimero elevado de doentes e bem carac-
terizados, permitird confirmar a eficdcia da DBS, conhecer os
sintomas que podem beneficiar mais, comparar diferentes
alvos, definir os parametros de estimulacao a usar, conhecer a
influéncia da DBS na qualidade de vida e avaliar a duracao do
beneficio. Devem ser avaliados além dos tiques, as comorbili-
dades e os aspectos cognitivos. Esses estudos deverdo ter um
seguimento longo, no minimo de dois anos.

Doentes com eventual indicagdo para o tratamento cirtr-
gico deverao, idealmente, ser orientados para Centros que se
encontrem a fazer estudos com essas caracteristicas.
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CO1 - “Tosse e Crises Esternutatorias”
persistentes de Causa Neuroldgica

Paulo Rego Sousa'*, Sara Prates?, Vera Reimao Pinto?, Ana
Moreira*, Rita Lopes da Silva*

1-Servico Pediatria, Centro Hospitalar do Funchal. 2-Servico de
Imunoalergologia, Hospital Dona Estefania, CHLC. 3-Servico de
Otorrinolaringologia, Hospital Dona Estefania, CHLC. 4Servi¢o
de Neurologia, Hospital Dona Estefania, CHLC

Introducdo: Os tiques sdo a perturbacdo do movimento
mais frequente na criancga, sendo os tiques vocais menos fre-
quentes, com diagndstico diferencial mais complexo e terapéu-
tica mais abrangente. Apresentamos 2 casos clinicos de crian-
¢as com tiques vocais exuberantes e repercussao funcional.

Caso clinico 1: Crianca sexo masculino, 11 anos, com ante-
cedentes de rinite alérgica controlada com cetirizina. Iniciou
em Novembro 2006, salvas de crises esternutatorias, estereoti-
padas, refractdrias a anti-histaminicos e corticoterapia tépica,
nao acompanhadas de rinorreia, obstrucao ou prurido nasal.
Recorreu vérias vezes ao SU, foi avaliado por ORL e
Imunoalergologia, realizou laringoscopia, TC seios perinasais
e tordcica, e espirometria com prova broncodilatacdo que
foram normais. A avaliacdo Pedopsiquidtrica excluiu patolo-
gia deste foro. Foi referenciado a Neurologia, e por suspeita de
tiques foi medicado com haloperidol (0,05mg/kg/dia), com
boa resposta, mas suspenso por reacao distéonica. Foi poste-
riormente controlado com pimozide, clonidina, biperideno e
alprazolam. Sem perturbacdo do comportamento, reduziu
progressivamente terapéutica até suspender em Fevereiro
2008, permanecendo assintomdtico.

Caso clinico 2: Crianca sexo masculino, 10 anos, com ante-
cedentes de alergia alimentar e esofagite tratada. Em Abril 2011,
2 semanas ap6s amigdalite, iniciou tosse seca persistente e foi
medicado pelo alergologista assistente (antihistaminico e bron-
codilatador). Recorreu SU e foi avaliado por ORL e
Pedopsiquiatria que excluiram patologia deste foro. Realizou
laringoscopia, broncofibroscopia e TC cranio-cervico-tordcica
que foram normais, titulagdo Ac anti-estreptolisina O
(168UI/ml) e anti-DNAse B (382U/ml) e pesquisa de
Streptococo B-hemolitico (exsudado faringeo) que foi negativo.
Na avaliagao neuroldgica foram evidenciados tiques vocais e
alguns motores, pelo que iniciou pimozida, clonidina e apoio
psicolégico. Ocorreu melhoria progressiva e estd assintomdtico
hé 4 meses, com esquemaredugao progressiva da terapéutica.

Discussao: A exaustiva investigacdo diagnostica realizada,
demonstra a dificuldade do diagndstico dos tiques vocais, pela
sobreposicdo com outras patologias, nomeadamente do foro
alérgico. A intervengdo terapéutica exigiu politerapia (neuro-
léptico+agonista alfa2-adrenérgico) e apoio psicoldgico.

CO2 - Comparative study of manual
stereotypies in Rett syndrome and autism
-movement quantification

Rita Calatréia’, Luis Paula? Joao Paulo Cunha? Teresa Temudo®
1 - Ano Comum, Centro Hospitalar do Porto, 2- Departamento de

Electrénica, Telecomunicacdes e Informatica, Universidade de
Aveiro, 3- Servico de Neuropediatria, Centro Hospitalar do Porto

Introduction: Stereotypies are defined as involuntary
movements, coordinated, repetitive, rhythmic, and with no
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specific objective. Autism and Rett Syndrome (RTT) have sig-
nificant phenotypic overlap, and both are classified as perva-
sive developmental disorders. Hand stereotypies are common
in both pathologies.

Objective: Our aim was to perform a quantitative analysis
of stereotypies in patients with diagnosis of Autism and RTT to
clarify if their stereotypies are really different as they seem to
be by visual observation.

Method: In order to characterize quantitatively stereotypic
movements we designed a study based on 2d video capture
and kinematic analysis. We determined the follow movement
parameters: velocity, frequency, duration and number of
stereotypies in a population of 9 patients, 4 with RTT with
MECP2 mutation and 5 with Autism

Results: In Rett Syndrome we found a median of 90 stereo-
typies in 30 minutes, median duration of stereotypies was
87,92s; the median absolute value of de difference between
the mean velocity of left and right hands was 18,29 pixel/s;
median frequency of both hands was 1,18Hz and the median
extent of both hands in a MOI (movements of interest) was
607,16 pixel®. In Autism we found a median of 33 stereotypies
median duration of stereotypies was 21,64s; the absolute
value of the difference between the mean velocity of left and
right hands was at median of 65,53 pixel/s; the median fre-
quency of both hands stereotypies was 3,15Hz and the medi-
an extent of both hands in a MOI was 3437,84 pixel’.

Conclusion: Our results point that stereotypies in Autism,
are faster, more repetitive, more extent; they also last less time
during the 30 minutes of observation, and occur less often
than the stereotypies of RTT patients.

CO3 - Necrose Estriatal com Sindrome
parkinsénico e distonia - um caso (ainda)
sem diagnostico

Teresa Sdo Simdo, Angelo Carneiro, Pedro Guimaries, S6nia
Figueiroa, Teresa Temudo
Servico de Neuropediatria — Centro Hospitalar do Porto

Introducio: A necrose estriatal (NE) é uma entidade pouco
frequente na infancia. Foram descritos casos de NE relaciona-
dos com causas metabdlicas, infecciosas, alteracdes degenera-
tivas, intoxicacoes, traumatismos craneanos e encefalopatias
anoxo-isquémicas. Entre as manifestacoes clinicas mais fre-
quentes sao descritas alteragdes da consciéncia, movimentos
coreo-atetosicos ou distonicos, espasticidade e crises epiléticas.

Apresentamos um caso clinico que apés investigacao
exaustiva se mantém sem diagndstico.

Caso clinico: Crianca de 3 anos e 6 meses, internada em
Outubro de 2011 para estudo de regressao do desenvolvimen-
to psicomotor desde os 2 anos de idade e agravamento da dis-
tonia e tremor que tinham condicionado perda de marcha
auténoma. No ambulatério realizou hemograma, bioquimica,
funcao tir6idea, estudo metabdlico e cariétipo que foram nor-
mais e uma RM cerebral que mostrava atrofia e hiperssinal
simétricos em T2 dos estriados (caudado e putamen).

Pela andlise de videos domésticos ,constata-se o normal
desenvolvimento psicomotor até aos 8 meses de vida; aos 2
anos de idade era ja evidente sindrome parkinsénico com
mimica pobre e bradicinésia.

Ao exame objectivo a admissdo apresentava bradicinésia,
hipomimia, tremor e distonia generalizada. Sem sindrome
piramidal.
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Durante os 2 meses de internamento foram realizados os
seguintes exames cujos resultados foram normais: hemogra-
ma com reticuldcitos e pesquisa de acantécitos, bioquimica
com funcado hepatica e perfil lipidico, cobre, ceruloplasmina,
alfafetoproteina e piruvato sérico, gasimetria, estudo imuno-
l6gico, cromatrografia de aminodcidos, neurotransmissores,
lactato, piruvato, glicose e proteinas no LCR, estudo genético
doenca de Huntigton, biépsia muscular com estudo da cadeia
respiratéria mitcondrial e EEG.

Os lactatos séricos estdo aumentados em jejum e apés
prova de sobrecarga da glicose.

Em curso esta a biopsia de pele com doseamento da piru-
vato desidrogenase e piruvato kinase, doseamento de biotini-
dase em cartdao de Guthrie e estudo genético de sindromes
Huntington like.

Repetiu RM cerebral no internamento que se revelou
sobreponivel, com espectroscopia normal.

Ao exame oftalmolégico de salientar coloboma bilateral da
iris j& conhecido desde os 3 meses. O exame cardiaco ndo
revelou alteracdes.

A evolucdo no internamento tem sido oscilante com
periodos de exacerbacao e de melhoria aparentemente nao
relacionados com a introducao de novos farmacos.

CO4 - Hipotonia e distonia - a angustia de
um diagnéstico

Margarida Henriques, Cristina Pereira, Paula Garcia, Isabel
Fineza, Conceicdo Robalo

Centro de Desenvolvimento Luis Borges, Hospital Pediatrico de
Coimbra

margaida@hotmail.com

Introduc@o: Os casos pedidtricos de doencas neurodege-
nerativas que se manifestam com distonia, atetose e regressao
do desenvolvimento, quer pela raridade, quer pela gravidade
e evolugdo, continuam a levantar enormes dificuldades diag-
ndsticas e terapéuticas ao neuropediatra.

Caso clinico: Descreve-se o caso de uma crianca de sexo
masculino, actualmente com 18 meses, que apresenta uma
doenca degenerativa de inicio no primeiro semestre de vida. O
quadro clinico é dominado por hipotonia e movimentos dist6-
nicos, que atingem preferencialmente a esfera oromandibular e
se acompanham de episddios frequentes de torcicolo e altera-
¢ao da oculomotricidade. Este quadro acompanha-se de
regressao motora e paragem do crescimento estatoponderal. A
extensa investigacao efectuada que considerou doencas neuro-
degenerativas, auto-imunes e mitocondriais nao revelou altera-
¢oes. As tentativas terapéuticas com corticoterapia, L-DOPA e
neurolépticos nao demonstraram qualquer eficacia.

Conclusao: As doencas do movimento em idade pediatrica
sdo uma darea de conhecimento neurocientifico em grande
expansdo. Dada a expectativa de vida longa das criangas, o
diagnéstico e implementagdao do tratamento apropriado no
momento correcto terd um efeito importante e duradouro no
dominio pessoal, familiar e social. A gravidade clinica deste
caso e a repercussao que apresenta quer para o doente quer
para a familia, levou-nos a considerar a sua apresentagdao
nesta reunido, para que a discussdo conjunta nos permita
novas hipoteses diagnosticas e diferentes possibilidades tera-
péuticas que proporcionem melhoria da qualidade de vida
desta crianca e desta familia.
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COS5 - Sindroma de Lesch-Nyhan em
crianca com 9 anos - Que opcoes
terapéuticas?

José Paulo Monteiro, Cristina Martins, Susana Almeida
Centro de Desenvolvimento da Crianca Torrado da Silva
Servigo de Pediatria — Hospital Garcia de Orta
neuroped@hgo.min-saude.pt

O sindroma de Lesch-Nyhan é uma grave e rara doenca neu-
rogenetica recessiva ligada ao cromossoma X, causada pela
deficiéncia da enzima hipoxantina-guanina fosforibosiltransfe-
rase, envolvida no metabolismo do 4cido trico. Na forma clini-
ca classica existe uma distonia generalizada, défice cognitivo,
comportamentos de auto-mutilacao e hiperuricemia.

Os autores apresentam o caso clinico de um jovem natural
de S.Tomé e Principe, actualmente com 9 anos, que foi inves-
tigado por hipotonia e atraso de desenvolvimento, ap6s uma
gravidez e periodo perinatal aparentemente inocente.
Analiticamente destacava-se a hiperuricemia e hiperxantine-
mia, sugerindo o diagnéstico de Sindroma de Lesch-Nyhan,
que foi confirmado aos 4 anos, pelo estudo genético, que con-
firmou a presenca de uma mutagdo p.Arg51X no gene HPRT.

A evolucao clinica ao longo destes 9 anos foi compativel
com uma forma grave com distonia generalizada de agrava-
mento progressivo, apesar da intervencao da medicina fisica e
reabilitacdo, terapéutica farmacoldgica com alopurinol, car-
bamazepina, gabapentina, risperidona, levodopa e tetrabena-
zina. O contexto social desfavorével levou a institucionaliza-
¢ao deste jovem.

Actualmente destaca-se o distonia generalizada grave que
impede a marcha, com hiperreflexia e espasticidade, movimen-
tos coreoatetésicos, discurso disartrico, impulsividade e défice
de aten¢ao, mas com compreensao aparentemente preservada,
comportamentos de oposicao-desafio (cuspir no observador) e
coprolalia. Com 9 anos iniciou pela primeira vez auto-mutila-
¢do. Na escala de Barry-Albright obtém um score de 19/24.

Sao apresentados videos sucessivos da evolucido deste
jovem, discutindo-se as possiveis op¢oes terapéuticas para
este caso complexo.

CO6 - Opsoclonus-mioclonus, um desafio
terapéutico

Rita Marques, Bruno Sanches, Cristina Martins, José Paulo
Monteiro, Maria José Fonseca

Centro de Desenvolvimento da Crianga, Servico Pediatria,
Hospital Garcia de Orta

Introducdo: O Opsoclonus-mioclonus (OMS) é uma sin-
drome neurolégica rara que se caracteriza por um inicio
abrupto de movimentos oculares cadticos e ataxia acompa-
nhado de irritabilidade, perturbacao do sono e disfuncao cog-
nitiva. Admite-se uma etiologia imunoldgica pelo que se
advoga o tratamento com esterdides, ACTH, plasmaferese,
imunoglobulinas, ciclofosfamida, ndo existindo um esquema
terapéutico consensual.

Caso clinico: Crianga do sexo feminino, previamente sau-
dével e com um desenvolvimento psicomotor adequado que
iniciou aos 17 meses um quadro clinico agudo de irritabilida-
de, mioclonias, opsoclonus e ataxia admitindo-se a sindrome
opsoclonus-mioclonus. Apés investigacdo extensa nao foi
identificado neuroblastoma subjacente. De acordo com o
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protocolo europeu para diagndstico e tratamento desta enti-
dade, iniciou ciclos mensais de dexametasona seguido de
imunoglobulina. Por auséncia de resposta completou 6 ciclos
mensais de dexametasona associada a ciclofosfamida. A res-
posta terapéutica continuou a nao ser favoravel. Por opcao
familiar foi observada em clinica norte americana - National
Pediatric Myoclonus Center, onde foi prescrito um esquema
terapéutico alternativo com ACTH e imunoglobulina que
manteve durante 12 meses. A evolugdo clinica foi positiva:
adquiriu marcha auténoma, remissao do opsoclonus e das
mioclonias e melhoria do humor e do sono, mantendo, no
entanto, atraso global do desenvolvimento. Trés meses ap6s a
suspensao do ACTH apresentou uma recaida. Rediscutido o
caso foi proposto iniciar rituximab, com boa tolerancia e res-
posta favordvel ao nivel da linguagem expressiva, mantendo
contudo um atraso significativo do desenvolvimento.
Discussao: Relata-se um caso grave de OMS, que apesar do
tratamento intensivo e precoce, tem-se mostrado refractério a
maioria das terapéuticas utilizadas. Face a uma doenca tao rara
e tdo grave permanece em discussao qual o esquema terapéu-
tico mais adequado, quais as melhores estratégias para promo-
ver o desenvolvimento e qual serd o prognéstico desta crianca.

CO7 - Tigues em Consulta de
Neuropediatria: algumas reflexodes

Joana Martins', José Paulo Monteiro?, Cristina Martins?, Maria
José Fonseca®

1-Departamento de Pediatria, Hospital Prof. Doutor Fernando
Fonseca; 2-Centro de Desenvolvimento da Crianga Torrado da
Silva, Hospital Garcia de Orta.

Introducéo: Os tiques s3o 0os movimentos andmalos mais
comuns na infancia, frequentemente associados a doencgas do
comportamento. No entanto, tém usualmente um curso clini-
co benigno, sobretudo ap6s a adolescéncia.

Metodologia: Estudo retrospetivo descritivo dos casos com
diagnéstico de tiques, observados na Consulta de Neuro-
pediatria no Centro de Desenvolvimento da Crianca — Hospital
Garcia de Orta, entre Janeiro de 1997 e 30 de Junho de 2011.

Resultados: Amostra constituida por 50 doentes, 42 sexo
masculino (84%), com idade mediana de 8,0 anos (2 anos — 16
anos). A idade mediana de inicio foi de 6 anos (2-11 anos). A
data de referenciacgao, 74% dos casos de tiques tinham ja uma
evolucdo crénica: 28% eram motores simples, 30% motores
complexos e 30% motores e vocais. Em média, o tempo de
seguimento foi de 18 meses.

As comorbilidades mais prevalentes na amostra foram a
Perturbacao de Hiperactividade e Défice de Atencao (PHDA)
(20%), as Dificuldades de Aprendizagem (6%) e a Perturbacao
Obcessivo-Compulsiva (4%).

Em relacdo as estratégias terapéuticas, as medidas nao far-
macolégicas foram a intervencdo predominante, sendo que
apenas 14 casos (28%) iniciaram terapéutica farmacolégica - 8
medicados com risperidona, 4 com pimozide, 1 com tiaprida
e 1 com haloperidol. Em 7 casos verificou-se a necessidade de
ajuste terapéutico, com a administracdo sequencial de mais
de 2 farmacos. Em 12 casos verificou-se uma melhoria ap6s o
tratamento e em 2 dos casos, a terapéutica nao teve efeito
benéfico objectivavel.

Conclusdes: Os tiques tém uma natureza multifactorial e
estdo frequentemente associados a comorbilidades. Estes
aspectos salientam a importancia do esclarecimento dos
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doentes, familias e escolas, bem como a importancia das
medidas nao farmacolégicas para o desenvolvimento de
estratégias cognitivas/ comportamentais adaptativas. A utili-
zacdo de questiondrios padronizados que avaliem ndo s6 os
tiques, mas sobretudo a sua repercussao no funcionamento
escolar, familiar e social seriam fundamentais.

CO8 - Doencas do movimento de origem
psicogénica: uma etiologia a considerar

Diana Pereira’, Clara Alves Pereira’, Barbara Pereira’, Catarina
Matos', Inés Portinha?, Inés Carrilho’, Teresa Temudo'

1 - Servico de Neuropediatria, Centro Hospitalar do Porto;

2 - Unidade de Pedopsiquiatria de Ligacao, Centro Hospitalar do
Porto, Porto

Introducdo: As perturbacées de movimento psicogénicas
caracterizam-se por serem incongruentes com disttirbios de
movimento tipicos, ndo terem causa organica, e poderem coe-
xistir com disttirbios psicolégicos. Geralmente existe excesso
de movimento, sendo o tremor o movimento mais comum.

Objectivo: Descrever os casos de perturbacdes de movi-
mento psicogénicas diagnosticados numa consulta de
Neuropediatria.

Metodologia: Revisdao dos processos clinicos dos doentes a
quem foi diagnosticada perturbacdo de movimento psicogé-
nica na consulta pediatrica de doengas de movimento do
Centro Hospitalar do Porto, de 2008 a 2011.

Resultados: Foram diagnosticados 4 casos. O caso 1, 2 e 3
correspondem a adolescentes do sexo feminino com apareci-
mento ou agravamento subito de tremor, coincidente em
duas, com alteracoes da vida familiar ou escolar. O tipo e qua-
lidade dos movimentos involuntarios, a inexisténcia de outras
alteracdes no exame neuroldgico e a normalidade dos exames
subsidiarios permitiu efectuar o diagnoéstico de tremor de etio-
logia psicogénica. O caso 4 corresponde a crianca de 8 anos,
que ap6s crise vasovagal inicia marcha instdvel, com quedas
multiplas didrias de tipo “mioclonias negativas”. A investigacao
realizada foi normal. Durante o internamento ficou assinto-
madtica ap6s sugestdo. Foi diagnosticada perturbagao ansiosa e
iniciou tratamento. Ficou assintomatica posteriormente.

Conclusdes: As perturbagdes de movimento psicogénicas
representam um desafio diagnéstico devido a natureza com-
plexa e a convicgdo, do doente e familia, da origem fisica da
doenca. As caracteristicas clinicas e evoluc¢ao incoerentes, res-
posta a distraccao/sugestao, auséncia de resposta a drogas
convencionais e normalidade dos exames devem fazer consi-
derar esta etiologia.

CO9 - Freezing da marcha na
ceroidolipofuscinose neuronal, variante
infantil tardia

Joana Damdsio', Manuela Santos?, Ricardo Taipa®, Clara
Barbot?, Manuel Melo Pires®, Ant6nio Guimaraes®, Inés
Carrilho?

1- Servico de Neurologia, 2- Servi¢o de Neurologia Pediatrica,
3- Unidade de Neuropatologia - Centro Hospitalar do Porto

Introducéo: As alteracdes da marcha associadas a sindro-
mes parkinsénicas sdo muito raras na variante infantil tardia
da ceroidolipofuscinose neuronal (CLN), encontrando-se
descrito um caso associado a mutacdo no gene CLN2.
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Caso clinico: Crianc¢a de 7 anos, com atraso da linguagem,
que iniciou aos 4 anos crises miocldnicas, ténico-clénicas
generalizadas e auséncias atipicas. Foi inicialmente medicado
com valproato de sédio e clobazam, com diminuicao da fre-
quéncia de crises. Aos 5 anos iniciou alteracdo da marcha,
caracterizada por hesitacdo inicial e fenémeno de freezing,
posteriormente associada a apraxia e ataxia, com perda de
marcha auténoma um meés depois. Houve aparecimento de
cegueira, nistagmo e sinais piramidais nos membros inferio-
res. A epilepsia tornou-se farmacorresistente e foi-se instalan-
do deterioragdo cognitiva, comportamental e motora. A RMN
cerebral revelou hipersinal em T2 da substancia branca, difu-
so e simétrico, hipossinal em T2 na porc¢ao lateral dos tdlamos,
atrofia cortico-subcortical supra e infratentorial. Os elec-
troencefalogramas mostraram actividade paroxistica, ponta-
onda, generalizada. O doseamento da actividade enzimética
da palmitoil tioesterase 1 e tripeptidil peptidase 1 foi normal.
O estudo por miscroscopia electrénica da bidpsia de pele
mostrou frequentes inclusoes de ceroidolipofuscina com
aspecto misto, de corpos curvilineos e finger print, no cito-
plasma de células glandulares sudoriparas e, menos frequen-
temente, em outro tipo de células (células de Schwann e
endotelial). O estudo das mutac¢des de CLN3, 5, 6, 8 foi negati-
vo, encontrando-se em curso a CLN10. A integracdo das mani-
festacoes clinicas e achados patolégicos permitiram estabele-
cer o diagnéstico de CLN, variante infantil tardia.

Comentdrios: A variante infantil tardia da ceroidolipofus-
cinose caracteriza-se pela presenca de epilepsia miocldnica,
cegueira, regressdo psicomotora e ataxia de aparecimento
entre os 2 e 4 anos. A presenca de hesitacao inicial e freezing
da marcha é muito rara nesta forma de ceroidolipofuscinose.
Apresentamos este caso pela particularidade das alteragdes
da marcha presentes.

CO10 - Discinésia paroxistica
cinesigénica?

Susana Rocha, José Pedro Vieira

Servico de Neurologia, Hospital Dona Estefania, Centro
Hospitalar Lisboa Central

susrocha@gmail.com

Introducéo: As perturbacdes paroxisticas do movimento
na infancia constituem por vezes um desafio diagndstico e
terapéutico para o Neuropediatra. Entre estas, as discinésias
paroxisticas (DP) idiopdticas constituem um grupo genetica-
mente heterogéneo. Clinicamente caracterizam-se por episo-
dios stibitos de movimentos coreicos, distonicos, balisticos ou
mistos, com extensao e localizacdo variaveis, sem alteragao da
consciéncia nem sintomas pés-ictais. Podem ser precipitados
pelo movimento, frio, stress ou fadiga, consoante o fenétipo, e
aidade de inicio é varidvel. O exame neuroldgico entre os epi-
sddios é normal.

Caso clinico: Rapaz de 4 anos, sem antecedentes relevantes,
DPM adequado. Desde os 9 meses episddios stbitos e breves de
movimentos involuntarios dos membros superiores e inferio-
res, acompanhados de desequilibrio. Sem alteracdo do estado
de consciéncia. Ocorrem no adormecer (mas nao no sono?).
Parecem estar relacionados com o movimento mas nao com o
exercicio prolongado ou com jejum. Cerca de 10 «crises» por
dia. Bem fora destes episddios. Numa ocasiao, no contexto de
doenga infecciosa, teve uma inesperada e franca remissao que
foi tempordria. Nunca teve convulsdes. Exame neuroldgico
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normal. Teve uma resposta parcial e muito limitada com clona-
zepam, actualmente sob gabapentina. A investiga¢ao efectuada
foi normal, nomeadamente RM-CE, video-EEG, ionograma,
metabolismo fosfo-calcico, funcdo tiroideia, renal e hepdtica,
estudo metabodlico, relagao glicorrdquia/glicemia e neurotrans-
missores. A pesquisa de mutacdes SLC2A1 foi negativa.

Conclusao: O inicio da sintomatologia no primeiro ano de
vida, associada ao movimento, de breve duracao, e excluidas
as causas secunddrias de DP, levam-nos a pensar tratar-se de
um caso de DP cinesigénica, embora nao tenha havido res-
posta a terapéutica habitualmente preconizada. O estudo
genético para a forma induzida pelo exercicio foi também
negativo. Outras causas parecem-nos menos provaveis, como
a ataxia episddica ou a paralisia periédica hipercaliémica.

CO11 - Distonia sensivel a dopa nhuma
adolescente

Teresa Moreno

Unidade de Neuropediatria, Servico de Pediatria Médica,
Departamento de Pediatria

Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte

Introduc@o: A distonia dopa sensivel é uma entidade bem
definida, cujo diagndstico requer suspeicao clinica, e o diagnos-
tico é de suprema importancia dada a sua tratabilidade e o curso
muito grave, progressivo e incapacitante da doenca nao tratada.

Desde o quadro clinico descrito por Segawa em 1976, a clas-
sificacdo das distonias sofreram uma enorme evolucdo, sendo
as formas genéticas de distonia associadas a mais de 15 genes
diferentes e a distonia dopa sensivel nomeada como o tipo 5.

Caso Clinico: Apresenta-se o caso clinico de uma jovem de
16 anos, que recorre a consulta aos 13 anos, por alteracao da
marcha desde inicio da marcha, de agravamento progressivo.
A marcha fazia-se predominantemente em pontas, com pos-
tura disténica de predominio direito e embora nao fosse quei-
xa inicial afectava igualmente os membros superiores, com
escrita lenta e laboriosa e dor no dorso da mao.

As investigacoes realizadas (ressonancia magnética,
doseamentos do cobre, ceruloplasmina e pesquisa de muta-
¢oes para o gene DYS 1) foram normais.

Medicada com L dopa, existiu uma clara resposta com
franca melhoria da marcha e das posturas disténicas e da
escrita, pelo que se pediu igualmente o estudo do gene
GTPCH]1, que foi negativo. Discute-se a evolucao clinica e
diagnésticos diferenciais.

Conclusao: Este caso ilustra a importancia do ensaio tera-
péutico com L-dopa, mesmo nos casos menos tipicos e que o
espectro das distonias sensiveis a dopa pode ser mais amplo
do que a forma cléssica.

CO012 - Défice de GLUT1 e o seu espectro
clinico

Susana Rocha, José Pedro Vieira

Servico de Neurologia, Hospital Dona Estefania, Centro
Hospitalar Lisboa Central

susrocha@gmail.com

Introducao: O fenétipo clédssico da sindrome de défice do
transportador da glucose tipo 1 (GLUT1) caracteriza-se por
ADPM, epilepsia de inicio precoce, microcefalia progressiva, e
patologia do movimento com ataxia, distonia e espasticidade.
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Analiticamente encontra-se hipoglicorrdquia com glicémia
normal.

Casos clinicos: Caso 1 — Menina com epis6dios recorrentes
de ataxia e hemiplegia, auto-limitados, desde os 2 anos, com
recuperacdo completa entre os episédios. Ao exame neurol6-
gico destacava-se incoordenac¢ao motora e hipercinésia ligei-
ras. A investigacao inicial, incluindo RM encefilica, electroen-
cefalograma, amonia, lactacto, aminoécidos e dcidos organi-
cos em crise, foi normal, assim como o estudo genético para
ataxia episddica tipo 1. A relacao glicorraquia/glicémia era de
0,4. O estudo do gene SLC2A1 confirmou uma mutac¢do de
novo em heterozigotia descrita na literatura como causa de
ataxia recorrente. Iniciou acetazolamida, com remissdao das
crises. Actualmente com 7 anos, apresenta DPM adequado,
com algumas dificuldades de coordenagdo motora. Caso 2 —
Adolescente do sexo masculino, 14 anos de idade, observado
pela primeira vez aos 3 anos por descoordenacao motora/ata-
Xia, uma assimetria motora com padrao de hemiparésia direi-
ta e ligeiro atraso de linguagem expressiva. O quadro neurol6-
gico tinha flutuacoes e poderia ser mais evidente ao acordar.
Posteriormente surgiram mioclonias e episédios de discinésia
coreiforme intensa desencadeados pelo stress, que melhora-
vam com clonazepam. RM encefalica normal. EEG sem altera-
¢oes. Estudos para DYTI1 e distonia mioclénica negativos.
Relacao glicorraquia/glicémia de 0,69. Estudo de neurotrans-
missores normal, incluindo pterinas. Foi detectada uma
mutagao em heterozigotia no gene SLC2A1, estando em curso
estudo dos pais. QI normal.

Conclusdo: Desde a sua primeira descri¢ao tem sido reco-
nhecida a variabilidade de sinais e sintomas associados a esta
sindrome, estando descritos casos, como os apresentados, de
doenca de movimento sem atraso mental nem epilepsia.
Também a auséncia de hipoglicorrdquia ndo é factor de exclu-
sdo, devendo prosseguir-se para o estudo genético quando a
suspeita diagnostica persiste.

CO13 - Desvio tonico do olhar - Um
sintoma? Uma doenca?

Tiago Proenca dos Santos; Alessandro Iodice; Mercedes
Serrano; Belén Pérez Dueiias

Servei de Neurologia Infantil; Hospital Sant Joan de Déu-
Barcelona - Espanha

tproencasantos@gmail.com

Introducéo: Desvio ténico do olhar é uma rara entidade
Neuroftalmolégica primariamente descrita por Ouvrier e
Billson em 1988. Normalmente surge em lactentes ou criancgas
pequenas e consiste em episédios de desvio mantido, conju-
gado do olhar para cima. Com movimentos sacddicos ao ten-
tar olhar para baixo. Habitualmente nao afecta os movimen-
tos horizontais e associa-se a ataxia ligeira e desajeitamento
motor. Classicamente esta entidade desaparece de forma
espontanea e sem sequelas.

Ao longo dos tltimos anos tém sido descritos casos com
apresentacdo similar, mas secunddrios a outras patologias
cursando com alteragdes imagioldgicas, electroencefalografi-
cas ou metabdlicas evoluindo com sequelas.

Casos Clinicos: Os autores apresentam uma série de 4
criancas, sexo feminino com desvio ténico do olhar, durando
poucos segundos, em salvas que podiam ser de 30-40 vezes
por dia, sem outras alteracdes ao exame neuroldgico e sem
alteracdes nos exames auxiliares de diagnéstico.
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Caso Idade EEG RM  Estudo Infeccdo Evo- DPM
inicio Metabélico prévia lucdo

1 7m N N N S 2m N

2 7m N - - - 1m N

3 17m N N N S 4m N

4 15m N N N - 24m N

N- Normal; S- Sim; - Inexistente

Todos evoluiram favoravelmente. Apenas o caso 4 fez tran-
sitoriamente tratamento com Imunoglobulina pela persistén-
cia dos sintomas.

Conclusdes: Estes casos ilustram um subtipo de pacientes
com uma apresentacdo e evolugdo benigna. Excluida ativida-
de epiléptica, alteracdes na RM, crises oculogiras por disfun-
¢ao dopaminérgica (defeito primario de neurotransmissores
ou reaccdo adversa a fairmacos) e transtorno de tics, hd que
manter uma vigilancia ativa, tranquilizando a familia.

Revendo a bibliografia os autores sustentam uma classifi-
cacdo deste transtorno em formas primdrias e secunddrias.
Subdividindo-se as formas primdrias em fendtipo cldssico
(descrita por Ouvrier e Billson), e fenétipo benigno sem
outros sinais neurolégicas, com crises mais breves (casos
apresentados).

CO14 - Sindrome de Sandifer - Nao deixar
para amanha o gue se pode diagnosticar
hoje

Tiago Proenca dos Santos', Alessandro Iodice’, Mercedes
Serrano’, Victor Vila?, Belén Pérez Dueiias’

1-Servei de Neurologia i de Gastroenterologia, 2-Infantil; Hospital
Sant Joan de Deu - Barcelona - Espanha
tproencasantos@gmail.com

Introducao: O Sindrome de Sandifer foi descrito pela pri-
meira vez hd 50 anos. Porém esta entidade continua sub-diag-
nosticada.

Caracteriza-se pela associacdo de refluxo gastro-esofdgico
e um transtorno do movimento paroxistico, que consiste em
movimentos anormais da cabeca, pescoco e tronco relaciona-
dos com a ingestdo. Hipoteticamente o movimento da cabeca
alivia o desconforto abdominal do refluxo 4cido. Porém o ver-
dadeiro mecanismo fisiopatolégico é ainda desconhecido.

Os casos reportados descrevem estes movimentos como:
torcicolo, distonia e coreodistonia, contribuindo para a difi-
culdade diagnéstica.

Muitas vezes o refluxo tarda em ser investigada, o que pro-
tela o tratamento e aumenta os custos diagndsticos.

Caso Clinico: Apresenta-se o caso de uma crianca, sexo
masculino, de 5 anos e meio, que inicia aos 2 anos, movimen-
tos estereotipados de lateralizacdo cefélica a esquerda e de
extensdo do tronco. Estes movimentos estavam ausentes em
jejum e apareciam depois do pequeno almoco, persistindo ao
longo do dia. Nos 3 anos de evolugao da doenca nao se modi-
ficaram, nem se associaram outros movimentos involuntarios.

Investigacdo diagnéstica: Ecografia do pescoco, RM cére-
bro e medula- Normais. Electromiograma- Normal. hormo-
nas tiroideias, Ac antigliadina, antitransglutaminasa -
Normais. Rastreio metabélico no sangue e urina e neurotrans-
misores LCR - Normal. pHmetria e gamagrafia- Normais.

Ao realizar endoscopia digestiva alta, diagnéstico de reflu-
X0 gastro-esofagico e esofagite péptica grau A (classificagdo
Los Angeles); duodenite e tlcera duodenal.
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Iniciou omeprazol 20mg/dia com melhoria clinica e atual-
mente aguarda cirurgia de fundoplicatura de Nissen.

Conclusoes: Apresentando este caso os autores tém dois
objectivos distintos:

Lembrar este diagndstico, reforcando a importancia da
investigacdo exaustiva quando ha suspeita clinica.

Discutir semiologicamente o distirbio de movimento
associado ao S. Sandifer (recurso aos videos em jejum e pés-
prandial), discutindo as diferencas relativamente a distonia,
torcicolo, tics e esteriotipias.

CO15 - Uma imagem vale mais que mil
palavras

Fradique Moreira, Isabel Fineza, Conceicdo Robalo

Centro de Desenvolvimento Luis Borges, Hospital Pediatrico de
Coimbra

fradiquevam@hotmail.com

Introducéo: As doencas do movimento sdo um grupo
heterogéneo de doencas que englobam desde disttirbios de
ocorréncia episddica e cardcter benigno, até distirbios dege-
nerativos com cardcter progressivo e prognostico reservado.
Distinguem-se do ponto de vista fenomenolégico oito tipos
diferentes de movimentos involuntarios: distonia, atetose,
coreia, balismo, tremor, mioclonia, tique e estereotipia.

Os progressos conseguidos com a acessibilidade na obten-
¢do de imagens e video permite uma fécil identificagdo e
divulgacdo de todos estes fendmenos.

Objectivo: Descricao clinica e fenomenolégica de doencas
do movimento em idade pedidtrica com prognéstico benigno
e documentadas por video.

Métodos e Resultados: Foram seleccionados 10 casos de
doencas do movimento com apresentacdo em idade pediatri-
ca: 2 casos de hiperplexia, 1 caso de startle actstico, 2 casos de
movimentos involuntdrios oculares (flutter), 2 casos de mio-
clonias (abdominal e hiccup), 1 caso de coreoatetose paroxis-
tica cinesiogénica, 1 caso de Headbanginge 1 caso de mastur-
bagao.

Conclusdo: Todos estes casos tem em comum a benignida-
de do seu progndstico pelo que a sua correcta identificacao
evitard uma investigacao diagnéstica complexa e dispendiosa
assim como impedird a ansiedade por parte dos familiares.

CO16 - Cirurgia da Epilepsia na Esclerose
Tuberosa: um caso clinico

Ana Castro’, Roseli Gomes', Daniel E Borges?, Alberto JR Leal>**
1-Servico de Pediatria, Unidade de Neuropediatria, Unidade
Local de Satide de Matosinhos (ULSM) — Hospital Pedro Hispano;
2-Servico de Neurologia, Unidade Local de Satiide de Matosinhos
(ULSM) - Hospital Pedro Hispano; 3-Laboratério de
Neurofisiologia, Unidade Local de Satide de Matosinhos (ULSM)
— Hospital Pedro Hispano ; 4-Programa de Cirurgia da Epilepsia
do Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental (CHLO)
anabarroscastro@gmail.com

Introducéo: A Esclerose Tuberosa é um sindrome neuro-
cutdneo genético, que se caracteriza pela presenca de hamar-
tomas em varios 6rgaos, nomeadamente no SNC. Das mani-
festagdes neuroldgicas, a epilepsia é a mais prevalente, sendo
frequentemente farmaco-resistente e associada a abundante
actividade paroxistica multifocal interictal tornando dificil a
definicdo de um foco epileptogénico. Os registos ictais sdo

196 Sinapse

fundamentais, sendo necessario estabelecer o foco provavel
das crises para interven¢do no ambito da cirurgia de epilepsia.

Caso Clinico: Apresentamos uma criang¢a do sexo feminino
com diagnéstico de rabdomioma cardiaco no periodo neona-
tal. Aos 16 dias de vida inicia crises motoras focais direitas dia-
rias, apresentando ja inimeras manchas cutaneas hipopig-
mentadas. A RM cerebral mostrava multiplos tuberomas cor-
tico-subcorticais, o de maior dimensao fronto-parietal direito,
parcialmente calcificado e com drea de displasia cortical asso-
ciada. Os vérios EEGs demonstraram actividade paroxistica
multifocal interictal e eventos ictais com aparente focalizacao
frontal direita. Ao longo do tempo manteve crises didrias,
focais motoras direitas e espasmos em flexao, com generaliza-
¢do secunddria frequente, com m4d resposta aos varios anti-
epilépticos usados. Neurologicamente apresentava hemiparé-
sia esquerda e atraso das aquisicdes motoras e cognitivas.

A monitorizagado prolongada video-EEG mostrou varias cri-
ses focais com origem frontal direita e espasmos em flexao. Foi
realizada estudo neurofisioldgico dos geradores da actividade
ictal, que implicou um volumoso tuber frontal direito como a
provavel origem das crises. Realizou também tractografia por
tensor-difusao para identificagao do feixe piramidal.

E proposta para cirurgia que realizou aos 17 meses, com
lesionectomia fronto-parietal direita. Actualmente com 18
meses ndo foram detectadas crises clinicas, houve melhoria
nas aquisi¢oes motoras, cognitivas e comportamentais, sem
agravamento dos défices motores.

Conclusao: Nos casos complexos associados a actividade
multifocal, em contexto de multiplas lesdes estruturais com
potencial epileptogénico, a andlise e processamento do EEG
ictal, associada a técnicas avancadas de RM, sdo fundamen-
tais no planeamento cirurgico.

CO17 - Epilepsia e Vitamina D: que relagao?

Isabel Mendes’, Carla Mendonga*

Centro de Desenvolvimento e Neuropediatria, Servico de
Pediatria do Hospital de Faro
isabeltmendes@hotmail.com

Introducdo: Muito se tem falado sobre Vitamina D e seu
impacto em varios aspectos da satide. A questdao da minerali-
zacdo 6ssea em criancas com epilepsia é particularmente
importante ja que quer pela terapéutica antiepiléptica pro-
longada com farmacos que parecem acelerar o metabolismo
da vitamina D, quer pelas comorbilidades da doenca, consti-
tuem um grupo de risco para fracturas 6sseas.

Objectivos: Determinar a prevaléncia do défice de vitami-
na D em criancas com epilepsia e identificar factores de risco.

Métodos: Seleccionada uma amostra de 30 criangas epi-
lépticas seguidas na Consulta de Neuropediatria com =5 anos
de doenca. Foram determinados os niveis de 25-hidroxivita-
mina D (250HD) e analisados potenciais factores de risco,
incluido sexo, idade, indice de massa corporal, estado ambu-
latdrio, regime terapéutico e sua duracdo. 29 criangas comple-
taram o estudo, sendo divididas em 3 grupos (1- monoterapia,
2- politerapia, 3- politerapia e nao-ambulatoério).

Resultados: 21 rapazes (72%) e 8 raparigas, com idade
meédia de 11,2 + 2,7 anos foram incluidos no estudo. O valor
médio da 250HD foi de 31,25 + 14,82 ng/ml, estando diminui-
da em 38% das criangas (2/10 do grupo 1, 2/10 do grupo 2, 7/9
do grupo 3). Comparadas as médias dos 3 grupos foi encon-
trada uma variacdo significativa (p=0,005). Analisados os fac-
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tores de risco, foi demonstrada correlacdo significativa entre
insuficiéncia de 250HD com politerapia (p=0,06) e estado
nao-ambulatoério (p=0,05).

Conclusoes: A insuficiéncia da vitamina D € prevalente em
doentes epilépticos, sendo quase uma constante em doentes
com politerapia e ndo-ambulatérios. Para complementar este
estudo sera avaliado, numa préxima fase, o impacto do baixo
nivel de 250HD no grupo de risco, nomeadamente densidade
mineral 6ssea, crescimento e fracturas patolégicas. Os autores
consideram importante o rastreio em grupos de risco, de
forma a iniciar atempadamente suplementac¢do vitaminica e
prevenir complicacoes.

CO18 - Vasculite de pequenos vasos do
sistema nervoso central: doenca
rapidamente progressiva numa crianca

Sara Pinto’, Jodo Crispim’', Candida Barroso?, Sofia Quintas’,
Anténio Levy'

1-Unidade de Neuropediatria, Departamento de Pediatria,
Hospital de Santa Maria, CHLN, Lisboa; 2-Laboratoério de
Neuropatologia, Servico de Neurologia, Hospital de Santa Maria,
CHLN, Lisboa

Introducdo: A vasculite primdria do SNC é uma doenca
rara na crianca, recentemente descrita, de etiologia desco-
nhecida e caracteristicamente limitada ao SNC.

Caso clinico: Crianga de 10 anos, sexo masculino, saudé-
vel, com quadro agudo de febre, cefaleias, crises focais cloni-
cas do hemicorpo esquerdo e hemiparésia e parésia facial
central esquerdas. A RM-CE mostrava lesdo parieto-occipital
extensa, cortico-subcortical, hiperintensa em T2/FLAIR; para-
metros inflamatdrios ligeiramente aumentados; LCR apenas
com hiperproteinorrdquia. Apresentou, seguidamente, dete-
rioragao por surtos semanais, caracterizados por novas crises
focais, seguidas de agravamento dos défices motores prévios,
aparecimento de défices motores contralaterais, afasia global
e quadro encefalopatico. Concomitantemente, a RM-CE mos-
trava extensao anterior das lesoes descritas e aparecimento de
lesdoes semelhantes, contralaterais, nao conformes com terri-
térios vasculares definidos. Efectuou tratamento com antibio-
ticoterapia (largo espectro), imunoglobulina, pulsos de metil-
prednisolona e prednisolona oral, sempre sem resposta tera-
péutica mantida.

O estudo etioldgico foi negativo (incluindo infeccdes, vas-
culite sistémica e doengas neurometabdlicas). A angiografia
cerebral foi normal.

Perante esta deterioracdo neurolégica rapidamente pro-
gressiva, associada a lesoes inflamatérias multifocais, angio-
grafia normal e sem manifestagdes sistémicas, colocou-se a
hipétese diagndstica de vasculite primaria de pequenos vasos
do SNC. A biépsia cérebro-meningea confirmou o diagnosti-
co, identificando aspectos de meningoangiomatose e infiltra-
¢ao linfocitdria intramural de pequenos vasos do SNC.

Sete semanas apo6s a apresentacao clinica, iniciou terapéu-
tica com pulsos mensais de ciclofosfamida iv, substituida por
micofenolato mofetil oral apds 7 meses; manteve terapéutica
com prednisolona oral.

Ao longo de 8 meses de follow-up, observou-se estabilida-
de clinica, sem crises nem lesdes imagioldgicas de novo.
Houve melhoria franca dos défices motores, mantendo ape-
nas afasia de expressdo grave.

Conclusdes: A vasculite primdria de pequenos vasos do
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SNC deve ser considerada perante deterioracdo neuroldgica
adquirida e progressiva numa crianga previamente sauddvel,
lesoes inflamatérias multifocais na RM-CE, angiografia cere-
bral normal e estudo etiol6gico de causas secundérias negati-
vo. A bi6psia é essencial para o diagnéstico.

CO19 - Anomalias congénitas da linha
média craniana com correlacao
dermatoldgica em idade pediatrica.
Revisao de caracteristicas
neuroimagiolégicas

Joana Martins', Ignacio Delgado Alvarez?, Angel
Sanchez-Montaiiez?, Helena Hilari®, Vicens Garcia-Patos?,
Elida Vazquez Méndez*

1-Neurorradiologia, Clinica Universitdria de Imagiologia,
Hospitais da Universidade de Coimbra, Coimbra, Portugal;
2-Servicio de Radiologia Pedidtrica, Hospital Universitario Vall
d’'Hebron, Barcelona, Espaiia; 3-Servicio de Dermatologia,
Hospital Universitario Vall d'Hebron, Barcelona, Espana
joanaestevesmartins@gmail.com

Introduc@o: As anomalias congénitas da linha média crania-
na (ACLMC) constituem entidades clinicas raras, com poucas
referéncias na literatura dermatolégica e radioldgica, sendo o
seu reconhecimento e seguimento correctos fundamentais para
prevenir complica¢des, quer espontaneas quer iatrogénicas.

Objectivos: Revisdo das caracteristicas neuroimagioldgicas
das ACLMC com correlacdo dermatoldégica mais representativas.

Metodologia: Andlise retrospectiva das manifestacoes cli-
nicas e radiol6gicas das ACLMC mais comuns com apresenta-
¢do na infancia, utilizando os registos da ultima década da
unidade de neurorradiologia pediatrica de um centro de refe-
réncia terciario.

As entidades patolégicas incluiram glioma nasal, heman-
gioma, quisto dermdide com e sem seio dérmico, meningoce-
lo sincipital e occipital, encefalocelo sincipital e occipital atré-
sico ou rudimentar e seio dérmico extradural.

A maioria dos doentes foi estudada inicialmente por RM
(T1-SE, T2-SE, T2 com supressdo de gordura, CISS e Estudo
por Difusao). Alguns realizaram também Ecografia e/ou TC.

Resultados: Incluiram-se 15 pacientes com variados tipos
de ACLMC, a maioria diagnosticada nos periodos peri-natal e
pré-natal; outros foram referenciados pelo servigo de dermato-
logia pela identificagdo de um marcador cutdneo que requeria
investigacdo adicional. Entre estes observaram-se massas, tufo
de pélo, alopécia, foliculo piloso, lipoma ou macula vascular.

Atingimento preferencial das dreas parieto-occipital e
fronto-nasal.

Um paciente desenvolveu infec¢do e dois apresentavam
outras anomalias do SNC (neurohipéfise ectépica e polimi-
crogiria).

A maioria era assintomadtica a apresentagao; alguns foram
submetidos a cirurgia e os dados dermatoldgicos e imagiol6-
gicos foram correlacionados com a histopatologia.

Conclusao: Embora frequentemente clinicamente subtis
ou silenciosas, estas anomalias associam-se a variados riscos,
sendo essencial que os clinicos as reconhecam e providen-
ciem a investigacao adicional para um diagndstico o mais
acurado possivel, permitindo a orientacao terapéutica mais
adequada a cada caso.

Avancos recentes da ecografia pré-natal e ressonéncia fetal
tém permitido a detec¢do pré-natal de um ntimero crescente
de casos.
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C020 - Uma forma grave de
Leucoencefalopatia

Andreia Gomes Pereira', Sandra Jacinto?, Ana Moreira?, Carla
Mendonca'

1-Servico de Pediatria, Hospital de Faro; 2-Servico de
Neuropediatria, Hospital Dona Estefania, Centro Hospitalar de
Lisboa Central

andgpereira@gmail.com

Introducido: A Leucoencefalopatia com envolvimento do
tronco cerebral, da medula e aumento do lactato (LBSL) é uma
doenga da substancia branca cujos critérios diagnésticos sao
baseados em alteracdes da RMN. Habitualmente, a semiologia
piramidal, cerebelosa e da coluna dorsal posterior inicia-se na
infancia ou adolescéncia e tem um curso clinico indolente.

Caso Clinico: Crianca do sexo feminino, referenciada a con-
sulta de Neuropediatria aos 24 meses, por atraso de desenvolvi-
mento. Pais ndo consanguineos, com surdez, patologia cardia-
ca e atraso de desenvolvimento na linhagem materna. Histéria
perinatal irrelevante, atraso nas aquisi¢cdes motoras com bom
nivel cognitivo e de linguagem. Ao exame neurolégico apresen-
ta um quadro cerebeloso associado a sinais piramidais (ataxia,
dismetria, hipertonia, hiperreflexia e reflexos cutaneo-planta-
res em extensdo). Ressonancia magnética cerebral com extenso
atingimento da substdncia branca cerebral profunda, corpo
caloso, braco posterior da capsula interna, cerebelo, via pirami-
dal e globus pélido; espectroscopia com provavel pico de lacta-
to. Investigacao para doencas da cadeia respiratéria mitocon-
drial inconclusiva. Agravamento progressivo dos sinais pirami-
dais e cerebelosos, com perda de autonomia para a marcha aos
5,5 anos, dificuldades progressivas no controle cefélico, motri-
cidade fina, disfagia e disartria. Estudo genético identificou
mutagdo no gene DARS2 confirmando o diagnéstico de LBSL.

Conclusdes: A LBSL é uma doenga autossémica recessiva,
causada por mutacdo no gene DARS2, que codifica a proteina
mitocondrial, tRNA-aspartil sintetase. A sua apresentacao cli-
nica é muito varidvel. Os autores apresentam um caso clinico
de LBSL de inicio precoce e evolucdo clinica desfavoravel,
alertando para estas formas clinicas mais graves.

CO21 - Encefalite paraneopldsica em idade
pediatrica.

Juliana Roda’, Isabel Fineza', Manuel Jodo Brito? Concei¢ao
Robalo’

1-Centro de Desenvolvimento Luis Borges, 2-Servico de
Oncologia Pedidtrica - Hospital Pedidtrico de Coimbra
juroda@hotmail.com

Introducéo: Os quadros de encefalite paraneoplésica apre-
sentam importantes desafios diagnésticos e terapéuticos com
longas e frustrantes evolugoes clinicas. Nos ultimos trés anos
tém adquirido importancia crescente dados os grandes pro-
gressos em termos de estudos imagiolégicos e laboratoriais.

Caso clinico: Crianca que em 2004, com 11 anos recorre ao
servico de urgéncia com um quadro agudo de alucinacgoes e
distonia (torcicolo), desvio dos olhos e espasmos musculares.
Ao exame objectivo apresentava um grave quadro acinético-
rigido com trismus, disartria e disfagia. Em 2003 tinha-lhe sido
diagnosticada Doenca de Hodgkin estadio IV, encontrando-se
fora de tratamento ha seis meses. Realizou extensa investiga-
¢do analitica (plasma e sangue), imagioldgica e neurofisiol6gi-
ca. O liquor apresentava estudo citoquimico, bacteriolégico e
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virulégico negativo. A TAC-CE revelou pequena drea de hipo-
densidade parenquimatosa temporal direita. A RM-CE néo
apresentava alteragdes. O EEG era monétono com ritmo de
base lentificado (8Hz). A EMG foi normal. A pesquisa de anti-
corpos MAG, RI, HU, Yo, anti-gangliosideos, anti-GAD 1 foi
negativa. Excluiu-se recidiva da doenca hemato-oncolégica,
encefalite infecciosa, doenca epiléptica e outras doencas auto-
imunes sistémicas. O quadro clinico respondeu favoravelmen-
te a terapéutica com corticdides e neurolépticos com normali-
zacdo da funcdo motora mas tendo tido alta com graves seque-
las cognitivas — deméncia. Apresentou até 2007 duas impor-
tantes recidivas caracterizadas por um quadro de disfuncao
psiquidtrica (confusao, agitacao e alucinacoes) e hipotalamica,
que responderam parcialmente aos neurolépticos.

Conclusao: A revisdo dum caso inicialmente complexo
sete anos depois permitiu uma clarificacio diagnéstica que de
momento ndo se acompanha de novas estratégias terapéuti-
cas mantendo-se as severas sequelas cognitivas e a indefini-
¢ao prognostica

C022 - Encefalomielite progressiva com
rigidez e mioclonias: o primeiro caso
pediatrico com anticorpos anti-receptores
de glicina

Joana Damasio', M Isabel Leite?, Ester Coutinho’, Patrick
Waters?, Mark Woodhall?, Manuela A Santos?®, Inés Carrilho?®,
Angela Vincent®

1-Servigo de Neurologia, Hospital de Santo Anténio, Centro
Hospitalar do Porto; 2-Nuffield Department of Clinical
Neurosciences, John Radcliffe Hospital, Oxford University, UK;
3-Servico de Neurologia Pedidtrica, Centro Hospitalar do Porto

Introduc@o: A encefalomielite progressiva com rigidez e
mioclonias (PERM) é uma doenca rara caracterizada por espas-
mos musculares dolorosos, rigidez, hiperecplexia e envolvimen-
to do tronco cerebral. Recentemente foram identificados anti-
corpos associados ao PERM [anti-receptor da glicina (GlycR)].
Os poucos doentes com PERM com anti-GlyR descritos sdo
adultos. Uma revisao dos casos de PERM até agora testados con-
firma a etiologia autoimune e a potencial gravidade, especial-
mente se nao tratada, havendo casos fatais. A doente apresenta-
da (com videos), constitui o primeiro caso de PERM pediétrico
identificado com esta patologia neurolégica autoimune.

Caso clinico: Crianga, previamente saudédvel; aos 14 meses
apresentou episddios de rigidez dos quatro membros, mioclo-
nias generalizadas, hiperextensao axial e trismo, sem alteragao
da consciéncia. Os epis6dios eram desencadeados por estimu-
los visuais, auditivos ou técteis, ocorriam durante o sono e vigi-
lia, duravam segundos e eram acompanhados por choro,
taquipneia e dessaturagdo de oxigénio. Posteriormente surgiu
postura cervical anémala e espasmo hemifacial. RMN do neu-
roeixo, estudos de LCR, endécrino e metabdlico foram nor-
mais/negativos. Video-EEG: frequentes mioclonias axiais sem
traducao electroencefalogréfica. Foi tratada com corticoides
endovenosos e imunoglobulinas com melhoria significativa.
Um més ap6s a sua suspensao teve novo surto com episédios
mais frequentes, prolongados e severos, conduzindo a rabdo-
miolise grave. Foram detetados anticorpos anti-GlyR no soro e
liquor. Reiniciou imunoglobulinas e cortidoides endovenosos,
com beneficio, encontrando-se sob corticoterapia oral desde
entao. Meses depois, durante a redugao da dose de corticoides,
desencadearam-se trés surtos ligeiros. Estes foram imediata-
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mente tratados com aumento do corticoide oral e imunoglo-
bulinas, tratamento que mantém. Apesar da recorréncia de
surtos minor os niveis de anticorpos tém descido.
Conclusdes: Apresentamos o primeiro caso de PERM
pedidtrico com anticorpos anti-GlyR com boa resposta a imu-
noterapia. Os videos ilustram as caracteristicas clinicas da
doenca e ajudardo a identificar mais doentes com esta patolo-
gia que é imunomediada, tratdvel, mas potencialmente fatal.

C023 - Doenca de Wilson: facil de
diagnosticar e dificil de tratar

Cristina Pereira, Frederico Duque, M6nica Vasconcelos, Paula
Garcia, Isabel Gongalves, Conceicao Robalo

Centro de Desenvolvimento Luis Borges do Hospital Pediatrico
de Coimbra

pereira.cristina@sapo.pt

Introducédo: A doenca de Wilson (DW), de transmissdao
autossémica recessiva, resulta de defeito no gene ATP7B que
codifica um transportador do cobre. Por diminui¢ao da excre-
¢do do cobre para a bilis ocorre acumulacdo deste metal no
figado, cérebro e cérnea. Pode apresentar-se como disttrbio
hepatico, geralmente em criangas menores de 10 anos, neuro-
légico e psiquidtrico ou combinados. O diagndstico é baseado
na clinica e confirmado com dados bioquimicos e genéticos.

Caso Clinico: Inés, previamente saudével, iniciou aos 13
anos um quadroprogressivo de disfonia, disartria, disfagia e
sialorreia. A observacdo apresentava um quadro extrapirami-
dal caracterizado por hipomimia e distonia faciais, disfagia e
um parkinsonismo acinético-rigido bilateral. A ressonancia
magnética revelou alteracdes da emissao de sinal simétricas
nos nucleos lenticulares e caudados. O estudo laboratorial
incluiu niveis séricos baixos de ceruloplasmina e elevacao de
cobre em urina de 24 horas.O estudo do gene ATP7B identifi-
cou a mutacao IVS13-12T>A em homozigotia.Iniciou terapéu-
tica com quelantes (trientina e zinco), diazepam e trazodone
com rapida deterioracdo clinica.Face ao marcadoagravamen-
to da disfagia e distonia (torcicolo, mao direita em garra e
marcha impossivel) colocaram-se dificeis questdes terapéuti-
cas: manter quelantes e toxina botulinica ou avancar para o
transplante hepatico. O transplante hepatico foi decidido com
o apoio da equipa de Doencas do Movimentos do Hospital
Santo Anténio aos 14 anos onde mantém seguimento. As
melhorias foram lentas mas sempre progressivas.

Conclusoes: Este caso de DW teve uma apresentacao clini-
ca atipica e uma grave deterioracdo apesar da terapéutica
quelante. A mutacao genética encontrada ainda nao se
encontra descrita como patogénica e o transplante além de
parar a deterioracdo neuroldgica reverteu parte da sintomato-
logia instalada. Por tudo isto achamos importante a discussao
deste caso e das dificeis decisoes terapéuticas tomadas, que
hoje nos parecem completamente justificadas.

C024 - Estimulacdo cerebral profunda no
tratamento das distonias

Paulo Rego Sousa'?, Miguel Grunho??, Patricia Pita Lobo?,
Miguel Coelho?®, Begoiia Cattoni‘, Leonor Correia Guedes®,
Herculano Carvalho*, Joaquim ] Ferreira®, Mario Miguel Rosa®,
Anténio Gongalves Ferreira*

1-Servico de Neurologia, Hospital Dona Estefania, CHLC;
2-Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta; 3-Servico de
Neurologia, Hospital de Santa Maria, CHLN; 4-Servico de
Neurocirurgia, Hospital de Santa Maria, CHLN.
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Introducdo: A estimulagdo cerebral profunda (ECP) no
Globus pallidus interno (GPi) mostrou ser eficaz e segura no
tratamento das distonias, sobretudo nas primdrias. A magni-
tude do efeito no tratamento das distonias secundarias,
nomeadamente na paralisia cerebral (PC), estd reportada
como uma diminui¢ao média de 25% da distonia.

Objectivo: Descricao de uma série de casos de distonia pri-
madria e secunddria submetidos a ECP.

Material e Métodos: Doentes com distonia primdria ou
secunddria refractdria a melhor terapéutica médica, submeti-
dos a ECP no Hospital de Santa Maria entre Janeiro de 2010 a
Outubro de 2011. Os doentes foram avaliados no pré e pods-
operatério, com um minimo de 6 meses ap6s o procedimen-
to, utilizando a escala de Burke-Fahn-Marsden Dystonia
Movement and Disability (BFMDMD). Foi feita uma anadlise
descritiva dos dados.

Resultados: Foram tratados cirurgicamente 12 doentes, 11
implantados bilateralmente no GPi e 1 bilateralmente no nticleo
subtalamico (doente com palidotomia prévia). Nao ocorreram
quaisquer complicacdes cirtrgicas. Oito cumpriam 6 meses
minimos para a reavaliagao clinica p6s-operatéria, 3 destes com
PC discinética. A pontuacdo média da parte funcional da
BFMDMD melhorou de 14 pré-ECP para 8,38 6 meses pos-ECP
(melhoria de 46.3%). Na distonia primdria, esta melhoria foi de
56,9% enquanto que na PC discinética foi de 27,5%.

Conclusdes: A ECP é um procedimento seguro e eficaz no
tratamento das distonias avaliadas 6 meses ap6s a cirurgia. O
beneficio nas distonias primadrias foi superior ao obtido na PC
discinética. O pequeno nimero de doentes é uma limitacao
desta série.

C025 - Sindrome de Lance-Adams tratado com
Estimulacao Cerebral Profunda

Paulo Rego Sousa'?, Leonor Guedes?, Miguel Coelho? Begoiia
Cattoni®, Herculano Carvalho®, Mdrio Miguel Rosa®

1-Servigo de Neurologia, Hospital Dona Estefania, CHLC;
2-Servico de Neurologia, Hospital de Santa Maria, CHLN;
3-Servico de Neurocirurgia, Hospital de Santa Maria, CHLN.

Introducdo: A sindrome mioclénica crénica pds-hipéxia
ou sindrome de Lance-Adams (SLA) é uma rara complicac¢do
da hipéxia cerebral grave. E caracterizada pelo aparecimento,
apos alguns dias ou semanas, de mioclonias de acgao e ataxia
cerebelosa. Os ganglios da base parecem estar envolvidos na
fisiopatologia das mioclonias. A estimulacao cerebral profun-
da (ECP) nao tem sido utilizada para tratamento desta situa-
¢ao. Apresentamos um caso de sindrome de Lance-Adams tra-
tado com ECP (video pré e pés intervengdo).

Caso Clinico: Doente do sexo masculino, atualmente com
28 anos, sem antecedentes relevantes até aos 11 anos de
idade, altura que foi atropelado motivando politraumatismo
grave com contusao cerebral grave, coma imediato, contusao
pulmonar, fracturas multiplas, desequilibrio hemodinamico e
hipoxemia marcada (PaO2 41 mmHg) até inicio dos cuidados
intensivos. Ap6s 1 més de coma, foi recuperando do ponto de
vista neurolégico, inicialmente com afasia global e tetraparé-
sia espadstica, evoluindo para um quadro de disartria, tremor
intencional, distonia com envolvimento predominante do
hemicorpo esquerdo, ataxia apendicular e da marcha e apare-
cimento de mioclonias com grave incapacidade funcional.
Desde cedo iniciou terapéutica com propranolol, piracetam e
primidona com resposta flutuante, seguida por levetiracetam,
pregabalina, venlafaxina, topiramato e levodopa, mantendo
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mioclonias, ataxia e agravamento da distonia com compro-
misso funcional - escala funcional de Burke-Fahn-Marsden
(EFBFM) = 17. Por persisténcia do quadro com faléncia da
terapéutica oral, foi decidida, ap6s exclusao das contra-indi-
cacgdes e consentimento informado, a colocacdo de ECP do
Globus Pallidus interno (GPi). Ap6s colocacao da ECP, obser-
vamos melhoria significativa da distonia e das mioclonias,
com franco ganho motor e funcional, EFBFM = 9.

Conclusdes: A franca melhoria do quadro clinico e funcio-
nal (47%) no nosso doente indicam a potencial utilidade da
ECP em doentes com formas graves de Lance-Adams. A eficd-
cia da ECP suporta o conceito do envolvimento do GPi na
génese da actividade miocldnica da SLA.

P1 - Ataxia aguda em idade pediatrica -
Revisdo retrospectiva de cinco anos

Bruno Sanches, Filipa Caldeira, José Paulo Monteiro, Paulo
Calhau, Maria José Fonseca

Servico de Pediatria, Hospital Garcia de Orta, Almada
brsan82@gmail.com

Introducdo: A ataxia corresponde a um espectro de sinto-
mas e sinais neuroldgicos que reflectem uma perturbacdo da
coordenacdo dos movimentos voluntdrios. A apresentacao
aguda é a mais comum em pediatria, ocorrendo por definicao
em menos de 72 horas, em crianca previamente saudével.

Objectivos: Caracterizar os aspectos epidemiolégicos, cli-
nicos, diagndsticos, terapéuticos e o posterior seguimento das
criancas e adolescentes internados através da Urgéncia
Pediéatrica por ataxia aguda.

Metodologia: Andlise retrospectiva dos registos clinicos
das criangas internadas de Janeiro de 2006 a Dezembro de
2010, com alteracao da marcha e/ou dos movimentos motores
finos com duracgao inferior a 72 horas.

Resultados: Foram incluidas 82 criancas, 44 do sexo femi-
nino. Mediana de idade de aparecimento de 4 anos. Trinta
criancas com prodromos, 18 com infeccdo prévia. Os sinto-
mas acompanhantes mais frequentes foram sonoléncia (46),
vomitos (18) e irritabilidade (14). Todos revelaram alguma
alteracdo no exame neurolégico, como ataxia da marcha, tre-
mor intencional, disartria, dismetria, nistagmo ou hipotonia.
Setenta criancas foram sujeitas a pelo menos um exame com-
plementar de diagnostico. As principais causas identificadas
foram intoxicacdes (53) e ataxia poés-infecciosa (15).
Registaram-se ainda 4 sindromes pés-concussao, 4 vertigens,
3 neoplasias do sistema nervoso central, 2 sindromes opsoclo-
nus-mioclonus e 1 perturbagao conversiva. S6 16% dos casos
necessitaram de tratamento especifico, verificando-se uma
duragao média de internamento de 2,6 dias. Foram referen-
ciados 32 casos para seguimento em consulta hospitalar.
Registou-se uma evolucdo benigna na maioria dos casos.

Conclusdes: A atitude face a uma crianga com ataxia aguda
deve ser ponderada e individualizada, tornando-se dificil a
implementac¢do de um protocolo de abordagem uniforme. A
maioria das situagoes tem uma evolucao benigna e auto-limi-
tada. No entanto, causas mais graves como uma lesao estrutu-
ral devem ser devidamente excluidas. A histéria clinica minu-
ciosa, o exame objectivo e o internamento visando a vigilan-
cia da evolugao clinica sdo aspectos fundamentais.
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P3 - Lesoes da substancia branca num
caso de sindroma de Klinefelter

Angelo Carneiro', Sofia Pina', Luisa Neiva?, Teresa Temudo®
1-Servigo de Neurorradiologia, 2-Servigo de Pediatria, 3-Servigo
de Neuropediatria - Centro Hospitalar do Porto

Introducao: As cromossomopatias podem ter repercus-
soes variadas sobre o parénquima encefdlico, entre as quais se
incluem as lesdes da substancia branca. Esta associacao, mais
frequente com os cromossomas autossémicos, é rara com 0s
cromossomas sexuais. Neste trabalho descreve-se um caso de
sindroma de Klinefelter associado a lesdes da substancia
branca e discute-se o diagndstico diferencial com lesdes de
natureza inflamatéria ou infeciosa.

Descricao do caso: O caso clinico apresentado diz respeito
a uma crianca do sexo masculino, com 3 anos e meio, obser-
vada por suspeita de atraso da linguagem. Para além do con-
firmado atraso da linguagem e de eventual infeccdo respirato-
ria alta 2 semanas antes, a restante historia clinica (incluindo
antecedentes pessoais e familiares) era irrelevante e o exame
fisico era normal. A ressonancia magnética mostrava vdrias
lesdes da substancia branca subcortical e periventricular. No
estudo do liquor constatou-se serologia (IgG e IgM) e pesqui-
sa por PCR positivas para Parvovirus B19. Um diagnostico pre-
suntivo de encefalomielite virica foi estabelecido.

Passados 6 meses novo estudo por RM mostrou lesoes exata-
mente sobreponiveis. Por esta altura, no contexto de investiga-
¢do do atraso da linguagem, foi realizado um estudo do cariétipo
que mostrou aneuploidia dos cromossomas sexuais — 48 XXYY.

Conclusao: As lesdes da substancia branca podem ocorrer
associadas a vdrias cromossompatias, entre as quais o sindro-
ma de Klinefelter. Este caso aponta a necessidade de conside-
rar as cromossomopatias na lista dos diagnoésticos diferenciais
de lesdes da substancia branca, especialmente quando estas
ocorrem isoladamente (sem envolvimento de substancia cin-
zenta), tém cardcter estatico (ndao evolutivo) e se associam cli-
nicamente a atrasos no desenvolvimento psicomotor.

P4 - Investigacdo para cirurgia da
epilepsia de um doente com epilepsia
parietal sintomatica

Tiago Gomes', Ricardo Lopes?, Daniel Borgesl, Roseli Gomes3,
Alberto Leal'?

1-Servigo de Neurologia, Hospital Pedro Hispano, Unidade Local
de Satde de Matosinhos, 2-Programa de Cirurgia da Epilepsia,
Centro Hospitalar Lisboa Ocidental, Lisboa, 3-Unidade de
Neuropediatria, Hospital Pedro Hispano, Unidade Local de Satde
de Matosinhos

aleal@aleeg.com

Introducdo: As epilepsias focais com origem na proximi-
dade do cortex eloquente colocam dificuldades técnicas na
abordagem para cirurgia da epilepsia, que frequentemente
motivam a realizacao de estudos com eléctrodos intracrania-
nos, uma técnica com elevados custos e riscos significativos.
Apresentamos um caso de epilepsia do lobo parietal, em que
foi realizado estudo detalhado no sentido de obter informa-
¢do dos aspectos clinicos, neurofisioldgicos, imagiolégicos e
neuropsicolégicos tendo em vista dispensar a necessidade de
estudo invasivo.

Caso Clinico: GL, 14 anos, sexo masculino. Antecedentes
de prematuridade (35 semanas), sem complicagées neona-
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tais. DPM normal. Aos 10-12 meses crises caracterizadas por:
“olhar parado, mioclonias palpebrais, hipersalivacao e perda
de ténus axial com queda da cabeca e tronco”. Vdrias crises
por dia, que desapareceram sob terapéutica com fenobarbital.
Aos 5 anos reinicia crises com “sensacao que vai cair, perda de
forcas a esquerda, deixa cair o que tem na mao e por vezes
cai”. Repete 5-6 crises /dia e ndo apresenta interrupcao da
consciéncia.

Video-EEG (11 anos) registaram-se crises de diminuicao de
forca nos membros esquerdos sem paroxismos no EEG.

RM (1,5 T) normal.

PET revelou hipometabolismo focal parietal direito.

Video-EEG (13 anos) revelou multiplas crises sensitivas
evoluindo secundariamente para manifestaces motoras
diversas.

RM (3T) lesdo cortical parietal alta direita.

Foi efectuado EEG de alta resolugdo (82 eléctrodos), com
registo de paroxismos e potenciais Evocados Sensitivos para
caracterizar relacao das dreas funcionais com cdrtex epilepto-
génico.

Foram efectuadas técnicas de localizagao dos geradores da
actividade ictal obtida em registos video-EEG, que foram inte-
gradas em modelos anatémicos realistas do cérebro.

Avalia¢ao neuropsicolégica utilizando WISC, BANC e testes
parietais ndo revelou défices significativos.

Conclusdo: O estudo funcional multimodal utilizando PET,
EEG de alta resolugao com potenciais evocados sensitivos e téc-
nicas de localiza¢ao dos geradores da actividade epiléptica for-
neceu dados relevantes para a tomada de decisoes cirtrgicas.

P5 - Acidente vascular isquémico em
idade pediatrica: apresentacdo inicial de
doenca de Moyamoya

Lara Lourenco', Mafalda Sampaio', Marta Vila Real', Margarida
Ayres Basto? Maria Luis Silva?, Miguel Leao'

1-Unidade de Neuropediatria, Servi¢o de Pediatria, 2-Servico de
Neurorradiologia, Hospital de Sao Joao, Porto

Introducdo: A doenca de Moyamoya é uma doenga cere-
brovascular crénica cuja etiologia permanece desconhecida.
Caracteriza-se pela estenose progressiva bilateral da porcao
terminal das artérias cardtidas internas e dos seus ramos prin-
cipais com proeminente circulagdo colateral. E responsavel
por 6% dos acidentes vasculares cerebrais (AVC) pediétricos
na populacao caucasiana, ocorrendo em 50% dos casos em
criancas com menos de 10 anos de idade. A apresentacao é
variavel, sendo que em criancas os episddios isquémicos sao
mais frequentes, contrariamente aos adultos, nos quais sdo
mais comuns os episédios hemorragicos.

Caso clinico: Crianga do sexo feminino, actualmente com
10 anos de idade, sem antecedentes gestacionais e neonatais
de relevo. Aos 3 anos foi observada no Servico de Urgéncia por
instalacdo subita de hemiparésia esquerda. Realizou TC cere-
bral que evidenciou lesdo isquémica frontoparietal direita,
confirmada por RMN cerebral. Os estudos da autoimunidade,
das trombofilias, o perfil lipidico e as mutacoes MELAS mais
frequentes foram negativos. Apresentou recuperagdo parcial
do défice motor, tendo realizado fisioterapia, terapéutica com
toxina botulinica e 4cido acetilsalicilico durante 2 anos e
meio. Manteve parésia do membro inferior esquerdo e mar-
cha espdstica-parética. Aos 6 anos efectuou angio-RMN que
mostrou sequelas de lesdo isquémica e padrao vascular suges-
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tivo de doenga de Moyamoya. O diagnéstico definitivo foi
estabelecido por angiografia carotidea que evidenciou ausén-
cia de fluxo em ambas as carétidas internas a partir do sifao
carotideo com iniimeras estruturas vasculares serpiginosas na
dependéncia das carétidas externas e artéria oftdlmica.
Mantém seguimento hospitalar, encontrando-se com as
sequelas motoras descritas, sem recorréncia de AVC, sem
cefaleias e sem défice cognitivo.

Comentdrio: A doenca de Moyamoya é uma doenca rara
que pode condicionar uma deterioragao cognitiva e/ou moto-
ra devido a epis6dios isquémicos recorrentes. Neste caso em
particular, a evolucdo clinica tem sido favordvel, sem recor-
réncias desde a apresentacao inicial.

P6 - Perturbacdo do desenvolvimento
motor - manifestacao de AVC na 12 infancia

Rita S. Oliveira', Susana Nobre? Joaquina Antunes', Maria José
Calix', Fatima Simdes', Isabel Fineza®, Joana Campos'

1-Servico de Pediatria, Hospital Sao Teotdnio, Viseu; 2-Servico de
Pediatria, Hospital Pediétrico de Coimbra; 3-Servico de
Neuropediatria, Centro Hospitalar de Coimbra

Introducao: O acidente vascular cerebral (AVC) tem vindo
a ser reconhecido com maior frequéncia em idade pedidtrica,
tendo uma incidéncia global estimada de 2,5 a 2,7:100000
criancas, constituindo igualmente uma importante causa de
morbilidade e mortalidade infantil. Tem geralmente uma
apresentacdo aguda, caracterizando-se por sinais neurolégi-
cos focais, cefaleias, alteracdo do estado de consciéncia ou
convulsoes.

Caso clinico: Crianca, sexo masculino, 18 meses de idade,
antecedentes de infec¢do tracto urindrio com estudo morfo-
funcional do aparelho nefro-urolégico normal; sem outros
antecedentes de relevo. Referenciada a Consulta de Pediatria
Geral por perturbacdo do desenvolvimento motor, com difi-
culdades na marcha e utilizacdo preferencial do membro
superior esquerdo. A observacdo constatada hemiparésia
direita. Realizada ressonancia magnética cranio-encefélica
que relevou “ extensa lesdao encefalocldstica interessando a
corona radiata, tdlamo, braco posterior da capsula interna e
nucleo lenticular a esquerda, com retragao atréfica das vias de
liquor adjacentes, sugerindo enfarte antigo no territério da
artéria cerebral média”. Da investigacdo causal salienta-se
muta¢cdo MTHFR C677T em heterozigotia.

Referenciado a Consulta de Fisiatria e Neuropediatria,
ocorrendo evolucdo favoravel com institui¢ao de plano de
fisioterapia e terapia ocupacional; nao se verificou a repeticao
de eventos isquémicos.

Conclusdo: Ainda que o AVC seja relativamente raro em
idade pedidtrica, € uma hip6tese diagnéstica a considerar na
presenca de défices neuroldgicos focais. A mutacdo MTHFR
C677T é considerada um factor protrombético; no entanto, na
auséncia de hiperhomocisteinémia, é considerada de baixo
risco ndo implicando atitude terapéutica dirigida.
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Resumos

Generalidades sobre AVC no adulto jovem

Prof. Miguel Viana Baptista
Professor Auxiliar Convidado, Faculdade de Ciéncias Médicas,
Universidade Nova de Lisboa

Estima-se que a cada ano que passa existam em Portugal
trés mil novos casos de acidente vascular cerebral no adulto
jovem. Esta entidade é responsavel por importante mortalida-
de e morbilidade, admitindo-se que as repercussoes socioeco-
némicas possam ser particularmente relevantes neste grupo
etdrio. Frequentemente encarada como um desafio diagndsti-
co, o que leva muitas vezes a uma utilizagdo menos criteriosa
de extensas baterias de exames complementares, a etiologia
do acidente vascular cerebral no adulto jovem ndo é encontra-
da numa significativa percentagem dos casos. Os factores de
risco vasculares tradicionais, como a hipertensao ou a diabe-
tes, parecem ser menos frequentes neste grupo etdrio, atri-
buindo-se maior relevancia a condicoes geneticamente deter-
minadas, ao uso do tabaco e de drogas recreativas, bem como,
na mulher, a factores hormonais. Ainda assim, mesmo dentro
deste grupo etdrio, a prevaléncia dos factores de risco tradi-
cionais parece aumentar com a idade, e, paralelamente, a per-
centagem de enfartes lacunares e de leucoencefalopatia vas-
cular parece igualmente aumentar. O risco de recorréncia nao
é desprezivel e, novamente, os factores de risco tradicionais
parecem ser factores preditivos de um novo evento. E ainda
necessdrio lembrar que os doentes jovens se encontram fre-
quentemente sub-representados nos diferentes estudos de
terapéutica especifica e prevencdo secunddria do acidente
vascular cerebral, pelo que a generalizacao dos resultados
destes mesmos estudos a este grupo nao € ficil, ainda mais se
admitirmos que uma maior diversidade de causas tornard
dificil predizer as respostas terapéuticas. Os dados de que dis-
pomos actualmente apontam a necessidade de prestar espe-
cial atencdo a este grupo etdrio e sublinham a importancia de
novos estudos para uma melhor compreensdo e abordagem
do acidente vascular cerebral no adulto jovem.

Da clinica ao diagnéstico etiolégico do
AVC isquémico no adulto jovem

Ruth Geraldes

Mestre em Neurociéncias pela Faculdade de Medicina,
Universidade de Lisboa, Assistente Hospitalar de Neurologia,
Unidade de AVC, Departamento de Neurociéncias, Hospital de
Santa Maria, Lisboa

A idade é um factor determinante na avaliacao diagndstica
de diferentes patologias. As etiologias encontradas em doen-
tes jovens com Acidente Vascular Cerebral (AVC) isquémico
sdo diferentes das doentes nao jovens. A distribui¢cao das etio-
logias segundo as classes etdrias nas grandes séries de AVC
isquémico em idades inferiores a 55 anos mostra uma maior
percentagem de “Outras Causas Determinadas”, nos doentes
mais novos e etiologias semelhantes as dos idosos no grupo
acima dos quarenta anos.

Sendo a percentagem de causas raras superior nos doentes
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jovens, o diagndstico destas depende em parte dos protocolos
de avaliacao utilizados nos diferentes centros. Se existe con-
senso relativamente a alguns exames complementares a reali-
zar sistematicamente na investigacdo do AVC isquémico o
pedido de outros deve ser guiado pela clinica. A avaliagdao dos
dados demogréficos (ex. etnia, sexo), antecedentes pessoais
(ex. tromboembolismo pulmonar, aborto espontaneo, doenca
cardiaca, enxaqueca), familiares, habitos (consumo de dro-
gas) apresentacao (ex. dor cervical), exame objectivo (ex. rash,
livedo reticular, pulsos periférios) e os achados da imagem
cerebral/vascular permitem seleccionar quais os testes a rea-
lizar. No entanto, esta avaliacao nem sempre é padronizada
ou adaptada as especificidades de cada regido geogréfica.
Conhecer a prevaléncia das diferentes patologias é funda-
mental pois esta determina o valor preditivo dos varios testes
de diagndstico. Por outro lado muitas vezes é desconhecido o
custo - beneficio dos procedimentos decididos caso a caso
(ex. determinacdo de anticorpos antinucleares, realizacdo de
puncao lombar), nado existindo ainda, como tal, linhas de con-
duta estabelecidas.

Se para o tratamento do AVC o trabalho multidisciplinar é
crucial, também no diagnéstico de causas raras de AVC é
muito importante a multidisciplinaridade (ex. infecciologia,
genética, hematologia) e o contacto com redes multicéntricas.
S6 este trabalho concertado permitird validar protocolos de
avaliacdo diagnoéstica e reduzir a percentagem de doentes
com AVC de causa indeterminada.

Stroke; a Global Burden

Professor Charles D A Wolfe
Professor of Public Health, King’s College London, UK

The impact of stroke on society is far reaching. This lecture
will address the ‘burden’ of stroke from different perspectives
along its natural history from prior risk factors to long term
life with stroke. In terms of the risk of stroke, incidence of
stroke and its variation, trends over time and determinants of
stroke risk will be addressed. As a chronic disease the impact
of stroke on the main domains of outcome (impairment, func-
tion, participation) long term will be described, along with
their determinants. The impact of stroke on health care provi-
sion and trends towards more evidence based care will be
reviewed, along with the economic impact of health care. The
stroke patients perspective on stroke will then be considered
and finally solutions to reduce the ‘burden of stroke will be
highlighted.

A prevencdo vascular é eficaz na
prevencao da deméncia?

Ana Verdelho
Assistente hospitalar de Neurologia do Hosp. de Sta Maria,
Lisboa

O declinio cognitivo e a deméncia aumentam com o enve-
lhecimento. Por outro lado, os factores de risco vascular tam-
bém sdao mais frequentes no individuo idoso. Nos ultimos
anos tem surgido evidéncia de que os factores de risco vascu-
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lar contribuem para o declinio cognitivo e para deméncia ndo
apenas de causa vascular, mas também para a doenca de
Alzheimer. No entanto, os estudos que visam reduzir a inci-
déncia e progressao para deméncia pelo tratamento dos fac-
tores de risco vascular tém tido resultados pouco consisten-
tes. A negatividade dos resultados deve-se em parte ao facto
de a deméncia ndo ser, por norma, um objectivo primario dos
ensaios efectuados; a co-existéncia de diversos factores de
risco associados; e ainda a outras varidveis (educationais,
socio-culturais, comportamentais e de estilos de vida) que
podem modificar a evolucdo para declinio cognitivo. Por
outro lado, o tempo de seguimento pode ndo permitir poder
estatistico para obter um efeito significativo. Procura-se fazer
uma sintese critica da evidéncia existente sobre o impacto do
tratamento dos factores de risco vascular na evolucdo para
declinio cognitivo e deméncia, e delinear uma estratégia pos-
sivel para a prevencdo de declinio cognitivo e deméncia
baseada nessa evidéncia.

0 Sistema Hemostatico

Sara Morais, Manuel Campos
Hematologia Clinica. CHP. Hospital de Santo Anténio e ICBAS.

A resposta hemostética normal ou fisiol6gica 2 LESAO VAS-
CULAR depende da interacao entre o tecido subendotelial rico
em colagénio, as plaquetas circulantes, os factores ou protei-
nas da coagulagdo, elementos celulares, glébulos rubros e leu-
cocitos e os inibidores naturais da coagulacao e fibrinélise.

A hemostase fisiolégica requer um equilibrio biolégico
entre os elementos procoagulante e anticoagulantes, evitando
manutencao de codgulos extensos sua eliminacao pela fibri-
nolise fisioldgica e reparacao das estruturas lesadas.

1-COMPONENTES DA RESPOSTA HEMOSTATICA

1-1 Plaquetas e Hemostase priméria

As plaquetas sdo produzidas na medula éssea por frag-
mentagdo citoplasmdatica dos megacaridcitos.O precursor
megacarioblasto surge como elemento de diferenciacdo da
célula “stem”. O intervalo entre a diferenciacdo da célula pri-
mitiva e a producdo de plaquetas é de cerca de 10 dias.

O principal regulador da producdo plaquetdria é a trombo-
poietina, constitucionalmente sintetizada no figado e rins. A
trombopoietina aumenta o ritmo de maturagao dos megacarioci-
tos via receptor c-Mpl.As plaquetas possuem igualmente recepto-
res c-Mpl para a trombopoietina removendo-a da circulacao.

As plaquetas sdo células discéides. As glicoproteinas da
membrana plaquetdria interferem nos fenémenos de adesao
e agregacdo das plaquetas eventos que iniciam a hemostase
primdria A adesdo ao coldgénio subendotelal depende dos
receptores palquetarios GP Ib/IX e complexo IIb/Illa que se
ligam ao factor de von Willebrand e este por receptores espe-
cificos ao coldgenio fazendo ancorar as plaquetas ao suben-
dotélio As doengas hemorragicas Doenca de Bernard-Soulier,
Trombastenia de Glanzmann e Doeng¢a de Von Willebrand
constituem patologias hemorrégicas por defeito de adesao
plaquetaria por deficiéncias respectivamente de GPIb,
Complexo IIb/Illa e proteina de Von Willebrand.

O complexo GP IIb/Illa constitui também local de ligacdo
do fibrinogénio facilitando a agregacao de plaqueta a plaqueta.

Ap6s os primeiros eventos de adesdo plaquetdria as pla-
quetas sofrem uma alteracao morfolégica com invaginagao da
membrana plaquetdria, facilitando a abertura do sistema
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canalicular que a constitui libertando — secrecao — o seu con-
teido granular, nomeadamente dos granulos densos (ADP,
ATP 5 hidréxitriptamina e célcio),dos granulos alfa (FP 4,
PDGE Beta tromboglobulina, FvW, fibrinogénio e factores da
coagulacdo), dos lisosomas(enzimas hidroliticas.

A membrana da plaqueta é também rica em fosfolipideos
fundamentais na conversdo do FX em Xa e do Factor II
(Protrombina) em Factor IIa (Trombina).

As condicoes de activacao das plaquetas promovem a agre-
gacdo plaquetdria, ligacdo das plaquetas entre si através de
pontes de fibrinogénio ligado aos receptores GP IIb/IIla.A
Estimulag@o das plaquetas leva a um aumento de moléculas
de GP IIb/IIla e a sua maior disponibilidade de ligacao a molé-
culas de fibrinogénio.

A activagdo plaquetdria por diversos agonistas induz a
sinalizacdo intracelular levando a libertacdo de granulos alfa e
delta. O contetido dos granulos alfa desempenha um papel
importante na formacéo e estabilizacdo dos agregados pla-
quetérios. O ADP libertado dos granulos densos desempenha
um papel fundamental no reforco dos estimulos celulares. O
Tromboxano A2 formado amplifica e reforca a agregagao pla-
quetdria e € um vasoconstritor importante na manutenc¢ao da
estabilidade do trombo plaquetario.

A activagado de fosfolipases citosoélica (PLA2) liberta Acido
Araquidénico dos fosfolipideos da membrana que é metabo-
lizado pela Ciclooxigenase produzindo TXA2. O TXA2 é um
metabolito 1abil que diminui os niveis plaquetérios de mono-
fosfato de adenosina ciclico (cCAMP) iniciando a reaccao de
libertacao. O 6xido nitrico e a Prostaciclina constituem molé-
culas sintetizadas no endotélio vascular e que possuem
acgdes vasodilatadoras e antiplaquetdrias. A protasciclina
PGI2, inibe a fun¢do plaquetdria por aumentar os niveis gua-
nosinamonofosfato ciclico (GMP).

A proteina transmembranar PECAM-1 é expressa também
nas células endoteliais inibindo a activacdo plaquetaria
dependente do colagénio.

Os fenémenos de adesdo, secrecdo e agregacao plaquetaria
constituem fenémenos complexos que podem ser interrom-
pidos ou inibidos por variadas moléculas que actuam nos
processos bioquimicos inibindo a sua acc¢do e que tem sido
alvo de investigacdo na terapéutica antiplaquetdria recente e
histérica. Os novos agentes antiplaquetarios que intervem ini-
bindo as GP Ib /IX, GP IIb/Illa e as novas moléculas muito
promissoras inibindo a adesdo das plaquetas constituem o
alvo da investigacdo na terapéutica antitrombética de inci-
déncia plaquetdria.

1-2 Hemostase Celular e dependentes das proteinas da

coagulacao

A “cascata da coagulacdo” foi inicialmente descrita como
duas vias cléssicas distintas (extrinseca e intrinseca), cada uma
com uma série de reacgdes enzimaticas em cadeia que culmi-
navam na formacdo de um codgulo de fibrina estavel.
Contudo, recentemente, a coagulacao tem sido descrita como
um processo complexo cujo modelo é baseado no papel das
células intervenientes, nomeadamente as células apresenta-
doras de factor tecidual (FT) e as plaquetas. Este sistema divi-
de-se em trés fases distintas mas interligadas: iniciagao (figura
1), amplificacdo (figura 2) e propagacao (figura 3). O modelo
celular da coagulagdo sugere uma via intrinseca e outra extrin-
seca da coagulacao, ambas necessdarias para a hemostase por-
que operam em superficies diferentes e tém papéis distintos.

A extrinseca ou via do FT é constituida pelos complexos
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FVIIa/FT (tenase extrinseca) e FXa/FVa (protrombinase) e
opera nas células apresentadoras de FT para iniciar a coagula-
¢do (figura 1). A pequena quantidade de trombina formada
nas células portadoras de FT é crucial para garantir que a ini-
ciacdo da coagulacdo seja eficaz e para a amplificacao da
mesma. O inibidor da via do factor tecidular (TFPI) tem um
papel importante na supressdo da iniciacdo da coagulacdo:
liga-se ao FXa, inibindo-o e formando um complexo inibidor
do complexo FVIIa/FT.

Figura 1: Fase de iniciacdo.

O estimulo imediato para a coagulacao é a lesdo vascular, que expde as
células portadoras do FT ao sangue. O complexo FT/FVIIa activa
pequenas quantidades dos factores IX e X. Este tltimo, na sua forma
activada, associa-se ao factor Va formando o complexo protrombinase
na superficie das células portadoras de FT, resultando na formacao de
pequena quantidade de trombina.

Uma vez formada, a trombina pode deslocar-se das células
apresentadoras de FT até as plaquetas locais, onde se liga ao
receptor GPIb, amplificando a coagulagao (figura 2).Esta liga-
¢ao facilita a interaccdo da trombina com outros componen-
tes da superficie plaquetdria com a consequente clivagem da
proteina PAR-1 (levando a activacdo da plaqueta), activacao
do factor VIII e sua libertagao do complexo factor VIII/factor
de von Willebrand (VWF), e a activacao dos factores V e XI.

VIIIVWE —Villa+Free vWF

Figura 2: Fase de amplificac@o.

A trombina liga-se ao receptor PAR-1 na superficie das plaquetas. Esta
interacgao resulta na activagao das plaquetas e dos co-factoresV, VIII e
XI na superficie plaquetdria.

A via intrinseca € constituida pelo FIXa e pelos complexos

FIXa/FVIila (tenase intrinseca) e FXa/FVa (protrombinase) e
ocorre na superficie plaquetdria durante a fase de propagacao

Sinapse

Large amount
of thrombin

Figura 3: Fase de propagacdo.
O FIXa, activado na fase de iniciacdo, liga-se ao FVIIIa (complexo
tenase intrinseca) nas superficies plaquetarias e forma-se mais FIXa
pela accao do FXIa ligado as plaquetas. Como o FXa nao se desloca
eficazmente da célula portadora de FT para a plaqueta, tem de ser
produzido directamente na superficie da plaqueta pelo complexo
tenase. O factor Xa forma o complexo protrombinase com o FVa e gera
grande quantidade de trombina suficiente para coagular o
fibrinogénio.
(figura 3). O complexo protrombinase cataliza a conversao da
pré-trombina em trombina, a protease essencial do sistema
da coagulacao, gerando-se grandes quantidades desta (por
cada molécula de FXa formam-se, aproximadamente, 1000
moléculas de trombina). Além da conversao do fibrinogénio
soltivel numa matriz de fibrina insolavel, a trombina também
é responsdvel pela estabilizacdo do coagulo através da activa-
¢do do FXIII (que favorece a formacdo de ligacoes cruzadas
covalentes entre as moléculas de fibrina), da resisténcia a
fibrinélise (pela activacdo do inibidor da fibrinélise mediado
pela trombina (TAFI), que remove residuos de lisina terminais
da fibrina que sdo sitios de liga¢ao das enzimas fibrinoliticas),
da clivagem do receptor PAR-4 (que assegura uma desgranu-
lacdo total das plaquetas e a retraccao das plaquetas activa-
das) e da incorporacao do préprio Flla na estrutura do codgu-
lo, que previne a sua inactivacdo pela antitrombina.

Contudo, a quantidade de trombina produzida ndo define
a qualidade do codagulo; a velocidade ou o pico da actividade
do Flla parecem ser determinantes de maior relevancia. A
incapacidade de limitar e localizar eficazmente a producao de
trombina durante o processo hemostédtico parece ser um
mecanismo explicativo da trombose. H4 uma série de meca-
nismos anticoagulantes naturais que auxiliam na restricdo da
formacao do tampao hemostdtico ao local da lesdo, dos quais
se incluem: os inibidores plasmaticos dos factores da coagula-
¢do, o sistema trombomodulina/proteina C/proteina S que
inactiva os factores Va e VIIla; uma ecto-ADPase que inibe a
amplificacdo da activacdo plaquetdria pela libertacao de ADP;
os heparinoéides na superficie endotelial que, ao ligarem-se a
antitrombina, aumentam a sua actividade (a antitrombina é
responsavel pela inibicao de factores livres (Ila, IXa, Xa e XIa)
protegendo a circulagdo de enzimas libertadas do local da
lesdao, mecanismo que serve de base molecular para o uso das
heparinas como anticoagulantes); e a prépria sequestracao
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dos factores da coagulagdo activados no coagulo hemostatico
(incapazes de se difundir através da camada sobrejacente de
coagulo). A trombomodulina tem actividades anticoagulantes
directas e indirectas. Enquanto a directa envolve a ligacao,
neutralizacdo e degradac¢do da trombina, a indirecta actua por
intermédio da activagdo da proteina C pelo complexo trom-
bomodulina-trombina. A proteina C activada, suportada pela
proteina S, é assim capaz de clivar a ligacdo dos factores VIlla
e Va aos fosfolipidos de membrana das células endoteliais,
mas nao das plaquetas. figura (22.12)

Contudo, a via do FT estd continuamente activa, ainda que
pouco intensamente, denominando-se de “coagulagdo basal”.
Este processo nao leva a formacgao de trombos, em condigoes
normais, porque os grandes componentes da coagulacao (as
plaquetas e o complexo FVIII/vWF), mantém-se sequestrados
no espaco vascular. A coagulacao prossegue quando a lesao
vascular permite que as plaquetas e o complexo FVIII/VWF
atinjam os tecidos extravasculares.

1.3 Fibrindlise

A fibrinélise é uma resposta hemostatica normal a lesao
vascular. O plasminogénio é convertido em Plasmina por acti-
vadores da parede vascular sintetizados no endotélio — tPA.

A presenca de uma rede de fibrina através de radicais ricos
em lisina atraem o tPa e o plasminogénio 4 superficie da fibri-
na. O tPA liga-se ao plasminogénio convertendo-o numa seri-
no protease conhecida por plasmina. Estes fenémenos dao-se
dentro ou na superficie do trombo limitando a digestao da
fibrina pela plasmina ao coagulo.
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Célula endotelial: envolvimento no
tromboembolismo

Sara Morais
Trombose e Hemostase, Servico de Hematologia Clinica, Centro
Hospitalar do Porto

A doenca tromboembdlica venosa, arterial ou cardiaca,
constitui um problema médico importante, mantendo-se
como causa major de morbilidade e mortalidade nos paises
desenvolvidos, apesar dos crescentes avangos na compreen-
sdo da sua etiopatogénese e do seu diagnostico.

A fisiopatologia da trombose difere de acordo com o siste-
ma vascular envolvido, sendo no entanto, as alteracdes da
hemostase centrais em todas as tromboses. A doenca trombo-
tica pode ser genericamente definida, como a que ocorre num
sistema venoso de baixo fluxo e baixa pressao, ou num siste-
ma arterial de altos fluxo e pressdo. Outras diferencas, tém a
ver com a composi¢ao do trombo (rico em plaquetas na trom-
bose arterial e rico em fibrina na trombose venosa) e a presen-
¢a de lesdo na parede vascular (ateroma) na trombose arterial.

Factores ambienciais, transitérios ou crénicos, podem
desempenhar um papel importante nas perturbacoes da
hemostase, e influenciar o risco de trombose, em ambos os
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sistemas venoso e arterial. As alterac6es da hemostase podem
também ser geneticamente determinadas. A trombose é pois
actualmente considerada uma doenca multi-causal, que
envolve a interaccao de factores de risco genéticos e adquiri-
dos. Embora estes tltimos desempenhem um papel indiscuti-
velmente importante, as alteracdes genéticas desempenham
no entanto um papel crucial, podendo mesmo levar a doenca
trombética aparentemente espontanea.

A trombose arterial ocorre frequentemente no contexto de
aterosclerose, num sistema de fluxo rdpido, o que promove a
lesdo endotelial com perda da integridade vascular, sendo que
o trombo se vai formar quando o fluxo sanguineo fica exposto
ao espaco subendotelial (por fissura ou ruptura da placa).

Sao multiplos os factores adquiridos (hipertensao, taba-
gismo, hiperlipidemia, diabetes, sedentarismo, obesidade,
hiperhomocisteinemia, etc) reconhecidos como factores pre-
disponentes, para a aterosclerose e consequentemente, para a
trombose arterial. Além destes factores de risco referidos, as
perturbacdes da hemostase também foram consideradas
determinantes para o desenvolvimento de aterosclerose,
sendo que o aumento da concentracao plasmadtica de factores
da hemostase estaria relacionado com risco vascular.

Acreditou-se que a procura de variaches nos genes que
codificam proteinas do sistema da hemostase envolvidos na
predisposicao para a aterosclerose e trombose arterial, repre-
sentaria um importante passo no sentido de uma melhor com-
preensao da doenca arterial. E embora um ntimero elevado de
polimorfismos nestes genes tenha sido considerado como
influenciando o risco arterial, ndo foi possivel confirmar uma
associacdo epidemioldgica relevante entre polimorfismos
especificos e doenca cardiovascular. E pois improvavel que
varia¢des genéticas em genes hemostaticos especificos, sejam
por si s6, factores de risco importantes para a doenca arterial.

Estes factores de risco vascular, sdo claramente diferentes
dos factores de risco associados com a trombose venosa. Em
contraste com a trombose arterial, em que pouco se sabe
acerca das alteracoes que predispdem para a doenca tromb6-
tica, na trombose venosa ha uma associagao clara entre as
anomalias funcionais da hemostase e a predisposicao para o
trombo venoso.

Para além dos factores de risco genéticos ou adquiridos
associados a doenca arterial, tem sido dada importancia cres-
cente a célula endotelial e a alteracdo da sua integridade na
doenca vascular. Um papel fisiolégico fundamental do endo-
télio vascular é o de facilitar o fluxo de sangue, ao providenciar
uma superficie antitrombdtica que inibe a adesado plaquetaria
e a activacdo da coagulacdo. No entanto, quando o endotélio
é perturbado, transforma-se numa superficie pro-trombética,
sendo a inducao do factor tecidular crucial nessa transforma-
¢do. Acredita-se actualmente que o endotélio deve manter-se
em repouso ou nao perturbado, com o objectivo de optimizar
a expressao da sua actividade anticoagulante, a fim de preve-
nir a formacao do trombo.

Apesar de ainda ndo estar provado o papel do endotélio na
patogénese da trombose in vivo, evidéncia crescente aponta no
sentido da desregulacdo da funcdo da célula endotelial como
primordial no desenvolvimento de doenca arterial, ou em
outras doengas sistémicas que envolvem lesao vascular. Varios
estudos encontraram um aumento das células endoteliais circu-
lantes sendo provével que esse aumento seja o resultado do pro-
cesso patolégico que de forma irreversivel, lesiona o endotélio.

Os individuos com trombofilia apresentam-se com carac-
teristicas clinicas préprias (tromboses em idade jovem, recor-
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rentes, aparentemente espontaneas, em localizagao nao usual
ou com histéria familiar positiva) cujo reconhecimento per-
mite seleccionar os doentes para despiste de trombofilia. Nos
altimos anos o conceito de trombofilia foi alargado a trombo-
se arterial. Tem sido indicacdo para despiste de trombofilia, a
presenca de trombose arterial em idade jovem, especialmen-
te quando factores de risco para doenga arterial ateromatosa
nao sao proeminentes, ou a presenca de trombose arterial
recorrente apesar de terapia antitrombética.

No entanto, embora estudos populacionais sugiram cada
vez mais a associagdo entre a doenga arterial e os niveis plas-
maéticos aumentados de alguns factores da hemostase (sendo
a associacdo mais consistente com o fibrinogénio), esta infor-
macao é de valor preditivo limitado em pacientes individuais.
E pois neste momento pouco consensual que a anélise fenoti-
pica ou genotipica do sistema hemostatico deva fazer parte da
orientacao de individuos com doenca trombética arterial.

Promissor parece ser, no entanto, a avaliacdo das células
endoteliais circulantes, sendo que o seu aumento e/ou activa-
¢do, podera evidenciar lesdo vascular e funcionar como mar-
cador de doencga trombética.

Sessao do Interno: Acidente Vascular
Cerebral, do individuo a comunidade

Carla Lopes da Mota
USF Espinho — ACeS Espinho/Gaia

Enquadramento: A doenca cérebro-vascular constitui um
problema de satide publica, por ser importante causa de mor-
bilidade e mortalidade (é a primeira causa de morte em
Portugal), e pelo consumo de recursos e de encargos que oca-
siona no sistema de satde e, portanto, na comunidade. O pri-
meiro passo da avaliag@o e do tratamento global destes doen-
tes é o seu diagnéstico rapido, no qual o Médico de Familia
(MF) pode ter um papel activo assim como na referenciacao
precoce e adequada ap6s um evento cérebro-vascular.

Descricdo do caso: Doente do sexo masculino, 76 anos,
viuvo, reformado, pertencente a uma classe social médio
baixa, com antecedentes pessoais de hipertensdo arterial
(HTA) nao controlada, diabetes mellitus tipo 2, dislipidemia e
obesidade. Em Agosto de 2004 sofre um acidente vascular
cerebral (AVC) isquémico no territorio da artéria cerebral pos-
terior esquerda e tdlamo. Consequentemente fica com seque-
las motoras (hemiparésia direita grau 4), alteracoes de memo-
ria, alteragdo de personalidade (variando entre a agressivida-
de e a labilidade emocional) e a disartria, ficando dependente
da esposa para as actividades de vida diaria.

Focando a atencdo na satide do marido, a esposa, de 61
anos, com antecedentes pessoais de HTA nao controlada, cir-
rose secundaria a infec¢@o virica, complicada de varizes eso-
fagicas, acaba por descurar os auto-cuidados, falecendo em
Margo de 2011 ap6s um AVC hemorrégico.

Discussdo: Factores como a avaliacdo do estado geral, a
promocao de auto-cuidados, o incentivo a adesao terapéutica
e a avaliacdo da situagdo familiar deverao ser tidos em consi-
deracdo no acompanhamento de um doente com AVC e da
sua familia. O MF assume-se como um gestor, assegurando a
prestacao dos melhores cuidados de satde, diminuindo a
morbilidade e os custos de satide para o individuo, a sua fami-
lia e comunidade.
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Sessao do Interno: Uma visdo negra do AVC

Mariana Martins
Interna de Medicina Geral e Familiar — USF Nova Via (ACES
Espinho / Gaia)

Introducio: Estima-se que ao longo da vida, uma em cada
seis pessoas tenha um AVC. Em Portugal, o Acidente Vascular
Cerebral (AVC) permanece como a principal causa de morte. E
dos sobreviventes, cerca de metade permanece com algum
grau de incapacidade. Compreende-se entdo o forte impacto
individual, familiar e social desta patologia, tornando-se pre-
mente insistir na sensibilizacdo da populagao e na prevencao,
devendo actuar-se em todas as idades e cada vez mais preco-
cemente.

Descricdo do caso: Doente do sexo masculino, 55 anos,
solteiro, reformado da construgdo civil, vive com a irma e a
sobrinha, Graffar III. Nao frequentador dos cuidados de
satide. Em Abril de 2009, iniciou subitamente tonturas e visao
turva. Internamento por AVC isquémico no territério de
ambas as artérias cerebrais posteriores, com amaurose bilate-
ral sequelar. Transformacao hemorrégica cerca de 2 semanas
depois, sem novos défices. DM tipo 2 e dislipidemia diagnos-
ticadas de novo durante os internamentos. Um ano depois,
atribuicdo de reforma por invalidez e inser¢dao na ACAPO.
Mantém excesso de peso e sedentarismo, razodvel controlo
metabdlico e em fase de pré-contemplacdo para cessacao
tabdgica.

Discussao: Para a prevencao do AVC é essencial e sensibi-
lizacdo, promocao e implementacgao de estilos de vida sauda-
veis, desde as idades mais jovens. Ap6s um evento com seque-
las, o processo de reabilitacao deve ser implementado o mais
precocemente possivel. Relativamente a amaurose, pretende-
se desenvolver a autonomia e re-integracao social do indivi-
duo. Para isso, sdo fundamentais o apoio psicoldgico e social,
o treino da orientagdo, mobilidade e de actividades de vida
diarias, a aprendizagem de Braille e do uso de novas tecnolo-
gia. A existéncia de associa¢des vocacionadas, com equipas
multidisciplinares, facilita estas intervencoes.

Sessao do Interno: Nem tudo o que luz é
ouro...

Filipa Castro
USF St. André de Canidelo

Introducio: O Acidente Vascular Cerebral (AVC) apresenta
habitualmente um quadro clinico caracterizado por défices
neuroldgicos como diminuicao da forca muscular, alteragao
do comportamento ou estado de consciéncia ou disartria. A
sua incidéncia estd associada a factores de risco vasculares
como hipertensao arterial, diabetes mellitus ou dislipidemia.
No entanto, a existéncia destes factores de risco na presenca
deste quadro clinico ndo é diagndstica de AVC. Assim, a
colheita de uma anamnese detalhada, realizagdao de exame
fisico pormenorizado e pedido de exames complementares de
diagnéstico sdo fulcrais a obtencao da hipdtese diagndstica
mais correcta.

Caso clinico: Doente do género masculino, 53 anos, cauca-
siano, casado, encarregado de obras a trabalhar em Angola, 4
anos de escolaridade, classe média de Graffar, antecedentes
de HTA, dislipidemia, diabetes melitus tipo 2, excesso de peso
(IMC 27kg/m?), hérnia discal lombar, ndo fumador, nega con-
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sumo de bebidas alcodlicas ou alergias conhecidas, medicado
habitualmente com olmesartan 20 mg, bisoprolol 10 mg, met-
formina 1000 mg e rosuvastatina 10 mg.

11 de Janeiro de 2011: recorreu a consulta aberta na USF
para entregar informacdo de uma clinica de Angola onde
tinha sido assistido 3 dias antes. Segundo a carta o doente
teria iniciado a 5 de Janeiro quadro de diminui¢cao da forca
muscular no membro inferior esquerdo acompanhado de
disartria. Fez estudo analitico e tomografia computorizada
cerebral (TC). Colocaram como hipétese diagnéstica micro-
enfarte cerebral e medicaram com dcido acetilsalicilico 100
mg, pentoxifilina 400 mg e metamizol magnésico em SOS.
Perante estes dados foram pedidos novos exames: electrocar-
diograma, ecocardiograma, ecoDoppler dos vasos carotideos,
novo estudo analitico e TC.

21 de Janeiro de 2011: recorreu a nova consulta aberta na
USE A TC revelou lesdo na regido lenticular inferior e sublen-
ticular direita de limites irregulares e mal definidos de signifi-
cado incerto. Posteriormente a este exame, foi observado por
colega de Neurologia em hospital privado onde lhe foi pedida
Ressonancia Magnética cerebral que revelou lesdes arredon-
dadas/ovaladas nas regides lenticulo-capsular, mesencefalica
superior e hipotdlamo a direita, lesdao na regido temporal
direita. Perante este resultado e excluido o AVC como hipéte-
se diagndstica, foi encaminhado para consulta de
Neurocirurgia onde foi efectuada bidpsia estereotédxica das
lesoes que revelou o diagnéstico de glioblastoma multiforme.

Conclusdes: O glioblastoma multiforme é o tipo de glioma
mais comum e agressivo. Afecta, na maioria dos casos, adultos
com mais de 50 anos e habitualmente apresenta uma histéria
de instalacao inferior a 3 meses. Pode apresentar-se sob a
forma de défices neurolégicos de evolucdo lenta, como fra-
queza motora, sinais de aumento da pressao intracraniana
como nduseas, vomitos ou alteragdo de consciéncia ou con-
vulsoes. Dada a epidemiologia e apresentacdo clinica desta
doenca e a incidéncia dos factores de risco vascular nesta
faixa etaria, o MF deve avaliar minuciosamente cada quadro
clinico com défices neurolégicos e ponderar outras hipéteses
diagnosticas além do AVC, mesmo num doente com todos
estes factores de risco vasculares.

Intervencdo neurorradiolégica no AVC
agudo - Intervencdo Diagndstica

Pedro Soares Pinto
Servico de Neurorradiologia do Centro Hospitalar do Porto

A abordagem diagnostica do AVC agudo pode realizar-se
com mudltiplas modalidades diagnésticas, das quais se desta-
cam a tomografia computorizada (TC) e a ressondncia mag-
nética nuclear (RMN). No passado, o principal objectivo da
imagem era a distingdo entre isquemia e hemorragia. No
entanto, com a recente implementacao de terapias de reper-
fusdo no AVC isquémico agudo, a imagem passou a ter um
papel fundamental na seleccdo de doentes para a terapéutica
endovascular. Actualmente, o objectivo é fornecer ao clinico o
maximo de informagdo para que a terapéutica seja realizada
de forma segura e eficaz. A TC é uma técnica acessivel, rapida
e usualmente suficiente para a exclusao de hemorragia ou de
lesdes que mimetizam a isquemia (como tumores ou o p6s-
critico de crise convulsiva). Serve ainda para a avaliacdo dos
sinais agudos de isquemia, particularmente importantes na
decisao de realizacdo de tratamento trombolitico por via
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endovenosa. Em suma, a TC mantém-se como modalidade de
imagem de escolha na abordagem inicial do AVC agudo. Serao
apresentados os sinais de isquemia precoce em TC e discutido
o seu potencial efeito modificador no tratamento do doente.
No entanto, em centros diferenciados, as técnicas avancadas
por TC e RMN dao informacdo complementar e ajudam a
determinar se um doente é candidato ao tratamento endovas-
cular do AVC agudo (trombédlise intra-arterial ou trombecto-
mia). Em 2007, a American Heart Association/American Stroke
Association recomendou que o tratamento no AVC isquémico
agudo ndo deveria ser atrasado pela realizacdao de estudos
com mdultiplas modalidades de imagem. No entanto, no
Centro Hospitalar do Porto, tal como em outros centros com
resultados e metodologias semelhantes, a obtenc¢ao inicial
dos estudos cerebral simples, angiografico e de perfusao por
TC faz-se de forma rdpida e tem sido ttil na abordagem tera-
péutica a realizar. A angiografia arterial por TC (angioTC) dos
troncos supra-adrticos e da circulacdo cerebral, é fundamen-
tal na definicao da oclusdo de um vaso de médio/grande cali-
bre (“o que tratar”), sendo também relevante na caracteriza-
¢ao da arvore vascular cervical e cerebral para a realizacao da
técnica endovascular. Definimos como principais vantagens
da abordagem do AVC agudo por multiplas modalidades de
imagem: a diferenciacdo entre enfarte, tecido penumbra e a
exclusao de outro tipo de lesoes, facilitando a decisao clinica
para o encaminhamento do doente para tratamento endovas-
cular; reducao do nimero de transportes para o aparelho de
TC, com diminuicao de potenciais complicac¢oes. O potencial
atraso da instituicdo do tratamento trombolitico endovenoso,
a administracdo de contraste iodado sem a obtencao prévios
dos niveis séricos de creatinina e o aumento de exposicao a
radiacdo ionizante, constituem as suas principais desvanta-
gens. O papel e a utilidade da RM, nomeadamente o estudo
por difusao, serdo também discutidos.

Intervencdo neurorradiolégica no AVC
agudo - Intervencdo Terapéutica

José Pedro Rocha Pereira
Servico de Neurorradiologia do Centro Hospitalar do Porto

A comunicagao terd como objectivo responder a algumas
perguntas frequentes sobre o tratamento endovascular do
AVC isquémico agudo: porqué e com que fundamentos cien-
tificos o fazemos, quando, como e com que resultados.

O objectivo do tratamento do AVC isquémico agudo € a
recanalizacdo precoce da artéria ocluida e a consequente
reperfusdao do parénquima cerebral enquanto este ainda é
potencialmente vidvel (penumbra isquémica). A concretiza-
¢do deste objectivo estd associada a menor mortalidade e a
melhores resultados clinicos, sendo estes tanto melhores
quanto mais precocemente for atingida a recanalizacao. O far-
maco trombolitico usado na trombolise endovenosa e intra-
arterial (alteplase) nao tem qualquer propriedade neuropro-
tectora, sendo a sua tinica func¢ao dissolver o trombo e recana-
lizar a artéria. Assim, independentemente da forma como se
obtém arecanalizacio arterial (desde que existe indicacao cli-
nica e seja obtida com seguranca), o fundamental é concreti-
zar a reperfusao cerebral o mais rapidamente possivel.

Os fundamentos cientificos que justificam o tratamento
endovascular baseiam-se nos estudos clinicos que testaram a
trombolise intra-arterial isoladamente, a combina¢do da
trombolise endovenosa com a intra-arterial e os mais diversos
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dispositivos de trombectomia. Serdao apresentados os estudos
mais relevantes, salientando os resultados clinicos e angiogra-
ficos, bem como as principais conclusoes e limitagdes. Serao
também referidas as recomendagdes da European Stroke
Organization (ESO).

Para responder a questao “quando”, serd apresentado o
protocolo de aplicacao do tratamento endovascular no Centro
Hospitalar do Porto, que prevé diferentes orientacoes para
doentes com diferentes condicionalismos, nomeadamente o
tempo decorrido desde o inicio dos sintomas, a oclusdo ou
nao de uma artéria de grande calibre e a existéncia de contra-
indicag¢des para a utilizacao de farmaco trombolitico.

Em seguida serao explicadas as principais técnicas para a
abordagem endovascular, com especial relevo para os mais
recentes dispositivos de trombectomia, genericamente cha-
mados de “stent retrievers”.

Por ultimo serdo apresentados os resultados do tratamen-
to endovascular no Centro Hospitalar do Porto e um estudo
relativo aos problemas logisticos e organizativos neste tipo de
tratamentos.

Complicacoes cardiacas no AVC - A Visdo
do internista

Prof. Miguel Castelo Branco
Professor Associado Convidado Universidade da Beira Interior -
Faculdade de Ciéncias da Satide

As complicagoes cardiacas ap6s um AVC sdo comuns. Um
estudo de Presser, publicado em 2007, identificou em 19% dos
doentes com AVC agudo complica¢des cardiacas graves. O
ponto de vista do Internista no respeitante a estas situacdes
passa em primeiro lugar por antecipa-las e sempre que possi-
vel preveni-las. Dado que a incidéncia do AVC se eleva com a
idade, que é frequente a existéncia de comorbilidades e
mesmo de insuficiéncia cardiaca prévia (sub-clinica ou clini-
ca) e ainda as altera¢des neurolégicas subsequentes a um AVC
agudo estdo criadas as condicoes para a “tempestade perfei-
ta”. As complicacdes significativas podem abranger disritmias
cardiacas de vdrios tipos e insuficiéncia cardiaca. Uma das
formas de apresentacgao frequente é a insuficiéncia respirat6-
ria que implica diagnostico diferencial entre as causas prima-
rias respiratérias e as cardiacas. Os meios de abordagem
actual sdo ainda insuficientes para um completo e rdpido
esclarecimento do quadro o que implica um acompanhamen-
to clinico frequente e elevado grau de suspeicao. Por conse-
quéncia da complexidade clinica destes quadros o papel do
internista é fulcral. O tratamento adequado pode reduzir a
mortalidade e morbilidade. Na comunicacao falar-se a de
aspectos de identificag¢do de risco, deteccdo precoce, diagnos-
tico e terapéutica numa visao holistica, prépria do internista.

Complicacoes cardiacas no AVC - A Visao
do Cardiologista

Vasco Alves Dias
Assistente Hospitalar. Servico de Cardiologia do Hospital de
Santo Anténio — Centro Hospitalar do Porto

As manifestacoes cardiacas sao historicamente descritas
em doentes com eventos neurolégicos, nomeadamente com
hemorragias subaracnéideas. A documentacdo destas altera-
¢oes em doentes com acidentes vasculares cerebrais, tem sido
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referida com frequéncia crescente nos tltimos anos, e levanta
desafios diagnésticos e terapéuticos para os quais os clinicos
devem estar alertados. Classicamente estas manifestacoes
podem ir desde instabilidade disautonémica com varia¢des
tensionais exacerbadas, alteracoes electrocardiograficas, alte-
racoes ecocardiogréficas com disfuncao do ventriculo esquer-
do, até elevacoes dos marcadores de necrose miocardica. No
essencial, muitas vezes sdo manifestacoes que podem facil-
mente mimetizar eventos cardiacos como enfarte agudo do
miocdrdico. Assim sendo, na nossa pratica clinica didria, quer
estejamos no servico de urgéncia ou na enfermaria, temos
que saber colocar, e a0 mesmo tempo tentar responder a
questao: As manifestagdes cardiacas no nosso doente sao a
causa ou consequéncia do AVC? A resposta pode nao ser
f4cil...

AIT - estratificar o risco, melhorar o
prognéstico

Prof.2 Patricia Canhdo
Assistente Graduada de Neurologia do Hospital de Sta Maria,
Lisboa

O Acidente Vascular Cerebral (AVC) é uma das doencas de
maior importancia epidemiolégica em Portugal, sendo a prin-
cipal causa de morte e ocasionando significativa morbilidade.
Cerca de 20% dos AVC sao precedidos por acidentes isquémi-
cos transitérios (AIT). Porém, uma considerdvel parte dos
doentes com AIT nao solicita avaliacao médica por nao valo-
rizacdo dos sintomas. Por outro lado, nem sempre os sinais
transitérios sdao devidamente diagnosticados pelo primeiro
médico que observa o doente, na consulta ou no Servigo de
Urgéncia.

Reconhecer um AIT é essencial para se iniciar uma
sequéncia de exames para investigar e corrigir a sua causa,
bem como iniciar a prevencio secundaria. E o primeiro passo
para melhorar o seu prognéstico.

AIT define-se como um defeito neurolégico devido a
isquémia focal no cérebro ou retina com < 24 horas de dura-
¢do. Os doentes que sofrem um AIT estdao em elevado risco de
vir a sofrer um AVC. O risco de AVC é maior nos primeiros dias
apods o AIT (5,2% aos 7 dias), mas continua a aumentar ao
longo do tempo (8% aos 30 dias, 9,2% aos 90 dias). E por isso
que um AIT deve ser considerado uma emergéncia médica, e
que os doentes que tém um AIT devem ser encaminhados
para um Servico de Urgéncia, onde deve ser iniciado o seu
estudo (realizagdo de TAC cranio-encefélica, ECG, andlises
sangue, estudo vascular).

De uma forma ideal, apds avaliagao inicial num Servigo de
Urgeéncia, todos os doentes com AIT que ndo fiquem hospita-
lizados deverao ser avaliados e estudados nas primeiras 24-48
h em consultas especializadas. No entanto, nem sempre é
possivel este tipo de orientagao, pelo que se tém desenvolvido
formas de estratificar o risco, para identificar quais os doentes
com maior probabilidade de vir a ter um AVC, que serdo aque-
les que necessitam de avaliacdo mais urgente.

Nos ultimos anos desenvolveram-se pontuacoes clinicas
para serem aplicadas aos doentes com AIT para identificar os
doentes com maior risco de recorréncia. A primeira escala foi
designada ABCD, posteriormente transformada em ABCID*.
Obtem-se a pontuacao total somando a pontuacao de cada
um dos items: A “Age” (I ponto se >60 anos), B “Blood pressu-
re” (1 ponto >140/90 mmHg), C “Clinical’ (2 pontos = altera-
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¢do da forga, I ponto = alteracdo do discurso), D “Duration” (0
ponto <10 min; I ponto se 10-60 min; 2 pontos se > 60 min) e
“Diabetes” (1 ponto). Com esta escala, é relativamente facil
atribuir uma pontuacao ao doente com AIT e verificar qual é
o seu risco de recorréncia de AVC (elevada se a pontuagao é =
4). Esta escala inclui apenas varidveis clinicas e é facil de apli-
car em qualquer contexto.

No entanto, a capacidade de discriminagao desta escala
ndo é muito grande, e os resultados da sua aplicacdo em
varios coortes de doentes com AIT tém sido heterogéneos. Por
isso, varios estudos mostraram que existem outras caracteris-
ticas que, quando presentes, conferem maior risco aos doen-
tes, como sejam a existéncia de multiplos AIT’s, a etiologia
(estenose carotidea) e a presenca de lesdo cerebral. Surgiu
desta maneira uma outra escala de pontuacao que é a ABCD3-
I, embora seja de dificil uso porque exige a realizacdo de exa-
mes auxiliares de diagnéstico que nao estdo acessiveis a maior
parte dos centros onde estes doentes recorrem.

Tem ficado muito claro que a Ressonédncia Magnética cere-
bral é importante para estratificar o risco nos doentes com
AIT. Assim, os doentes que tém AIT e que apresentam lesao
cerebral na RM com difusdo tém risco mais elevado de sofrer
AVC. Esta é no entanto muito pouco acessivel nos servicos de
urgéncia, pelo que ndo podemos usar este recurso para orien-
tar a maioria doentes.

Finalmente, tem sido sugerido que a utilizacao de alguns
marcadores de inflamacdo (como a PCR, a fosfolipase A)
podem também refinar a estratificacao do risco, identificando
os doentes em risco a curto e longo prazo de ter novos even-
tos vasculares. Para j4, trata-se no entanto de aspectos apenas
utilizados em investigacao.

Em conclusao, o primeiro passo para melhor o prognésti-
co de um AIT é reconhecer os seus sintomas e sinais e classi-
fica-los correctamente. O segundo passo é reconhecer o AIT
como situacdo de emergéncia médica: é essencial investigar e
iniciar terapéutica de imediato. Para uma orientacdo mais
segura e eficaz dos doentes com AIT pode ser ttil estratificar o
seu risco. Para tal, pode recorrer-se a escalas clinicas e a exa-
mes de diagnéstico. De acordo com o risco, poderd decidir-se
pelo internamento hospitalar (como por exemplo na suspeita
de estenose carotidea, necessidade de iniciar a anticoagula-
¢do, ou pontuagdo elevada na escala ABCD?). Outros doentes
com menor risco poderdao ser estudados em ambulatério,
desde que exista uma articulagao imediata com uma Consulta
de AIT ou outra consulta especializada em que se complete
rapidamente o estudo vascular e cardiaco.

Finalmente, deve iniciar-se de imediato a terapéutica
secunddria (antiagregacdo plaquetdria, estatina e antihiper-
tensor). Talvez esta seja a melhor intervencao capaz de melho-
rar o seu prognaostico.

Reabilitacao do AVC em Portugal e
desenvolvimento das Guidelines Europeias (I)

Dr. Pedro Cantista

Fisiatra do Hospital de Santo Anténio; Professor Auxiliar
Convidado do ICBAS; Presidente do Comité de “Guidelines” da
Sociedade Europeia de Medicina Fisica e de Reabilitacao.

A ocorréncia de um Acidente Vascular Cerebral (AVC) pode
dar origem a uma variada tipologia de défices com conse-
quentes incapacidades funcionais, passiveis de limitacao de
actividades e de restricao da participacao social.
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E no contexto deste 1éxico (défice — incapacidade — activi-
dades — participagdo) que se desenvolve o actual modelo da
Organizacdo Mundial de Saide (OMS), explicitado na
“International Classification of Functioning and Health”,
vulgo “ICF” (em portugués: “Classificacao Internacional da
Funcao” - CIF).

Falar de Reabilitacao do AVC é pois abordar as possibilidades
de evitar ou ultrapassar total ou parcialmente as sequelas fun-
cionais que dele podem resultar. Para além do diagnéstico lesio-
nal importa desde logo uma completa avaliacdo dos diversifica-
dos défices funcionais e o (possivel) estabelecimento do deno-
minado “potencial de reabilitacdo”, com vista ao planeamento
de um programa racional de recuperacdo, devidamente coorde-
nado pelo médico fisiatra e atempadamente estabelecido.

A “Reabilitacdo” do AVC tem experimentado uma enorme
evolucdo. Desde logo na defini¢cao dos seus objectivos. Mas
igualmente nas suas metodologias:

—de avaliag@o e quantificacdo dos diferentes défices (sen-
sitivos, sensoriais, motores, cognitivos) pela utilizacao de
escalas especificas;

—de técnicas cada vez mais diversificadas e cientificamen-
te fundamentadas de tratamentos no ambito da
Medicina Fisica e de Reabilitagao (MFR).

A efic4cia dos programas de MFR origina uma crescente
procura e obriga a uma estratégia organizativa dos cuidados
assistenciais desta area.

Em Portugal, desde 2001 que foi definida a “rede de refe-
renciacdo em MFR”.

Completados ja 10 anos sobre a redac¢do deste documen-
to estamos ainda, infelizmente, um pouco longe da sua com-
pleta implementacao.

Desde o défice de camas de internamento em MFR nos
hospitais de agudos (uma das mais importantes evidéncias de
eficacia da reabilitacdo no AVC é a precocidade de interven-
¢ao0); ao atraso de entrada na “rede” de um dos quatro hospi-
tais “especializados” de reabilitacdo (precisamente o da regiao
Norte); a dificuldade de acesso aos cuidados de MFR de um
grande namero de doentes; a injusta assimetria geografica do
acesso a esses cuidados.

A moderna pratica da Medicina pressupde uma cada vez
maior disponibilizacdo de informacao e dados cientificos sus-
ceptiveis de auxiliar os clinicos nas suas opg¢des interventivas,
nomeadamente nas terapéuticas. Por outro lado, as diferentes
experiéncias e modelos conceptualizados a escala global vao
originando consensos que conduzem ao estabelecimento de
um crescente nimero de “guidelines”, tendentes a originar
uma racionalizagdao de meios e custos, com vista a um signifi-
cativa melhoria nos resultados dos indices de satide nas dreas
sobre que incidem essas mesmas “guidelines”.

No que toca a reabilitacao do AVC, a Sociedade Europeia de
MFR, conjuntamente com a Seccdo de MFR da UEMS (Uniao
Europeia dos Médicos Especialistas), inicia agora este proces-
so. Sao muitos os pontos sob os quais estas linhas de orienta-
¢ao podem incidir. Ou nao fosse esse o caso da variedade que
as diferentes intervencoes de MFR comporta. E uma tarefa
para muito tempo. Mas desde jd as evidéncias produzidas em
estudos muito bem desenhados permitem estabelecer orien-
tacoes e recomendagdes muito tteis e extremamente impor-
tantes. A sua implementagao por certo reflectir-se-a nos “out-
comes” funcionais dos nossos doentes com as consequentes
vantagens individuais, familiares, sociais e econémicas.

Serd (seguramente) um caminho inquestionével a seguir.
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Sintomas psicéticos apds acidente
vascular cerebral em territério da artéria
cerebral média direita

Sofia Rocha, Jodo Pinho, Carla Ferreira, Alvaro Machado
Servico de Neurologia, Hospital de Braga.
E-mail: sofiarocha99@hotmail.com

Introducéo: A psicose aguda como sintoma de AVC é inco-
mum, mas quando ocorre a lesdo é habitualmente hemisféri-
ca direita. Descrevemos trés casos de actividade delirante
e/ou alucinatéria apds enfarte em territério da artéria cere-
bral média direita.

Casos Clinicos: 1- Homem de 65 anos; hipertenso; obser-
vado por hemianépsia homénima (HH) e hemiparésia
esquerdas subitas. RM mostrou enfarte cortico-subcortical
temporo-parieto-insular posterior direito. Classificou-se o
evento como PACI, por oclusdo da artéria carétida interna
direita (ACID). Uma semana depois iniciou delirio persecut6-
rio e de ciime, achando que a esposa o queria matar pois
estaria sexualmente envolvida com um dos seus filhos, insis-
tindo em pedir teste de DNA da filha mais nova, por acreditar
que havia nascido da relacdo incestuosa. Foi medicado com
fluvoxamina e clorpromazina. Aos seis meses mantém escas-
sa actividade delirante, achando que «os telefones estdao sob
escuta». 2- Mulher de 49 anos; obesa; observada por agitacao
e alucinagoes visuais complexas de instalac@o stbita (via os
familiares falecidos no quarto). Apresentava HH e hemiparé-
sia esquerdas. RM evidenciou enfarte recente fronto-tempo-
ro-parietal direito, com envolvimento opercular e insular. O
evento classificou-se como PACI, criptogénico. Iniciou sertra-
lina e risperidona, com resolucdo das alucinagdes no terceiro
dia. 3- Homem de 69 anos; hipertenso, diabético, com dislipi-
demia e cardiopatia isquémica; observado por alteracao do
comportamento com euforia e desinibicdo, apresentando
anosognosia, HH e hemiparésia esquerdas. RM mostrou
enfarte cortico-subcortical temporo-parieto-insular direito,
classificado como TACI, por oclusdo da ACID. No segundo dia
iniciou delirio de ciime em relacao a esposa, que dizia tentar
seduzir outros doentes da enfermaria. Nas semanas seguintes
o delirio foi aumentando, com o doente acusando a esposa de
se envolver sexualmente com o filho mais velho. Foi medica-
do com sertralina e quetiapina, havendo resolugdo sintomati-
ca 3-4 meses depois. Os doentes eram dextros e nenhum tinha
antecedentes pessoais ou familiares de doenca psiquiatrica.

Conclusio: A actividade heteréloga pode ocorrer imediata-
mente apés AVC ou até anos mais tarde; pode ter duracao
variavel e é mais comum em enfartes que envolvam a regiao
temporo-parietal posterior direita. Tem sido sugerido que o
desenvolvimento de psicose preferencialmente apés lesoes
hemisféricas direitas se relaciona com hiperactividade do
hemisfério esquerdo, que perde influéncia inibitdria do direito.
Os casos descritos representam psicoses agudas causadas por
lesdes isquémicas, tendo em comum o envolvimento tempo-
ro-parietal direito. O inicio da psicose foi varidvel (1-7 dias),
bem como a sua resolugao (trés dias a pelo menos seis meses),
parecendo razoavel a resposta aos anti-psicoticos e SSRIs.
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Paroxismos de dor como
manifestacdao de um enfarte cerebral

Isabel Moreira, Joel Freitas, Rui Felgueiras, Ana Paula Correia,
Marina Magalhaes, Gabriela Lopes

Servico de Neurologia, Hospital S. Anténio, Centro Hospitalar do
Porto, Porto.

E-mail: isabelpmoreira@gmail.com

Introducao: A dor central ap6s acidente vascular cerebral
(AVC), neuropética, caracteriza-se por dor e alteracoes da sen-
sibilidade nos segmentos corporais que correspondem ao ter-
ritério cerebral atingido, sendo mais frequente e mais intensa
apo6s lesdo do tronco cerebral ou tdlamo. O mecanismo pato-
fisiologico ainda ndo estd completamente esclarecido. A dor
ocorre em 1 a 12% dos casos de AVC e geralmente desenvolve-
se em semanas a meses apos a lesao. A dor de instalacdo ime-
diata ap6s AVC é uma situagdo mais rara. Aqui apresentamos
o caso de um doente com um enfarte cerebral cuja manifesta-
¢ao inicial foi dor paroxistica.

Caso clinico: Homem de 45 anos, com hébitos alcodlicos
moderados e sem outros factores de risco vasculares conheci-
dos, apresentou ao longo de dois dias, cinco episédios paro-
xisticos de dor no hemicorpo esquerdo, descritos como dor
intensa, em aperto, associada a sensacao de calor e diminui-
¢do da sensibilidade téctil e dlgica. Envolvia todo o hemicorpo
esquerdo em simultaneo, com um agravamento progressivo
de intensidade, atingindo o méximo em 15 minutos e desapa-
recendo ao fim de uma hora. No dltimo episédio, a dor foi
ainda mais intensa associada a lipotimia e ap6s o epis6dio o
doente manteve uma alteracdo da sensibilidade traduzida por
uma discreta hipostesia élgica na hemiface esquerda e na
metade distal do antebraco e mao esquerdas, sem alteracoes
da sensibilidade vibratéria ou proprioceptiva, sem défices
motores ou alteracoes dos reflexos 6steo-tendinosos, sem ata-
xia apendicular ou axial e sem movimentos anémalos
Realizou TAC cerebral e electroencefalograma que foram nor-
mais. A RM cerebral mostrou uma area de restricao a difusao
localizada na vertente lateral do tdlamo direito, correspon-
dendo a isquemia recente em territério das perfurantes da
artéria cerebral posterior direita. Da investigacdo realizada
posteriormente ndo se encontrou outra etiologia possivel para
além de doenca de pequenos vasos.

Conclusao: Neste caso as alteracoes paroxisticas e maiori-
tariamente produtivas da sensibilidade, foram a tinica mani-
festacdo de um enfarte talamico. Os paroxismos de dor aguda
foram retrospectivamente interpretados como acidentes
isquémicos transitérios no mesmo territorio.

Asterixis Unilateral e Isquemia
Taldmica

Ana Patricia Antunes', Mamede de Carvalho?, Ruth Geraldes',
Patricia Canhao’

1-Unidade de Acidentes Vasculares Cerebrais, Servico de
Neurologia, Centro Hospitalar Lisboa Norte — Hospital de Santa
Maria, Lisboa; 2-Laboratério de Electromiografia, Faculdade de
Medicina de Lisboa, Lisboa.

E-mail: anappantunes@gmail.com

Introducdo: O “asterixis” consiste numa stbita e breve
interrupc¢ao do ténus muscular necessdrio na manutencao de
uma postura fixa. Apesar da forma de apresentacdo mais
conhecida ser bilateral, associando-se maioritariamente a
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encefalopatia difusa, o asterixis unilateral tem sido reportado
na literatura em relacdo com lesdes estruturais do sistema
nervoso central (SNC).

Casos clinicos: Apresentamos trés doentes, dois homens e
uma mulher, que recorreram ao servi¢o de urgéncia por sen-
sacdo de fraqueza unilateral. No exame neurolégico apresen-
tavam, na posicao de bracos estendidos, movimentos invo-
luntérios stibitos e arritmicos por perda de ténus muscular na
extensdo do punho e dedos da mao, principalmente na sua
hiperextensao, restrito ao lado sintomatico (registo em video
de um caso). Nao se observou queda, defeito de for¢a muscu-
lar segmentar ou alteragao da sensibilidade do membro supe-
rior afectado, embora se observasse discreta queda no mem-
bro inferior homolateral no Mingazinni. Num caso coexistia
ataxia apendicular no membro superior e noutro caso hemi-
andpsia homoénima, ipsilaterais aos restantes defeitos neuro-
l6gicos. A TC-CE/RM-CE mostrou isquémia no talamo lateral
(nudcleos ventral lateral e lateral posterior) e braco posterior da
cépsula interna justa talamico em todos os doentes, e na
regido parieto-occipital e hemisfério cerebeloso no doente
com defeito de campo visual. Num doente realizou-se estudo
electrofisiolégico cujo EMG do extensor comum dos dedos
mostrou mioclonias negativas (pausa muscular entre 45-69
ms) e PESS sem alteracoes.

Discussao: A presenca unilateral de “asterixis” deve sugerir
a presenca de lesao focal do SNC. A maior parte das vezes
deve-se a lesdes isquémicas talamicas laterais, tal como nos
nossos casos. No entanto, uma revisao da literatura mostra
que pode resultar de lesdes noutras localizacoes cerebrais ou
de outras etiologias. Pretendemos lembrar esta forma de apre-
sentacdo pouco frequente de acidente vascular cerebral, uma
vez que a sua expressao subtil pode ser subvalorizada.

Degenerescéncia olivar hipertroéfica
ap6s hematoma pontico: uma causa de
agravamento neuroldgico tardio

Inés Cordeiro'?, Joana Tavares®, Sofia Reimao?, Ruth Geraldes',
José Ferro'

1-Unidade de Acidentes Vasculares Cerebrais, Servico de
Neurologia, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa
Norte; 2-Servico de Neurologia, Hospital de Faro; 3-Servico de
Imagiologia Neuroldgica, Hospital de Santa Maria, Centro
Hospitalar Lisboa Norte.

E-mail: ines.mcordeiro@gmail.com

Introducdo: A degenerescéncia olivar hipertréfica (DOH) é
uma condicao rara, causada pela interrup¢ao das conexdes
neuronais da via dentato-rubro-olivar. Considera-se uma
forma de degenerescéncia transindptica, desenvolvendo-se
por perda da conexdo dos axénios aferentes do ntcleo olivar
inferior.

A DOH ocorre ap6s lesoes focais no tronco cerebral e dis-
tingue-se de outros tipos de degenerescéncia do Sistema
Nervoso Central pela resposta hipertréfica da oliva a desafe-
rentacdo. Clinicamente, manifesta-se principalmente por
mioclonias do palato, tremor dentatortbrico, ataxia, disartria
e diplopia, surgindo meses apds a lesao inicial.

Caso clinico: Doente do sexo feminino, 71 anos, com ante-
cedentes de HTA e dislipidémia, admitida por quadro de ins-
talacdo stibita de diplopia, disartria e parestesias da hemiface
e membro superior esquerdos. A entrada, apresentava parésia
do VI par direito, skew ocular, oftalmoparesia internuclear
direita, disartria, parésia facial central esquerda, hemihiposte-
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sia esquerda, ataxia apendicular direita e ataxia da marcha. A
TC CE revelava dois hematomas intraparenquimatosos agu-
dos, localizando-se o maior no tegmento da protuberancia
adjacente ao pedunculo cerebeloso superior a direita e o
outro na regido da basis ponti homolateral. A RM CE (D3)
identifica os dois hematomas subagudos, envolvendo o de
maiores dimensdes o feixe central da calote. Teve alta com
Rankin 4. Ap6s um periodo de 3 meses de clara melhoria cli-
nica (Rankin 3), a doente apresentou novo agravamento dos
defeitos neurolégicos, nomeadamente da disartria e ataxia
(Rankin 4). A RM CE realizada 11 meses depois mostra hiper-
sinal em T2 e discreta hipertrofia na regiao antero-lateral do
bulbo raquidiano direito, correspondente a oliva bulbar,
sendo colocada a hipdtese diagnéstica de DOH. 18 meses
ap6s a lesdo inicial, continua a identificar-se hipersinal em T2
na oliva bulbar direita, com aumento da hipertrofia, em rela-
¢do com a normal evolugdo temporal da DOH, corroborando
o diagndstico.

Conclusdes: A presenca de sinal hiperintenso anterolateral
no bulbo ndo é um achado especifico, podendo ser observado
em diversos processos patolégicos, incluindo enfartes, lesdes
desmielinizantes, lesdes tumorais e processos inflamatdrios
ou infecciosos. No entanto, se a lesao for restrita a um ou
ambos os ntcleos olivares inferiores, poupando os restantes
tecidos bulbares, se estiver associada a aumento olivar focal e,
principalmente, se estiver associada a lesao remota que inter-
rompa a via dentato-rubro-olivar, a DOH devera ser a princi-
pal hip6tese diagnostica.

Destacamos a importancia de reconhecer esta patologia
como causa de agravamento neuroldgico tardio apds AVC,
evitando exames complementares desnecessdrios para exclu-
sdo de outras patologias e permitindo o inicio precoce de tera-
péutica sintomatica.

Manifestacodes clinicas de fistulas
artério-venosas durais

Isabel Moreira', Catarina Cruto', Filipe Correia’, Joana Damasio',
Nuno Vila-Cha', Ernestina Santos', José Pedro Pereira®, Gabriela
Lopes', Carlos Correia’, Joao Xavier®, Manuel Correia’

1-Servico de Neurologia, Hospital S. Anténio, Centro Hospitalar
do Porto, Porto; 2-Servigo de Neurologia, Hospital Pedro
Hispano, Matosinhos; 3-Servico de Neurorradiologia, Hospital S.
Anténio, Centro Hospitalar do Porto, Porto.

E-mail: isabelpmoreira@gmail.com

Introducdo: Fistulas artério-venosas durais sdo "shunts"
entre artérias durais e seios venosos durais ou, menos fre-
quentemente, veias leptomeningeas. As manifestacoes clini-
cas dependem da localizacdo e o tipo de drenagem venosa.
Distinguindo-se fistulas “benignas” (sem indica¢do formal
para tratamento) e “malignas”, respectivamente sem e com
drenagem retrégrada para veias corticais. Crises epilépticas,
hipertensdo intracraniana e sindrome demencial sdo mani-
festagdes clinicas menos frequentes. Neste trabalho discu-
tem-se trés casos de fistulas artério-venosas durais “malignas”
(com sobrecarga venosa) com estas manifestacoes.

Casos clinicos: Homem de 69 anos com cefaleias holocra-
nianas persistentes, diminuicdo da acuidade visual com 4
meses de evolugcdo e edema papilar bilateral. A angio-RM
revelou provédvel trombose do seio longitudinal superior. A
puncao lombar documentou aumento da pressao de abertura
do liquor (> 50 cmH20) e foi necessaria a colocacao de dreno
lombo-peritonial para tratamento da hipertensao intracrania-
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na. Dois dias ap6s o procedimento o doente entrou em estado
de mal epiléptico convulsivo. Realizou-se angio-TAC que
levantou a suspeita de fistula artério-venosa dural do seio sig-
moide esquerdo. A angiografia confirmou a presenca de uma
fistula de alto débito, com marcada drenagem venosa retro-
grada para veias corticais (Cognard 2A+B). Foi submetido a
embolizacdo parcial da fistula com subsequente melhoria cli-
nica e sem registo de novas crises.

Homem de 51 anos, com sindrome demencial com 9
meses de evolugdo, episédios transitérios de hemiandpsia
homoénima e défice motor direitos. Seguiram-se crises epilép-
ticas focais motoras esquerdas, com posterior evolugdo para
estado de mal epiléptico. A angio-TAC mostrou multiplos
ramos ectdsicos da artéria carétida externa sugerindo fistula
dural. A angiografia confirmou tratar-se de uma fistula dural
do seio sigmoide direito com multiplas aferéncias, maiorita-
riamente da artéria carétida externa (Cognard 2A+B). Foi sub-
metido a embolizagdo endovascular com desaparecimento
dos episddios transitérios e melhoria da sindrome demencial.

Homem de 77 anos com alteracdes mnésicas progressivas
com dois anos de evolucdo e crise ténico-clénica generaliza-
da inaugural. A investigacdo com angio-TAC e subsequente-
mente angiografia mostrou multiplas fistulas durais (seios
laterais, tércula e seio longitudinal superior), com drenagem
venosa retrograda para veias corticais (Cognard 2A+B). Ndo
foi possivel realizar embolizacdo por incapacidade de acesso
ao ponto de fistula.

Conclusdo: Com estes casos pretendemos salientar mani-
festacoes clinicas menos frequentes de fistulas artério-veno-
sas durais e a importancia de um alto indice de suspeicao no
diagnoéstico desta patologia, em que o tratamento precoce é
determinante na prevenc¢ao de uma evolucao agressiva.

Caso clinico de Endotelite carotidea
secundaria a infeccdo por Rickettsia

Joao Sargento-Freitas', Argemiro Geraldo', Manuel Fonseca?,
Ana Vieira Baptista®, Gabriel Anacleto?, Pedro Freitas®, Carlos
Casimiro?, Gustavo Cordeiro’, Luis Cunha'

1-Unidade de AVC dos Hospitais da Universidade de Coimbra,
Coimbra, Portugal; 2-Servigo de Cirurgia Vascular dos Hospitais
da Universidade de Coimbra, Coimbra, Portugal; 3-Clinica
Universitdria de Radiologia, Hospitais da Universidade de
Coimbra, Coimbra, Portugal.

E-mail: jsargentof@hotmail.com

Introduc@o: As bactérias do género Rickttesiae sdo orga-
nismos estritamente intracelulares com tropismo preferencial
para células endoteliais. A infec¢do por estes agentes tem sido
associada a um amplo espectro de manifestacoes clinicas,
contudo ndo estd ainda descrito qualquer caso de endotelite
carotidea.

Caso clinico: Reportamos o caso clinico de um rapaz de 19
anos sem qualquer antecedente médico conhecido, trabalha-
dor em empresa de detritos urbanos. Foi referido ao Servico
de Urgéncia por quadro de instalacdo stbita de afasia e hemi-
parésia esquerda. Ao exame fisico apresentava afasia de
Broca, quadrantanépsia superior esquerda, inatencao tdctil
esquerda e hemiparésia esquerda moderada. Nao se identifi-
cavam lesdes cutaneas. Referia-se sindrome febril com uma
semana de evolug@o, sem outros sinais. A TC-CE e RMN-CE
iniciais demonstraram lesdo isquémica no territério da
Artéria Cerebral Média Direita. Foi iniciado tratamento médi-
co protocolado para lesdo cerebrovascular isquémica além de
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terapéutica antibidtica empirica para suspeita clinica de
endocardite. O estudo ultrassonogréfico carotideo identificou
massa vegetante mdvel, ndo oclusivo, no final da artéria car6-
tida comum e na dependéncia de zona com espessamento
focal endotelial, confirmado posteriormente por angio-TC
cervical. Os ecocardiogramas transtoracico e transesofagico
foram normais, sem sinais de endocardite. O estudo de liquor
cefalo-raquideo foi também normal. Da investigacdo comple-
mentar para estudo de AVC no jovem, incluindo trombofilias,
patologia auto-imune e infecciosa, identificou-se apenas titu-
lo elevado de anticorpos contra Rickettsia conorii detectado
por imunofluorescéncia indirecta e confirmada em segunda
andlise. Foi efectuada endarterectomia carotidea de urgéncia
e o estudo anatomopatolégico do material excisado indicou
trombo vegetante de fibrina sob marcada infiltracao inflama-
téria endotelial. Verificou-se uma boa recuperagao apresen-
tando escala modificada de Rankin aos 3 meses de 1. Nao
repetiu eventos clinicos, referindo-se estudo ultrassonografi-
co de controlo normal.

Conclusdo: Presumimos que a lesao endotelial esteja rela-
cionada com endotelite focal secunddria a R. conorii causan-
do a formacgao de trombo local, traduzindo uma rara manifes-
tacao de infeccao por Rickettsiae.

Trombectomia em adolescente de 14
anos com AVC isquémico agudo

Susana Rocha’, Anaxore Casimiro?, Cristina Sousa?, Joao
Alcantara®, Joao Reis*, Rita Silva'

1-Servigo de Neurologia, Hospital Dona Estefania; 2-Servigo de
Pediatria, Hospital Dona Estefania; 3-Unidade Cerebrovascular
(UCV), Hospital de Sao José; 4-Servico de Neurorradiologia,
Hospital de Sdo José, Centro Hospitalar Lisboa Central, EPE.
E-mail: susrocha@gmail.com

Introducido: Nos dltimos anos tem havido um reconheci-
mento crescente da doenca cerebrovascular na crianga. O AVC
isquémico em idade pedidtrica tem uma incidéncia de 2-3
casos / 100000 / ano, e esta associado a elevada morbilidade.
Dada a sua raridade, torna-se dificil a realizacdao de estudos
multicéntricos a semelhanca dos que tém sido feitos em adul-
tos, ndo havendo ainda consenso sobre terapéutica em fase
aguda neste grupo etdrio. Estdo publicados casos clinicos ou
pequenas séries em que foi realizada trombdlise e/ou embo-
lectomia em criancas.

Caso clinico: Adolescente de 14 anos, raca negra, com
antecedentes de valvulopatia mitral reumadtica, recorreu ao
SU, por instalacao subita de diminuicao de forca do hemicor-
po esquerdo e assimetria facial, com 30 minutos de evolucao.
Apresentava-se hemodinamicamente estavel, vigil, orientada,
anosognosica, com paralisia facial central esquerda e hemi-
plegia esquerda flacida com Babinski homolateral (NIHSS 14).
Realizou TC-CE e angio-TC que mostraram hiperdensidade
do segmento M1 da artéria cerebral média (ACM) direita por
oclusao. Foi efectuada angioplastia de reperfusao com trom-
bectomia, com recanalizacdo completa, pelo que nao fez
tromboélise iv (NIHSS 4). Iniciou antiagregacao plaquetdria e
posteriormente anticoagulacdo. A RM encefdlica, 24 horas
depois, evidenciou enfarte isquémico profundo da regido pos-
terior do nucleo lenticulado, cdpsula externa e corpo do
nucleo caudado, sem transformagdo hemorrégica. Na angio-
RM mantinha reducao focal segmentar da porcdo M1 distal,
embora menos acentuada. Clinicamente verificou-se resolu-
¢ao quase completa dos sinais focais, persistindo apenas dis-
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creta hemiparésia distal. Foi feita investigacdo etiol6gica com
ecocardiograma transtordcico, eco-doppler cervical e trans-
craniano e estudo dos factores protrombéticos, nao tendo
sido encontradas outras alteragdes.

Conclusdes: O rdpido diagnéstico e intervencao terapéuti-
ca no caso apresentado permitiram uma boa recuperagao do
quadro neurolégico. Julgamos tratar-se do primeiro caso des-
crito no nosso pais de trombectomia isolada num adolescen-
te com AVC agudo, existindo alguns casos submetidos a trom-
bolise. A terapéutica mais indicada no AVC agudo na idade
pedidtrica é controversa, pelo que propomos discutir a cria-
¢do de uma “via verde pedidtrica intrahospitalar”, adaptada a
cada realidade hospitalar.

Sindrome de Anton: uma forma de
apresentacdo rara de enfarte cerebral

Ana Freitas, Ana Luisa Cruz, Pedro Beleza, Joana Sarmento,
Mario Esteves, Augusto Duarte

Unidade de AVC, Servico de Medicina I do CHMA - Unidade
Hospitalar de Famalicao.

Introduc@o: A cegueira cortical é uma manifestagdo neu-
rolégica rara, caracterizada por perda de visdo bilateral, com
reflexos pupilares e fundoscopia normal, relacionada com
lesdes occipitais bilaterais. A causa mais frequente é a hipo-
perfusdo do territério vertebrobasilar. Quando é associada ao
ndo reconhecimento dos défices visuais designa-se por sin-
drome de Anton.

Caso clinico: Homem de 79 anos com antecedentes de
HTA, obesidade e dislipidemia, que recorreu ao servico de
urgéncia por quadro de desorientacdo com 4 dias de evolu-
¢do, que surgiu apos episddio pré-sincopal. Ao exame neuro-
légico apresentava: amaurose bilateral parcial com fungado
pupilar e fundoscopia normal e indiferenca para défices
visuais com confabulacdes acerca do ambiente circundante;
sindrome piramidal esquerdo com hemiparesia grau 4 pro-
porcional (exame disponivel em video). A TAC cerebral reve-
lou enfarte occipital direito e temporo-occipital esquerdo
recentes, pelo que iniciou antiagregacao plaquetdria. O triplex
carotideo-vertebral revelou estenose carétida interna bilateral
(70%) e normalidade do sistema vertebrobasilar. Teve evolu-
¢ao favorédvel com recuperacao total dos défices motores, con-
tudo persistindo a data da alta as alteragdes visuais. Ficou
orientado para a consulta de follow-up de AVC.

Discussao e conclusdes: O nao reconhecimento da perda
de visdo com confabulacdes e negacao fizeram atrasar a vinda
do doente ao Hospital. A ocorréncia de défices neuroldgicos
apos pré-sincope, a localizacao dos enfartes cerebrais em ter-
ritério fronteira e a presenca de estenose carotidea bilateral
sugerem que os enfartes tenham uma causa hemodinamica.

O sindrome de Anton é uma entidade rara que atrasa o
diagnéstico de cegueira cortical, cujo reconhecimento é fun-
damental para prosseguir a investigacao etiolégica, nomeada-
mente a vascular, de modo a identificar e corrigir potenciais
factores de risco tratdveis.
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AVC e Sinais de Alerta: teremos uma
sociedade esclarecida?

Sara Pires Barata'?, Raquel Miradouro'?, Sandra Claro'?, Sérgio
Galo"?, Carmen Corzo', Silvia Lourenco’, Ant6nio Leitao*, S6nia
Mateus®’, Irene Mendes®, Luisa Rebocho!

1-Servico de Medicina Fisica e Reabilitacao, 2-Unidade de AVC,
3-Servico de Imagiologia, 4-Servico de Neurologia, 5-LUSCAN,
Hospital do Espirito Santo, EPE, Evora.

O acidente vascular cerebral (AVC) é considerado uma das
principais causas de morte e incapacidade no mundo, existe
contudo actualmente tratamentos passiveis de serem efectua-
dos nas primeiras horas de evolucdo. Torna-se imperativo,
ndo apenas o trabalho ao nivel da prevencao dos factores de
risco, como também as campanhas que permitam o reconhe-
cimento dos sinais de alerta, conduzindo a uma rapida chega-
da dos doentes aos hospitais. O objectivo do presente trabalho
é analisar a percepc¢do que a populacgdo do concelho de Evora
tem dos sinais de alerta do AVC e da sua reac¢ao aos mesmos.

Entre Marc¢o de 2010 e Junho de 2011 (em duas campanhas
realizadas a dois tempos: Dia do AVC e Feira de Sao Joao),
foram realizados, por profissionais de satiide da Unidade de
AVC, 535 questiondrios. Este questiondrio era composto por
dados sdcio-demogréficos e questdes associadas aos sinais de
alerta e ao que fazer caso tivessem um AVC.

Dos 535 questiondrios realizados verificamos que 60% dos
inquiridos foram mulheres, 23% encontravam-se entre os [50-
60] anos, 50% tinham <4°A de escolaridade. Na identificacdo
dos sinais, verificamos que 71% identificou a “dificuldade em
falar”, 74% a “boca ao lado” e 80% “falta de forca no brago. No
entanto, 15% considerou a “falta de ar”, 24% a “dor de cabega”
e 30% a “dor no peito” como sinais do AVC. Apenas 47% iden-
tificou os 3 sinais de alerta. Perante a questdao “o que fazer
perante um AVC”, 1% refere que ficar em casa é a melhor
opcao, 6% dirigir-se-iam ao Centro de Satde, 67% chamariam
0 112 e 32% dirigir-se-iam directamente ao hospital.

Verificamos com este questiondrio que a maior parte dos
inquiridos, identificam os sinais de alerta, existindo ainda
alguma confusao nos sinais associados ao enfarte agudo do
miocdardio. Apesar da grande maioria dos sujeitos alegarem
chamar o 112, alguns assumem ir directamente ao hospital.
Os esforcos recentes das campanhas associadas ao reconheci-
mento dos sinais de alerta, parecem comecar a chegar a popu-
lagdo geral, ainda assim, ndo de modo claro e incisivo.

Tendéncia na incidéncia e letalidade
do primeiro acidente vascular cerebral na
populacdo rural e urbana do norte de
Portugal 1999 a 2010: resultados
preliminares

Manuel Correia', Rui Magalhaes?, Claudia Quintas', Mario Rui
Silva®, Ilda Matos*, Maria Carolina Silva?®, pelo Grupo de
Investigadores do segundo estudo de incidéncia de Acidentes
Neurolégicos no norte de Portugal (ACIN2)

Apresentador do trabalho

1-Servigo de Neurologia, Hospital de Santo Anténio, Centro
Hospitalar do Porto, Porto; 2-Instituto de Ciéncias Biomédicas de
Abel Salazar, Universidade do Porto, Porto; 3-Servico de
Neurologia, Hospital de S. Pedro, Centro Hospitalar Trds-os-
Montes Alto Douro, Vila Real; 4-Servico de Neurologia, Hospital
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Introducdo: Uma década atrds a incidéncia do acidente
vascular cerebral (AVC) em Portugal era mais elevada quando
comparada com a de outros paises da Europa Ocidental. E
previsivel um aumento da incidéncia do AVC considerando o
envelhecimento da populacao, no entanto, nos tltimos anos o
uso de estratégias de prevencdo e novos tratamentos podem
influenciar esta tendéncia. O objectivo deste estudo é compa-
rar a incidéncia e a letalidade do AVC actual com a verificada
uma década atrds no estudo ACIN1 decorrido em 1998-2000.

Metodologia: Sdo apresentados os dados preliminares do
segundo registo prospectivo do primeiro AVC na vida decorri-
do entre 1 de Outubro de 2009 a 30 de Setembro de 2010 numa
populacao de 46775 residentes em areas rurais e 193349 resi-
dentes na cidade do Porto (ACIN2). Baseado em defini¢oes
“standard” usaram-se estratégias “hot and cold pursuit” para a
deteccao dos casos, nomeadamente bases de dados computo-
rizadas para a definicdo da populacgao de base (cartao de uten-
te do SNS) e um sistema de “linkage” com dados da urgéncia
hospitalar da populacdo abrangida (ALERT), das altas hospita-
lares, da Via Verde do AVC, e dos laboratérios de imagem cere-
bral e laboratérios de investigacao vascular. Os doentes foram
observados no episddio inicial e seguidos aos trés meses.

Resultados: Num periodo de dose meses foram incluidos
334 doentes com o primeiro AVC na drea urbana e 101 na drea
rural. Comparando com o ACIN1 verificou-se uma diminui¢ao
na taxa de incidéncia anual de AVC de 2,79/1000 (IC95%: 2,59-
3,00) para 1,81/1000 (IC95%: 1,64-1,98) e de 1,81/1000 para
1,12/1000 apds padronizacdo para a populacdo europeia. A
taxa de incidéncia diminuiu em todos os grupos etdrios,
seguindo actualmente padroes semelhantes nas populacoes
rurais e urbanas. Para este resultado contribuiu predominan-
temente a descida marcada na taxa de incidéncia na zona rural
no grupo etdrio dos 75-84 anos. Globalmente a letalidade aos
28 dias diminuiu de 16,1% (IC95%: 13,6-19,1) para 10,6%
(IC95%: 8,0-13,8), padrao seguido na drea urbana (16,9% vs.
8,7%) em contraste com a drea rural (14,6% vs. 16,8%).

Conclusdes: O contraste urbano/rural na incidéncia de
AVC estd a desvanecer-se, no entanto, a diminuicao da letali-

dade na area urbana contrasta com a da area rural.
Compromissos: O estudo ACIN2 foi financiado pela FCT/FEDER
projecto PIC/IC/82858/2007.

Etiopatogenia diferencial de
leucoencefalopatia isquémica de acordo
com a sua localizacdo

Ricardo Morais', Joao Sargento-Freitas®, Miguel Cordeiro’,
Fernando Silva?, Nuno Mendonca?, Gustavo Cordeiro?, Cristina
Moura', Luis Cunha?®

1-Clinica Universitdria de Radiologia, Hospitais da Universidade
de Coimbra; 2-Unidade de AVC, Servigo de Neurologia, Hospitais
da Universidade de Coimbra.
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Introducdo: A leucoencefalopatia isquémica corresponde
a alteracdes na substancia branca subcortical, profunda e/ou
periventricular. Estudos recentes tém identificado estas alte-
ragoes da substancia branca como um factor de morbilidade
importante. No entanto, a sua correlacdo clinico-radiologica
nao estd isenta de controvérsia e o seu significado clinico nao
se encontra totalmente elucidado, facto a que nao sera alheio
as duvidas que persistem relativas aos seus factores de risco e
asua fisiopatogenia que parece diferir conforme o grau e loca-
lizagao destas alteragoes.
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Objectivo: Esclarecer o contributo diferencial de diversos
factores de risco cerebrovasculares, no desenvolvimento de alte-
ragoes da substancia branca de acordo com a sua localizagao.

Metodologia: Foram incluidos todos os doente submeti-
dos a avaliag@o imagiolégica (TC-CE ou RMN-CE) e ultrasso-
nografica cerebrovascular desde Janeiro a Agosto de 2011.

A avaliacdo imagioldgica das alteracdes da substancia
branca foi realizada de forma independente por 2 neurorra-
diologistas, em estudos por TC-CE e RM-CE quando disponi-
vel, classificando-se leucoencefalopatia isquémica da subs-
tancia branca profunda/subcortical e peri-ventricular recor-
rendo a escala de Fazekas e nos ganglios da base de acordo
com a escala Age-Related White Matter Changes (ARWMC).
Identificaram-se os factores de risco vascular cldssicos recor-
rendo aos registos clinicos. Foi efectuada regressao logistica
incluindo todos os factores de risco vascular, assumindo-se
significado estatistico para p<0.05.

Resultados: Foram incluidos 562 doentes, 58.9% (N=331)
do sexo masculino, idade média: 66,15 anos (DP: 15.19). Na
comparacdo da prevaléncia de factores de risco e localiza¢do
das alteracoes da substancia branca, identificou-se uma asso-
ciacdo independente entre alteracdes substancia branca pro-
funda/subcortical e hipertensao arterial OR: 1.85 (1.15-2.96),
p=0.01; diabetes mellitus OR: 1.60 (1.02-2.72), p=0.04 e idade
OR: 4.4 (2.79-6.96), p<0.01.

Semelhante associacao foi observada nas alteracoes dos
ganglios da base e hipertensdo arterial OR: 1.84 (1.15-2.94)
p=0.01; diabetes mellitus OR :1.78 (1.10-2.75) p=0.02 e idade
OR: 2.80 (1.82-4.30), p<0.01. As alteracdes periventriculares
associaram-se apenas a idade OR: 6.57 (3.68-11.73) p<0.01.

Conclusdes: Os resultados sugerem que as alteragdes da
substancia branca profunda/subcortical e dos ganglios da
base partilham um substrato fisiopatoldgico diferente das
alteracdes da substancia branca periventriculares. Sugerindo
uma etiologia vascular para as alteracoes da substancia bran-
ca profunda/subcortical e dos ganglios da base, em contraste
com as alteracdes da substdncia branca periventricular.

Serdo necessdrios mais estudos para esclarecer a etiopato-
genia das alteracdes da substancia branca de acordo com a
sua localizacdo.

Estenoses arteriais intracranianas e
diferentes sindromes clinicos lacunares

Joao Sargento-Freitas, Fernando Silva, Nuno Mendonca,
Ricardo Morais, José Tomads, Cristina Machado, Gustavo
Cordeiro, Luis Cunha

Unidade de AVC dos Hospitais da Universidade de Coimbra,
Coimbra, Portugal.

E-mail: jsargentof@hotmail.com

Introducao: O enfarte lacunar representa um sindrome cli-
nico e imagiolégico cerebrovascular isquémico de etiologia
heterogénea e ainda nao consensual. Tem adquirido atencao
recente a sua possivel associacdo com ateromatose intracra-
niana, estando ja estabelecida a correlagdo desta com o volu-
me do enfarte lacunar. Contudo, permanece ainda por abor-
dar a eventual relacdo dos seus diferentes subtipos clinicos
com a presenca de estenoses intracranianas.

Objectivos: Avaliar possiveis associacoes entre estenoses
arteriais intracranianas e diferentes sindromes lacunares defi-
nidos clinicamente.

Metodologia: Analisaram-se todos os doentes que realiza-
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ram estudo ultrassonogréfico cerebrovascular de Janeiro a
Dezembro de 2011 com o diagndstico clinico de AVC isquémi-
co lacunar. O tnico factor de exclusao foi auséncia de janela
transtemporal de insonacao. Os eventos vasculares foram
classificados em sindromes clinicos de acordo com a classifi-
cacao Oxfordshire Community Stroke Project em sindrome
motor puro (MP), sensitivo puro (SP), sensitivo-motor (SM),
hemiparésia-ataxica (HA) ou disartria mao-desajeitada
(DMD). Foi determinada a presenca de estenose intracrania-
na sintomdtica como a presenca de estenose focal em artéria
directamente tributdria da drea cerebral enfartada por defini-
¢do clinica e imagioldgica. Registaram-se factores de risco
vascular por consulta de registos clinicos. Foi definido signifi-
cado estatistico para p<0.05.

Resultados: Identificimos 151 doentes com enfarte lacu-
nar. Destes, 17 (11.3%) foram excluidos por auséncia de jane-
la de insonacdo transtemporal, incluindo-se na anélise 134
doentes. A idade média foi de 66.3 + 13.1 anos, com 97 doen-
tes (72.4%) do sexo masculino. Registaram-se 74 (55.2%) sin-
dromes motores puros, 15 (11.2%) sensitivos puros, 23 (17.2%)
sensitivo-motores, 18 (13.4%) hemiparésia-ataxicas e 5 (3.0%)
disartria mao-desajeitadas. A prevaléncia de factores de risco
vascular foi semelhante entre sindromes lacunares. Em 16
doentes (11.9%) foi identificada estenose intra-arterial sinto-
madtica, sendo mais comum entre sindromes SM: 7 (30.4%)
relativamente a 5 (6.8%) dos sindromes MP, 1 (6.7%) dos SP, 3
(16.7%) dos HA e nenhum dos DMD; p=0.03.

Conclusdes: Os nossos dados sugerem que a associacao
entre enfarte lacunar e ateromatose intra-craniana é diferente
entre sindromes clinicos lacunares e preferencial para o sin-
drome sensitivo-motor.

A estenose intracraniana na Doenca
das Células Falciformes

Gil Nunes', Manuel Manita', Rita Silva? Susana Ferreira', Maria
Fortunata', José Ribeiro’, Jodao Alcantara'

1-Laboratério de Neurossonologia, Unidade Cerebrovascular,
Hospital de Sao José; 2-Servico de Neurologia, Hospital Dona
Estefania (Centro Hospitalar Lisboa Central).

E-mail: equipa.doppler@chlc.min-saude.pt;
gilmonteironunes@gmail.com

Introducéo: O Acidente Vascular Cerebral (AVC) apresenta
uma elevada mortalidade e morbilidade, sendo uma das suas
causas a perturbacdo da circulagdo causada por estenose
intracraniana.

A Doenca das Células Falciformes (DCF) é uma doenca
hematolégica grave, mais frequente na raca negra.
Caracteriza-se por alteracoes da configuracdo eritrocitdria,
que surge sobretudo na microcirculacao, condicionando
reducdo do liimen arterial e vasculopatia intracraniana, sendo
avaliada por Doppler Transcraniano.

Objectivos: Avaliagdao da prevaléncia de estenose intracra-
niana e risco de AVC nos doentes pediatricos com DCE, segui-
dos em consulta de Hematologia dos Hospitais Dona
Estefania e Fernando Fonseca, durante trés anos.

Metodologia: No periodo compreendido entre 1 de Janeiro
de 2009 e 30 de Novembro de 2011, foram avaliadas 97 crian-
cas e adolescentes (idade <18 anos). Para o diagnéstico de
estenose foi usado um Ecégrafo Toshiba Xario com sonda de 2
MHz realizando o Exame Ultrassonografico Trancraniano
Codificado a Cores (ECODTC).

Para andlise dos parametros hemodinamicos procedeu-se de
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acordo com o STOP (Stroke Prevention Trial in Sickle Anemia),
que estratificou intervalos hemodindmicos para Artéria Cerebral
Média, a TAMMX (Time-Average Mean of Maximum Velocity),
classificando-se assim o risco de AVC em “Baixo ” < 170cm/s,
“Moderado” entre 170 e 200cm/s e “Elevado” se >200cm/s.
Foram efectuadas reavaliacdes em 12, 3 a 6 meses ou 1 més de
acordo com os dados encontrados.

Resultados: Os 97 doentes estudados (57 sexo masculino e
40 sexo feminino) tinham idades entre os 2 e os 18 anos
(média de 10,07).

Ao longo dos trés anos documentaram-se 6 doentes com
risco Elevado, 16 com moderado e os restantes 75 com baixo
risco para AVC.

A prevaléncia de estenose intracraniana é de +23%.

Dos 6 que apresentaram risco elevado para AVC, 3 iniciaram
Regime Transfusional Regular (RTR) e um fez ainda cirurgia de
revascularizacao, 1 foi medicado com hidroxiureia e 2 nao fize-
ram qualquer terapéutica. No periodo estudado, apenas 1 doen-
te teve AVC, ap0s interromper temporariamente RTR.

No grupo de doentes de risco moderado nenhum sofreu
AVC e no de baixo risco 1 encontrava-se a fazer hidroxiureia e
2 doentes sofreram AVC mas antes de realizarem periodica-
mente ECODTC, e actualmente encontram-se em RTR.

Conclusdes: A avaliacdo por ECODTC permitiu optimizar a
terapéutica transfusional e o seguimento dos doentes, tendo
como principal objectivo a reducdo da incidéncia de AVC e

consequentes sequelas neuroldgicas.
Agradecimento: As Unidades de Hematologia Pedidtrica do
Hospital Dona Estefania e Fernando Fonseca, pelo envio dos doentes.

Disseccoes Arteriais Cervicais:
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Gaia/Espinho; 2-Servico de Neurorradiologia, Centro Hospitalar
Sao Joao; 3-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Sao Joao e
Faculdade de Medicina da Universidade do Porto.

Introducdo: As dissecdes arteriais cervicais tém sido reco-
nhecidas como uma importante causa de AVC isquémico,
sobretudo no adulto jovem. E reconhecida a variedade da
apresentacdo clinica, bem como a escassez de recomenda-
coes internacionais no que diz respeito ao tratamento. Por
outro lado, existem relativamente pouco trabalhos sobre pos-
siveis fatores que influenciem a evolug@o a longo prazo. Os
objetivos fundamentais deste trabalho foram a revisao de pro-
cedimentos diagndsticos e terapéuticos numa coorte hospita-
lar e a tentativa de identificacao de factores prognésticos.

Metodologia: Foi realizada revisdo retrospectiva de todos os
casos identificados com o diagnéstico de dissecgao arterial cer-
vical no periodo compreendido entre 2004-2011. Além das
caracteristicas demogréficas foram registados: factores de risco
vascular, apresentacao clinica, tratamento e follow-up clinico e
imagioldgico. Para analisar a relacao entre as varidveis clinicas,
imagioldgicas ou terapéuticas com o outcome funcional foi
usada uma tabela de 2x2 e o teste de Fisher, para um nivel de sig-
nificancia de 95%. Dicotomizamos os scores obtidos na Escala
Modificada de Rankin entre 0-2 e 3-5 para determinar um bom
ou mau prognostico. Foi ainda analisada a relacao entre algu-
mas destas variaveis e a recanalizacdo do vaso afectado.
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Resultados: Foram identificados 69 casos: idade média de
45,94 anos, 39 casos do sexo masculino (56,5%), 12 casos de
dissec¢ao vertebral (17,4%); tempo médio de follow-up de
19,65 meses. A forma de apresentacao clinica mais comum foi
AVC isquémico (60,8%), seguida de AIT (10,1%), Sindrome de
Horner isolado (5,8%), cefaleia isolada (4,3%) e parésia XII par
isolado (1,4%), apresentando os restantes conjugacdo de sin-
tomas/sinais. Trinta e cinco doentes foram hipocoagulados
(50,7%) e 12 foram submetidos a trombdlise EV. O achado
mais comum no exame imagiolégico de fase aguda foi o de
estenose irregular (52,2%), seguido de oclusdo (40,6%) e pseu-
doaneurisma (7,2%); recanalizacdo do vaso afectado em
72,5% dos casos. Verificou-se uma associacao estatisticamen-
te significativa entre hipocoagulacdo e bom prognéstico
(p=0,023; OR=1,320, IC 95% [1,054-1,653]; estenose do vaso
afectado e bom prognéstico (p=0,019, OR=1,304, IC 95%
[1,028-1,655]), bem como estenose e recanalizacao (p=0,011,
OR= 1,561, IC 95% [1,096-2,222]).

Discussao: Tal como verificado na literatura, esta série
sugere que as dissec¢oes arteriais cervicais tém expressao cli-
nica e imagioldgica varidvel. Salientamos o alargado periodo
de follow-up, com seguimento médio superior a 19 meses. A
hipocoagulagdo e a nao-oclusao do vaso afectado foram fac-
tores de bom prognéstico a longo prazo, sendo que a nao-
oclusdo esteve também associada a uma maior probabilidade
de recanalizacao.

Evolucgdo clinica seis meses apés
uma trombose venosa cerebral: que
fatores a influenciam?

Luisa Sampaio’, Helena Rocha*?, Pedro Abreu?*?, Marta
Carvalho?®?, pelo Grupo de Estudo da Doenca Vascular Cerebral
do Hospital Sdo Jodo

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

E-mail: lfvsampaio@sapo.pt

Introducdo: Os doentes com trombose venosa cerebral
(TVC) tém geralmente evolugdo favordavel, mas ha alguns
casos de morte ou incapacidade permanente. Poderao tam-
bém surgir complicagdes tardias importantes, como epilepsia
ou fistulas arteriovenosas durais (FAVD).

Objetivos: Analisar fatores clinicos e imagiol6gicos que
influenciaram a evolucao clinica seis meses ap6s a alta dos
doentes com TVC observados num hospital tercidrio nos tulti-
mos 5,5 anos.

Metodologia: Estudo retrospetivo dos casos de TVC em
idade adulta observados por Neurologia de Janeiro/2006 a
junho /2011, através da consulta de registos clinicos. Colhidos
dados clinicos, incluindo pontuacao na National Institute of
Health Stroke scale (NIHSS) e na escala modificada de Rankin
(mRs) na admissao, alta e aos 6 meses; e dados imagiolégicos
na admissdo e aos 6 meses (recanalizacdo na angioRM).
Andlise estatistica descritiva e analitica da amostra com soft-
ware SPSS V20.0.0 (significancia estatistica p<0,05).

Resultados: Estudados 66 doentes; 82% mulheres; média
etaria/mediana: 39,9/38 anos. Perda para follow-up aos 6
meses: 9 doentes (13,6%). Mediana da NIHSS na admissao e
aos 6 meses: 0 (AIQ 25-75%, valor minimo 0 e maximo 18 e 6,
respetivamente). Na alta havia algum grau de dependéncia
(mRs >2) em 10,9%, mas aos 6 meses apenas 3,5% a manti-
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nham. Nao se verificou nenhuma morte neste periodo. Os
valores de mRs>2 e de NIHSS >3 aos 6 meses associaram-se,
com significancia estatistica, a idade superior a 45 anos e a
hemorragia como forma de apresentacao da TVC (p=0,027 e
p=0,000, respetivamente). Na reavaliacdo imagiolégica 11,1%
nao evidenciaram nenhuma recanalizacao; esta foi completa
em 29,6%. As cefaleias crénicas foram a complicacdo mais fre-
quente (18,7%), seguidas de depressao (6,8%), epilepsia (5%) e
FAVD (5%). A ndo recanalizac¢do relacionou-se significativa-
mente com o desenvolvimento de FAVD (p=0.003). A hipovi-
sdo s6 ocorreu em 1,7% dos doentes apesar de 29% apresenta-
rem papiledema na admissao. Nao se verificou relagao estatis-
ticamente significativa entre NIHSS, mRs e estado de recana-
lizacdo aos 6 meses, e género, tempo sintomas-diagnéstico,
presenca de enfarte venoso, localiza¢dao da TVC, fatores de
risco ou outras complicagoes tardias.

Conclusao: A hemorragia como manifestacao inicial da
TVC e idade superior a 45 anos associaram-se a pior recupera-
¢ao funcional. Nao se verificou FAVD em doentes com recana-
lizacdo completa, corroborando a sua fisiopatologia. A evolu-
¢ao clinica aos seis meses foi boa, sendo que os doentes que
ficaram com algum grau de dependéncia sio em menor
ntmero do que o referido na literatura, traduzindo provavel-
mente otimizagao dos cuidados médicos e da reabilitacao.

Qual é a melhor altura para
determinar o valor de NT-proBNP? - Um
marcador de AVC isquémico
cardioembdlico

Ana Catarina Fonseca', Joaquim Sampaio Matias? Teresa Pinho
e Melo', Carolina Pires', Ruth Geraldes', Patricia Canhao’, Dulce
Brito®, José Manuel Ferro'

1-Servigo de Neurologia, Hospital de Santa Maria, Centro
Hospitalar Lisboa Norte, Lisboa; 2-Servigo de Patologia Clinica,
Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte, Lisboa;
3-Servico de Cardiologia, Hospital de Santa Maria, Centro
Hospitalar Lisboa Norte, Lisboa.

E-mail: catarinagfonseca@gmail.com

Introducao: Estudos sugerem que o N-terminal do pro-
peptideo natriuretico cerebral (NT-proBNP) é titil como mar-
cador de AVC isquémico de etiologia cardioembélica, nomea-
damente relacionada com fibrilhacdo auricular. Contudo,
existe escassa e contraditéria informagao sobre a qual a
melhor altura para realizar a sua determinacao.

Objectivo: Determinar o perfil temporal do NT-proBNP em
doentes com AVC isquémico.

Metodologia: Andlise de uma amostra consecutiva de
doentes com AVC isquémico agudo admitidos durante dez
meses na unidade de acidentes vasculares cerebrais do
Hospital de Santa Maria. A etiologia dos AVCs foi realizada de
acordo com a classificacdo TOAST. Os doentes com doenca
corondria, valvular e insuficiéncia renal foram excluidos (cau-
sas de aumento de NT-proBNP). As amostras de sangue foram
colhidas &s 24, 48 e 72 horas apds o inicio de sintomas do AVC.
As concentracoes de NT-proBNP foram determinadas através
de um ensaio de electroquimioluminescencia. O teste de
Friedman foi utilizado para comparar os valores de NT-
proBNP ao longo dos 3 pontos temporais nos individuos com
AVC isquémico em geral, AVC cardioembolico e nao car-
dioembolico. Uma anélise post-hoc com o teste de Wilcoxon
foi realizada com uma correccao de Bonferroni. O teste de
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Mann-Whitney foi utilizado para comparar os valores de
mediana de NT-proBNP entre grupos de doentes com AVC
cardioembolico e ndo-cardioembolico

Resultados: 103 doentes foram incluidos (36 com AVC car-
dioembolico) com uma média de idades de 64.6+/-12.3 anos.
61 (59.2%) eram homens. Os valores de NT-proBNP nos AVC
cardioembolicos foram mais elevados de forma estatistica-
mente significativa (p<0,001) em realagdo aos AVCs nao-car-
dioembolicos nos 3 pontos temporais. Verificou-se uma dife-
renca estatisticamente significativa nos valores de NT-proBNP
ao longo dos 3 tempos nos doentes com AVC em geral, AVC
cardioembolico e nao cardioembolico. (p<0.001;0.002;0.001
respectivamente). Nos 3 grupos de doentes os valores de NT-
proBNP foram mais elevados nas primeiras 24 a 48 horas ap6s
AVC isquémico sem diferenca estatisticamente significativa
(p=0.44; 0.84; 0.20) e sofreram uma reducdo significativa 72
horas apds o AVC (p<0.001;0.003;0.007).

Conclusao: Os valores de NT-proBNP levels sdo mais ele-
vados 24-48 horas ap6s o AVC isquémico. Estes dois pontos
sao igualmente uteis para determina¢do do NT-proBNP.

Resisténcia bioguimica a
antiagregacdo plaquetar em doentes com
AVC isquémico agudo

José Tomads', Gustavo Cordeiro’, Margarida Lourenco?, Fradique
Moreira', Jodo Sargento-Freitas', Fernando Silva', Luis Cunha'
1-Unidade de AVC do Servico de Neurologia dos Hospitais da
Universidade de Coimbra; 2-Laboratério de Hematologia dos
Hospitais da Universidade de Coimbra.

E-mail: jmst85@gmail.com

Introducéo: Os farmacos antiagregantes plaquetares estao
recomendados na prevencao secunddria dos eventos trombo-
ticos, designadamente nos cerebrais. Apesar do seu beneficio,
um namero importante de doentes sob terapéutica antipla-
quetdria experimenta um novo episédio isquémico. Os testes
funcionais plaquetares tém vindo a ser desenvolvidos e estu-
dados nas doengas cardiovasculares com o objectivo de moni-
torizar a acgao destes farmacos e prever a recorréncia.

Objectivos: Determinar a prevaléncia da resisténcia pla-
quetar bioquimica a aspirina numa populacao de doentes
com AVC isquémico agudo ndo medicada previamente com
antiagregantes plaquetares; nos nao-responsivos, pesquisar a
eventual resisténcia ao clopidogrel; identificar condicées cli-
nicas que se associam a uma resposta laboratorial compro-
metida a aspirina.

Métodos: Estudo prospectivo envolvendo uma populacao
de doentes com AVC isquémico agudo admitidos numa
Unidade de AVC, no periodo compreendido entre Janeiro e
Novembro de 2011. Foram excluidos todos os doentes com
AVC cardioembdlico (classificado no momento da admissao
ou identificado posteriormente) e aqueles que, na amostra
inicial de sangue, ndo apresentavam doseamentos normais de
plaquetas (150 a 400x1079/1) ou trombina (70 a 150 pmol/).
Uma segunda colheita de sangue foi efectuada 5 a 10 dias ap6s
a toma inicial de antiagregante plaquetar. A resposta aos
agentes antiplaquetdrios foi avaliada através do teste de agre-
gometria plaquetar multi-eléctrodos (MEA) utilizando um
analisador Multiplate. A agregacao foi quantificada, de acordo
com o protocolo, em unidades de agregacdo (UA) e drea abai-
xo da curva (AAC) de unidades arbitrdrias (UA*min). Para a
andlise estatistica dos dados foi usado o software SPSS versao
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17.0 recorrendo ao teste chi-quadrado e andlise de regressiao
logistica. Foi definido significado estatistico para p<0.05.

Resultados: Dos 133 doentes inicialmente integrados no
estudo 41 foram excluidos. A média de idades dos restantes foi
de 69.2+13.3 anos com predominio do sexo masculino 56,5%
(52/92). A resisténcia bioquimica a aspirina foi identificada
em 18% (17/92). Destes, 11,8% (2/17) revelaram-se igualmen-
te nao-responsivos ao clopidogrel. No modelo de regressao
logistica bindrio apenas os doentes com tabagismo activo
(OR:5.97; p=0.01) e aqueles com infec¢do aguda (OR:3.44;
p=0.04) apresentaram, de forma significativa, uma maior pro-
babilidade de serem bioquimicamente resistentes a aspirina.

Conclusdes: Um ntmero nao negligenciavel de doentes
com AVC isquémico agudo apresentou resisténcia bioquimica
aos farmacos antiagregantes plaquetares mais frequentemen-
te utilizados em prevenc¢do secundaria. Certas condicdes cli-
nicas parecem afectar a resposta laboratorial a terapéutica
antiagregante plaquetar.

Localizacdo cerebral do
processamento de informacao prosoédica:
resultados preliminares

José Fonseca', Marina Vigario®

1-Laboratério de Estudos de Linguagem, Faculdade de Medicina
da Universidade de Lisboa, UNIC/Instituto de Medicina
Molecular; 2-Laboratério de Fonética, Faculdade de Letras da
Universidade de Lisboa.

Introducdo: O hemisfério cerebral esquerdo €, em termos
globais, dominante para capacidades verbais. O hemisfério
direito desempenha um papel superior no processamento de
informacao nao-verbal, da musica e das emogdes.

A prosédia de um enunciado caracteriza-se, por um lado,
pelo contorno melédico e o ritmo da fala que contribuem
para a descodificacdo sintactica, semantica e lexical (prosédia
linguistica), por outro pela prosddia emocional que determi-
na o contetido emocional do discurso.

Metodologia: Amostra - 8 sujeitos: 4 com lesdo direita e 4
uma lesdo esquerda (metade com lesdo anterior e metade
posterior). 8 sujeitos de controle. Nao existem diferencas a
nivel da idade e da escolaridade entre os 3 grupos.

Material - Teste de compreensao auditiva composto por 18
frases (tipo SVO) com prosddia linguistica (entoagdo declara-
tiva, interrogativa e imperativa) e 18 com pros6dia emocional
(entoagdo de tristeza, alegria e raiva).

Procedimentos — A apresentacdo das frases de forma cons-
tante e com tempo de laténcia de 15 segundos. Ap6s audicao das
frases, o sujeito opta na escolha do tipo de frase com uma grelha
pictografica de 3 hipéteses. E medido o tempo de resposta.

Resultados: Existem diferencas significativas (p=.000)
entre os doentes e os controles nos 2 testes.

Existem diferencas significativas entre doentes com lesdo
esquerda e direita nas frases com pros6dia emocional
(p=.000) e prosddia linguistica (p=.001).

Nos doentes com lesao direita nao se verificam diferencas
entre os que tém lesdo anterior e lesdo posterior quer na pro-
sédia emocional (p=.17) quer na prosddia linguistica (p=.804).
Nos doentes com lesdao esquerda também nao existem dife-
rencas quanto a anterioridade ou nao da lesdo cerebral. Os
doentes com lesdo direita sdo significativamente mais lentos
que os que tém lesdao esquerda, quer na prosédia emocional
(p=.000) quer na linguistica (p=.000). Ter uma lesao anterior é
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significativamente influenciador da capacidade de com-
preensao prosédica emocional (p=.000), 0 mesmo nao se veri-
ficando na prosédia linguistica (p=.892). Os doentes com
lesao esquerda anterior apresentam mais erros que os com
lesdo posterior nos 2 tipos de prosddia (p=.000).

Conclusdo: A prosédia é o principal atributo (extra)linguis-
tico presente na comunicacdo oral da responsabilidade, no
minimo parcial, do hemisfério cerebral direito. Este estudo
mostra que sofrer uma lesdo cerebral pode afectar a capacida-
de de discriminacgao prosddica e se a lesao for direita essa difi-
culdade ainda pode ser superior.

Caracterizacao clinica-imagioldégica
e seguimento a longo prazo apds
encerramento percutdneo do Foramen
Ovale Patente no AVCisquémico/AIT
criptogénico por embolia paradoxal.

Sofia Calado'*, Jodao Abecasis®, Gongalo Matias', Regina
Ribeiras?, Filipa Ferreira®, Lidia de Sousa®, Rui Anjos?®, Miguel
Viana-Baptista'*

1-Servico de Neurologia (Hospital Egas Moniz); 2-Laboratério de
Ecocardiografia, Servigco de Cardiologia (Hospital de Santa Cruz);
3-Servico de Cardiologia Pedidtrica (Hospital de Santa Cruz) do
Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental (CHLO); 4-Departamento
de Neurologia, Faculdade de Ciéncias Médicas, Universidade
Nova de Lisboa; 5-Servi¢o de Cardiologia, Hospital de Santa
Marta, Centro Hospitalar de Lisboa Central (CHLC).

E-mail: sofiacalado2@gmail.com

Introducdo: A embolia cardiogénica por foramen ovale
patente (FOP) constitui uma importante etiologia do AVC
isquémico/AIT criptogénico. A histéria natural desta entidade
nao é bem conhecida, nao estando estabelecidas caracteristi-
cas peculiares clinico-imagioldgicas, nem factores associados
ao risco de recorréncia. O encerramento percutaneo (EP) do
FOP associado a aneurisma de septo interauricular (ASIA), a
trombose venosa periférica, ou considerado de elevado risco
embdlico cerebral constitui opcao terapéutica no AVC por
presumivel embolia paradoxal.

Metodologia: Caracterizacdo retrospectiva e seguimento a
longo-prazo apds EP do FOP em doentes com AVC/AIT admi-
tidos numa instituicao hospitalar.

Resultados: Foram incluidos 50 doentes (idade média
48,5+12 anos, 28-74). O evento inaugural foi AVC isquémico
em 39(78%) e AIT em 11(22%), recorrente em 8(16%) doentes.

Em 12(24%)doentes existiu esforco fisico prévio, em 4(8%)
imobilizacdo prolongada. Dezoito(36%)doentes tinham enxa-
queca (4 com aura), cumpriam contracep¢ao hormonal
8/27(30%)doentes. FOP com ASIA 38(76%)doentes.

O enfarte foi carotideo em 21(42%), territ6rio cortical ACM
em 8(16%), ramo anterosuperior ACM 7(14%), ramo poste-
roinferior ACM 5(10%), estriatocapsular 1(2%); vertebrobasi-
lar em 14(28%), tdlamo 6(12%), cerebelo 4(8%), ACP 2(4%),
tronco 2(4%). Verificaram-se multiplas lesdes isquémicas agu-
das em 7(14%)doentes. NIHSS médio admissdao=3,57.

No Ecocardiograma transesofdgico(ETE) apresentavam
shunt em repouso 12(24%) doentes.

A data da alta, 34(78%) doentes recuperaram completa-
mente(Rankin0-1), 5(10%) ficaram dependentes(Rankin3).

Como complicagdes periprocedimento verificaram-se:
leak intradispositivo EP 2(4%) doentes, taquiarritmias (FA,
TSV) autolimitadas p6s-EP em 2(4%)doentes. Dois doentes
foram submetidos a revisao do EP apés 1-2meses por shunt
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residual, sem eventos cerebrovasculares recorrentes.

Obtivemos informac¢do do seguimento de 42(84%), dura-
¢ao média 45,5+33,2 meses(5-118). Trés doentes(6%) apresen-
taram eventos cerebrovasculares: AVC isquémico com oclusao
carotidea cervical por trombo (1 doente), sem shunt residual;
AIT recorrente (2 doentes ap6s 1-2 meses, contexto de shunt
residual e esforco). Dois doentes apresentaram eventos nao
cerebrovasculares (sindrome vertiginoso, sindrome sensitivo
funcional).

No seguimento, 31/43 doentes tinham recuperado total-
mente; 1/43 estava dependente (mRS=3), mortalidade nula.

Oito dos 9(18%)doentes com evidéncia de shunt residual
por ETE/DTCc pés-EP, apresentavam shunt em repouso no
ETE pré-EP.

Conclusdes: Parecendo ser um procedimento seguro, o EP
do FOP acarreta custos elevados e riscos por possiveis compli-
cacoes relacionadas com o dispositivo, ndao sendo totalmente
conhecidos os seus riscos/beneficios a longo prazo.

A recorréncia tardia do AVC nao esteve associada a persis-
téncia de shunt residual.

Seria desejével a realizacdo de um estudo colaborativo nacio-
nal multicéntrico, prospectivo, para caracterizacao dos doentes
que beneficiardao do procedimento de EP como prevencao
secundéria do AVC em comparacao com a instituicao de tera-
péutica médica antiagregante plaquetéria/anticoagulante.

Factores de risco para
transformagdo hemorragica no Acidente
Vascular Cerebral isquémico

Liliana Pereira, Miguel Rodrigues
Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta, Almada.
E-mail: lipereira@yahoo.com

Introducdo: Embora a transformacao hemorrdgica (TH)
do AVC isquémico seja frequente, é dificil prever a sua ocor-
réncia a nivel individual. Os factores de risco mais conhecidos
sdo cardioembolismo, idade avancada, dimensao do enfarte,
tratamento fibrinolitico, doenga da substancia branca e uso
de antitrombéticos. O valor preditivo de outros factores ou
pontuacdes de risco hemorragico € menos conhecido.

Os autores pretendem descrever os factores de risco para
TH, a associacdo com a medicagao prévia ou subsequente ao
AVC e o valor preditivo de uma pontuacao de risco hemorra-
gico, em doentes internados num servico de Neurologia.

Métodos: Nos doentes internados entre 01/10/2010 e
30/09/2011 com AVC isquémico recolhemos retrospectiva-
mente dados demogréficos, factores de risco vascular, facto-
res preditivos de hemorragia e subtipos de AVC pelas classifi-
cagoes TOAST, OSCP e A-S-C-O. Calculou-se a pontuagao de
risco hemorragico HAS-BLED. O risco de TH foi calculado por
tabelas de contingéncia ou regressao logistica bindria, utili-
zando o risco relativo (RR) ou odds ratio (OR), com intervalos
de confianca de 95% (IC95%). O valor preditivo da HAS-BLED
foi calculado utilizando curvas ROC.

Resultados: Incluimos 199 doentes, 70,9% do género mas-
culino, com uma idade média de 62,7 anos (31-87 anos), exis-
tindo imagem de controlo em 157. Foi observada TH em 21
doentes (taxa de ocorréncia 13,4%, IC95% 8,9-19,6%).

Na andlise univariada o risco de TH esta associado a fibri-
lhacao auricular (FA) (RR 2,96 IC95% 1,36-6,45), cardioembo-
lismo (RR 2,8 1C95% 1,30-6,11%), INR >3 (RR 7,00 IC95% 1,25-
7,00) e o NIHSS inicial foi superior na TH (p=0,005). Na anali-
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se multivariada apenas FA permaneceu associada a TH (OR
4,73 1C95% 1,28-17,5).

Anticoagulacdo apés AVC associou-se a maior incidéncia
de TH (27,8%) do que antiagregacdo com ou sem profilaxia de
tromboembolismo venoso (10,7%, p=0,044 e 0%, p=0,008). A
anticoagulacdo prévia ao AVC associou-se a mais TH do que
antiagregacdo ou auséncia de antitrombético (p=0,009). O
ajustamento para FA torna estas associagdes ndo significati-
vas, mantendo-se FA como factor de risco independente.

A idade, factores de risco vascular classicos, estenose caro-
tidea, contagem de plaquetas, glicémia, colesterol total, con-
trolo tensional ou eventos vasculares prévios nao influencia-
ram significativamente a TH.

A HAS-BLED ou os seus componentes individuais nao
mostraram ter valor preditivo.

Conclusoes: Em concordancia com outros estudos, a FA
mostrou ser preditiva de TH. A terapéutica anticoagulante por
si ndo aumenta o risco de TH, quando descontado o efeito da
FA. A HAS-BLED nao foi ttil para prever TH no AVC agudo e
com anticoagulacao recente.

Caracterizacao dos falsos
diagnosticos de AVC numa Unidade de
AVC - estudo observacional retrospectivo

Marisa Brum, Ana Romeiro, Paulo Santos, Rui Guerreiro, José
Pinto Marques

Hospital Sao Bernardo, Centro Hospitalar de Settbal, Settibal.
E-mail: marisatbrum@gmail.com

Introducdo: O AVC é a principal causa de mortalidade e
uma das principais causas de morbilidade em Portugal. O
diagnéstico de AVC assenta em dados clinicos, que sdo com-
plementados por exames imagiol6gicos. A maioria dos estu-
dos realizados sobre o correcto diagnéstico de doenca cere-
brovascular foca-se a nivel do Servico de Urgéncia, sendo
poucos os estudos que avaliam a precisao diagndstica ap6s a
triagem e terapéutica iniciais ja em regime de internamento
numa UAVC.

Objectivos: O objectivo principal foi estudar a precisdo do
diagnostico de AVC em todos os pacientes internados na
UAVG; estudou-se também quais as outras apresentacoes ini-
ciais e patologias que mais frequentemente conduziram a um
diagnoéstico errado de AVC.

Metodologia: Foi realizado um estudo observacional, retros-
pectivo, transversal, nos doentes internados na UAVC do nosso
Hospital entre dia 8 de Janeiro de 2007 e 18 de Outubro de 2011,
cujo diagnostico de saida foi outra patologia. Foram encontra-
dos 46 casos, reunidos por diagnésticos de acordo com a classi-
ficacdo CID-10. Os resultados foram avaliados pelos
sintomas/sinais existentes a entrada na UAVC, escala NIHSS,
factores de risco vasculares e exames complementares de diag-
ndstico. A andlise estatistica foi realizada com SPSS v.17.0.

Resultados: Dos 1203 doentes internados na UAVC, 46 nao
apresentaram um diagnéstico de AVC na alta (falsos positivos
3,8%), sendo 63% homens e 37% mulheres, com idades com-
preendidas entre 16 e 88 anos (media de 53,15). Foram encon-
trados 16 diagndsticos com a distribuicao seguinte: perturba-
¢do conversivo (11/46; 23,9%), epilepsia ndo especificada
(10/46; 21,7%) e cefaleia (8/46; 17,4%); os sintomas prevalen-
tes foram parésia do membro superior (27/46), alteragdes da
sensibilidade (21/46), da acuidade visual (10/46) e cefaleia
(11/46); o NIHSS a entrada mostra a mediana de 2; dos facto-
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res de risco vasculares mais observados salienta-se: HTA
(41,3%), tabagismo (23,9%); 4/46 doentes foram sujeitos a
fibrinolise (1,8% do total de fibrinolises), sem complicacgoes,
nomeadamente hemorrdgicas; um segundo exame imagiol6-
gico excluiu lesdo vascular aguda.

Conclusdo: Para o diagndstico inicial de AVC concorrem
uma histoéria clinica e exame neurolégico sugestivos, frequen-
temente sem confirmagdo imagiolégica, dada a preméncia do
diagnostico para eventual fibrindlise. As taxas de falsos positi-
vos e de doentes submetidos a fibrindlise sem diagndstico
posterior de AVC no estudo presente foram reduzidas e sobre-
poniveis as descritas na literatura, nao tendo sido, contudo,
verificadas complicagdes significativas. A necessidade de uma
terapéutica precoce no contexto clinico adequado prevalece
sobre o risco dos efeitos potencialmente deletérios da fibrin6-
lise em doentes sem doenca cerebrovascular.

Trombdlise endovenosa em doentes
com stroke mimics

Ana Filipa Santos, Jodao Pinho, Margarida Rodrigues, Ricardo
Maré, Carla Ferreira

Servico de Neurologia, Hospital de Braga, Braga.

E-mail: filipasantos@hotmail.com

Introducao: O AVC isquémico é uma emergéncia médica.
A administragao precoce de rtPA evita/minimiza a extensao
do tecido cerebral com lesao irreversivel. Sendo o diagnéstico
de AVC essencialmente clinico e perante a necessidade de
rapidamente se iniciar a trombodlise, alguns doentes com con-
di¢des nao vasculares que mimetizam AVC isquémico agudo
(stroke mimics) acabam por ser também submetidos a esse
procedimento. Apresentamos os casos de stroke mimics sub-
metidos a trombélise no nosso centro.

Casos clinicos: Dos 264 doentes submetidos a trombdlise
apenas 3 foram identificados como mimetizadores. 1)
Homem, 33 anos, saudavel, recorre a urgéncia por cefaleias e
nduseas, com posterior alteracdo da visdo (“mancha branca
do lado direito”), parestesias no braco direito e face, e pertur-
bagao da linguagem. NIHSS: 7. TAC cerebral: ASPECTS 10.
Tempo clinica-agulha: 5h40 (incluido no estudo IST3). NIHSS
no final da trombélise: 2. NIHSS 24h: 0. Quando recuperou a
linguagem contou episédio prévio semelhante. TAC cerebral
de controlo, RM/AngioRM, estudo analitico normais. NIHSS a
alta:0, mRS: 0. Teve alta com o diagnéstico de enxaqueca com
aura. 2) Mulher, 44 anos, antecedentes psiquidtricos, trazida a
urgéncia por diminui¢do da for¢a dos membros direitos e per-
turbacao da linguagem. NIHSS: 18. TAC cerebral: ASPECTS 10.
Tempo clinica-agulha: 2h30. Ap6s inicio da perfusdo melho-
rou subitamente, mantendo apenas défices incongruentes e
flutuantes. NIHSS no final da trombdlise:0. NTHSS 24h:0. TAC
cerebral de controlo e estudo analitico normais. NIHSS a
alta:0, mRS: 0. Teve alta com o diagnéstico de perturbacao
conversiva. 3) Mulher, 33 anos, com antecedentes de enxa-
queca e depressao. Trazida a urgéncia ap6s perda de conheci-
mento, precedida por cefaleias. Apés recuperar a consciéncia
ndo conseguia falar. NIHSS: 19. TAC cerebral: ASPECTS 10.
Tempo clinica-agulha: 1h47. NIHSS aos 30”: 5, com exame a
favor de natureza psicogénea, pelo que se interrompe a perfu-
sdo. NIHSS 24h: 0. TAC cerebral de controlo e estudo analitico
normais. NIHSS a alta:0, mRS: 0. Teve alta com o diagnéstico
de perturbacao conversiva.

Discussao: Na nossa série de trombdlises a percentagem de
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mimetizadores (1,1%) foi inferior a de outras séries descritas
na literatura (1,4-14%), o que poderad indiciar que talvez esteja-
mos a ser demasiado “defensivos”, excluindo doentes poten-
cialmente trataveis. Nao houve intercorréncias em nenhum
dos mimetizadores, nomeadamente hemorragias e angioede-
ma. A percentagem de doentes é muito pequena para assumir-
mos que a trombolise é segura nesse grupo, todavia, o poten-
cial beneficio em AVCs isquémicos confirmados poderd ser
maior que o risco de complica¢des nos stroke mimics.

Recorréncia de AVC isquémico em
doentes submetidos a trombélise
endovenosa

Ana Filipa Santos, Margarida Rodrigues, Ricardo Maré, Carla
Ferreira

Servico de Neurologia, Hospital de Braga, Braga.

E-mail: filipasantos@hotmail.com

Introduc@o: A deterioracdo neuroldgica apés AVC isquémico
agudo é comum e estd associada a um pior prognoéstico.
Mecanismos de deterioragdao incluem edema apds enfarte
extenso, transformacao hemorragica, enfarte recorrente e cau-
sas sistémicas. Nos doentes submetidos a trombélise o agrava-
mento precoce do estado neuroldgico geralmente levanta a sus-
peita de hemorragia intracerebral sintomatica. AVC isquémico
recorrente, definido como AVC isquémico envolvendo territério
arterial previamente nao afectado, é outra causa de deterioracao
neuroldgica em doentes tratados com trombdlise ev. Tém sido
descritos casos de emboliza¢do sistémica apds administragdo
de rtPA. Estudos recentes mostram uma associacdo entre AVC
isquémico recorrente precoce e FA. Apresentamos os doentes
submetidos a trombélise no nosso centro em que se verificou
recorréncia de AVC isquémico nos primeiros 30 dias.

Casos clinicos: Dos 264 doentes submetidos a trombdlise
no nosso hospital, 4, com idades entre 69-90 anos (este inclui-
do no estudo IST3), apresentaram agravamento do estado
neuroldgico por recorréncia de AVC isquémico, nos primeiros
30 dias. A admissdo apresentavam classificacdo clinica de
TACSs. NIHSS entre 15-22. TAC cerebral com enfarte recente
em territério da ACM esquerda. ASPECTS 7 em trés doentes e
8 em um doente. Detectada FA de novo em um dos casos; ECG
com ritmo sinusal nos restantes. Foram submetidos a trata-
mento com rtPA — tempo clinica-agulha 80-120 minutos. Em 2
dos doentes (um com FA) a deterioragao verificou-se precoce-
mente apds a trombdlise (65’ e 100" ap6s inicio da perfusao),
nos outros o evento isquémico recorrente verificou-se ao 3° e
19° dia de internamento. O agravamento neurolégico ocorreu
subitamente e manifestou-se por depressao do nivel de cons-
ciéncia — coma com extensao bilateral a dor (3 doentes) e estu-
por (1 doente). Num dos doentes o AAS tinha sido suspenso
por hemorragia GI. TACs realizados ap6s a deterioragdo reve-
laram enfartes bilaterais, com novo enfarte recente contrala-
teral, um no territério da ACA direita, trés no territério da
ACM direita. Realizado doppler cervical em 3 doentes: 1 apre-
sentava oclusdo bilateral das ACIs. Trés dos doentes falece-
ram, entre 1-4 dias ap6s a recorréncia do evento isquémico.

Discussao: O risco global, descrito na literatura, de recor-
réncia de AVC apés um AVC isquémico é de 4% aos 30 dias. No
nosso centro, a recorréncia verificou-se em 1,5% dos doentes
submetidos a trombélise; 50% ocorreram muito precocemen-
te ap6s a perfusao, o que poderd indicar que nesses casos o
rtPA podera ter tido um papel causal, presumivelmente pela
desintegracdo de trombos pré-existentes.
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Introducio: A trombdlise intravenosa é o tratamento mais
eficaz na fase aguda do AVC isquémico. O conhecimento da
variagdo do seu prognéstico e seguranga com factores nao
modificdveis pode ajudar na selecdo de doentes para trata-
mento em larga escala.

Objectivo: O nosso objectivo foi comparar o prognéstico e
seguranca da trombdlise intravenosa no AVC isquémico de
acordo com a idade, etiologia, género, e sua interacgao.

Metodologia: Estudo prospectivo num centro terciario de
todas as trombdlises intravenosas efectuadas entre Julho de
2006 e Junho de 2011. Analisaram-se as varidveis: género,
idade, etiologia do AVC (escala de TOAST), NIHSS na admis-
sdo, tempo evento-agulha (TEA). O resultado funcional foi
avaliado pela escala de Rankin modificada (mRS) aos 3 meses
e a seguranca pela ocorréncia de hemorragia intracraniana
significativa (definicao do SITS).

Resultados: Registaram-se 451 trombdlises em doentes
com idade, NIHSS e TEA medianos respectivamente de 71 (60-
78) anos, 13 (8-18) e 150 (120-180) minutos; 94% eram previa-
mente independentes, 50% do género masculino. A etiologia
mais comum foi a cardioembdlica (CE, 35%), seguida de ate-
rosclerdtica (AT, 18%), doenca de pequenos vasos (DPV, 8%) e
outros (2%), restando 37% de indeterminados. A DPV asso-
ciou-se a maior probabilidade de independéncia (mRS 0-2) [70
vs 35%, OR=2,8 (IC 95% 1,3-6,3), p=0,012] e menor mortalida-
de [0 vs 16%, p=0,013]. O DPV apresentou idades (p=0,002) e
NIHSS (p<0,00001) significativamente inferiores em relacdo as
restantes etiologias. O aumento da idade associou-se a menor
probabilidade de independéncia [OR=0,6 (0,5-0,7), p<0.00001]
e recuperacao (mRS 0-1) [OR=0,7 (0,5-0,8), p<0.00001], e a
maior mortalidade [OR=2,5 (1,8-3,5), p<0.00001]. Apesar da
idade parecer aumentar o risco de hemorragia significativa
[OR=1,8 (1,0-3,3), p=0,034], este nao difere significativamente
quando comparando o escaldo > 80 anos com os restantes
(p=0,268). Os resultados funcionais e taxa de hemorragia ndao
variaram com o género. Em modelo multivaridvel, apenas o
NIHSS basal e a idade inferiores mantiveram relagao positiva e
estatisticamente significativa com melhor resultado funcional.

Conclusdes: Nesta amostra os principais factores de prog-
nostico foram idade e NIHSS. A etiologia ndo evidenciou rela-
¢do significativa aps ajuste para aquelas varidveis confundi-
doras, podendo nao se justificar a exclusdo dos casos por
doenca de pequenos vasos que é prética nalguns centros.
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Introducdo: A trombdlise intravenosa é o tratamento mais
eficaz na fase aguda do AVC isquémico. Existem vdrias impo-
sicoes legais que restringem o seu uso, sendo a limitacao
imposta até as 3 horas um factor importante de exclusao para
muitos doentes.

Objectivo: O nosso objectivo foi comparar os resultados
funcionais e seguranca do uso de alteplase no grupo das 3 as
4,5 horas numa coorte hospitalar onde esta extensao de jane-
la foi aprovada pela comissado de ética.

Metodologia: Estudo prospectivo num centro tercidrio de
todas as trombdlises intravenosas efectuadas entre Julho de
2006 e Junho de 2011. Analisaram-se as varidveis: género,
idade, NIHSS na admissdo e tempo evento-agulha (TEA)
medianos e etiologia do AVC (escala de TOAST). O resultado
funcional foi avaliado pela escala de Rankin modificada (mRS)
aos 3 meses e a seguranca pela ocorréncia de hemorragia
intracraniana significativa (defini¢ao do SITS).

Resultados: Registaram-se 451 trombdlises; comparam-se
os grupos submetidos a trombdlise dentro das 3h (n=362,
80%) com aquele tratado das 3 as 4,5 horas (n=89, 20%). Os
grupos nao apresentavam diferencas quanto ao género (femi-
nino 46 vs 51%, p=0,478), idade [72 (59-78) vs 71 (60-78),
p=0,962], NIHSS [14 (8-18) vs 13 (9-18), p=0,591], independén-
cia prévia (90 vs 96%, p=0,065) e etiologia (p=0,197). Os grupos
nao diferiram significativamente aos 3 meses na probabilida-
de de recuperagao excelente (mRS 0-1) [33 vs 29%; OR = 1,1
(IC 95% 0,7-1,8) p=0.798], independéncia (mRS 0-2) [49 vs
47%; OR=1,1 (IC 95% 0,7-2,1), p=0.486] ou mortalidade [15%;
OR = 1,0 (IC 95% 0,5-2,1), p=1,000], nem na ocorréncia de
hemorragia significativa [5 vs 3%; OR = 1.4 (0,4-4,4), p=0.528].

Conclusdes: O tratamento com alteplase no periodo das 3
as 4,5 horas teve eficdcia e perfil de seguranga semelhantes
aos obtidos numa janela terapéutica dentro das recomenda-
¢oes legais. O facto de neste hospital o seu uso ter sido permi-
tido das 3-4,5 horas beneficiou mais 20% de doentes com AVC
isquémico. Aguardam-se os resultados de estudos randomiza-
dos e controlados acerca da possibilidade de beneficio-risco
favoravel das 4,5 as 6h.
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Introducdo: A trombélise intravenosa é o tratamento mais
eficaz na fase aguda do AVC isquémico. Existem vérias impo-
si¢oes legais que restringem o seu uso, sendo a limitagdo pela
faixa etdria dos 80 anos um factor importante de exclusao
para muitos doentes.

Objectivo: Comparar os resultados funcionais e seguranca
do uso de alteplase no grupo de doentes de idade superior e
inferior a 80 anos numa coorte hospitalar onde este uso off
label foi aprovado pela comissao de ética.

Metodologia: Estudo prospectivo num centro tercidrio de
todas as trombdlises intravenosas efectuadas entre Julho 2006
e Junho 2011. Analisaram-se as varidveis: género, idade,
NIHSS na admissdo e tempo evento-agulha (TEA) medianos e
etiologia do AVC (escala de TOAST). O resultado funcional foi
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avaliado pela escala de Rankin modificada (mRS) aos 3 meses
e a seguranca pela ocorréncia de hemorragia intracraniana
significativa (definicao do SITS).

Resultados: Registaram-se 451 trombdlises, 15% em doen-
tes com idade > 80 anos (n=64). O grupo > 80 anos apresen-
tou-se com défice maior [NIHSS: 17 (12-21) vs 12 (8-18),
p=0,0001], menor independéncia prévia (87% vs 96%,
p=0,016), maior percentagem de etiologia cardioembdlica
(52% vs 33%, p=0,005) e menor de grande vaso (5 vs 20%,
p=0,022); ndo diferiram quanto ao género (p=0,283) e TEA
(p=0,905). O grupo >80 anos apresentou menor probabilidade
de recuperacdo excelente (mRS 0-1) [13 vs 33%; OR=0,3 (IC
95% 0,1-0,7), p=0.004; OR ajustado = 0,5 (0,2-1,1), p=0,085],
menor independéncia aos 3 meses (mRS 0-2) [20 vs 52%; OR =
0,2 (IC95% 0,1-0,5), p=0.00002; OR ajustado = 0,3 (IC 95% 0,1-
0,7), p=0.002] e maior mortalidade aos 3 meses [39 vs 11%; OR
=5,2 (IC 95% 2,8-10,0), p<0,00001; OR ajustado = 4,0 (IC 95%
2,0-8,1), p=0,00008]. A taxa de hemorragia sintomadtica foi
equivalente nos dois grupos [6 vs 3%; OR = 2.1 (0,7-6,7),
p=0.261; OR ajustado = 1.7 (0,5-5,7), p=0,400].

Conclusdes: O uso da alteplase nos doentes mais idosos
associou-se a piores resultados funcionais, o que seria espera-
do pela histéria natural do AVC nestes doentes, conforme
reportado na literatura. No entanto, parece ser um tratamento
igualmente seguro comparado com doentes mais novos. O uso
para além dos 80 anos permitiu o tratamento de mais 15% de
doentes com AVC isquémico. Sabendo que € a partir desta faixa
etaria que a doenca é mais prevalente, hd necessidade urgente
de resultados de estudos randomizados de modo a eventual-
mente ser permitido o uso mais generalizado nos idosos.
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Introducdo: A introducdo da trombdlise endovenosa repre-
sentou um marco importante no tratamento do AVC isquémi-
co agudo, constituindo o primeiro tratamento especificamen-
te orientado para a resolucao da oclusao arterial e, consequen-
temente, “salvar” tecido neuronal potencialmente viavel.

Nao é, contudo, uma panaceia no tratamento destes doen-
tes. Para além de uma “janela terapéutica” estreita, de algu-
mas contra-indicacoes e do risco hemorragico associado, tem
uma eficdcia reduzida, sobretudo na repermeabilizacdo de
vasos de maior calibre, associada a elevada morbilidade e
mortalidade.

O tratamento intra-arterial (trombdlise e/ou trombecto-
mia) foi desenvolvido com o intuito de colmatar estas limita-
¢oes, apresentando uma maior eficdcia na repermeabilizacao
de grandes vasos e permitindo também uma extensdo da
“janela terapéutica” e o tratamento de doentes com contra-
indicacdo para trombdlise.

Objectivo: Avaliar os resultados clinicos e angiograficos
dos doentes submetidos a tratamento endovascular no con-
texto de AVC isquémico agudo na nossa instituicdo.

Metodologia: Realizou-se uma andlise retrospetiva dos
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processos clinicos dos doentes submetidos a tratamento
endovascular entre abril de 2009 e setembro de 2011.

Resultados: Foram revistos os casos de 44 doentes, com
idade média de 60 anos (16-88anos). A principal indicagdo
para tratamento endovascular foi a ineficacia da trombélise
endovenosa (24 doentes). Seis doentes foram submetidos a
trombdlise intra-arterial, 34 a trombectomia mecéanica e 4 a
uma abordagem combinada.

A circulacao anterior foi envolvida em 26 casos. Em 8 (31%)
conseguiu-se uma repermeabilizacdo total (TICI 3), verifican-
do-se diminuicao do NIHSS médio de 17 para 6, e evolucao
clinica favordavel (mRANKIN=<2) em 6 doentes (75%). Na
auséncia de recanalizacdao (10 casos), registou-se discreta
reducdo do NTHSS médio de 17 para 16, e 1 evolucao clinica
favoravel (10%). Trés pacientes (12%) desenvolveram hemor-
ragia intracraniana sintomdtica e 5 faleceram (19%), todos
sem repermeabilizagdo total.

O envolvimento da circulagcdo posterior ocorreu em 18
casos. Em 9 (50%) conseguiu-se uma repermeabilizacao total,
com reducao do NIHSS médio de 18 para 13 e evolugao clini-
ca favordvel em 4 doentes (45%). Na auséncia de repermeabi-
lizacdo (3 casos) registou-se aumento do NIHSS médio de 23
para 28. A hemorragia intracraniana sintomaética ocorreu em 2
doentes (11%) e 4 (22%) faleceram (um dos quais com reper-
meabilizac3o total).

Conclusao: Estes resultados estao de acordo com outros
estudos que sustentam a utilizagao do tratamento endovascular
na fase aguda do AVC isquémico, pelo menos nos casos em que
a trombolise endovenosa estd contra-indicada ou € ineficaz.

No futuro, e com a sua otimizagdo, poderao constituir o
tratamento de primeira linha nestes doentes.
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Introducéo: O enfarte maligno da artéria cerebral média
(EM-ACM) condiciona uma mortalidade elevada. Varios estu-
dos randomizados demonstraram que a craniectomia des-
compressiva (CD) reduz de forma significativa a mortalidade,
embora o impacto sobre a capacidade funcional seja bem
mais modesto. Em particular, persistem davidas quanto ao
timing 6timo para a realiza¢dao do procedimento e quanto ao
limite de idade a partir do qual o beneficio é superado por
uma elevada taxa de morbi-mortalidade.

Objetivos: Avaliar que fatores influenciaram o prognéstico
funcional e a mortalidade numa série de doentes com EM-
ACM submetidos a CD.

Metodologia: Estudo retrospetivo baseado na revisdo de
processos clinicos de todos os doentes submetidos a CD por
EM-ACM num centro hospitalar tercidrio, entre janeiro 2006 e
junho 2011. Foram recolhidos dados relativos a varidveis
demogréficas, imagioldgicas e clinicas. O progndstico foi defi-
nido pela mortalidade e recuperacdao de marcha auténoma
aos 12 meses.
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Resultados: Vinte e dois doentes com idade média de 50
anos (21-74) foram submetidos a CD. A etiologia do AVC foi
atribuida a doenca aterosclerdtica de grandes vasos e a car-
dioembolismo em 59% dos casos. Na admissdo, a pontuagao
média nas escalas NIHSS e ECG foi de 18 e 12, respetivamente.
Foram submetidos a tratamento trombolitico endovenoso 32%
dos doentes. A craniectomia foi realizada nas primeiras 48h
apos o inicio do evento em 50% dos casos. A taxa de complica-
¢Oes pos-operatdrias foi de 55%, sendo as complicacoes infe-
ciosas mais frequentes. A mortalidade aos 12 meses foi de
14,3%. Readquiriram marcha auténoma (mRS <3) 38,1% dos
doentes, sendo que estes tinham idade estatisticamente infe-
rior (p=0,028). Os casos com estenose grave/oclusao da artéria
carétida interna (ACID) tiveram pior progndstico funcional
(mRS>4) e vital (p=0,020 e p=0,041 respetivamente). Nao se
verificou relagdo estatisticamente significativa entre o prog-
ndstico/mortalidade e a realizacdo de trombdlise, fatores de
gravidade imagioldgica (% de hipodensidade no territério da
ACM, desvio da linha média, herniagao cerebral), tempo sinto-
mas-craniectomia ou a existéncia de complicacdes cirdrgicas.

Conclusdo: Comparativamente com dados da literatura,
observou-se uma redugdo importante da mortalidade.
Adicionalmente, mais de 1/3 dos doentes readquiriu marcha
auténoma, com melhores resultados funcionais nos mais
jovens. A morbi-mortalidade foi influenciada pela existéncia
de estenose grave/oclusao da ACI. Nao se encontraram dife-
rencas relativamente ao timing da cirurgia no que diz respei-
to ao progndstico. Apesar de os resultados indicarem um
beneficio da craniectomia no EM-ACM, serd importante utili-
zar alternativas de revascularizacdo na fase aguda para tentar
evitar a necessidade deste procedimento.
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Introducdo: O rt-PA (“recombinant tissue plasminogen
activator”) administrado por via intravenosa foi aprovado na
Europa para o tratamento do enfarte cerebral agudo em doen-
tes que cumprissem os estritos critérios definidos. O IST-3
propds-se melhorar a validade externa e a predicao da estima-
tiva global do tratamento (seguranca e eficdcia) do rt-PA no
enfarte cerebral agudo, e também determinar se um conjunto
mais amplo de doentes podem beneficiar com o tratamento.

Desenho: Ensaio internacional, multiccéntrico “prospecti-
ve, randomized, open, blinded endpoint (PROBE)” com rt-PA
intravenoso no enfarte cerebral agudo. Os doentes candidatos
tinham de ser avaliados no periodo de 6-horas ap6s o inicio
dos sintomas e o tratamento ser também iniciado nesse
mesmo periodo de tempo; os estudos de imagem cerebral
teriam de ter excluido hemorragia cerebral e outras situacoes
que mimetizam o acidente vascular cerebral.

Resultados: A fase piloto inicial do ensaio foi duplamente
cega, e a 01/08/2003 foi alterado para um desenho aberto. O
recrutamento de doentes iniciou-se a 05/08/2000 e terminou
a31/07/2011, data a qual 3035 doentes tinham sido incluidos,
apenas 61 (2%) doentes cumpriam os critérios Europeus de
2003 aprovados para tratamento trombolitico. 1617 doentes a
data da inclusdo no ensaio tinham idade superior a 80 anos. O
plano de andlise serd finalizado sem referéncia aos dados des-
codificados relativos ao tratamento e publicados previamente
a descodificacao do tratamento do ensaio no inicio de 2012.
Os resultados principais do ensaio serdo apresentados na
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“European Stroke Conference” em Lisboa, Maio de 2012, com
o objectivo de simultaneamente serem publicados numa
“peer-reviewed journal”. Os resultados do ensaio serdo apre-
sentados no contexto de uma actualiza¢do da “Cochrane sys-
tematic review”. E também intencdo incluir os dados do
ensaio numa meta-andlise com dados individuais de cada
doente de todos os ensaios randomizados relevantes.
Conclusdo: Os dados do ensaio irdo melhorar a validade
externa e a predicao da estimativa global do tratamento (segu-
ranca e eficacia) do rt-PA no enfarte cerebral agudo, fornece-
rao: nova evidéncia do balanco entre os riscos e os beneficios
do tratamento intravenoso com rt-PA no conjunto de doentes
que ndo obedecem claramente aos termos actualmente apro-
vados pela EU; e fornecerd pela primeira vez em larga escala
evidéncia randomizada dos efeitos em doentes com mais de
80 anos, grupo etério excluido de ensaios prévios no acidente

vascular cerebral agudo.
Trial registration: ISRCTN25765518

Prevencao do Acidente Vascular
Cerebral: Comportamentos e atitudes dos
profissionais de saude

Gongalo Matias', Miguel Viana-Baptista"* em colaboracdo com
a SPAVC

1-Servigo de Neurologia do Hospital de Egas Moniz, Centro
Hospitalar de Lisboa Ocidental; 2-CEDOC, Faculdade de Ciéncias
Meédicas, Universidade Nova de Lisboa.

E-mail: gsmatias@gmail.com

Introducao: Estudos prévios sugerem que o envolvimento
dos profissionais de satide na educagao dos doentes e trata-
mento dos factores de risco vascular reflecte as suas proprias
crengas e atitudes em relacao aos mesmos.

Objectivo: Avaliar o cumprimento das medidas propostas
pela campanha "1 em 6" da World Stroke Organization na
populacdo de profissionais de satide envolvida no tratamento
da doenga vascular cerebral.

Métodos: Todos os participantes do 5° Congresso
Portugués do AVC foram convidados a responder a um inqué-
rito anénimo, a chegada ao secretariado do congresso. O
questiondrio incluia dados demogréficos e seis perguntas de
resposta "sim" ou "ndo" sobre o cumprimento de cada um
dos seis itens incluidos na campanha "1 em 6".

Resultados: Entre 712 participantes, 347 aceitaram partici-
par (taxa de resposta 48,7%, idade média 35,9 anos, sexo mas-
culino 29,1%): médicos n=193 (55,6%), enfermeiros n=109
(31,4%), fisioterapeutas n=15 (4,3 %), alunos n=15 (4,3%) e
outros profissionais de satide n=15 (4,3%). O cumprimento de
cada um dos itens foi o seguinte: conhecimento dos factores
de risco vascular 98,6%, pratica de exercicio fisico 59,4%; con-
trolo do excesso de peso 81,8%; moderacao do consumo de
dlcool 98,5%; evic¢do tabdgica 86,7%; reconhecimento dos
sinais de alerta do acidente vascular cerebral e modo de
actuar 99,7%.

Discussao: Apesar do 6ptimo conhecimento dos factores
de risco vascular e sinais de alerta do acidente vascular cere-
bral, uma percentagem significativa dos profissionais de
satide nao adere a medidas de prevencao especificas. A activi-
dade fisica, e, em menor grau, o controlo do peso e a evic¢ao
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tabdgica, sao assuntos que deverdo ser especificamente abor-
dados neste grupo. A elevada percentagem de nao responde-
dores sugere que estes resultados poderao estar sobre-estima-
dos, ainda assim, o seu impacto na populacdo geral deve ser
elucidado.

Acidente Vascular cerebral no
concelho de Macedo de Cavaleiros

Rui Ferreira, Nuno Diz

Centro de Satide de Macedo de Cavaleiros, Unidade de Satde
Piblica, Unidade Local de Satide do Nordeste

E-mail: ruicapu@yahoo.com

Introducéo: O Acidente Vascular Cerebral (AVC) é um pro-
blema de Satide Publica a nivel internacional, sendo respon-
sdvel por elevada mortalidade e morbilidade, com impacto
significativo a nivel social e econémico. E importante apro-
fundar o conhecimento deste problema nas suas componen-
tes epidemiolégicas (numa perspectiva de base populacional)
e da prestacdo de Cuidados de Satide, o que nos permitira ela-
borar programas de intervencao a nivel local ou nacional.

Objectivo: Com a realizacao deste estudo piloto, na drea
especifica do concelho de Macedo de Cavaleiros, pretende-se
conhecer o problema representado pela ocorréncia de AVC
nos residentes, bem como caracterizar alguns dos aspectos
relacionados com a prestacdo de Cuidados de Satde, com
especial enfoque na Unidade de AVC localizada na Unidade
Hospitalar de Macedo de Cavaleiros.

Metodologia: O estudo descritivo e retrospectivo envolveu
todos os casos de AVC, ocorridos durante o periodo de 2006 a
2010 no concelho de Macedo de Cavaleiros, internados na
Unidade de AVC do Centro Hospitalar do Nordeste EPE.

Resultados: Observou-se que a taxa de mortalidade geral
por AVC no periodo 2006-2010 foi de 1236,2 por 100000 habi-
tantes. A mortalidade proporcional por AVC no mesmo perio-
do foi de 9,357%, tendo diminuido entre 2006 e 2009. Para o
mesmo periodo a soma das taxas de mortalidade proporcio-
nal por causa indeterminada e por senilidade representa
20,00%.

As taxas de incidéncia anual de AVC e de 1° AVC diminui-
ram entre 2006 e 2010 sendo o valor no periodo estudado de
208,0 para o 1° AVC e de 274,6 para o AVC (global).

Entre os factores de risco cldssico para AVC, verificou-se na
populacdo estudada (residentes no concelho de Macedo de
Cavaleiros tratados na Unidade de AVC de Macedo de
Cavaleiros no periodo 2006-2010) a presenca de hipertensao,
diabetes e dislipidémia respectivamente em 72,77%, 24,26% e
61,70% dos doentes. A hipertensdo mostra uma tendéncia
linear de aumento no periodo estudado.

A Unidade de AVC localizada em Macedo de Cavaleiros tra-
tou, no periodo 2006-2010, 1164 casos de AVC. O tempo médio
de internamento de 11,47 dias e a letalidade intrahospitalar de
15,30%.

Conclusao: Com o aumento da longevidade e o conse-
quente aumento da idade média aliado ao aumento de doen-
tes residentes em lares ou com alta para os Cuidados
Continuados Integrados é esperado uma maior pressao sobre
o Sistema de Saude e as Instituicoes de Solidariedade Social.
Os Cuidados de Satuide prestados aos doentes com AVC deve-
riam beneficiar de uma melhor coordenacao dos Cuidados de
Satde Primdrios com os Secundarios.
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Hemorragia subaracnoideia nao
traumdtica da alta convexidade

Paulo Rego Sousa, Ana Catarina Fonseca, Ruth Geraldes, Filipa
Falcdo, Patricia Canhao, Teresa Pinho e Melo, José Ferro
Unidade AVC, Servico de Neurologia, Hospital de Santa Maria, CHLN.
E-mail: pauloregodesousa@portugalmail.pt

Introducdo: A hemorragia subaracnoideia ndo traumatica
exclusivamente localizada na alta convexidade (cHSA) é um
subtipo raro de hemorragia subaracnoideia, que tem sido
associada a multiplas etiologias, nas escassas séries publica-
das. Neste trabalho pretende-se reportar as etiologias identi-
ficadas numa série de cHSA admitidas numa unidade de aci-
dentes vasculares cerebrais (UAVC).

Metodologia: Foi efectuada uma anélise dos casos clinicos,
coleccionados prospectivamente, com diagndstico de cHSA,
admitidos na UAVC do servigo de Neurologia do Hospital de
Santa Maria entre Janeiro de 2006 a Novembro de 2011. A
cHSA foi definida como hiperdensidade localizada exclusiva-
mente nos sulcos corticais. Registaram-se as seguintes varia-
veis: demogréficas, apresentacao clinica, localizagao, etiologia
e evolucdo clinica.

Resultados: Foram incluidos 14 casos de cHSA, (8M:6F),
correspondendo a 6,7% das HSA internadas nesse periodo. A
idade média de 63 anos (41-84). A manifestacao clinica mais
comum foi o défice focal em 8 casos (57%), seguido de cefaleia
aguda em 5 (36%) e crises epilépticas em 3 (21%). Em 4 casos
(29%) houve uma associacdo com estenose ateromatosa caro-
tidea significativa (superior a 70% ou oclusdo) ipsilateral a
cHSA. Apesar de 64% dos casos apresentarem idade superior
a 60 anos, em apenas 2 casos se diagnosticou angiopatia ami-
l6ide cerebral possivel. Outras causas foram: trombose veno-
sa cerebral, sindroma de vasoconstricao reversivel (SVCR), fis-
tula dural. Nao foi possivel identificar a etiologia em 3 casos
(21%). Alocalizagao predominante da cHSA foi o sulco frontal.
A evolucdo global dos doentes foi favoravel, com um Rankin >
2 em apenas 2 doentes.

Conclusdes: A cHSA correspondeu a 6,7% das HSAs nao
traumadticas no nosso centro, valor semelhante ao reportado
por outros centros. Nas séries previamente publicadas a cHSA
associou-se principalmente a angiopatia amil6ide nos indivi-
duos com idades superiores a 60 e a SVCR nos doentes mais
jovens. Na nossa série estas nao foram as etiologias predomi-
nantes, tendo-se encontrado uma associacao entre estenose
ateromatosa significativa e a ocorréncia de cHSA ipsilateral.
Nestes casos a ocorréncia de cHSA no sulco frontal podera
relacionar-se com ruptura de vasos de circulagao pial com-
pensatéria. A cHSA tem uma apresentacdo clinica pleomor-
fica e deve conduzir a uma cuidadosa avaliagao clinica e ima-
gioldgica, incluindo dos vasos cervicais.

Caraterizacgao clinica dos doentes com
tromboses venosas cerebrais nos ultimos
5,5 anos num Hospital terciario

Helena Rocha'?, Luisa Sampaio? Pedro Abreu'?, Marta
Carvalho'?, pelo Grupo de Estudo da Doencga Vascular Cerebral
do Hospital Sdo Joao

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

E-mail: helen.roch@gmail.com

Maio de 2012 | N.21 | Volume 12



Introducdo: A trombose venosa cerebral (TVC) é uma
doenca vascular cerebral pouco frequente. O conhecimento
resultante de estudos multicéntricos como o International
Study on Cerebral Vein and Dural Sinus Thrombosis (ISCVT) e
a maior acessibilidade a imagiologia vascular ndo-invasiva
tém provavelmente melhorado a sua abordagem clinica.

Objetivos: Caraterizacao dos doentes com TVC observados
num Hospital tercidrio nos tltimos 5,5 anos, comparando-os
com os dados da literatura, em particular com o ISCVT.

Metodologia: Estudo retrospetivo dos casos de adultos
com TVC observados por Neurologia de Janeiro/2006 a
Junho/2011, através da consulta de registos clinicos. Colhidos
dados demograficos e clinicos relativamente a apresentacao,
fatores de risco, investigacao diagndstica, tratamento e com-
plicacoes. Andlise estatistica descritiva e analitica utilizando
software SPSS versdo 20.0.0 (significancia estatistica p<0,05).

Resultados: Estudados 66 doentes; 81,8% mulheres; média
etdria/mediana: 39,9/38 anos; 57,7% foram diagnosticadas na
12 semana de sintomas (mediana 5 dias). Apresentacdoes mais
frequentes: cefaleia (75,8%); papiledema (28,8%); alteracao do
estado de consciéncia (27,3%). 16,7% tiveram crises epiléticas,
0 que se associou significativamente com lesao parenquima-
tosa cerebral (presente em 33,3% de todos os doentes: 24,2%
enfarte e 9,1% hemorragia). Diagnéstico efetuado por veno-
TC em 50%. Trombose combinada dos seios ocorreu em
69,7%, sendo o transverso o mais afectado (75,8%). 4,5% das
TVCs eram recidivas. Em 63,4% a etiologia foi multifactorial.
Apenas 4,5% dos doentes ndo tinham nenhum fator de risco.
50% das mulheres usavam ACO e s6 3,7% tiveram TVC na gra-
videz/puerpério; fatores trombofilicos genéticos e adquiridos
identificados: 37,9% e 28,8%, respectivamente. Todos os doen-
tes diagnosticados na fase aguda foram hipocoagulados, a
maioria com heparina de baixo peso molecular. Mortalidade
intra-hospitalar: 3%. 86,4% doentes foram seguidos posterior-
mente a alta. 52% mantiveram hipocoagulacao ad eternum.
Taxa de complicagoes tardias: 32,8% (cefaleias cronicas (19%),
depressao (6,9%), epilepsia (5,1%), fistula arteriovenosa dural
(5,1%)). Sem novas recorréncias de TVC ou morte.

Conclusdo: Os dados demograficos e a apresentacao clini-
ca desta amostra foram semelhantes a literatura. Salientamos
o predominio da trombose do seio transverso, o menor tempo
até ao diagnostico e diferentes fatores de risco identificados.
Os casos sem nenhum fator de risco foram menos frequentes,
traduzindo provavelmente um estudo mais extenso. A hipo-
coagulacao foi instituida em todos os casos na fase aguda,
sendo continuada cronicamente na maioria deles por identi-
ficagdo de condicdes protrombéticas persistentes. A taxa de
mortalidade e recidiva foi inferior. Colocamos a hipdtese de
um maior conhecimento desta patologia poder estar a melho-
rar a abordagem dos doentes com TVC.

A qualidade das HDL como marcador
de risco cardiovascular no acidente
vascular cerebral - correlacao com a
actividade da paraoxonase 1

Filipa Mascarenhas Melo', Filipe Palavra®, Edite Teixeira de
Lemos'?, José Sereno’, Daniela Marado**, Isabel Freitas®’, Maria
Isabel-Mendonga®’, Frederico Teixeira', Flavio Reis'
1-Laboratério de Farmacologia e Terapéutica Experimental,
IBILI, Faculdade de Medicina de Coimbra; 2-Servigo de
Neurologia do Centro Hospitalar de Coimbra (E.PE.); 3-Centro de
Estudos em Educacao, Tecnologias e Satide, ESAV, Instituto
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Politécnico de Viseu; 4-Servico de Medicina e 5-Hospital de Dia
de Diabetes e Doencas Metabdlicas do Centro Hospitalar de
Coimbra (E.PE.); 6-Unidade de Investigacao, Hospital Central do
Funchal, Madeira e 7-Laboratério de Genética Humana, Campus
Universitario da Penteada, Funchal, Madeira.

E-mail: filipamelo99@yahoo.com

Introducao: O doente vitima de um AVC é, por natureza, um
doente de alto risco cardiovascular (CV), que deve merecer
uma atencao especial e tratamento adequado, o que por norma
inclui terapéutica hipolipemiante. Com a combinacdo de facto-
res de risco destes doentes, a reducdo da hiperlipidemia é mais
dificil, exigindo uma intervencdo mais eficaz no HDL-c, que
continua a ser pouco modificado com os farmacos actuais [1].
A melhor caracterizacido das HDL é fundamental para mais efi-
cazmente modular a sua actividade ou qualidade [2,3]. A parao-
xonase 1 (PON1) é uma enzima constituinte das HDL que tem
sido indicada como um dos principais responsdveis pela sua
actividade antiaterogénica [4]. Contudo, a forma como se
encontra modulada no doente vitima de AVC continua por elu-
cidar. Este trabalho teve como principal objectivo avaliar a pos-
sibilidade de usar a qualidade das HDL (dada pelas suas subpo-
pulagdes e pela actividade PON1) como melhor marcador de
risco CV do que os marcadores tradicionais.

Metodologia: Foram incluidos no estudo 32 doentes que
tiveram episédio de AVC e 55 controlos. Ap6s consentimento
informado, foram recolhidos dados antropométricos e anali-
sados os seguintes parametros: glicemia, HbAlc, perfil lipidi-
co (Total-c, TG, LDL-c, HDL-c, Ox-LDL-c e frac¢des de HDL-c;
actividade da PON1 (nmol pnitrophenol/ml/min); perfil infla-
matoério e angiogénico (PCR, dcido trico, TNF-, adiponectina
e VEGF) e oxidativo (MDA). Resultados em médiastepm.

Resultados: Os pacientes com AVC apresentaram um per-
fil tipico de obesidade (IMC e perimetro abdominal aumenta-
dos), e dislipidemia (HDL-c reduzido e aumento de Ox-
LDL/LDL). Apesar do conteido de LDL-c normal, pacientes
com AVC mostraram uma percentagem significativamente
maior de subpopulagées de HDL-pequenas (14,9+1,0%;
p<0,05) e reduzida de Grandes (33,9+1,8%; p<0,01) vs contro-
lo (18,4+1,4 e 41,2+2,2%, respectivamente). A PON1 actividade
estava reduzida no grupo AVC, e associava-se inversamente
com as HDL-pequenas e directamente com as HDL-grandes.
Os doentes apresentavam ainda valores mais elevados de
VEGF e TNF- e inferiores de adiponectina.

Conclusdes: A funcionalidade ou qualidade das HDL
(expressa pela actividade da PON1) e o seu contetido especifi-
co (subpopulacdes) poderao vir a ser considerados melhores
marcadores de risco cardiometabdlico em pacientes vitimas
de epis6dio de AVC do que os parametros clédssicos de perfil
lipidico actualmente em utilizacao, constituindo-se como fer-
ramentas importantes para melhorar o prognéstico destes

doentes de alto risco CV.

Referéncias: [1] Sharma et al. Vasc Health Risk Manag. 2009; [2]
Lahoz et al. 2009; [3] Tsompanidi et al. Atherosclerosis. 2010; [4]
Goswami et al. Clin Chim Acta. 2009.

Agradecimentos: FCT-SFRH/BD/65483/2009.

Transformac¢ao hemorragica no
Acidente Vascular Cerebral isquémico e
resultado clinico funcional
Liliana Pereira, Miguel Rodrigues

Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta, Almada.
E-mail: lipereira@yahoo.com
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Introducdo: A transformacdo hemorragica (TH) no AVC
isquémico é comum, mas a incidéncia reportada é varidvel,
pela heterogeneidade do AVC. Frequentemente assintomati-
ca, pode influir na deterioracdo neuroldgica e resultado fun-
cional. ATH ap6s fibrinélise estd bem estudada, sendo menos
reportada a TH sem fibrindlise.

Os autores pretendem descrever a taxa de TH total e dos
seus subtipos, a associacao entre TH, os subtipos de AVC e a
fibrindlise, assim como o resultado funcional, em doentes
internados num servi¢o de Neurologia.

Métodos: Em doentes internados entre 01/10/2010 e
30/09/2011 com AVC isquémico, recolhemos retrospectiva-
mente dados demogréficos, factores de risco vascular, subti-
pos de AVC (classificagcdes TOAST, OSCP e A-S-C-O) e resulta-
do funcional (escala de Rankin modificada). Apresentam-se
taxas de ocorréncia com estimativas pontuais e intervalos de
confianca de 95% (IC95%), riscos relativos (RR) e utilizaram-
se testes qui’, t de student e ANOVA para comparagdo entre
variaveis.

Resultados: Foram incluidos 199 doentes, 70,9% do género
masculino, com idade média de 62,7 anos (31-87 anos). Existia
imagem de controlo em 157 doentes. Foi observada TH em 21
doentes (13,4%, IC95% 8,9-19,6%), 2 delas no exame inicial,
sendo as restantes até aos 18 dias subsequentes.
Subdividiram-se as TH em petequiais dispersas (5,1%, 1C95%
2,6-9,7%), petequiais confluentes (4,5%, IC95% 2,2-8,9%),
hematomas parenquimatosos com ligeiro efeito de massa
(1,9%, 1C95% 0,7-5,5%) e hematomas parenquimatosos com
efeito de massa importante (1,9%, IC95% 0,7-5,5%). 11 dos
doentes (52,4% das TH) apresentaram deterioragdo neurol6-
gica (7,0%, 1C95% 4,0-12,1%).

Observaram-se relacoes estatisticamente significativas
entre TH e subtipo cardioembdlico das classificagoes TOAST
(TH 27,3%) e A-S-C-O (TH 25%), e os enfartes total e parcial da
circulacao anterior (TH 40,7% e 16,1%) face a lacunar e circu-
lacao posterior (TH 2,5% e 0%).

Existe uma tendéncia ndo significativa para mais TH na
fibrindlise versus nao fibrindlise (22,9% vs 10,7%; RR=2,15
1C95% 0,97-4,76; p=0,06), mas os casos cardioembdlicos e
com lesao total ou parcial anterior fizeram mais frequente-
mente fibrinoélise.

O resultado funcional foi pior nos doentes com TH, obser-
vando-se maior frequéncia de pontuacoes > 3 (66,7% na TH,
RR=4,06 1C95% 2,48-6,66; p<0,0001).

Conclusdes: A nossa taxa de TH é baixa, comparando com
outros estudos, mas apresentamos maior percentagem de
hemorragias sintomaéticas e hematomas parenquimatosos. Em
concordéncia com a bibliografia, a TH foi mais frequente no
cardioembolismo, nos AVCs totais e parciais anteriores e na
fibrindlise. E fundamental pesquisar sistematicamente a TH
porque mesmo as formas menos graves podem condicionar
deteriora¢do neuroldgica e mau resultado funcional precoce.

Trombélise num AVC isquémico em
jovem de 13 anos
Tiago Freitas, Jodo Freitas, Joao Gaspar, Patricio Freitas, Jilio

Nébrega, Rafael Freitas, M2 Luz Brazao
Hospital Central do Funchal.

O AVC é mais comum em adultos. Ocorrendo contudo em

recém-nascidos, criangas e jovens adultos, resultando em
morbilidade e mortalidade significativa.
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Os AA descrevem um caso clinico de uma jovem de 13 anos,
com histdria de atopia e rinite alérgica a fazer terapéutica de
dessensibilizacao, que iniciou ap6s ida a praia quadro de ton-
turas, desequilibrio na marcha para a esquerda e diplopia, pos-
teriormente com cefaleias tipo hemicrania a esquerda e apds
ingestao de firmaco(AINE), nduseas, vomitos e vertigens.

Dirigiu-se ao SU do Hospital da sua édrea de residéncia e
apos terapéutica sintomdtica (metoclopramida) e melhoria
clinica regressou 4 sua residéncia.

No outro dia por agravamento voltou novamente ao SU
deste mesmo Hospital, referindo novamente diplopia e apre-
sentava paresia do ramo inferior do facial direito e hemipare-
sia direita.

Pouco depois de ir ao servico de imagiologia entrou em
coma (SCG=7), foi internada no Servico de Medicina
Intensiva. O TAC CE revelou hiperdensidade do 1/3 distal
(topo) da artéria basilar, sem opacificacdo apés contraste da
artéria basilar. Nao se identificava artéria vertebral direita.
Artérias cerebrais posteriores totalmente opacificadas, excep-
to na sua porg¢ao mais proximal.

Apés consentimento informado dos pais e sem outras
opcodes terapéuticas neste Hospital, iniciou trombdlise endo-
venosa, com mais de 7 horas de evolucao desde o inicio dos
sintomas. O TAC CE de controlo revelou diminui¢ao da hiper-
densidade na artéria basilar.

AngioRM- ndo efetuou devido a presenga de aparelho de
ortoddncia

ECO TE - CIA tipo ostium secundum nao restritivo

Ecodopler dos vasos do pescogo — Hipoplasia com dimi-
nuicao de velocidades de fluxo da artéria vertebral extracra-
niana direita.

A doente teve alta consciente, colaborante e orientada,
sem défices de linguagem ou motores.

Salientam os AA que apesar da doente nao se encontrar na
faixa etdria preconizada (18-80) e ndao havendo mais nada
para oferecer do ponto de vista terapéutico neste Hospital,
que possui uma unidade de AVC nivel 2, optou-se de acordo
com os pais transgredir o protocolo vigente, com claro benefi-
cio para esta jovem e para regozijo e satisfacdo de todos os
intervenientes e respectiva familia.

Acidentes Vasculares Cerebrais em
Criancas com Anemia de Células
Falciformes

Patricia Lopes', Pedro Sousa®, Anaxore Casimiro', Paula
Kjollerstrom', Rita Silva®, Ligia Braga', Orquidea Freitas'
1-Unidade de Hematologia do Hospital de Dona Estefania,
CHLGC, EPE; 2-Servico de Hematologia e Transplantagao de
Medula do Hospital de Santa Maria, CHLN, EPE; 3-Unidade de
Neuropediatria do Hospital de Dona Estefania, CHLC, EPE.
E-mail: patricia.lopeshde@gmail.com

Introducio: Os Acidentes Vasculares Cerebrais (AVC) clini-
cos representam uma das complicacoes mais graves em crian-
¢as com Anemia de Células Falciformes (ACF), ocorrendo em
8 a 11% dos doentes, com elevada morbilidade e mortalidade.

Nos tultimos 20 anos muitos progressos se tém feito, quer
quanto ao diagndstico, quer quanto a terapéutica e preven-
¢do, tendo sido determinante a publicacdo do estudo STOP
(estudo multicéntrico de preven¢ao do AVC em criangas com
ACF) em 1998. A disponibilidade do Doppler transcraniano
(DTC) e do regime transfusional regular (RTR) instituido pro-
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filaticamente permitiram modificar o curso e progndstico da
doenca, apesar do risco inerente de sobrecarga de ferro, aloi-
munizacao e reaccoes adversas transfusionais.

Na Unidade de Hematologia do Hospital Dona Estefania
(HDE) sao actualmente acompanhados 98 criancas e adoles-
centes com ACE

Metodologia: Procedeu-se a selecgao e revisao dos proces-
sos dos doentes com ACF seguidos na Unidade de
Hematologia do HDE que sofreram AVC, e colheita dos res-
pectivos dados clinicos e laboratoriais.

Resultados: Nos ultimos 15 anos, seis doentes sofreram
AVC isquémicos clinicos, com recorréncia em trés. Todos os
doentes eram HbSS, sendo quatro do sexo masculino e dois
do sexo feminino. A mediana de idades do primeiro AVC era
de 5 anos, tendo o mais precoce ocorrido aos 27 meses. Em
trés destes doentes o AVC ocorreu no periodo anterior ao ini-
cio da realizagdo sistemdtica de DTC de rastreio. Nos restan-
tes, num doente o AVC foi a manifesta¢cao inaugural da ACE
em outro a recomendacao de realizacdo de DTC nao era cum-
prida e, num terceiro, o AVC ocorreu na sequéncia de inter-
rupc¢ao de RTR profilactico. Todos apresentavam indicadores
clinicos e/ou laboratoriais de doenca grave. O territério mais
frequentemente atingido foi o da artéria cerebral média
esquerda. Na fase aguda do AVC foi realizada transfusao-per-
muta em trés doentes. Todos os doentes entraram em RTR,
com necessidade de terapéutica quelante, dada a sobrecarga
de ferro. Dos trés doentes em que ocorreu recorréncia do AVC,
dois tinham interrompido o RTR. Como sequelas dos AVC
verificam-se défices motores com incapacidade funcional em
quatro doentes e défice motor ligeiro em dois. Todos eles
apresentam actualmente algum atraso de desenvolvimento
psico-motor ou dificuldades escolares.

Conclusao: Esta revisao casuistica ilustra a importancia do
rastreio por Doppler transcraniano e instituicdo do RTR para
prevencao do AVC em doentes com ACE Demonstra ainda
que a sua interrup¢do ou ndo cumprimento pode ter conse-
quéncias potencialmente devastadoras, sobretudo relaciona-
das com sequelas motoras e cognitivas.

Deteccao da heminegligéncia:
subdiagndstico das formas subtis

Catia C. Mateus'?, Joana Pais’, Vitor Tedim Cruz’

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Entre o Douro e
Vouga, Unidade de Santa Maria da Feira; 2-Bolseira de
Investigacdo da Fundagao das Ciéncias e Tecnologias.

E-mail: catiacmateus@hotmail.com

Introducdo: A detec¢do da heminegligéncia é evidente nas
formas graves, contudo as formas subtis sao facilmente sub-
diagnosticadas, com consequéncias no processo de reabilita-
¢do do doente com AVC. Uma avaliagdo qualitativa da estraté-
gia de exploracdo visual usada pelo doente, nomeadamente a
tendéncia destes doentes em iniciar a procura de estimulos
em provas de corte pelo lado direito, permite detectar um
maior nimero de doentes com heminegligéncia.

Objectivo: Analisar os desempenhos em trés provas da
Behavioural Inattention Test e as estratégias de exploracao
visual usadas na realizacdo destas provas, em doentes com
AVC na artéria cerebral média esquerda e direita.

Metodologia: Foram avaliados dez doentes com AVC
ACMD (idade média de 65.4 anos; escolaridade média de 3.7
anos; tempo médio pds-AVC de 7.8 dias) e oito doentes com
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AVC ACME (idade média de 61.0 anos; escolaridade média de
6.1 anos; tempo médio pds-AVC de 4.4 dias). Seis doentes
tinham diagnéstico clinico de heminegligéncia (todos com
AVC na ACMD). Utilizaram-se as provas Corte de linhas, Corte
de letras e Corte de estrelas da BIT e para cada prova foi regis-
tado o modo como o doente iniciou a procura dos estimulos:
esquerda-direita, direita-esquerda ou disperso.

Resultados: Foram os doentes com AVC ACMD que apre-
sentaram uma maior percentagem de resultados brutos abaixo
do ponto de corte nas trés provas da BIT: 40% na Corte de
linhas, 70% na Corte de estrelas e 50% na Corte de letras. A per-
centagem de doentes com diagnéstico de heminegligéncia e
que iniciaram a procura dos estimulos pelo lado direito foi de
90% na Corte de linhas, 67% na Corte de estrelas e de 60% na
Corte de letras. Dos doentes sem diagnéstico de heminegligén-
cia e que usaram a estratégia de procura visual direita-esquer-
da foi de 25% nas provas Corte de linhas e estrelas e 9% na Corte
de letras. Salienta-se que os doentes com AVC ACME iniciaram
maioritariamente pelo lado esquerdo em todas as provas.

Conclusdo: Neste grupo, os resultados brutos nas provas
da BIT ndo detectaram todos os casos de heminegligéncia.
Contudo, o conjunto das trés provas da BIT associadas a ava-
liacao da estratégia de exploragdo visual, detectaram todos os
casos clinicamente diagnosticados. Salienta-se, no entanto,
que 25% dos doentes sem diagnostico clinico apresentaram a
mesma estratégia de exploracdo visual, podendo sugerir um
subdiagndstico das formas ligeiras da heminegligéncia. Uma
avaliacdo atenta, com recurso a uma avaliacdo quantitativa e
qualitativa destes doentes, pode permitir uma detec¢dao mais
eficaz das formas subtis.

O cerebelo cognitivo-afetivo:
evidéncias em caso clinico

Rui Barreto, Carlos Veira, Catia Mateus, Joana Pais e Vitor Tedim
Cruz

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Entre o Douro e
Vouga, Santa Maria da Feira.

E-mail: ruibarreto@iol.pt

Introducdo: A sindroma cognitivo-afetiva do cerebelo é
descrita como um conjunto de défices de fungdo executiva,
raciocinio abstrato, fluéncia verbal, disfuncao visuo-espacial,
disprosdédia e alteracdo da personalidade (embotamento afec-
tivo e desinibi¢do) resultante de lesdes cerebelosas, em parti-
cular do lobo posterior e vérmis. Apesar do seu vasto reconhe-
cimento, existem poucos estudos sobre os défices cognitivos
em doentes com AVC cerebeloso.

Caso clinico: Homem de 58 anos, diabético e hipertenso,
recorre ao servico de urgéncia por cefaleias e desequilibrio
com 48 horas de duragdo. Ao exame objetivo apresentava
disartria, sindrome cerebeloso estdtico e cinético esquerdo. O
TC-CE mostrou um AVC isquémico extenso, com transforma-
¢do hemorrdgica, envolvendo toda a porcdo superior do
hemisfério cerebeloso esquerdo e a metade superior do vér-
mis, sem evidéncia de hidrocefalia. Durante o internamento
foram notados discurso aprosédico (tom globalmente mono-
cérdico com inflexdes inadequadas), apatia, atos bizarros per-
severantes e indiferenga quanto a sua condicao clinica, relata-
dos por familiares como fora do padrao prévio de comporta-
mento. Durante a avaliacdo neuropsicolégica o doente reve-
lou grave défice executivo e facil distracdo, com comporta-
mento desadequado que impediu uma avaliagao formal. Oito
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semanas apos o AVC, o doente mantinha défices de coordena-
¢do do hemicorpo esquerdo e marcha. A principal cuidadora
referiu mudancga de personalidade (aumento da irascibilida-
de, desinteresse), discurso repetitivo e dificuldades de memé-
ria e em realizar tarefas quotidianas. Em reavaliacao neurop-
sicolégica mostrou desinibicao, dificuldades de planeamento
e de raciocinio abstrato, memoria de trabalho, baixa fluéncia
verbal com perseveracao e défices visuo-construtivos, man-
tendo normal capacidade de célculo, sem agnosia ou afasia.
Conclusdes: Stoodley e Schmahmann propuseram recen-
temente uma nova organizacgao topogréfica funcional do cere-
belo, definindo o l6bulos VI e VII como “cognitivos” (pelas
conexoes aos varios cortices associativos) e o vérmis e ntcleo
fastigial como o “cerebelo limbico” pela sua ligacao ao giro do
cingulo e as emocgdes. A sindrome cognitivo-afetiva em lesoes
vasculares cerebelosas exige uma avaliagdo neuropsicoldgica
rigorosa e tratamento de suporte adequado, além de estudos
robustos sobre a cognicdo no doente com AVC cerebeloso.

Enfarte bulbar antero-interno:
correlacdes clinico-imagioldgicas

Rita Miguel', Henrique Delgado’, Gong¢alo Matias', Miguel
Viana-Baptista'?

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental,
Lisboa; 2-CEDOC, Faculdade de Ciéncias Médicas Universidade
Nova de Lisboa.

Introducdo: As lesdes isquémicas da regido antero-interna
do bulbo sdo relativamente raras, representando, possivel-
mente, menos de 1% das lesoes do territério vertebro-basilar.
Embora tenham sido descritos sindromes clinicos classicos,
como o sindrome de Déjerine, as correlagdes clinico-imagio-
logicas destas lesdes nao se encontram bem establecidas.

Casos clinicos: Dois homens, ambos de 62 anos, conhe-
cendo como factores de risco vasculares hipertensao e hiper-
colesterolémia, apresentaram-se com défices motores de ins-
talacdo ictal que flutuaram / progrediram nas primeiras 24-
48h. O compromisso motor envolvia a face e os membros con-
tralaterais, com atingimento desproporcionado do membro
inferior. O quadro fazia-se acompanhar de sintomas sensiti-
vos, (sem alteragdes objectivas), interessando a mdo em
ambos o0s casos, a regido externa da raiz da coxa, num deles, e
0 pé, no outro. Registou-se ataxia ipsilateral a parésia num dos
casos. Um dos doentes referiu alteracao transitoéria, incaracte-
ristica, da visdo na apresentacao. A RM de difusao mostrou,
nos dois casos, lesdes circunscritas da regido antero-interna
do bulbo. Na investigacao etiolégica nao se identificaram fon-
tes emboligenas, apurando-se apenas, no estudo vascular
(Angio-TC e Angio-RM), alteracdes incipientes de doenca ate-
roscler6tica das artérias vertebrais e/ou basilar. No seguimen-
to aos 3 meses, ambos os doentes apresentavam pontuacao 1
na escala de Rankin modificada determinada apenas pelos
sintomas sensitvos.

Discussao: Além dos sindromes clinicos cldssicos, as lesoes
bulbares Antero-internas podem apresentar-se com quadros
flutuantes/progressivos de compromisso motor contralateral
interessando a face, com atingimento desproporcionado do
membro inferior, acompanhados de sintomas senstivos e ata-
xia. A auséncia de disfungdo de pares cranianos, pode sugerir
um enfarte lacunar, sendo que apenas a RM pode estabelecer
a localizacao da lesao. Admite-se que a doenca aterosclerética
de ramos penetrantes possa estar na origem destas lesoes.
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Uma rara causa de acidente
isquémico transitorio

Tiago Esteves Freitas, Joao Miguel Freitas, Sofia Silva, Pedro
Rebelo de Freitas, Patricio Freitas, Rafael Freitas, Maria Luz
Brazao

U-AVC Hospital Central do Funchal

O AIT foi originalmente definido como um défice neurol6-
gico subito com duracdo inferior a 24h causado por uma
isquemia cerebral reversivel. Esta definicao de AIT parece ina-
dequada. Primeiro, parece haver o risco de lesao tecidular
permanente mesmo quando o défice neurolégico focal tem
menos de uma hora de duracgdo. Segundo, cerca de metade
dos doentes vitimas de AIT parecem apresentar lesdes isqué-
micas na Ressondnicia Magnética (RM) cerebral. Assim sendo
a conotacdo benigna do termo AIT estd sendo substituida pela
compreensao de que, um breve evento de isquemia pode cau-
sar lesao cerebral permanente.

Os autores apresentam o caso clinico de uma mulher de 63
anos de idade com antecedentes pessoais de patologia osteoar-
ticular e sem habitos medicamentosos, que recorreu ao Servico
de Urgéncia por quadro de perda transitéria de forca no mem-
bro superior direito de inicio 30 minutos antes da sua apresen-
tacdo naquele Servico. A entrada, doente assintomatica, orien-
tada no tempo e no espaco. Hemodinamicamente estével e api-
rética. Auscultacao cardiopulmonar: sem alteragdoes. Exame
neurolégico: sem assimetria da face; prova dedo nariz e calca-
nhar joelho sem dismetrias; forca muscular e sensibilidade
mantida e simétrica. Realizou Tomografia Computadorizada
craneo-encefdlica: “ Sem alteragdes do parénquima encefélico,
nomeadamente sugestivas de lesdes isquémicas, hemorrédgicas
agudas ou expansivas”. ECG- ritmo sinusal.

Doente admitida na Unidade de AVC para monitorizacgao e
estudo. Realiza no 1° dia (D1) de internamento eco-doppler dos
vasos do pescoco: “Sem alteragdes”; e Ecocardiograma transto-
racico: “ mixoma gelationoso da Auricula Esquerda (AE) com 3
cm, com base de implantacao peduncular, junto ao tecto da AE
e proximo ao Apéndice Auricular esquerdo (AAE).”

Transferida em D1 para o Servigo de Cirurgia Cardio-
Torécica tendo sido operada no dia da transferéncia. Relat6rio
anatomo-patolégico de peca excisada: “Estudo macroscépio:
Vidrios fragmentos irregulares de tecido amarelo acastanhado
que variam entre 0,5 cm e 3,2 cm de maior dimensao.
Diagnéstico Anatomopatoldgico: Fragmentos de Mixoma.”

Doente tem alta ao 5 dia de intra hospitalar sendo referen-
ciada a consulta de Doengas Cerebro-Vasculares e Cirurgia
Cardio-Torécica.

Os tumores cardiacos primdrios sdo extramente raros. Os
sinais e sintomas sao geralmente determinados pela sua loca-
lizacdo no coragdo. A embolizagdo sistémica como manifesta-
¢ao inicial esta descrita como uma entidade rara.

Os autores salientam a importancia do estudo do doente
com AIT dada as possiveis causas corrigiveis. O mixoma auricu-
lar vem descrito na literatura como uma causa pouco frequen-
te de défice neurolégico, sendo este, num nimero muito redu-
zido de doentes a manifestacao inicial de tumor intra cardiaco.

AVC isquémico em doente com
poliglobulia secundaria a displasia renal

Ana Filipa Santos!, Margarida Rodrigues!, Ana Paula Barbosaz,
Carla Ferreira?, Ricardo Maré!

1-Servico de Neurologia, Hospital de Braga; 2-Servico de
Imunohemoterapia, Hospital de Braga.

E-mail: filipasantos@hotmail.com
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Introducéo: O AVC isquémico em doentes jovens implica
uma investigacdo etioldgica exaustiva, resultando muitas
vezes de causas pouco comuns. Alteracdes hematolégicas que
induzam um sindrome de hiperviscosidade e, consequente-
mente, uma tendéncia trombética, contribuem para o risco
de eventos cerebrais isquémicos, podendo causar enfartes na
auséncia de outros factores de risco. Reportamos o caso de
um AVC isquémico em doente jovem com poliglobulia.

Caso clinico: Homem de 46 anos, timorense, previamente
saudavel, sem factores de risco vascular conhecidos. Sem hébi-
tos tabdgicos ou etilicos. Sem medicacao habitual. Recorre ao
Servico de Urgéncia por quadro de cefaleias, vertigens e nau-
seas, com evolucdo de dois dias. Desde o dia anterior também
com diminuicao da forca muscular a esquerda. Ao exame neu-
rolégico apresentava hemiextingdo sensitiva esquerda, hemi-
an6psia homoénima esquerda, hemiparesia esquerda (grau 3 -
MRC) com face, RCP extensor a esquerda. Realizou TAC cere-
bral que evidenciou enfarte recente em territério da artéria
cerebral posterior direita. Foi internado no Servigo de
Neurologia para vigilancia e estudo etiolégico. RM/AngioRM
com enfarte temporo-occipital direito com stop na ACP direita,
sem imagem sugestiva de dissec¢ao. Ecodoppler cervical nor-
mal. Investigacdo cardiaca com ECG, ecocardiograma transto-
récico e holter sem alteragcoes. Do estudo analitico de salientar
hemoglobina e hematécrito elevados (Hb 19,6 g/dL; Ht 55,9 %).
Serologias, estudo pro-trombdtico e imunoldgico negativos.
Procedeu-se ao estudo da poliglobulia: gasimetria sem hipoxe-
mia; eritropoetina normal; estudo da mutacdo do gene JAK2
negativo; ecografia renal compativel com displasia multicistica
unilateral (rim esquerdo); TAC abdominal sem alteracoes mor-
foestruturais do figado, pancreas ou bago, rim esquerdo com
alteracoes sugestivas de displasia multiquistica renal. O doente
ficou antiagregado, e iniciou flebotomias terapéuticas para
controlo da poliglobulia e prevencdo de novos eventos isqué-
micos. Foi proposto para nefrectomia esquerda.

Discussdo: Os doentes com poliglobulia podem ser assin-
tomadticos ou apresentar sintomas relacionados com hipervis-
cosidade e trombose, cursando ocasionalmente com AVC
isquémico. Tendo sido detectada poliglobulia e perante a nor-
malidade da restante investigacao, a etiologia do AVC isqué-
mico do doente apresentado foi atribuida a essa alteragao
hematolégica. Face a existéncia de uma causa renal e afastada
a hipétese de Policitemia Vera (95% dos casos sao JAK2 positi-
vos) concluimos tratar-se de uma poliglobulia de causa
secunddria por displasia renal.

Enfartes cerebrais multiplos como
manifestacdo inicial de neoplasia
metastizada

Adriana Rua, Catarina Cruto, Joana Domingos, Joana Damasio,
Carlos Correia

Servico de Neurologia, Hospital de Santo Anténio, Centro
Hospitalar do Porto.

E-mail: adriana_rua@hotmail.com

Introducdo: A ocorréncia de enfartes cerebrais multiplos
como primeira manifestacao de uma neoplasia oculta €é rara.
Os mecanismos fisiopatogénicos mais frequentemente envol-
vidos sdo: embolismo de células tumorais, endocardite trom-
bética ndo bacteriana e estado de hipercoagulabilidade.
Apresentamos um caso de enfartes cerebrais multiplos como
manifestacao de adenocarcinoma pancreético.
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Caso Clinico: Homem de 50 anos, fumador, com instalacao
stbita e sequencial ao longo de trés dias, de alteracoes
visuoespaciais, do comportamento, memdria, linguagem e
apatia (fumava os cigarros ao contrdrio, ndo reconhecia os
vizinhos, incapacidade para conduzir, batia com o carro para
o lado esquerdo). Na observacdo inicial ndo nomeava, repetia
ou cumpria ordens e apresentava perseveracao motora. Nao
tinha agnosias, os campos visuais estavam preservados, assim
como os restantes nervos cranianos. Ndo apresentava sinais
piramidais, extra-piramidais ou cerebelosos. Estava apirético,
com aspecto emagrecido. A TAC cerebral mostrou multiplas
hipodensidades bi-hemisféricas parieto-temporo-ocipital
esquerda, frontal e parietal direitas. A RMN cerebral, efectua-
da dias depois, revelou multiplas lesdes cortico-subcorticais
hiperintensas em T2 e com restricao a difusao, no comparti-
mento supratentorial, de predominio esquerdo, destacando-
se extensa lesdo temporo-parieto-occipital e insular esquerda;
lesdes multifocais punctiformes justacorticais nos hemisfé-
rios cerebelosos. Analiticamente apresentava sindrome infla-
matério, sem anemia, sendo os estudos bioquimico e imuno-
l6gico normais. O estudo cardiaco e dos vasos do pescoco foi
normal. O estudo citoquimico, imunolégico e microbiologico
do liquor foi normal, a excepcao de positividade para citome-
galovirus por técnica de PCR. Apesar das atipias iniciou trata-
mento dirigido para o citomegalovirus. Prossegiu-se o estudo
etiolégico com TAC toraco-abdomino-pelvico que mostrou
lesdo expansiva quistica/necrética na cauda do pancreas
associada a mudltiplas lesdes hepdticas de provavel natureza
secunddria; presenca de ndédulos pulmonares suspeitos de
lesoes secunddrias e metastizacdo ganglionar retroperitoneal.
Verificou-se ainda presenca de enfartes esplénicos, renais e
tromboembolismo pulmonar. A biépsia hepética revelou neo-
plasia maligna epitelial com caracteristicas de adenocarcino-
ma. Iniciou hipocoagulagao e pela extensao das lesdes metas-
taticas foi decidido tratamento paliativo tendo vindo a falecer
um més apods o diagndstico.

Conclusdo: Em doentes jovens, sem factores de risco vascu-
lares, com multiplos enfartes cerebrais de etiologia indetermi-
nada é importante a pesquisa sistemética de neoplasia oculta. O
prognostico destes doentes € varidvel, dependendo do estadio
tumoral e podendo ser agravado pelas sequelas neurolégicas.

Doenca de Lyme e doenca vascular
cerebral

Joana Duarte Rodrigues, Pedro Soares Madureira, José Costa e
Silva, M.Teresa Cardoso

Servico de Medicina, Centro Hostitalar de Sao Joao- EPE, Porto.
E-mail: joaninhacatarina@gmail.com

Introducido: A Borrelia burgdorferi é o agente da Doenca
de Lyme, uma doenca sistémica que pode manifestar-se com
complicagdes neuroldgicas em aproximadamente 15 % dos
casos, as mais frequentes incluem meningoencefalite, radi-
cuopatias ou atingimento dos pares cranianos, mais raramen-
te acidentes vasculares cerebrais (AVC).

Os autores relatam um caso clinico de AVC numa doente
com infec¢@o aguda a Borrelia burgdorferi senu lato (B. burg-
dorferi s.1).

Caso clinico: Mulher de 85 anos, levada a urgéncia por
quadro confusional stibito com agitacao psico-motora e alte-
racdo da linguagem (afasia sensitiva: discurso fluente mas
incoerente, consistindo sobretudo em parafasias).
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Realizou tomografia computorizada cranio-encefélica
(TC-CE) que nao evidenciou imagens de lesdes isquémicas ou
hemorragicas recentes. Repetiu TC-CE 6 dias apds a admissao
onde se observava «de novo» hipodensidades cortico-subcor-
ticais insular e temporo-parietal esquerdas compativeis com
lesdes isquémicas em fase subaguda. Foram feitas serologias
para borrelia (B. burgdorferi s.l.) com resultado positivo para
IgM e negativo para IgG (método westwern blot) com sero-
conversdao confirmada duas semanas depois. Realizou-se
punc¢do lombar que evidenciou a presenc¢a de bandas oligo-
clonais IgG no liquido cefaloraquidiano (LCR) sem equivalen-
te sérico demonstrando a sintese intratecal de IgG, presenca
de 2 leucdcitos, proteinorrdquia e diminuicdo da glicose,
porém com pesquisa de anticorpos para B. burgdorferi s.l.
negativos (ELISA).

Tendo em conta o contexto clinico e epidemiolégico (vivia
em meio rural, deambulava pelos campos entre a vegetacao
com animais de estimacao) e uma lesdo cutdnea na coxa direi-
ta em fase de resolucdo, compativel com eritema migrans,
completou 21 dias de Ceftriaxone 2 g/ dia por suspeita de
Neuroborreliose.

Discussao / Conclusao: A Doenca de Lyme pode associar-
se a uma grande variedade de complica¢cdes neuroldgicas
centrais e periféricas de salientar a doenca vascular cerebral,
apesar da sua raridade.

Na maioria dos doentes é demonstrado no LCR contetdo
elevado de proteinas e nivel reduzido de glicose em conformi-
dade com os resultados obtidos no presente caso clinico.

O tratamento com antibidticos apropriados resulta na
auséncia de recorréncia dos enfartes, paragem na progressao
da doenca ou recuperacgao dos défices.

Apesar da predilecc¢do pela circulacdo posterior resultando
em enfartes talamicos (ausentes no presente caso clinico) e da
serologia negativa para borrelia no LCR nao € possivel excluir,
indubitavelmente, o AVC isquémico como manifestacao de
neuroborreliose.

Dissecg¢do carotidea bilateral:
1 doente, 2 eventos, 2 apresentacoes,
2 sequelas

Paulo Coelho, Andreia Godinho, Jodo Raposo, Rosa Teixeira,
Fatima Oliveira, Grilo Goncalves
Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Coimbra — E.PE.
E-mail: pauloscoelho@netcabo.pt

Introducdo: A Dissec¢do Arterial Carotidea é uma entida-
de patolégica caracterizada pela presenca de um hematoma
mural localizado na parede da artéria, tanto a nivel da sub-
intima como da sub-adventicia. Clinicamente pode apresen-
tar-se de diversas formas, exigindo ao Neurologista o conheci-
mento dessas formas semiolégicas, de forma a identificar cor-
rectamente esta entidade e prevenir lesdes potencialmente
graves do tecido encefdlico e retinino (quando estas ndo sdo a
sua forma de apresentacdo inicial).

Caso clinico: Doente do sexo masculino, 57 aos, com ante-
cedentes de hipertensdo arterial e radiculopatia cervical,
enviado a urgéncia por episddio de alteracoes da linguagem
(fluéncia), apatia e lentificacao, com instalacao subita e com
melhoria progressiva e total em 24h. O exame neuroldgico a
entrada nao identificava sinais neurolégicos focais excepto
atrofia muscular bilateral dos musculos da eminéncia thenar.
A TC encefdlica evidenciava lesao isquémica subcortical fron-
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tolateral esquerda. O estudo por ecodoppler evidenciava oclu-
sdo da artéria carétida interna esquerda e o estudo por angio-
TC evidenciada aspectos morfolégicos sugestivos de oclusdo
secunddria a dissec¢ado arterial. Nao foram evidenciados fac-
tores de risco genéticos ou ambientais para dissecc¢ao arterial.
O doente teve alta sob anticoagulacdo oral.

Passou a ser seguido em consulta de Doencas Vasculares
Cerebrais negando qualquer semiologia cervical ou encefélica
“de novo”, e ao realizar uma Angio-TC de controlo, cerca de 15
meses apos o evento vascular, além da obstrucdo da artéria
cardtida interna esquerda, observou-se associadamente dis-
seccao da artéria carétida interna direita com formacao de
pseudoaneurisma e estenose do limen verdadeiro. Neste
momento mantém anticoagulacdo oral sem novos sinais neu-
rolégicos focais.

Conclusées: O presente caso clinico além de representar
um evento raro (dissec¢@o carotidea bilateral nao traumatica
em doente sem factores de risco predisponentes identificados)
ilustra duas formas diferentes de apresentagado (assintomatica
e AIT com enfarte cerebral) e duas sequelas diferentes (oclusao
e pseudoaneurisma com estenose do limen verdadeiro).

Dissecao arterial expontanea como
causa de AVC

Tiago Freitas, Jodao Freitas, Filipe Perneta, Jodo Gaspar, Patricio
Freitas, Rafael Freitas, M2 luz Brazao
U-AVC Hospital Central do Funchal

A dissecgao arterial é a anomalia vascular mais comum em
algumas series de Avc nos jovens adultos. Enquanto o trauma
ou asua eventualidade é identificada em alguns doentes, nou-
tros a disseccao espontanea pode ocorrer.

Os AA descrevem um caso clinico de uma mulher de38
anos, com histéria de depressao héd 2 anos, medicada e que
veio ao S.U. do Hospital da sua drea de residéncia por apre-
sentar cefaleias, dificuldade em interpretar um quadro no seu
local de trabalho, visdo enevoada 4 esquerda e sensacdo de
peso no hemicorpo esquerdo.

Teve alta medicada sintomaticamente e voltou passados 7
horas, com quadro de hemiparesia direita grave, afasia e dis-
fagia, repetindo o TAC CE com contraste que revelou processo
inflamatério no seio maxilar direito.

No estudo etiolégico efectuou ecocardiograma TT que
revelou vélvula aértica com folhetos finos e com massa pouco
ecogenica de 11-15 mm, junto 4 cispide esquerda, cujo eco-
cardiograma TE, foi normal, interpretando-se como artefacto
a massa visivel na vélvula aértica.

Ecodopler dos vasos do pescoco — oclusdo distal ACI
esquerda (stump sinal).

AngioRessonancia- dissecc¢ao da carétida interna esquerda
desde 2 cm acima da sua emergéncia no bolbo carotideo e
com oclusdo na extremidade cervical distal. Nos segmentos
intracraneanos hé alguma paténcia do limen, provavelmente
por circulagdo retrégrada. Lesdes isquémicas essencialmente
da corona radiata, centro semi-oval esquerdo, com pequenos
focos corticais parietais.

Foram excluidas doencas do conectivo como sindrome de
Marfan ou de Ehlers-Danlos, bem como vasculites.

Efectuou anticoagulacao com heparina, como preconizado.

Alertam os AA para a necessidade de pensar neste diagnés-
tico, na exclusdo dos factores etiolégicos do AVC no jovem.
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Trombdlise e tumor cerebral

Javier Ros, Iurie Pantazi, Adriano Cardoso
U-AVC, ULS-Guarda, E.PE.
E-mail: javierros40@hotmail.com

Introducéo: Segundo o descrito pela literatura, as patolo-
gias cuja apresentacdo pode mimetizar um AVC tém uma pre-
valéncia de até 30%. Um grupo importante dessas patologias
é constituido pelos tumores do SNC, os quais sdo uma contra-
indicacao absoluta para a realizacao de trombolise.

Caso clinico: Homem de 46 anos, trabalhador da constru-
¢do civil, com antecedentes de dislipidemia e hébitos etilicos
moderados. Recorreu ao Servico de Urgéncia por alteracdes
da linguagem e défice motor direito de instalacdo subita. A
entrada, 45 minutos apds o inicio da sintomatologia, apresen-
tava-se consciente, com afasia global, hemiparésia direita de
predominio braquio-facial e hemi-hipo-estesia dlgica direita
(NTHSS: 13). Trinta minutos depois fez crise epiléptica ténico-
clénica generalizada que reverteu com diazepam endoveno-
so. Posteriormente realizou TC CE que ndo objectivou lesdes
vasculares recentes. Assim, iniciou trombolise (2.15 h. ap6s o
inicio da sintomatologia) com reversao quase total dos supra-
citados défices (NIHSS: 2). ATC CE de controlo, realizada com
contraste, as 24 horas, revelou lesdo hiperdensa temporal
esquerda, nao captante. Posteriormente a RMN efectuada
revelou que a lesdo era extensiva ao uncus e hipocampo,
tendo aspecto infiltrativo-expansivo de aparéncia quitica-
necrotica, sugestiva de tumor da série glial. No 5° dia de inter-
namento teve alta, sem défices tendo sido encaminhado para
o Servico de Neuro-Cirurgia dos HUC, onde foi submetido a
recessao tumoral.

Conclusdes: Na prética clinica é crucial ndo esquecer a
variabilidade de diagnésticos que podem estar subjacentes ao
AVC (stroke mimic), nomeadamente no servi¢o de urgéncia.
Assim neste servigo, o diagndstico pode ser dificil, facto corro-
borado por este caso clinico apresentado.

Fibrilhacdo auricular e acidente
vascular cerebral - um caso prevenivel?

David Neves, Luisa Rebocho ...
Hospital Espirito Santo — Evora
E-mail: dcneves25@hotmail.com

A fibrilhacao auricular constitui a arritmia cardiaca manti-
da mais frequente e é uma patologia com elevado impacto na
mortalidade e morbilidade dos doentes. A sua prevaléncia é
elevada na populacao (presente em cerca de 2,5% dos portu-
gueses com mais de 40 anos) e encontra-se subdiagnosticada,
ja que fequentemente tem um curso assintomatico. Uma das
suas complica¢des mais temiveis é o tromboembolismo, e as
recomendagdes europeias mais recentes contemplam uma
actualizacao da abordagem terapéutica desta problemaética.

Um homem de 64 anos, com antecedentes conhecidos de
fibrilhacdo auricular, hipertensao arterial, dislipidemia e
doenca arterial periférica, a fazer anti-agregante plaquetario,
é encontrado caido perto de casa, com hemiparesia esquerda.
Foi trazido ao SU, encontrando-se com NIHSS 18, foi activada
Via Verde AVC e foi iniciada trombdlise as 4 horas de evolucao
dos sintomas. Apds trombdlise apresentava NIHSS 10. Estudo
posterior revelou extensa lesdo isquémica em territério da
artéria cerebral posterior direita, provavelmente cardioembé-
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lica, estenose sub-oclusiva da cardtida interna direita e oclu-
sdo da artéria vertebral esquerda. A data de alta apresentava
NIHSS 7.

Analisando as recomendacdes europeias (Sociedade
Europeia de Cardiologia) e o perfil cardiovascular deste doen-
te, verifica-se que ndo havia indicagao formal para a anti-coa-
gulacdo oral de acordo com as antigas recomendacodes (utili-
zando score CHA:DS:), no entanto esta indicacdo ja existe
quando aplicadas as recomendacdes mais recentes (utilizan-
do score CHA:DS:-VASc).

Nao é possivel saber se este evento teria sido prevenido
com anti-coagulacdo oral, nem a magnitude da contribui¢ao
da trombdlise para a recupera¢do neuroldgica deste doente
em concreto. No entanto, este caso ilustra a importancia do
conhecimento das recomendacdes internacionais mais
recentes para, de acordo com a evidéncia cientifica disponi-
vel, actuar da melhor forma possivel.

Ler mas é mais facil do que ler mae?
Particularidades de um caso de Trombose
Venosa Cerebral

Gabriela Leal, José Fonseca, Isabel Pavao Martins

Laboratério de Estudos de Linguagem — Faculdade de Medicina
de Lisboa - Servi¢o de Neurologia, Centro Hospitalar Lisboa
Norte - Lisboa.

E-mail: maria.leal@hsm.min-saude.pt

Introducgdo: Os defeitos de linguagem apds trombose
venosa cerebral sdo pouco frequentes. Como os territérios
cerebrais afectados sdo diferentes, os quadros de alteracao de
linguagem também diferem das sindromes afasicas clédssicas.

Caso clinico: Mulher de 48 anos, sem antecedentes pes-
soais relevantes, a excepc¢ao de enxaqueca, que em Agosto de
2010 sofre Trombose Venosa Cerebral dos seios lateral e sig-
mobide, vertente proximal do seio lateral direito e da vertente
distal do seio recto, de que resultou afasia global, hemiparésia
direita e hemiandpsia direita.

Ap6s 1 ano de evolucao apresenta um discurso fluente com
pausas andmicas e raras parafasias; um defeito muito grave
na nomeacao de objectos, defeito marcado de compreensao
de ordens dirigidas aos objectos com compreensao de discur-
so coloquial mantida, defeito grave na capacidade de leitura
apresentando mais dificuldades de leitura de palavras concre-
tas e frequentes do que de palavras abstractas e de funcao,
ligeira agrafia, estando a c6pia mais perturbada que o ditado.

Conclusao: Esta doente apresenta um quadro atipico, na
medida em que os defeitos de linguagem oral, leitura e escrita
tém caracteristicas distintas uns dos outros, o que € raro
encontrar nas lesdes vasculares em territdrios tipicos. A carac-
terizacdo detalhada destes doentes podera contribuir para
compreender melhor a arquitectura dos sistemas cognitivos.

VITHEA: Sistema online para
tratamento da nomeacdo oral na afasia

José Fonseca', Alberto Abad?, Gabriela Leal?, Luisa Farrajota?,
Anna Pompili®, Isabel Trancoso®, Isabel Pavao Martins'
1-Laboratério de Estudos de Linguagem, Faculdade de Medicina
da Universidade de Lisboa, UNIC/Instituto de Medicina
Molecular; 2-Laboratério de Terapia da Fala, Centro Hospitalar
Lisboa Norte, EPE; 3-L2-F-Laboratério de Sistemas de Lingua
Falada, Instituto de Engenharia de Sistemas e Computadores,
Instituto Superior Técnico.

E-mail: jfonseca@fm.ul.pt
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Introducéo: A manifestagdo mais persistente na afasia é a
dificuldade de evocar o nome de um objecto. A terapia da fala
tem demonstrado ser eficaz no tratamento da afasia, salien-
tando-se a importancia da intensividade do tratamento.
Existem multiplos afasicos que tém dificuldade em deslocar-
se a um hospital para fazer terapia da fala.

Apresenta-se um programa de reabilitacdo da linguagem
(VITHEA) tnico para a lingua portuguesa e mesmo inovador
no plano internacional, vocacionado para as dificuldades
andémicas de doentes afdsicos em que é feito o reconhecimen-
to automdtico do que é produzido e fornecido ao doente o res-
pectivo feedback.

Objectivo: Validacdo do sistema desenvolvido numa
amostra de doentes com afasia.

Metodologia: Pediu-se a 8 sujeitos com alteragoes de
expressao oral (6 com afasia e 2 com apraxia do discurso) que
nomeassem 103 imagens (versdo portuguesa do teste de
nomeacado de imagens de Snodgrass e Vanderwart). As produ-
¢oes foram captadas por um vulgar microfone e gravadas digi-
talmente num computador portétil. As imagens surgiam com
um intervalo de 15 segundos e com uma ordem constante. Foi
feita manualmente a transcricdao e segmentacao das produ-
¢oes orais, totalizando 996 segmentos, sendo que a duracao
total do corpus € de 1 hora e 20 minutos aproximadamente.

Calculou-se, por sujeito, o nimero de detecgdes correctas
feitas pelo sistema e através de avaliacdo humana. Analisou-se
igualmente o ntimero de falsas detec¢des e de falsas rejeicoes.

Resultados: Avaliaram-se 4 homens e 4 mulheres com uma
meédia de 58,3 anos e uma escolaridade média de 7,3 anos.

A correlacao entre avaliagdo humana e automética foi de
0,9652, encontrando-se equilibrada para a maioria dos falantes.

Conclusao: Apresentam-se os resultados preliminares de
uma ferramenta terapéutica de nomeacao de objectos com
utilizacao de reconhecimento automatico de fala. Os resulta-
dos iniciais s3o bastante promissores para uma futura integra-
¢ao no processo de reabilitacao da afasia.

Trata-se de uma ferramenta de distribui¢do online que vai
permitir a sua utilizacdo em qualquer lugar e durante o tempo
que se pretender, aumentando em muito o tempo de trata-
mento.

Lisling - Programa multimédia em
3D para o tratamento da afasia

José Fonseca', Yves Rybarczyk? Ricardo Martins?

1-Laboratério de Estudos de Linguagem, Faculdade de Medicina
da Universidade de Lisboa, UNIC/Instituto de Medicina
Molecular; 2-Departamento de Engenharia Electrotécnica,
Faculdade de Ciéncias e Tecnologia, Universidade Nova de Lisboa.
E-mail: jfonseca@fm.ul.pt

Introducdo: A terapia da fala tem demonstrado ser eficaz
no tratamento das varias componentes (discurso, compreen-
sdao auditiva, leitura e escrita) alteradas na afasia. Existem
multiplos métodos de tratamento que utilizam como suporte,
essencialmente material pictogréfico.

A utilizagdo de programas informdticos para reabilitacao
da linguagem teve origem na década de 80 do século passado,
tendo-se focado a grande maioria apenas em determinadas
alteracgdes especificas.

Em Portugal, o Laboratério de Estudos de Linguagem,
desenvolveu nos anos 90 uma primeira versdao do programa
Lisling que utilizava material visual em duas dimensoes e pro-
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curava abranger muitas das capacidades de linguagem altera-
das na afasia.

Apresenta-se uma nova versio do programa Lisling em que
sao utilizados ambientes gréficos em trés dimensoes.

Objectivo: Descricdo do programa e andlise de expectati-
vas de utilizacao do programa por terapeutas da fala.

Metodologia: Pediu-se a 19 terapeutas da fala a quem foi
demonstrada a utiliza¢do do Lisling que respondessem a um
questiondrio de adequabilidade ao tratamento da afasia e
expectativas da sua utilizacao através de uma escala de Likert
de 7 pontos (0-6 pontos).

Resultados: Os terapeutas da fala tém uma idade média de
31 anos (20-62 anos) e uma média de anos de prética profis-
sional de 7,4 (0-31 anos).

Todas as respostas situaram-se acima da média, sendo que
a que obteve valores mais elevados foi a resposta a questao
relativa a ferramenta poder ser ttil/complementar a activida-
de profissional (5,8 pontos) e a que obteve valores inferiores a
relativa a qualidade sonora (3,3 pontos).

Conclusdo: Trata-se de uma ferramenta terapéutica de
estimulacdo global da linguagem que utiliza imagens gréficas
em 3 dimensdes, o que permite um envolvimento natural
muito maior dos afésicos. A sua utilizacdo em casa e durante
o tempo que o doente pretenda, aumenta em muito o tempo
de tratamento e portanto a sua possivel recuperacao.

Os terapeutas avaliam o programa terapéutico Lisling de
uma forma bastante positiva e promissora.

Fisioterapia no Acidente Vascular
Cerebral. Os primeiros dias

A. Cristina Vidal'?, Ana Sequeira'?, Clatdia Costa', Sofia Pinto'
1-Hospital Garcia de Orta, Almada (HGO); 2-Escola Superior de
Satde Egas Moniz, Almada; 3-UTL; FMH; Grupo
Neuromechanics (CIPER), Lisboa.

E-mail: ana.cristina.inacio@iol.pt; claudiacccosta@gmail.com;
anacvsequeira@gmail.com; ftsofiapinto@gmail.com

Introducgdo: A capacidade de reorganizacdo do Sistema
Nervoso Central, no Acidente Vascular Cerebral (AVC), suporta
abordagens de tratamento (nomeadamente a fisioterapia), que
utilizam estimulos sensdrio-motores (tacteis), com o objectivo
de readquirir os movimentos afectados. Contudo, os estimulos
tacteis devem ser criteriosamente monitorizados e selecciona-
dos, para prevenir o uso de movimentos compensatorios, fre-
quentemente associados a factores negativos na recuperacao
motora. Apds identificagdo dos estimulos que activam os
movimentos em défice e inibem compensacoes, estes devem
ser aplicados nos primeiros dias p6s AVC e optimizados, com a
colaboragao dos restantes membros da equipa.

Objectivo: Descrever abordagens (técnico-cientificas), que
utilizam estimulos tacteis (sensério-motores) em pessoas
com AVC e, em simultaneo, verificar os riscos no reforco de
estratégias de compensacao.

Metodologia: Consiste na revisao bibliografica de artigos
indexados na base de dados Pubmed e em livros técnico-cien-
tificos. Na pesquisa foram utilizadas as palavras-chave e os

rehabilitation” “ motor acti-

»”, «

temas: “mirror neurons”;

”

stroke”,
vity”, “task especific training” e “compensatory strategies”.
Resultados: A fisioterapia de pessoas com AVC deve ser
nos primeiros dias. Na avaliacao consideram-se as limitacoes
neuromusculares, musculo-esqueléticas, cardio-respiratérias
e estratégias de compensacao. Nas estratégias de intervencao,
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a utilizacdo dos movimentos fisiol6gicos “puros” depende da
sua capacidade de recrutar a participacao constante do siste-
ma nervoso. A seleccao de estimulos deve considerar a espe-
cificidade da tarefa motora, velocidade do movimento, tempo
de aplicacao, e o recurso aos outros sentidos (nomeadamente
a utilizacao da visao na terapia do espelho), que sao factores
que podem interferir na resposta motora imediata e a poste-
riori. A auséncia da inibicdo das estratégias de compensacao
pode limitar a reaprendizagem e integracdo dos movimentos
afectados.

Conclusao: A plasticidade neuromuscular que ocorre pés
lesdo pode repercutir-se de forma positiva ou negativa. Essas
mudancas podem estar dependentes do contexto ambiental
em que a pessoa com AVC estd inserida e como realiza as suas
tarefas. O risco de nao considerar vertentes que podem ser
prejudiciais a integracdo do movimento, logo nos primeiros
dias de AVC pode limitar a sua recuperagao motora. Este desa-
fio coloca-se a todos os profissionais de satide que actuam no
AVC. Neste ambito, é necessdrio que toda a equipa conheca os
problemas e as especificidades do AVC e também conhecga a
prestacdo de cuidados diferenciados que cada membro da
equipa realiza, para os recrutar em tempo util.

Protocolo da intervencao da equipa
de reabilitacdo em doentes com AVC no
Centro Hospitalar Médio Tejo - Unidade de
Tomar

Claudia Mendes, Maria Rosdrio Martins, Silvia Melo
Centro Hospitalar Médio Tejo — Unidade de Tomar.

E-mail: silvia.melo@chmt.min-saude.pt;
maria.martins@chmt.min-saude.pt; cfm_cmf@hotmail.com

Introducdo: O protocolo de intervengdo da equipa de rea-
bilitacdo em doentes com AVC apresenta um programa de
intervencdo que se aplica aos doentes com diagnéstico de
AVC, encaminhados para o Servico de Medicina Fisica e
Reabilitacao (SMFR) da Unidade de Tomar.

Objectivos: Tem como objectivos implementar o programa
de avaliacdo e intervencdo da equipa multidisciplinar em
doentes com Acidente Vascular Cerebral (AVC) de forma a uni-
formizar a intervengao e garantir a efectividade do programa
multidisciplinar, visando o aumento da qualidade de vida do
doente com AVC.

Enquadramento: Uma caracteristica essencial das unida-
des de AVC é a de que a reabilitacao é prestada por uma equi-
pa especializada e multidisciplinar. Fazem parte da equipa
multidisciplinar a Médica Fisiatra, Fisioterapeutas, Terapeuta
Ocupacional, Terapeutas da Fala, Psicélogo Clinico e
Assistente Social. A intervencdo da equipa multidisciplinar é
realizada na fase aguda, ainda no internamento e na fase pés
alta do internamento / ambulatério. E também realizado um
apoio e ensino aos doentes com AVC e seus cuidadores atra-
vés de folhetos informativos e sessdes de apoio.

Reabilitacao intensiva, o que é?: uma
revisao bibliografica
Silvia Melo, Maria Rosario Martins, Claudia Mendes
Centro Hospitalar Médio Tejo — Unidade de Tomar.

E-mail: silvia.melo@chmt.min-saude.pt;
Maria.martins@chmt.min-saude.pt
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Introducdo: Durante a préatica clinica, no tratamento de
doentes com AVC, surge muitas vezes a expressao de “reabili-
tacdo intensiva”. Dada a percecao de contradi¢cdes em relagdo
aos timmings desta temdtica, surge assim, a necessidade de
realizar este estudo no sentido de clarificar o que se designa
por “reabilitacdo intensiva’ no AVC.

Metodologia: Consiste numa revisao bibliogréfica de arti-
gos indexados na base de dados Pubmed. Na pesquisa foram
utilizadas as palavras-chave: "intensive rehabilitation"e "stro-
ke" e foi selecionada a opcao "Titles with your search terms”.
Como resultado surgiram doze artigos, dos quais foram
excluidos dois, um por nao se incluir na temdtica (nutri¢ao) e
outro por nao conter sequer o abstract disponivel e de ser do
ano de 1981.

Resultados: Nos estudos observados encontramos a reco-
mendacdo de iniciar a reabilitacdo precoce e intensivamente,
ndo havendo contudo consenso quanto ao tempo por dia é
que é considerada reabilitacdo intensiva. Os estudos encon-
trados referem desde uma hora didria, 3 a 4 sessoes por sema-
na até 3 a 6 horas por dia 4-5 dias por semana. Na generalida-
de observam-se bons resultados com a aplicagdo de reabilita-
¢do intensiva. Em relacdo ao estudo encontrado o qual com-
para reabilitacdo intensiva com reabilitacdo comum este
demonstra que nao hd vantagem na adocdo de tratamento
intensivo nos acidentes vasculares cerebrais isquémicos na
fase aguda.

Conclusdo: A duracao ideal da reabilitagdao nao estd defini-
tivamente esclarecida. A organizacao e “qualidade” dos cuida-
dos pode ser mais importante que o ntimero absoluto de
horas de terapia (Perez, et al, 2001).

Um programa de actividade fisica
para doentes com AVC crénico: que
impacto apés trés meses?

Carla Pereira, Ana Sofia Costa, Dina Camacho, Eliana Pereira,
Pedro Graca, Silvia Fontinha, Sénia Fontinha

Departamento de Fisioterapia, Escola Superior de Satide do
Instituto Politécnico de Settbal.

E-mail: carla.pereira@ess.ips.pt

Introducgdo: Num estadio crénico p6s-AVC verifica-se, em
média, um declinio gradual da mobilidade e capacidade fun-
cional, podendo perder-se alguns ganhos obtidos previamente
na reabilitacdo, como a velocidade da marcha, equilibrio e
autonomia nas AVD’s, com consequente isolamento social, des-
condicionamento fisico e sedentarismo. Resultados revelam
que actividade fisica adequada as necessidades individuais
p6s-AVC proporciona maior mobilidade e qualidade de vida.
Contudo, pouco se sabe sobre a sua continuidade e auto-gestao
pos-actividade estruturada e orientada por Fisioterapeutas.

Objectivos: Avaliar o impacto de um programa de activida-
de fisica na qualidade de vida e da integrag@o da actividade na
rotina didria de individuos p6s-AVC, em fase crénica.

Metodologia: Ap6s implementacdo do programa, estrutu-
rado e orientado, de actividade fisica: “Mexer para melhor
Viver” com a duragdo de 8 semanas (treino aerébio, forga e fle-
xibilidade; 3x/semana; 90 minutos/sessao), realizado com 7
individuos p6s-AVC (média idades=59anos; DP=12.4; 5 do sexo
masculino) que, em média, sofreram AVC hd 6 anos (minimo-
1 ano; mdaximo-10 anos), foi realizado um follow-up, adoptan-
do uma abordagem metodolégica mista. Foi desenvolvido um
guido de entrevista semi-estruturada com a finalidade de ana-
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lisar a percepcao dos participantes acerca do impacto e inte-
gracdo da actividade fisica no quotidiano; e utilizada a Stroke
Specific Quality of Life Scale (SS-QOL). Foi obtido consenti-
mento informado e garantido anonimato dos participantes.
Foi realizada andlise temdtica das entrevistas e utilizado o
SPSS, versao 18.0 para Macintosh, para andlise estatistica.

Resultados: Trés meses pos-programa, verificou-se que 4
dos 7 participantes integraram a actividade fisica na sua roti-
na semanal, preferencialmente, caminhadas e treino de esca-
das. O score total obtido na SS-QOL foi 3.78 (DP=.85), que nao
evidenciou diferencas significativas com a avalia¢do pré-pro-
grama, apesar de 6 participantes terem reportado mudangas
positivas na sua rotina diaria.

Apés andlise das entrevistas, foram definidos dois temas
principais: “Motivacdes e percepcdo de beneficio- chave
para o sucesso?”, tendo-se analisado que os participantes que
mudaram as suas rotinas sedentdrias fizeram-no pela percep-
¢ao de melhoria na mobilidade e disposicao/humor pés-acti-
vidade; e “Barreiras a integracdo”, sendo realcadas a dificul-
dade em continuar especificamente os exercicios do progra-
ma, a existéncia de recursos adequados e a necessidade de
gosto pela actividade.

Conclusoées: O estudo demonstra a importancia da realiza-
¢do de actividade fisica estruturada p6s-AVC e a necessidade
dos Fisioterapeutas considerarem o desenho de programas
com actividades facilmente integradas no quotidiano. A
amostra reduzida e tempo decorrido pés-programa podem
ter contribuido para a ndo existéncia de mudancas significati-

vas na qualidade de vida.

Agradecimentos: Os autores agradecem a Liga dos Amigos da
Terceira Idade (LATI) e Camara Municipal de Settibal pela
disponibilizacdo do espaco e recursos para a concretizacao do
programa “Mexer para melhor Viver”.

Avaliacdo da Qualidade de Vida:
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Introducéo: O Acidente Vascular Cerebral (AVC) € a princi-
pal causa de morte em Portugal. A qualidade de vida relacio-
nada com a satide (QdVRS) tem-se tornado uma das grandes
preocupacdes de médicos, enfermeiros como de todos os que
lidam diariamente com doentes.

Objectivos e métodos: Avaliar a Qualidade de Vida (QdV),
de doentes com histdria prévia de AVC e que foram seguidos
no Hospital Péro da Covilha (HPC), utilizando a “Escala de
Barthel” em duas avaliagdes e a “Stroke Specific Quality of Life
Scale” (SSQOL) numa tnica aplicagdo. A andlise estatistica foi
realizada através do programa SPSS 17.0.

Resultados e discussdo: Nas duas avaliacdes com a Escala
de Barthel observou-se que o parametro mais e menos afecta-
do pelo AVC foram “Higiene Pessoal” e “Mobilidade” respecti-
vamente e maioritariamente houve uma evolugao positiva da
primeira para a segunda avaliagdo. Através da avaliacdo feita
com a SSQOL averiguou-se que o “Papel Familiar” e a
“Visao”foram respectivamente os parametros mais e menos
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afectados. Transformaram-se ambas as escalas, na Escala de
Rankin Modificada a fim de avaliar a capacidade discriminati-
va e de seguida utilizou-se o teste de Spearman. Verificou-se
uma elevada correlagao entre as questoes das duas escalas que
avaliam o mesmo parametro e ainda que as escalas SSQOL e
Barthel diferem mais ao nivel do pardmetro assintomaético.
Conclusdes: A QdV deve ser avaliada através da aplicacao
de uma escala especifica, por exemplo a SSQOL, a fim de ava-
liar ndo sé o estado fisico do doente mas também avaliar
outros parametros. Assim, os clinicos, os familiares e cuidado-
res destes doentes podem ter conhecimento de quais os para-
metros afectados, podendo investir na sua recuperacgao. Se o
parametro mais afectado for a nivel fisico, ou a nivel psicol6-
gico/emocional, ou a nivel social, a fisioterapia, ou um psic6-
logo/psiquiatra, ou abordar os cuidadores, respectivamente
seriam medidas necessarias. Neste estudo a QdV dos doentes
foi sobretudo afectada por prejuizo nas relacdes familiares e
sociais. E necessério desenvolver medidas para actuar a este
nivel de forma a melhorar evolucao clinica dos doentes. Este
estudo vem no fundo comprovar a necessidade de desenvol-
ver medidas/infra-estruturas adequadas para ajudar os doen-
tes nao s6 na recuperacao das incapacidades fisicas mas tam-
bém das incapacidades psicolégicas e emocionais que
demonstraram ser tdo ou mais importantes na deterioracao
da QdV dos doentes. Embora existam pardmetros que sejam
avaliados tanto pela escala de Barthel como pela SSQOL, esta
dltima é mais adequada para avaliar a QdV de doentes que

sofreram um AVC.

Compromissos: Este trabalho foi desenvolvido no &mbito de uma
bolsa de integracao a investigacao da FCT.
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Introducao: Um dos principais objectivos da intervengdo
em doentes que sofreram um AVC é a melhoria da sua quali-
dade de vida. Contudo, os instrumentos disponiveis para a
avaliacao do impacto do AVC na qualidade de vida ndo sao
adaptados a pessoas com afasia e estes doentes sao frequen-
temente excluidos dos estudos que pretendem abordar este
tema.

Objectivos: Efectuar a traducdo e analisar os aspectos psi-
cométricos da adaptagdo portuguesa da Stroke and Aphasia
Quality of Life Scale-39 (SAQOL-39). Esta escala possui 4 sub-
dominios (Fisico, Psicossocial, Comunicacdo e Energia) e foi
criada especificamente para doentes com afasia.

Metodologia: Foi efectuada a traducao e retroversao a par-
tir da escala original. A versdo portuguesa foi aplicada 33
doentes com afasia. A avaliacdo da consisténcia interna foi
obtida através do Alfa de Cronbach e foi efectuado um teste-
reteste em 12 doentes. Foi igualmente utilizado os coeficien-
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tes de Pearson e Spearman para correlacionar os subdominios
da prova e os diferentes dados clinicos e biogréficos.

Resultados: A versdao portuguesa da SAQOL-39 manteve o
mesmo formato em tamanho e contetido seméantico que a ori-
ginal. O alfa de Cronbach da SAQOL-39 foi 0.953 e variou entre
0.882 (dominio psicossocial) e 0.971 (dominio Fisico). Os
resultados do teste-reteste referentes a SAQOL-39 foram de
0,927 e variaram entre 0.80 a 097 entre os diferentes subdomi-
nios. Nao se verificou efeito de tecto e ndo existiram dados
omissos. Nao foram encontradas diferencas significativas
entre o total da SAQOL-39 e a idade (r=.77, p=.670) ou anos de
escolaridade (r=.40 p=.18). No entanto, evidenciou-se uma
correlacdo estatisticamente significativa entre o Quociente de
Afasia e a 0 subdominio Comunicagao (r=.62 p=.000).

Conclusoes: Apesar do tamanho reduzido da amostra a
versdo portuguesa da SAQOL-39 apresentou bons valores psi-
cométricos. Este estudo mostra igualmente dados prelimina-
res de uma boa aceitabilidade e fiabilidade desta adaptacdo e
realca a importancia da avaliacdo da qualidade de vida em
doentes com alteracoes graves de linguagem.

Impacto de um programa educativo
para doentes apds AVC e cuidadores
informais no momento da alta hospitalar:
um estudo exploratério

Liliete Damido’, Filomena Baptista', Carla Pereira® Anabela
Alves', Ana Paula Silva', André Carvalho', Carla Vera-Cruz',
David Patinha’, Filipa Pires’, Leonor Prates', Maria José
Ferreira', Vania Silva’

1-Hospital Prof. Dr. Fernando da Fonseca (HFF) - Servigo de
Medicina Fisica e Reabilitacao; 2-Escola Superior de Saide do
Instituto Politécnico de Settibal - Departamento de Fisioterapia.
E-mail: maria.f.baptista@hff.min-saude.pt;
carla.pereira@ess.ips.pt

Introducao: Investigacoes recentes destacam o papel signi-
ficativo do planeamento e preparacao da alta hospitalar, sendo
que utentes melhor informados sobre o0 AVC tém demonstrado
menores niveis de depressao e melhor recuperacao funcional.
Contudo, na transi¢ao para o domicilio, individuos e familia-
res/cuidadores reportam ser insuficiente a informacao recebi-
da, realcando a importancia da educacao para compreende-
rem a condi¢do e optimizarem rotinas didrias.

Objectivos: Avaliar o impacto de um programa educativo
interdisciplinar na aquisicao de competéncias para lidar com
as limitacoes funcionais p6s-AVC.

Metodologia: Estudo de grupo tinico com um desenho pré-
teste/pds-teste, prospectivo e longitudinal, com avaliacao pré-
via e duas avalia¢oes p6s-programa: imediatamente pds-pro-
grama e um més poés-alta. Foram incluidos 30 participantes,
com entrada no Hospital HFF entre Marco-Outubro/2010 e
Junho-Setembro/2011. Os participantes foram incluidos num
dos 3 programas pré-definidos em funcao do nivel de autono-
mia nas AVD’s, avaliado através do Indice Barthel. Em todos os
momentos foi avaliado o nivel de competéncias demonstrado.
Um meés poés-alta, a avaliagdo da percepcao de utilidade do
programa (através de questiondrio) e impacto apés AVC (atra-
vés da SIS-Stroke Impact Scale, versao 3.0 e versdo proxy) foi
realizada via telefone. Foi obtido consentimento informado e
garantido anonimato dos participantes, com parceria institu-
cional aprovada pela Comissao Etica do HFE A andlise estatis-
tica foi realizada com SPSS, versao 18.0 para Macintosh.
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Resultados: Para os 30 utentes incluidos (Média idade=62,
DP=13.02; Média dias internamento=10.4, DP=5.3; 40% com
diagnostico de AVC Isquémico Esquerdo), foram envolvidos
12 cuidadores (Média idade=51, DP=14.3; 61.5% eram conju-
gues; 90.1% sem experiéncia anterior de cuidador). Apés o
programa, 87% referiu nao ter dividas. Na avaliacdo de com-
peténcias verificou-se um maior niimero de questdes com
diferencas significativas entre a avaliacdo inicial e final, com-
parativamente ao follow-up. Um més p6s-alta todos os parti-
cipantes consideraram: “relevante”’/“muito relevante” as
estratégias prdticas que aprenderam e 94.1% referiu té-las
aplicado. 94.4% dos participantes referiu que o conhecimento
adquirido ajudou na adaptacao ao quotidiano, pela utilidade
do guido (33.4%) entregue (p.e.“tinha exemplos’) e por ter
contribuido para novas solugdes em casa (25%). A percepcao
de recuperacao foi de 78.8 (DP=24.7) na SIS.

Conclusdes: Os resultados sugerem uma evolugao positiva
na percepcao das competéncias desenvolvidas, mais evidente
no pés-programa imediato. Destaca-se a importancia da pre-
paracao da alta individualizada, respondendo as necessidades
dos individuos e/ou familiares, de modo a capacitd-los para os
desafios da adaptacgdo pds-AVC. Em investigacoes futuras, sera
importante analisar as mudangas das necessidades ao longo

do tempo e articulacao entre os diferentes servicos de apoio.
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Introducdo: A depressao é o transtorno neuropsiquidtrico
mais frequente apds o AVC e embora a sua etiologia seja ainda
desconhecida aceitam-se duas hipéteses: i) a hip6tese biol6-
gica em que a DPAVC surge como um sintoma especifico da
doenca neurolégica e intimamente relacionada com a fisiopa-
tologia do préprio AVC? e ii) a hipdtese psicolégica em que a
DPAVC surge como uma reaccdo natural aos défices resultan-
tes do préprio AVC®.

A DPAVC acarreta graves consequéncias a nivel individual,
familiar e social e associa-se a maiores custos para o sistema
de satide e a uma menor qualidade de vida destes doentes.
Comparativamente com os doentes nao deprimidos, os depri-
midos, tém um maior tempo de internamento*®, maior grau
de comprometimento funcional®" e cognitivo®", menor cola-
boragao no processo de reabilitacdo'"?, menor qualidade de
vida'*'® e aumento da taxa de mortalidade®", ou seja, um pior
prognéstico e evolugao.

Imbuidos nesta problemadtica, estamos desde 2010, a fazer
o rastreio da presenca de sintomas de depressao nos doentes
internados no nosso servico através do Inventdrio de
Depressao de Beck-II. Este instrumento estd validado para a
populacdo de doentes com AVC, no entanto, por ser um ins-
trumento verbal exclui todos os doentes com afasia.

E neste ambito que surge a presente comunicagao livre e
tem como linha orientadora responder a seguinte questdo:
Qual o instrumento de avaliacdo da depressao pds-AVC
(DPAVC) nos doentes com afasia?
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Objectivos
—Identificar os instrumentos utilizados na avaliacao da
DPAVC nos doentes com afasia.

—Identificar qual o instrumento de avaliagdo da DPAVC

mais adequado para os doentes com afasia.

Método: Tipo de estudo: revisao da literatura. Amostra: 9
artigos cientificos®* obtidos nas bases de dados PubMed e
Medline com os seguintes descritores: stroke, depression,
aphasia.

Resultados ou conclusdes: Do total dos estudos identifica-
mos dois tipos de instrumentos: non-verbal rating scales e sca-
les based on observation of behavior. No primeiro grupo temos
as escalas: visual analogue mood scale (VAMS), depression
intensity scale circles (DISC) e numbered graphic rating scale
(NGRS). No segundo grupo temos as escalas: stroke aphasic
depression questionnaire (SADQ) e signs of depression scale
(SDSS).

Apbs a andlise dos diversos artigos cientificos constatou-se
que nao existem instrumentos ideais, no entanto, a SADQ
constitui o melhor instrumento de avaliagdo da depressao
p6s-AVC (DPAVC) nos doentes com afasia. Por um lado, as
escalas que fazem parte do grupo das non-verbal rating scales
foram excluidas por exigirem a capacidade de compreensao,
visuo-espacial e numérica preservada. Por outro lado a escala
SDSS foi excluida por nio estar validada para a populacao de
doentes com AVC.
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Resumos

Conferéncia 2 - "Proposta de
Classificacao das Epilepsias de 2010 e
Prognéstico”

How 2010 Classification proposal of
epilepsies may change our view on
prognosis?

Edouard Hirsch

Professeur des Universités-Praticien Hospitalier, Neurologie
edouard.hirsch@chru-strasbourg.fr / edouard.hirsch@fondation-
idee.fr

Epilepsy is a heterogeneous clinical condition and many
different syndromes have been recognized. The prognosis of
epilepsies is determined to some extent by the type (classifica-
tion) of epilepsy depending of etiology, EEG abnormalities,
seizure types. In 2010 the Commission of Classification of the
ILAE proposed a new organization for epilepsies which repre-
sents significant changes in terminology, concepts. There has
been much discussion and debate about the implications of
these changes. One change of this proposal is to discard the
term "cryptogenic" and replace it with "unknown origin" (i.e
possibly genetic, structural, metabolic, immune-mediated,
and so forth). Electro-clinical syndromes are not change but
could be classified if needed by age and further by etiology or
seizure type, or other relevant factors. How does this new
organizational approach change, improve or make more diffi-
cult our view on prognosis of epilepsies? The presentation
give the opportunity to discuss (using illustrative cases and
situations) the possible benefits and draw-backs of this new
organizational approach for epilepsies treatments.

Conferéncia 3 - “Terapéutica
imunolégica em epilepsia”

Using immune therapy in Epilepsies

Edouard Hirsch

Professeur des Universités-Praticien Hospitalier, Neurologie
edouard.hirsch@chru-strasbourg.fr / edouard.hirsch@fondation-
idee.fr

Hypothesis that immunological mechanisms are involved
in the pathogenesis of epilepsy is not new. It's start in the 40th
with a "allergic hypothesis" revived in the past 40 years to an
immunological mechanism based on expanding experimen-
tal and clinical discovery. Inmune therapy in epilepsies start
in 1942 with the used of cortico-adrenal hormones. The
potential benefit of hydocortisone -ACTH is widely accepted
for treatment of epileptic syndrome or condition.
Immunoglobulin therapy started in the 70th, as steroids
empirically. Recent discovery on epilepsies and seizure disor-
ders caused by auto-antibodies to specific neuronal mem-
brane proteins bring scientific rational to an empirical
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approach. Finally Experimental and clinical findings have
shown in the past decade that specific proinflammatory
mediators are upregulated in epileptic brain tissue.

In particular, the IL-1 receptor (R)/Toll-like receptor (TLR)
signaling pathways are activated in experimental models of
seizures and in human epileptic tissue from drug-resistant
patients. This evidence highlights a new target system for
pharmacological intervention to inhibit seizures by interfer-
ing with mechanisms involved in their genesis and recur-
rence. So, patients who might benefits of such treatments start
to be better defined. Illustrative cases of Immune therapy in
Rasmussen, Epileptic encephalopathies, Lupus-Hashimoto
and limbic encephalitis will be discussed.

Comunicacoes orais 1

Mapeamento funcional da
representacdo cortical de palavras e
pseudo-palavras em EEG de alta resolucdo
(124 eléctrodos)

Luis Ferraz', Ricardo Lopes??, Alberto JR Leal'?

1-Centro de Investigacao e Intervencao Social — Instituto
Universitdrio de Lisboa (CIS-IUL); 2-Faculdade de Psicologia e
Ciéncias de Educagao — Universidade de Coimbra; 3-Programa
de Cirurgia da Epilepsia do Centro Hospitalar de Lisboa
Ocidental (CHLO)

a.leal@aleeg.com

Introducio: A representacdo cortical da linguagem é uma
importante parte do estudo para cirurgia da epilepsia quando
se considera a possibilidade de intervir no hemisfério esquerdo.
Nos doentes com epilepsias crénicas a existéncia de represen-
tacoes atipicas é elevada pelo que o planeamento cirtrgico
exige avaliacoes individualizadas, frequentemente usando esti-
mulacdo eléctrica cortical através de eléctrodos invasivos ou
com o doente acordado. Os métodos ndao invasivos disponiveis
ndo tém ainda a robustez necessaria para a tomada de decisdes
cirdrgicas, pelo que continuam um foco de interesse e investi-
gacdo. Os autores investigaram o potencial do EEG de alta reso-
lucao neste contexto, no ambito de um esfor¢o mais compreen-
sivo de mapeamento da representacgdo cortical da linguagem.

Métodos: Oito voluntdrios sauddveis foram submetidos a
registos EEG com 124 eléctrodos no escalpe durante a apre-
sentacao visual de palavras, pseudo-palavras e fotografias de
carros. Foi efectuada andlise dos potenciais evocados (PEs),
usando referéncia média e laplaciano, técnicas espectrais e de
conectividade funcional. Os resultados obtidos foram subme-
tidos a algoritmos de solucao do problema inverso para recu-
perar os geradores (SLORETA), que foram representados a
nivel cortical.

Resultados: Os PEs obtidos para as palavras e pseudo-
palavras ndo diferiram significativamente entre si, apresen-
tando no entanto diferencas relevantes para a resposta a ima-
gens de carros. Os métodos espectrais evidenciaram maior
sensibilidade na diferenciacdo das respostas a palavras e
pseudo-palavras, fornecendo uma melhor representagao
espacial da rede neuronal da linguagem. As ferramentas de
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conectividade funcional forneceram uma imagem dinamica
do fluxo de informacao associada ao processamento das pala-
vras e pseudopalavras, evidenciando complementaridade em
relacdo aos anteriores métodos.

Conclusoes: O EEG de alta resolucao tem potencial para
obter informacao sobre a rdpida dindmica do processamento
cortical das palavras, um aspecto relevante da linguagem, e
nao acessivel a outras modalidades de mapeamento funcional
nao invasivo com menor resolucdo temporal.

Mapeamento funcional do cortéx
posterior através de Ressonancia
Magnética Funcional

Alberto JR Leal'?, Ricardo Lopes**, Mdrio F Secca*

1-Centro de Investigacdo Social — Instituto Universitario de
Lisboa (CIS-IUL); 2-Faculdade de Psicologia — Universidade de
Coimbra; 3-Programa de Cirurgia da Epilepsia do Centro
Hospitalar de Lisboa Ocidental (CHLO); 4-Ressonancia
Magnética de Caselas

a.leal@aleeg.com

Introdugdo: Os focos epilépticos localizados nas regides
posteriores do cérebro sao em geral dificeis de identificar, devi-
do a semiologia pouco informativa e a propagacao rapida da
actividade epiléptica a dreas distantes do foco original. Este
tipo de epilepsias associa-se a um remapeamento das fungoes
corticais normais, que interessa também determinar para um
adequado planeamento cirdrgico em casos refractdrios a tera-
péutica farmacoldgica. Neste trabalho descrevemos um proto-
colo experimental de mapeamento funcional do cortéx poste-
rior usando Ressonancia Magnética funcional (RMf), demons-
trando a sua aplicacdo a doentes com epilepsias occipitais.

Métodos: Um grupo de 10 voluntérios adultos jovens sau-
déaveis foi submetido a protocolo de RM incluindo: a)
Sequéncia anatémica de alta resolucao; b) Seis sequéncias de
RMf com apresentacgao visual de faces (2), palavras (2) e qua-
driculado em quadrantes (2). A colaboragdo dos doentes limi-
tou-se a fixar os objectos e mover seriadamente os 4 membros
na sequéncia de apresentaciao de quadrantes. No total o pro-
tocolo demorou cerca de 40 minutos. Foram também estuda-
dos 3 doentes com epilepsia occipital sintomatica.

Resultados: O método revelou-se de fécil execu¢cdao em
todos os voluntdrios e nos doentes. O protocolo de quadran-
tes forneceu activagoes robustas das dreas visuais primadrias e
das dreas motoras. A apresentacao de faces e palavras activou
também dreas visuais occipitais inferiores, de forma assimé-
trica. A fim de quantificar os achados foi definido um volume
de interesse semelhante nos dois hemisférios e determinada a
razdo inter-hemisférica para os dois tipos de estimulos no
grupo de controlo. A aplicacdo do protocolo aos doentes evi-
denciou alteracdes significativas das dreas activadas, sugerin-
do remapeamento cortical significativo, j4 que nenhum dos
doentes apresentava défices de processamento visual em tes-
tes neuropsicolégicos.

Conclusoes: O protocolo de avaliacdao funcional do cortéx
posterior por RMf revelou-se um instrumento com potencial
para contribuir na avaliacdo para cirurgia da epilepsia em
doentes com epilepsias occipitais.
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Quinze anos de historia natural da
primeira crise ndo provocada: estudo
prospetivo de 200 criancas

Cristina Pereira, Cristina Resende, Isabel Fineza, Concei¢cao
Robalo

Centro de Desenvolvimento Luis Borges do Hospital Pediatrico
de Coimbra - Centro Hospitalar Universitario de Coimbra
cristina.d.pereira@gmail.com

Introducao: A epilepsia define-se pela ocorréncia esponta-
nea de crises epiléticas e estd associada a um longo espetro de
dificuldades de aprendizagem, alteracdes do comportamento
e problemas psiquidtricos. Estudos epidemiolégicos e clinicos
demonstram a existéncia destas comorbilidades antes do
diagnéstico de epilepsia e a sua persisténcia para além do
controlo das crises.

Objetivos: Conhecer a histéria natural das criangas com
primeira crise ndo provocada caracterizando o grupo que
desenvolveu epilepsia (grupo 1) e comparando-o com o grupo
com crise Unica (grupo 2). Identificar fatores de prognéstico.
Definir e comparar o perfil cognitivo, educacional, social e
laboral dos dois grupos.

Metodologia: Estudo prospetivo de criangas com idade
inferior a 11 anos que recorreram a urgéncia de um hospital
nivel 3 no periodo de 1/1/1994 a 31/12/1996 por primeira
crise nao provocada. Excluiram-se crises neonatais, mioclo-
nias, auséncias, espasmos infantis e criangas com encefalopa-
tia. Analisaram-se varidveis demogréficas, antecedentes,
exame neurolégico e electroencefalograma (EEG). Perfil cog-
nitivo, social, dificuldades escolares e alteracdes do compor-
tamento foram avaliados ap6s a primeira crise nos dois gru-
pos e considerados 15 anos depois. No grupo 1 avaliou-se
ainda o tempo de recidiva, a sindrome epilética e a neuroima-
gem. Os dados foram tratados estatisticamente no programa
SPSS versao 20.

Resultados: Entraram no estudo 200 criancas. Destas 55
(27,5%) desenvolveram epilepsia, sendo maior o ndmero de
recidivas no grupo etdrio entre 4-7 anos. O tempo médio de
recidiva foi 5 meses sendo em 60% dos casos nos primeiros 3
meses. Diagnosticaram-se crises focais em 75% dos casos. A
sindrome epilética mais frequente foi EPBI (33%). A normali-
dade do EEG foi uma varidvel estatisticamente significativa
para a ndo recidiva. A média da avalia¢do cognitiva foi normal
nos dois grupos, antes do desenvolvimento da epilepsia. No
grupo 1, 15 anos depois (n=46), 40 (87%) estdo em remissao
sem terapéutica antiepilética (TAE), 3 estdo em remissao com
TAE, 3 estdo com TAE e com crises e 54% apresentam comor-
bilidades neurocognitivas e/ou psiquidtricas. Um terco esta a
frequentar um curso superior.

Conclusdes: No nosso estudo, 27,5% das criancas que tive-
ram uma primeira crise ndo provocada desenvolveram epi-
lepsia, a maior parte em idade escolar e 60% recidivaram
antes dos 3 meses. A avaliacao cognitiva inicial ndo apresenta
diferencas significativas nos dois grupos. Constatdmos uma
grande percentagem de comorbilidades psiquidtricas e
sociais numa populacdo com epilepsia de caracteristicas
benignas, elevada percentagem de EPBI (apenas 6 casos man-
tém TAE) e a persisténcia destas comorbilidades ap6s o con-
trolo/cura da epilepsia.
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Um protétipo transportavel para
previsao de crises em tempo-real

César A. Teixeira, Bruno Direito, Mojtaba Bandarabadi, Hans
Peter Grebe, Francisca S4, Francisco Sales e Ant6nio Dourado
cteixei@dei.uc.pt

Introducdo: Um dos objetivos principais do projecto
Europeu EPILEPSIAE (FP7-211713-EPILEPSIAE) foi o desen-
volvimento de um protétipo para previsao de crises em tempo
real, chamado Brainatic. O teste do sistema decorreu nos trés
hospitais envolvidos no consércio Europeu.

Objectivos: Este trabalho apresenta a experiéncia e resul-
tados obtidos através da implementagao do Brainatic em seis
pacientes monitorizados na Unidade de Monitorizacdo em
Epilepsia e Sono (UMES), do Centro Hospitalar e Universitdrio
de Coimbra.

Metodologia: O protétipo desenvolvido depende em pri-
meiro lugar de um amplificador para aquisi¢ao de sinais EEG
ao nivel do “scalp”, denominado de LTM-EU, desenvolvido
pela Micromed, SPA. O amplificador comunica com um “net-
book” via comunicagdo sem fios (BlueTooth). Com base no
EEG adquirido, o “netbook” calcula descritores (caracteristi-
cas), que sao usadas para classificacao do estado cerebral. Os
resultados da classificacao sdo avaliados, originando alarmes
quando surgem evidéncias de um estado pré-ictal. Os classifi-
cadores utilizados sdo baseados em técnicas de inteligéncia
computacional, tais como méquinas de vectores de suporte e
redes neuronais artificiais.

Cada paciente permaneceu no hospital por um periodo
maximo de duas semanas, dividido em duas fases. Numa pri-
meira fase, foram adquiridos os dados necessdrios para o
desenvolvimento dos preditores, num periodo nao inferior ao
necessdrio para registar duas crises epilépticas. A segunda
fase correspondeu ao restante periodo de internamento, no
qual o preditor funcionou em tempo real. Um dos pacientes,
para além do periodo de internamento, foi enviado para casa
com o protétipo, ou seja, foi avaliado em modo ambulatério.

Os resultados da previsao foram armazenados no “net-
book” para andlise posterior, isto €, tratando-se de um proto-
tipo em fase de teste nenhuma notificacao foi enviada para o
paciente.

Resultados: O protétipo foi testado em seis pacientes,
mostrando-se estdvel ao longo do tempo. Dos seis pacientes,
dois nao tiveram crises durante o tempo de avaliacdo em
tempo real. Dos restantes, em apenas um paciente nao foi
possivel prever qualquer crise. O melhor resultado envolveu a
previsao de seis de oito crises, com uma taxa de falsos positi-
vos de 0,22/h (aproximadamente 5 falsos positivos por dia).
Para o paciente que foi sujeito ao teste em ambulatério, foram
previstas 100% das crises, mas com um elevado ntiimero de
falsos positivos (crises que nao vieram a acontecer) (1,5/h).

Conclusoes: O Brainatic mostrou ser estavel e usdvel em
ambiente clinico e ambulatério. Para alguns pacientes foi
conseguida alguma performance de previsdo, mesmo em
ambulatério. No entanto, um esforco acrescido deve ser
empregue no desenvolvimento de novos previsores que levem

a um aumento da performance.
Agradecimentos: Esta investigacao foi parcialmente financiada
pela Unido Europeia, através do programa FP 7 (Contrato FP7 211 713).
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Convulsdes na Unidade de Cuidados
Intensivos Pediatricos do Hospital de
Dona Estefania - Casuistica de 6 anos
(2005-2010)
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Introducdo: As crises convulsivas prolongadas e o estado
de mal convulsivo sdo situagdes potencialmente letais e que
podem causar sequelas neurolégicas. O reconhecimento e o
tratamento adequado precoces sdao fundamentais para o
prognostico.

Objectivos: Caracterizar os internamentos por convulsoes
na Unidade de Cuidados Intensivos Pediatricos (UCIP) do
Hospital de Dona Estefania (HDE), ocorridos no periodo com-
preendido entre Janeiro de 2005 e Dezembro de 2010 (6 anos).

Metodologia: Estudo retrospectivo descritivo, com colhei-
ta de dados a partir da consulta dos processos clinicos. Os
parametros avaliados foram: sexo e idade, proveniéncia, ante-
cedentes de doenga neurolégica, presenga ou auséncia de
febre, tipo de crise, diagndsticos, exames complementares de
diagnéstico realizados, terapéutica efectuada (previamente a
admissao e na UCIP), necessidade ou nao de suporte ventila-
tério, duracdo do internamento, destino ap6s a alta e mortali-
dade.

Resultados: Durante o periodo definido foram internadas
na Unidade 118 criancas por convulsdes (6,2% do total de
internamentos). Destas, 52% eram do sexo masculino e a dis-
tribuicao etéria foi heterogénea, com idades compreendidas
entre os 0 e 0os 191 meses (mediana 31,5 meses).

Existia patologia neurolégica prévia em 41%, e 55% tive-
ram convulsdes pela primeira vez. Em 42% das criangas, as
convulsoes foram acompanhadas de febre.

Os tipos de crise mais frequentes foram o mal convulsivo
(40%) e as crises generalizadas (36%), seguidos das crises
focais (15%), das crises nao especificadas (6%) e do mal nao
convulsivo (3%).

Os diagndsticos etioldgicos foram: epilepsia (36 %), con-
vulsdes em contexto de outra doenga neurolégica ou sistémi-
ca (28%), convulsoes febris (22%) e infec¢do do sistema nervo-
so central (14%).

O EEG foi realizado em 83% dos doentes e a puncao lom-
bar em 43%. Quanto aos exames de imagem, 53% dos doentes
realizaram TAC-CE e 21% RMN-CE.

Antes da admissao na UCIP, as benzodiazepinas (86%) e a
fenitoina (51%) foram os fairmacos mais utilizados. Na UCIP, a
fenitoina (72%) e benzodiazepinas (58%) foram os mais fre-
quentes. Houve necessidade de suporte ventilatério em 36%
das criancas.

A duracao do internamento variou de 1 a 108 dias (media-
na 5, moda 3 dias). Apés a alta, a maioria dos doentes foi
transferida para uma enfermaria do HDE (84%). Durante o
periodo estudado ocorreram 5 6bitos (4%).

Comentdrios: As convulsoes sao uma causa importante de
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internamento na UCIP, cuja abordagem exige uma interacao
multidisciplinar estreita, particularmente entre intensivistas e
neuropediatras. Apesar de existir um grande nimero de crian-
¢as com doenca neurolégica prévia, na maioria do grupo estu-
dado tratou-se do primeiro episédio de convulsdo. A actuacao
nesta patologia é particularmente desafiante pela heterogenei-
dade da sua etiologia, quadro clinico e resposta a terapéutica.

Epilepsia de Auséncias Mioclénicas:
caracterizacao clinica de um conjunto de
doentes com estudo poligrafico em video-
EEG ictal

Ana Novo, Adriana Ribeiro, Inés Carrilho, Rui Chorao, Manuela
Santos

Consulta de Epilepsia, Servico de Neuropediatria — Centro
Hospitalar do Porto.

anocas.novo@gmail.com

Introducéo: A Epilepsia de Auséncias Miocldnicas (EAM) é
uma epilepsia rara da infancia. O diagnéstico depende de
uma caracterizagdo clinica e neurofisiolégica através do uso
de video-EEG com estudo poligrafico. O progndstico é varid-
vel, tanto para a epilepsia como para a cognicao.

Objectivos: Reavaliacdo e caracterizagdo dos doentes com
diagnéstico de EAM que constam na base de dados do labora-
tério de EEG.

Metodologia: Estudo retrospectivo, descritivo, dos doentes
com diagnéstico de EAM, baseado na consulta do processo
clinico. Andlise estatistica realizada por Excel®.

Resultados: Considerando os atuais critérios de diagnosti-
co (clinica e video-EEG ictal com registo poligrafico), foram
incluidos 7 de 12 doentes. A maioria do sexo masculino (n=6),
com mediana de idade na altura do inicio da epilepsia de 4
anos. As crises foram caracterizadas (n=7) como abruptas e
multiplas (=10/dia). O video-EEG com electromiografia
(EMQG) ictal documentou, em todos os doentes, descargas de
pontas-ondas ritmicas bilateralmente, a 3 Hz, sincronas, con-
comitantes com mioclonias registadas nos deltéides. As mio-
clonias associadas as auséncias ocorreram bilateralmente
(n=7), preferencialmente ombros e bragos (n=5) e associadas
a desvio cervical com lateraliza¢do preferencial para a esquer-
da (n=6). Nenhum doente teve outro tipo de crises. Em 3
doentes houve controlo das crises. Em cinco realizou-se estu-
do de glicorrdquia e cariétipo, normais. Todos necessitaram
de politerapia que incluiu sempre valproato em associacao
com etossuximida ou lamotrigina. Em todos verificou-se
regressao no desenvolvimento psicomotor, com atraso cogni-
tivo e alteracdes comportamentais.

Conclusdes: A EAM, pela sua influéncia no desenvolvi-
mento cognitivo e cardcter refractdrio, representa um desafio
clinico com necessidade de diagnéstico precoce e adequado.
O atual recurso sistematico ao registo poligrafico por EMG
(nomeadamente musculos deltéides) em associacdo ao
video-EEG ictal permitiu a reclassificacdo da nossa populagao
inicial de doentes. Nos doentes com maior tempo de segui-
mento, houve regressao cognitiva mesmo naqueles com epi-
lepsia controlada.
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Introducgao: O estado de mal epiléptico (EME), a emergén-
cia neurolégica mais comum na infancia, pode associar-se a
mortalidade e morbilidade elevadas, traduzida em défices neu-
rolégicos focais, perturbacdo do desenvolvimento e epilepsia.

Objectivos: Os objectivos deste estudo foram descrever a
epidemiologia, a mortalidade e morbilidade do EME e avaliar
os factores preditivos do seu prognéstico neurolégico, cogni-
tivo e comportamental.

Metodologia: Estudo observacional, retrospectivo e analiti-
co, com base nos dados obtidos da consulta dos processos das
criancas admitidas na Urgéncia Pedidtrica do Hospital Garcia
de Orta com diagnéstico de EME, durante um periodo de cinco
anos (um de Janeiro 2002 a 31 de Dezembro 2006). As varidveis
estudadas foram: idade na crise e actual, sexo, tipo de convul-
sdo, duracdo da convulsdo e etiologia da crise, défice neurol6-
gico, epilepsia, episédios convulsivos, desenvolvimento psico-
motor e comportamento. O tratamento dos dados foi efectua-
do com os programas Excel2007° e SPSS 15.0°.

Resultados: Foram admitidas 29 criancas, com 33 epis6dios
de EME com idades compreendidas entre os nove meses e 0s
cinco anos, ndo foram encontradas diferencas na distribuicao
entre sexos (masculino: 12; feminino: 17 — p=0,46). A etiologia
do EME foi febril em 16 criancas, sintomatica remota em sete,
relacionada com epilepsia idiopética/criptogénica em cinco
criancas e nao classificivel em um caso. O tempo médio de
seguimento foi de seis anos e quatro meses. Nao se verificaram
mortes associadas ao EME. Verificou-se deterioracao do estado
neuroldgico prévio em duas criancas (8,7%). Foi diagnosticada
epilepsia subsequente ao EME em trés (13%) criancas.

Conclusdes: Esta revisdo retrospectiva sugere que o EME
estd associado a um melhor prognéstico do que o registado ha
algumas décadas atrds. A etiologia subjacente ao EME foi
determinante no progndstico, com uma evolucao mais favo-
rével no status febril relativamente aos sintomédticos remotos.

Estado de Mal Nao Convulsivo:
Revisao de Um Ano

Pedro Guimaraes, Alexandre Costa, Rui Chorao, Joao Paulo
Gabriel

Servico de Neurologia do Centro Hospitalar de Tras-os-Montes e
Alto Douro

guimaraes.pedro.s@gmail.com

Introducao: A fenomenologia epiléptica ndo convulsiva
prolongada foi reconhecida no século XIX. Em 1962 Gastaut
denominou-a de estado de estado de mal ndo convulsivo. Um
elevado indice de suspeicao e o registo electroencefalografico
sdo fulcrais ao seu diagnostico.

Objectivos: Caracterizacdo epidemiolégica, etioldgica, sin-
dromdtica, neurofisiolégica e terapéutica do estado de mal
ndo convulsivo.

Metodologia: Estudo retrospectivo de individuos admiti-
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dos no servico de urgéncia no ano de 2011 cujo electroencefa-
lograma foi compativel com estado de mal ndo convulsivo.
Procedeu-se a respectiva andlise nos dominios epidemioldgi-
co, etioldgico, sindrome neuroldgico, neurofisiolégico e tera-
péutico.

Resultados: Obteve-se um total de 17 individuos, a maio-
ria do sexo feminino (59%) e uma média de idades de 70 anos
[22-94]. O estado de mal ndo convulsivo foi inaugural em 94%
(n=16) e 29% (n=5) tinham histéria prévia de epilepsia. O tipo
parcial complexo foi o0 mais comum (65%) e a perturbagdo do
discurso/linguagem o sinal neurolégico mais frequente (71%).
O electroencefalograma lateralizou a actividade epiléptica em
88% (n=15) dos pacientes e verificou-se um predominio ante-
rior do ritmo ictal em 53% (n=9). A etiologia sintomadtica foi a
mais frequente (71%) sendo a lesdo vascular a mais vezes
identificada (75%). No que respeita ao tratamento antiepilép-
tico o regime em politerapia foi o mais vezes utilizado (76%).
A intercorréncia infecciosa respiratéria foi a complicacao
mais comum tendo-se verificado em 67% (n=8) dos doentes.
O progndstico foi desfavoravel em 5 individuos (29%).

Conclusoes: Destaca-se na nossa andlise a elevada média
de idades e a concordante etiologia. A refractariedade a
monoterapia alerta-nos para a celeridade do reconhecimento
de uma entidade que para além da co-morbilidade se associa

a mortalidade. (documentacao video)
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Amnésia e epilepsia como
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2-Servico de Medicina Interna, Hospitais da Universidade de
Coimbra.

inesmbmarques@gmail.com

Introduc@o: A encefalite limbica nao paraneoplésica asso-
ciada a anticorpos contra proteinas especificas da superficie
neuronal tem sido alvo de atencao crescente nos ultimos
anos. Os critérios de diagndstico propostos consideram alte-
ragoes de ordem clinica, nomeadamente disttirbio da memo-
ria episddica, epilepsia do lobo temporal ou distirbio afecti-
vo, e altera¢des nos exames complementares, especificamen-
te identificacdo de anticorpos (VGKC, GAD, NMDAR), hipersi-
nal temporo-medial na RM ou alteracdes histopatolégicas
mais proeminentes a nivel temporo-medial compativeis com
encefalite linfocitica-micronodular.

A encefalite associada a anticorpos anti-canais de potéssio
voltagem-dependentes (VGKC) ocorre com maior frequéncia
no homem com mais de 40 anos e apresenta-se tipicamente
por alteracoes mnésicas, de comportamento e crises convul-
sivas. A hiponatrémia por sindrome de secrecdo inapropriada
de hormona anti-diurética encontra-se frequentemente asso-
ciada a estes anticorpos.

Caso clinico: Homem de 43 anos enviado a consulta de
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Neurologia por queixas de défice mnésico, principalmente
para factos recentes, com agravamento progressivo ao longo
de um ano, com consequente incapacidade de exercicio da
sua actividade profissional. Associavam-se periodos de deso-
rientacdo e episodios breves de suspensao da actividade que
estivesse a desenvolver, durante os quais apresentava altera-
¢oes disfasicas. Os seus antecedentes pessoais e familiares
eram irrelevantes, tendo sido excluido o consumo de drogas e
histéria familiar de deméncia. Havia ja efectuado TAC e RM
cerebrais que nao revelaram alteracdes e EEG que identificou
actividade paroxistica temporal direita, estando medicado
com oxcarbazepina 600mg/dia. Nao apresentava alteracoes
ao exame neuroldgico e procedeu-se a investigacao comple-
mentar. O estudo analitico de sangue e LCR foi normal, per-
mitindo excluir etiologia metabdlica, infecciosa e neopldsica.
O estudo neuropsicolégico revelou severa alteracdo da
memoria episddica verbal e visual e da capacidade de orienta-
¢do temporal e espacial e a avaliagdo foi positiva para demén-
cia (ADAS-Cog 15). Efectuou-se RM 3 Tesla, sem alteracdes, e
monitorizacao por video-EEG que documentou crise parcial
complexa com origem no lobo temporal esquerdo. A hipdtese
de encefalite auto-imune foi colocada, tendo sido identifica-
dos elevados niveis de anticorpos VGKC (2759 pM). Foi inicia-
do tratamento com prednisolona 1mg/kg/dia sem melhoria
cognitiva e com desenvolvimento de alteragdes comporta-
mentais que levaram a suspensao do farmaco. Optou-se entao
por tratamento mensal com imunoglobulina humana endo-
venosa, com melhoria moderada das queixas cognitivas.

Conclusao: Perante um quadro de deméncia num doente
jovem, principalmente se associado a epilepsia e alteracoes
comportamentais, é essencial colocar a hip6tese de encefalite
auto-imune no diagnéstico diferencial, pois esta patologia é
potencialmente tratdvel e reversivel se identificada atempa-
damente.

Calosotomia. Experiéncia do Grupo
de Cirurgia de Epilepsia do Hospital de
Santa Maria

José Pimentel', Alexandre Mendonga?, Carla Bentes®, Sofia
Quintas*, Anténio Gongalves Ferreira® e o Grupo de Cirurgia de
Epilepsia do Hospital de Santa Maria (CHLN, EPE)

1-Servico de Neurologia, Hospital de Santa Maria (CHLN, EPE),
Faculdade de Medicina de Lisboa; Instituto de Medicina
Molecular; 2-Servico de Neurocirurgia, Hospital de Santa Maria
(CHLN, EPE); 3-Laboratério de EEG/Sono, Servico de Neurologia,
Hospital de Santa Maria (CHLN, EPE); Instituto de Medicina
Molecular; 4-Unidade de Neuropediatria, Departamento de
Pediatria, Hospital de Santa Maria (CHLN, EPE); 5-Servico de
Neurocirurgia, Hospital de Santa Maria (CHLN, EPE); Faculdade
de Medicina de Lisboa.

1- josepimentel@fm.ul.pt; 2- alexandrerainha@campos.org; 3-
carlabentes@fm.ul.pt; 4- sofiamendesquintas@gmail.com;
5-ajgonfer@fm.ul.pt

Introducdo: A calosotomia é uma modalidade de trata-
mento cirdrgico paliativo das encefalopatias epilépticas. Com
o advento da estimulag@o do nervo vago, a sua utilizagao tem
caido em desuso.

Objectivos: Avaliar a resposta clinica de uma populagao de
doentes submetidos a calosotomia.

Metodologia: Estudo retrospectivo, observacional, dos
doentes estudados no Grupo da Cirurgia de Epilepsia do
Hospital de Santa Maria e submetidos a calosotomia.
Avaliagdo da frequéncia das crises pds-cirurgia por intermé-

Sinapse

247



dio do médico assistente e/ou familiares, e utilizacdo da
seguinte escala: diminuic¢ao de> 75%, de 50 a 75%, de 25 a 50%
e <25% do namero de crises. Avaliacao da qualidade de vida
pos-cirurgia, com a pergunta aos familiares: valeu/ndo valeu a
pena a cirurgia.

Resultados e Conclusdes: Seis doentes, do sexo masculi-
no, média de idades de 27.3 anos, 3 com sindroma de Lennox-
Gastault e 3 sem sindroma identificado; crises de auséncias
(5), aténicas (4) e miocldnicas (3) como as mais frequentes, no
conjunto. Quanto 4 etiologia, 2 doentes com insulto peri-
natal, 1 com malformcao do desenvolvimento cortical e 3 sem
causa aparente. Quanto ao EEG intercritico, actividade epilép-
tica generalizada em 2, multifocal em 4 e fronto-temporal
independente noutros 2. Quanto 4 extensdo da calosotomia,
dos 2 tercos anteriores em 3, total em 2 e da metade anterior
em 1. Tempo médio de seguimento pés-cirurgia de 58.2
meses. Sindroma p6s-desconeccao em 3 doentes e auséncia
de complicagdes noutros 3. Reducao das crises de > 75%, de
50 a 75% e de < 25%, respectivamente em 3, 2 e 1 doente. As
crises aténicas desapareceram ou reduziram-se significativa-
mente em todos os doentes. Familiares de 5 doentes acharam
que valeu a pena a cirurgia.

Apesar das limitacoes, o estudo comprovou que a caloso-
tomia é eficaz para o tratamento das epilepsias para as quais
tem indicac@o, nomeadamente reduzindo as crises mais trau-
matizantes para os doentes.

Eletroencefalograma como fator de
progndstico no Sindrome de West

Matias, Isabel*; Pinto, Andreia*; Facanha, Andreia*; Sousa,
Bruno**; Lemos, Julieta**; Robalo, Conceicao*!

*Técnicos de Neurofisiologia do Laboratério de EEG, Sono e
Ventilacao; **Técnicos estagiarios de Neurofisiologia; *1-
Neuropediatra;

Hospital Pediatrico de Coimbra; CHUC
labeeg@hpc.chc.min-saude.pt

Introducéo: O Sindrome de West (SW) é uma grave encefa-
lopatia epilética do primeiro ano de vida. Como em todas as
encefalopatias epiléticas, a atividade paroxistica por si so,
maximiza as severas alteracoes cognitivas/comportamentais
que seriam de esperar para a patologia subjacente. E o
Sindrome epilético mais frequente no primeiro ano de vida e
caracteriza-se por apresentar espasmos epiléticos, hipsarrit-
mia, paragem e regressao do desenvolvimento psico-motor. O
eletroencefalograma (EEG) é fundamental para o diagnéstico
e prognéstico do SW.

Objetivos: Definir fatores de prognoéstico em criancas com
SW, relacionando as caracteristicas do EEG de diagnéstico e
do primeiro EEG de seguimento, executado entre [2-23D],
mediana 8, com a evolucao da epilepsia e o desenvolvimento
psico-motor posterior das criangas.

Material e Métodos

- Estudo descritivo e retrospetivo de 13 criangas diagnosti-
cadas com SW, no Hospital Pedidtrico de Coimbra, entre
2007 e 2009;

— Analisaram-se varidveis demogréficas, idade de diagnoés-
tico, etiologia, tipo de crises, caracterizacdo dos EEG -
(ritmo de base, paroxismos, atividade critica) terapéutica
efetuada, evolucao psico-motora.

Discussao: Observou-se uma predominancia do sexo mas-

culino (n=10/13), considerada na literatura, um pico de inci-
déncia aos 6 meses de idade, maior nimero de SW sintomati-
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cos. O farmaco de 12 linha instituido maioritariamente foi a
Vigabatrina.

Comparando o resultado do EEG de diagndstico e o pri-
meiro EEG de seguimento, em termos de ritmo de base, ativi-
dade paroxistica intercritica e critica, verificdmos que crian-
¢as que no 1° EEG apresentaram espasmos e hipsarritmia e
que ap6s intervencao terapéutica no EEG de seguimento nao
apresentavam nem espasmos, nem hipsarritmia, tinham evo-
lucdo favoravel (n=5/13). Por outro lado, as criangas que no
EEG de seguimento mantinham os espasmos e a hipsarritmia
apresentavam regressao e problemas futuros no seu desenvol-
vimento (n=8/13).

Conclusao: Estes resultados concluem que o EEG de segui-
mento constitui, precocemente, um método preditivo da evo-
lugao do desenvolvimento da crianga com SW, apontando
para a necessidade de estratégias terapéuticas medicamento-
sas e estratégias de reabilitacdo atempadas, de forma a mini-

mizar as consequéncias da encefalopatia epilética.
Palavras-chave: Sindrome do West; EEG; terapéutica.

Quais os Conhecimentos e Atitudes
dos adolescentes portugueses em relacao
a Epilepsia, qguando comparada com a
Asma?

Fernandes A', Pité H? Lopes R? Romeira A?, Silva RL*

1-Servico de Pediatria, Centro Hospitalar Barreiro-Montijo, EPE -
Hospital de Nossa Senhora do Rosério, Barreiro, 2-Servigo de
Imunoalergologia, Centro Hospitalar de Lisboa Central, EPE -
Hospital Dona Estefania, Lisboa, 3-Faculdade de Psicologia e
Ciéncias da Educacao - Universidade de Coimbra, Centro de
Intervencao e Investigacao Social (CIS-IUL), Lisboa, 4-Servico de
Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa Central, EPE - Hospital
Dona Estefania, Lisboa

anaribeiro@sapo.pt

Introducao: A Epilepsia e a Asma sao duas doengas croni-
cas frequentes em criancas e adolescentes, sendo a udltima a
mais prevalente neste grupo etdrio. Ambas apresentam episo-
dios de descompensacdo que o adolescente pretende ocultar
dos seus pares, exigem terapéutica crénica regular e interfe-
rem com o processo de autonomia progressiva face aos pais. A
Epilepsia associa-se a um estigma social importante.

Objectivos: Avaliar os conhecimentos e atitudes dos ado-
lescentes portugueses em relacao a Epilepsia, quando compa-
rada com Asma.

Métodos: Foram aplicados dois questiondrios sobre
conhecimentos e impacto social da Epilepsia e Asma, a ado-
lescentes que frequentavam o 9° ano escolaridade, em trés
regioes diferentes de Portugal (Lisboa, Settibal e Sao Roque do
Pico). Cada aluno respondeu a ambos os questionarios indivi-
dualmente e foram comparadas as respostas.

Resultados: Participaram neste estudo 110 alunos, entre os
13 e 16 anos. A maioria afirmava j4 ter ouvido falar sobre
Epilepsia (96,4%) e Asma (97,2%). Obtiveram-se diferencas
estatisticamente significativas (p<0,05) no conhecimento
acerca das duas doencas: houve menor nimero de respostas
correctas quanto a definicdo, tratamento e prevaléncia da
Epilepsia, e mais respostas correctas sobre a evolucao clinica
da doenga, quando comparada com a Asma. A maioria dos
adolescentes seria reservada ao revelar o seu diagnoéstico de
Epilepsia. Apesar de a maioria afirmar que casaria ou teria
uma relacdo com uma pessoa com Asma, na Epilepsia verifi-
cou-se uma reducao de 10% das respostas positivas. Perante
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uma convulsdo apenas 6,3% dos adolescentes actuaria de
forma correcta, porém face a uma crise de asma 28,2% agiria
de modo adequado.

Conclusdo: Entre os adolescentes portugueses hd ainda
um grande desconhecimento sobre a Epilepsia e atitudes cor-
rectas a tomar perante uma crise, bem como algum grau de
estigma social, quando comparada a Asma. Este estudo piloto
destaca a necessidade de melhorar o conhecimento e atitudes
dos adolescentes sobre Epilepsia.

Posters

Aspectos etiolégicos das sindromes
epilépticas sintomaticas com paroxismos
occipitais bloqueados a abertura dos olhos

Gilson Edmar Gongalves e Silva
Universidade Federal de Pernambuco (UFPE) — Recife, Brasil
gilson.edmar@ufpe.br

Introducdo: Os paroxismos epilépticos occipitais, blo-
queados a abertura dos olhos foram relatados, por Gastaut,
numa sindrome epiléptica benigna da infancia. Nas décadas
de 80 e 90, estes paroxismos foram descritos, associados a cri-
ses visuais, focais, “enxaqueca like”e a calcificacdes occipitais
bilaterais com ou sem doenca celiaca. Nas nossas pesquisas,
encontramos pacientes com estas mesmas caracteristicas ele-
trencefalograficas, porém com outras causas etiolégicas. O
objetivo deste estudo é contribuir para uma melhor elucida-
¢do desta peculiar expressao eletrencefalografica.

Casos Clinicos: Foram estudados 7 pacientes do
Ambulatério de Epilepsia da UFPE. Quatro eram do sexo mas-
culino e 3 do feminino. A idade, na primeira consulta, variou
de 2 a 30 anos (média 17,2 anos). Todos 0s nossos pacientes
apresentaram, no EEG, os paroxismos occipitais (pontas ou
complexos ponta-onda), uni ou bilateralmente, bloqueados a
abertura dos olhos. Do ponto de vista clinico, os pacientes
relataram crises do tipo visual, exceto a unica crianca do
grupo, associadas a crises parciais motoras simples, mais fre-
quentes, ou a parciais complexas, com ou sem generalizacao
secunddria. Merece destaque o fato de que todos os casos
selecionados apresentaram anormalidade na neuroimagem:
calcificagoes occipitais em 2 casos, lesao atréfica occipital em
2 casos, area hipodensa occipital em 2 casos e anomalia vas-
cular occipital em 1 caso. Todos apresentavam concordancia
topografica com as anormalidades encontradas no EEG.

Discussao: As sindromes epilépticas occipitais sintomati-
cas sdo raras e caracterizadas por crises visuais elementares
(luzes, cores) ou como manifestacdes alucinatérias mais ela-
boradas. O EEG é frequentemente anormal, ocorrendo des-
cargas epileptiformes com projecdo occipital, bloqueados ou
ndo a abertura dos olhos. Entretanto, o bloqueio desses paro-
Xismos ndo estd necessariamente associado a uma forma
benigna de epilepsia, podendo estar associado a vdrias condi-
¢oes etioldgicas. O presente estudo ndo permite tirar conclu-
soes definitivas, pelo pequeno nimero de casos. Porém, justi-
fica a sua andlise o fato desta situacao eletroclinica ser bastan-
te rara. Algumas reflexdes, entretanto, devem ser feitas com
base nos nossos resultados: 1 - O achado eletrografico dos
paroxismos occipitais bloqueados a abertura dos olhos nao é
s0 caracteristico das epilepsias occipitais benignas; 2 - Esta
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anormalidade eletrografica surge também nas epilepsias occi-
pitais sintomadticas. Enfim, este peculiar paroxismo nos pare-
ce uma expressao eletrogréfica cortical do lobo occipital, de
origem multifatorial.

Avaliacdo farmacométrica in silico, in
vitro e in vivo da carbamazepina e
analogos estruturais

Ana Fortuna'?, Gilberto Alves>?, Patricio Soares-da-Silva*°,
Amilcar Falcao'?

1-Departamento de Farmacologia, Faculdade de Farmdcia,
Universidade de Coimbra, Coimbra, Portugal; 2-CNC - Centro de
Neurociéncias e Biologia Celular, Universidade de Coimbra,
Portugal; 3-CICS-UBI - Centro de Investigacdo em Ciéncias da
Satde, Universidade da Beira Interior, Covilha, Portugal; 4-
Departamento de Investigacao e Desenvolvimento, BIAL, S.
Mamede do Coronado, Portugal; 5-Departamento de
Farmacologia e Terapéutica, Faculdade de Medicina,
Universidade do Porto, Porto, Portugal
anacfortuna@gmail.com

Introducéo: O facto de aproximadamente 30% dos doen-
tes epilépticos serem refractarios aos farmacos disponiveis na
clinica tem incentivado a descoberta de novos antiepilépticos.
Como muitos dos candidatos a farmacos falham durante o
desenvolvimento (pré)clinico por ndo apresentarem caracte-
risticas farmacocinéticas adequadas, a determinacdo do
potencial de absorcdo intestinal, percentagem de ligagcdo as
proteinas plasmadticas (PPB) e identificacdo de substratos da
glicoproteina-P sdo imprescindiveis em fases iniciais de des-
coberta de antiepilépticos. A sobre-expressdo da glicoprotei-
na-P no tecido cerebral de doentes epilépticos é considerada
uma provavel causa subjacente a resisténcia a antiepilépticos.

Objectivos: Avaliar, numa perspectiva farmacométrica, a
carbamazepina e nove andlogos estruturais, empregando
metodologias in silico, in vitro e in vivo tteis no inicio de pro-
gramas de descoberta de novos farmacos.

Metodologias: A técnica Parallel Artificial Membrane
Permeability Assay (PAMPA) foi aplicada para investigar in
vitro o transporte passivo transcelular através da membrana
artificial lipidica e prever in silico a fraccao intestinal absorvi-
da (Fa) e PPB. A permeabilidade aparente (P,,,) no sentido da
absorcao e do efluxo, com e sem verapamil (inibidor da glico-
proteina-P), foi avaliada em segmentos jejunais de murganho
inseridos em camaras de Ussing para estimar Fa e identificar
substratos da glicoproteina-P. A farmacocinética dos compos-
tos foi caracterizada in vivo ap6s administracdo oral a murga-
nhos CD-1 (1.4 mmol/kg). Os compostos e principais metabo-
litos foram quantificados em plasma e cérebro até 12h poés-
dose e os resultados sujeitos a andlise farmacocinética nao-
compartimental. Procedeu-se a analise de correlacdo de
Pearson e de regressao linear simples para avaliar o grau de
associagdo entre concentragdes plasmadticas e cerebrais.

Resultados: Os resultados obtidos com PAMPA demonstra-
ram que compostos com P, entre 1.1x10°cm/s e 1.0x10-
5cm/s devem ser prioritizados por apresentarem melhores
caracteristicas farmacocinéticas. A técnica de Ussing mostrou
elevada correlagéo entre P,,, e Fa das moléculas de referéncia
(r=0,995), estimando-se Fa>85% para carbamazepina e oxcar-
bazepina. Oxcarbazepina, carbamazepina-10,11-epoxido, R-
licarbazepina e BIA 2-024 foram identificados como substratos
da glicoproteina-P. Nos estudos in vivo, a biodisponibilidade
(dada pela exposicao sistémica), estabilidade metabdlica e
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tempo para atingir a concentracdo méxima foram avaliados
para cada composto, verificando-se relacdo com os dados
obtidos in vitro e in silico. Foram também definidas equacoes
de regressdo linear para prever as concentracoes na biofase a
partir dos parametros plasmaticos (r2>0,90).

Conclusdes: A aplicacdo integrada destes modelos in sili-
co, in vitro, in vivo contribui para um desenho racional de
novos derivados da carbamazepina, prevendo-se que aumen-
te a taxa de sucesso de programas de descoberta de novos
antiepilépticos.

Agradecimentos: EC.T. (SFRH/ BD/ 31390/ 2006) e Laboratdrios
BIAL (Portela & C?, S.A., Portugal).

Avaliacao Funcional Multimodal em
Doente Operado a Epilepsia Occipital
Sintomatica Refractaria

Ricardo Lopes'? & Grupo de Cirurgia da Epilepsia do Centro
Hospitalar de Lisboa Ocidental

1-Faculdade de Psicologia e de Ciéncias da Educagao —
Universidade de Coimbra; 2-Programa de Cirurgia da Epilepsia
do Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental (CHLO).
ricardo@eeglab.com

Introducéo: A avaliagdo neuropsicoldgica no contexto da
cirurgia da epilepsia recorrendo a métodos cldssicos permite
aferir o desenvolvimento cognitivo geral e func¢oes neurocog-
nitivas de forma particular. No entanto, estes métodos sdao
limitados quanto ao seu poder localizador da funcao a nivel
cortical, o que constitui uma limitacao no contexto do planea-
mento cirdrgico. A integragdo com métodos neurofisioldgicos
(potenciais evocados) e neuroimagiolégicos (RMf) promete
melhorar a correlacdo entre disfungao cortical e deficites fun-
cionais associados.

Caso Clinico: Rapaz de 15 anos inicia aos 9 anos crises com
flexao da cabeca, elevacdo do olhar, interrupcao breve da acti-
vidade, ocorrendo em salvas com duracdo de 5-15 minutos.
Frequéncia didria de 4 a 8 crises. Testados varios anti-epilépti-
cos sem sucesso. A RM foi normal, EEG apresentou actividade
epileptiforme parieto-occipital esquerda e PET com hipome-
tabolismo temporo-occipital esquerdo. E orientado para o
Grupo da Cirurgia da Epilepsia (CHLO). A avaliacdo neuropsi-
colégica pré-cirurgica revelou desenvolvimento global no
intervalo normal inferior e nenhuma fun¢ao cognitiva parti-
cular e significativamente diminuida. Detectaram-se flutua-
¢Oes importantes no desempenho dos testes, principalmente
relevantes nos testes de desempenho continuo prolongado,
pelo que motivaram monitorizagdo Video-EEG concomitante.
Nesta observaram-se crises occipitais com propagacao frontal
como causa das diminuicoes do desempenho. Recorrendo a
EEG de alta densidade, registou-se o potencial evocado visual
N170, que demonstrou hipofuncao occipital esquerda. A RMf
utilizando estimulos visuais complexos (faces) confirmou a
hipofuncao occipital esquerda. Realizou-se mapeamento
invasivo das zonas epileptogénicas com estimulos eléctricos
nao revelando interferéncia nas provas de avaliacao funcional
da Linguagem. Em face dos resultados, o doente foi interven-
cionado. Encontra-se livre de crises desde entao.

Conclusdes: A realizacdo de testes neuropsicolégicos
sobre monitorizacao Video-EEG permite detectar crises sub-
clinicas com impacto significativo nas tarefas de vida diarias.
O mapeamento funcional cortical ndo invasivo traz informa-
¢do complementar relevante no planeamento cirtrgico.
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Crises epilépticas inaugurais como
forma de apresentacao de AVC isquémico
da artéria cerebral média direita

Coelho P, Geraldes R, Pinho e Melo T
Unidade de AVC, Hospital de Santa Maria — Lisboa
pauloscoelho@netcabo.pt

Introducédo: Na populacdo idosa, o AVC é uma causa fre-
quente de crises inaugurais, particularmente se estiver envol-
vido o lobo temporal. Na avaliaciao destes doentes, além das
dificuldades diagnésticas iniciais, é necessario a distin¢ao dos
doentes que cumprem os critérios diagnosticos de epilepsia e
0s que apresentam crises sintomadticas agudas, uma vez que a
orientacdo terapéutica destas entidades é distinta. Para isso, o
EEG pode desempenhar um papel fundamental.

Caso Clinico: Doente do sexo feminino, 73 anos, sem ante-
cedentes relevantes e sem medicacdo em ambulatdrio, que
iniciou quadro apréxico transitério (a arrumar a roupa,
durante poucos segundos, deixou de conseguir executar a
tarefa, sem alteracdo de consciéncia). No dia seguinte, apre-
sentou uma crise parcial complexa (numa aula de escrita cria-
tiva, segundo o professor, ao responder a uma pergunta, dei-
xou de conseguir responder, “ficando ausente” durante 1-
2min, com consciéncia alterada). Posteriormente, ainda no
segundo dia, iniciou quadro de disartria com parésia facial
transitérias, associados a episddios transitérios de movimen-
tos cefélicos versivos, que motivaram a vinda a urgéncia. A
chegada, ndo apresentava défices neurolégicos, sendo pre-
senciadas crises parciais simples motoras (versdo cefdlica
para a esquerda, com movimentos de pestanejo e estado de
consciéncia mantido), associadas a parésia facial central e
pronacao na prova de bragos estendidos a esquerda. A TC
encefdlica revelou enfarte cerebral em fase subaguda fronto-
opercular e insular anterior direito com extensdo a média
convexidade frontal. O EEG (no terceiro dia) revelou activida-
de lenta e irritativa fronto-temporal direita. A etiologia do AVC
foi o cardioembolismo (fibrilhacdao auricular). Iniciou tera-
péutica com valproato de sédio, que desencadeou alteracoes
hematoldgicas, sendo substituido por levetiracetam
(1250mg/dia), sem novas crises. A doente encontra-se anti-
coagulada com dabigatrano (cujo inicio foi protelado em
cerca de 1 més, por transformacdo hemorragica assintomati-
ca do AVQ).

Conclusdes: Apresentamos um caso de AVC que se mani-
festou clinicamente por crises inaugurais, precedido por défi-
ces apraxicos transitorios. Ilustra uma forma menos frequen-
te de apresentacdo de AVC (que impediu a suspeita da gravi-
dade do quadro pela doente e a chegada atempada a urgéncia,
impossibilitando a terapéutica fibrinolitica). A terapéutica
antiepileptica a longo prazo nas crises sintomaticas agudas
nao estd habitualmente indicada. No presente caso apds ava-
liagao do risco de recorréncia e do risco de trauma pelas even-
tuais crises decidiu-se manter a medicacao antiepileptica.

Doenca de Unverricht-Lundborg

Andreia Matas, Andreia Veiga, Pedro Guimaraes, Joao Paulo
Gabriel

Servigo de Neurologia do Centro Hospitalar de Trds-os-Montes e
Alto Douro, Hospital de Vila Real.

andreia_matas@hotmail.com
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Introducdo: A doenca de Unverricht-Lundborg (EPM1) é
uma entidade neurodegenerativa de hereditariedade autosso-
mica recessiva, categorizada como uma epilepsia mioclénica
progressiva. Manifesta-se entre os 6 e os 15 anos sob a forma
de crises epilépticas tonico-clénicas generalizadas e miocl6-
nicas. Evolui, anos mais tarde, com ataxia, tremor, disartria e
disfuncao neuropsicolégica. Apresenta-se, a este propdsito, o
caso de um doente recentemente diagnosticado.

Caso Clinico: Trata-se de um homem actualmente com 34
anos, profissionalmente activo licenciado em matematica.
Sofrera crises generalizadas ténico-clénicas generalizadas
inaugurais aos 14 e, ja nessa altura, fora referenciada a ocor-
réncia de mioclonias espontaneas e estimulo-refléxicas.
Controlado com valproato de sédio, teve alta da consulta.
Recidivou aos 31 anos. Reavaliado evidenciou-se disartria,
titubeacdo cefdlica, tremor postural e sindroma pancerebelo-
sa com expressdo sobretudo axial, sem repercussao funcional.
Informou que estas anormalidades surgiram de forma insi-
diosa ja apés a idade adulta. Sofria ocasionalmente mioclo-
nias axiais e segmentares, esporadicamente em salvas. A sua
irma, 12 anos mais velha, tem, segundo o préprio, uma histo-
ria semelhante e adquiriu, ao longo do tempo, incapacidade
na marcha e disfuncdo cognitiva minor. O EEG de rotina reve-
lou actividade paroxistica generalizada e fotossensibilidade. A
RMN encefélica resultou normal. Identificou-se a mutacao do
gene CSTB, conduzindo ao diagnéstico. Modificada a medica-
¢do para levetiracetam, estd actualmente livre de crises,
melhor do tremor, mantendo plena autonomia funcional.

Discussao: A consideracdo do diagnoéstico surgiu neste
caso perante a tipicidade da clinica e histéria familiar. A sua
identificagdao tem sobretudo importancia na definicdo do
prognostico, que é nesta doenca significativamente menos
desfavoravel que nas demais incluidas no grupo das epilep-
sias mioclénicas progressivas.

Epilepsia de agua quente? -
a propésito de um caso clinico

Inés Cordeiro', Leonor Guedes?, Carla Bentes?®

1-Servico de Neurologia, Hospital de Faro; 2-Servico de Neurologia,
Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte.
ines.mcordeiro@gmail.com

Introduc@o: A epilepsia precipitada por d4gua quente refe-
re-se a um tipo especifico de epilepsia reflexa, inicialmente
descrita na Nova Zelandia em 1945, que engloba as crises
induzidas por um estimulo externo consistindo em dagua
quente ou morna. Desde entdo surgiram relatos isolados de
diversas regioes, sendo as maiores séries publicadas prove-
nientes da India e Turquia. Apesar da patogénese exacta ainda
ser desconhecida, foi sugerido ser originada por uma lesao
temporal mas existem poucos casos descritos na literatura
com este tipo de alteracao.

Caso clinico: Doente de 37 anos, sexo masculino, caucasia-
no, que recorre ao Hospital por periodos de confusao matinal,
precedidos por sensacdo de arrepio na regiao lombar e tontu-
ra, apos duche com dgua muito quente.

Trata-se de um doente sem antecedentes patoldgicos rele-
vantes, com desenvolvimento psicomotor normal, sem hist6-
ria familiar de epilepsia e sem histéria de convulsoes febris na
infancia ou traumatismo cranioencefélico.

Tinha realizado previamente EEG que nao mostrou activi-
dade epiléptica.
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Tanto o exame fisico como o exame neuroldgico eram nor-
mais assim como a revisdo analitica e a RM cranioencefalica.

O EEG com prova de provocagao nao desencadeou eventos
sintomdticos mas a prova de sono realizada imediatamente a
seguir mostrou grafoelementos abruptos e pontas com pro-
jeccao temporal e temporal anterior direita.

Ap6s inicio de terapéutica antiepiléptica nao houve recor-
réncia destes episédios.

Conclusao: Descrevemos um caso de epilepsia induzida
por dgua quente num doente caucasiano de nacionalidade
Portuguesa, sublinhando a importancia de reconhecer este
tipo de epilepsia em paises onde é rara, permitindo aconselha-
mento e inicio de terapéutica antiepiléptica atempadamente.

Epilepsia dependente de piridoxina: um
diagnéstico atualmente mais facil - a
propdsito de quatro casos

Pereira C.', Oliveira R.?, Garcia P!, Robalo C.}, Fineza L.},
Gongalves 0.', Struys E.A.?, Salomons G.S.?, Jakobs C.%, Diogo L.
1-Centro de Desenvolvimento Luis Borges — Hospital Pediétrico -
Centro Hospitalar Universitdrio de Coimbra, Portugal; 2-Servigo
de Genética Médica — Hospital Pedidtrico - Centro Hospitalar
Universitdrio de Coimbra, Portugal; 3-Metabolic Unit,
Department of Clinical Chemistry, VU University Medical Center
Amsterdam, The Netherlands.

pereira.cristina@sapo.pt

Introducio: A epilepsia secunddria ao défice de piridoxina
é uma epilepsia rara e tratavel de transmissao autossémica
recessiva que geralmente se manifesta no perfodo neonatal. O
padrao eletroencefalografico, sempre muito alterado, reverte
habitualmente e quase completamente ap6s administracao
de piridoxina endovenosa durante o exame. As crises, cujo tra-
tamento definitivo serd sempre a piridoxina, apresentam tam-
bém frequentemente resposta parcial a alguns antiepiléticos.
O diagnéstico baseia-se na elevacao urindria do semialdeido
a-aminoadipico (-AASA) que é um biomarcador fiavel, espe-
cifico e pouco dispendioso. A confirmacgdo genética é possivel
pela deteccao de mutacdes no gene da antiquitina
(ALDH7AL).

Descricdo dos casos: Os autores descrevem 4 doentes (2
irmaos) do sexo masculino, com idades compreendidas entre
0s 5 e 0s 22 anos nascidos de casais ndo consanguineos. Estao
todos sob terapéutica com piridoxina e sem crises epiléticas.
Trés apresentam desenvolvimento psicomotor normal. Um
teve clinica mais severa (encefalopatia epilética neonatal com
dois episodios de status epilético) e apresenta dificuldades de
aprendizagem. Todos tém elevacdo urindria do o-AASA. A
andlise sequencial do gene ALDH7A1 identificou uma grande
delecao homozigdtica num doente e duas mutacdes heterozi-
goticas em cada um dos outros.

Conclusao: A terapéutica com piridoxina é obrigatéria no
inicio do tratamento em todos os casos de epilepsia com ini-
cio no periodo neonatal. O a-AASA é um biomarcador fidvel,
mesmo sob tratamento com piridoxina. A dete¢ao de muta-
¢oes no gene ALDH7A1 que codifica a a-AASA desidrogenase
confirma o diagndstico e permite o aconselhamento genético.
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"Epilepsia do banho' desencadeada
pela emersdo da agua e envolvimento pela
toalha: um caso com registo video-
electroencefalografico ictal

Claudia Aguiar', Raquel Sousa', Ana Maia', Dilio Alves?, Ricardo
Rego®

1-Servicos de Pediatria e 2-Neurofisiologia, Hospital de Sao Joao.
ricrego@gmail.com

Introducdo: As “epilepsias do banho” sdo formas raras de
epilepsia reflexa. Nos casos descritos, as crises manifestam-se
na infancia e ocorrem em regra no momento da imersdo ou
durante a permanéncia na dgua. As manifestacoes ictais
incluem interrupgdo de consciéncia e fenémenos disautono-
micos. O prognéstico é favordvel, sendo rara a necessidade de
tratamento farmacolégico. Descrevemos um caso com crises
documentadas em video-EEG e algumas particularidades
menos habituais.

Caso Clinico: Crianca de 3 anos, de sexo masculino, cauca-
siano, com desenvolvimento psicomotor normal. Com pou-
cas semanas de idade comecou a ter episédios de vomitos a
saida do banho, quase sempre seguidos de sonoléncia. A par-
tir dos 2 anos e meio surgiram episédios mais aparatosos,
sempre relacionados com o banho, caracterizados por perda
de contacto, hipotonia, automatismos mastigatérios e pali-
dez. Introduzimos algumas variacdes nas condicoes do
banho, verificando-se que os tUnicos factores precipitantes
reprodutiveis foram a emersao da dgua seguida pelo envolvi-
mento com toalha. As crises registadas em video-EEG corres-
ponderam a descricao acima exposta, com correlacao gréfica
fronto-temporal esquerda. O EEG intercritico foi normal. A
restante investigacdo complementar (RMN encefalica, Holter,
ecocardiograma) foi normal. Iniciou terapéutica com carba-
mazepina. No ainda curto periodo de seguimento, a resposta
a este farmaco parece favoravel, mas incompleta (persistem
crises menos disruptivas).

Conclusdo: Os casos publicados de “epilepsia do banho”
sdo escassos e poucas vezes documentados com videoEEG
ictal. Geralmente o factor desencadeante é a imersao e/ou a
permaneéncia em dgua a temperatura corporal; no nosso caso,
os factores desencadeantes foram a emersao e o contacto com
a toalha. Admitimos que os episddios anteriores de vomitos
ap6s o banho fossem também de natureza epiléptica. A
semiologia e o EEG sao compativeis com um inicio ictal fron-
to-temporal esquerdo. Especulamos que a ictogénese resulte
de uma sequéncia térmica e tactil especifica, capaz de activar
indirectamente a regiao referida.

Epilepsia e Cromossomopatias

Fernando Correia, Joana Domingos, Joao Chaves
Servico de Neurologia do Hospital de Santo Anténio-CHP.
fanacorreia@gmail.com

Introducédo: As cromossomopatias originam malforma-
¢oes do SNC, cursando com atraso do desenvolvimento psico-
motor e sdo uma causa pouco frequente de epilepsia, embora
constituam um factor de risco para tal. Associam-se particu-
larmente com determinados tipos de epilepsia. O diagnéstico
é feito pelo cariétipo.

Descrevemos 7 doentes com cromossomopatias e epilep-
sia seguidos na Consulta de Neurologia do nosso Hospital:

Sinapse

Casos Clinicos

1-Mulher, 58A, Trissomia 21, Epilepsia generalizada com
crises tonico-clénicas generalizadas (TCG) (inicio aos 57A)
controlada com dcido valpréico 1000mg/dia

2-Mulher, 56A, Trissomia 21, Epilepsia mioclénica senil
(inicio aos 55A) ainda ndo controlada, sob levetiracetam
1500mg/dia

3-Menino, 9A, Trissomia 21 do tipo livre, Epilepsia genera-
lizada com crises TCG (inicio aos 8A), controlada com acido
valpréico 200+200mg/dia.

4-Homem, 45A, Sindrome de Klinefelter (47,XXY),
Epilepsia generalizada com crises TCG (inicio aos 18A) con-
trolada com 4cido valpréico 500+1000mg/dia

5-Homem, 20A, Sindrome X fragil, Epilepsia generalizada
com crises TCG (inicio aos 18A), controlada com &cido val-
préico 200+200mg/dia.

6-Mulher, 37A, Delecao 3p (46XX, del 3p25), Epilepsia de
auséncias juvenil (inicio aos 9A) controlada com 4cido val-
préico 500+500mg/dia

7-Mulher, 31A, Cromossomopatia 15, Epilepsia focal pro-
vavelmente sintomadtica a heterotopias subependimadrias (ini-
cio aos 26A) controlada com topiramato 50mg/dia

Conclusdes: Na nossa série predominam os casos de tris-
somia 21. Nestes doentes, a epilepsia tem distribui¢ao bimo-
dal. Naqueles com inicio ap6s os 50 anos, esta descrita sobre-
tudo epilepsia com crises TCG, mas também epilepsia mio-
clonica senil, semelhante ao descrito na literatura.

Os doentes com Sindrome de Klinefelter e X frdgil apresen-
tam epilepsia generalizada com crises TCG, que € o tipo de
epilepsia mais frequente nos doentes com estas patologias.

A delecao 3p25 associa-se sobretudo a convulsdes febris e
os doentes apresentam atraso psicomotor severo, ao contrario
da doente apresentada.

Nao esta descrita associacdo entre cromossomopatias do
cromossoma 15 e heterotopias subependimarias.

Epilepsia occipital idiopatica e
epilepsia de auséncias?

Augusto Ferreira, Peter Grebe

Servigo de Neurologia do Centro Hospitalar Entre Douro e Vouga,
Santa Maria da Feira.

gustoferreira@gmail.com

Introducao: A epilepsia occipital idiopética da infancia
tipo Gastaut é uma entidade rara. As crises caracterizam-se
por alucinagdes visuais, cegueira ou ambas, com ou sem
manifestagdes motoras. Foram descritos casos, que associa-
vam auséncias tipicas. Por outro lado tém sido descritas auras
em epilepsias idiopdticas generalizadas, sendo que estas nao
costumam ser visuais.

Caso clinico: Apresentamos o caso de uma menina que aos
5 anos iniciou epis6dios breves de suspensao da actividade e
da responsividade, acompanhados de pestanejo, sendo ante-
cedidos de manifestacdes visuais (micropsias e/ou cegueira).
Houve pelo menos um epis6dio em que apresentou as mani-
festagdes visuais sem alteracdo da consciéncia subsequente.
O exame neurolégico era normal. O EEG apresentou surtos de
ponta-onda a 3Hz generalizados, por vezes com aparente ini-
cio posterior direito, OIRDA, paroxismos de ondas abruptas
occipitais, de predominio direito, e resposta fotoparoxistica. A
RM néo revelou anomalias. Iniciou tratamento com VPA, e
para conseguir um controlo das crises, foi necessdrio um
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aumento progressivo da dose até 720mg/dia. Realizou Video-
EEG de 24 horas com suspensao da medicagdo no dia ante-
rior, onde nao ocorreram crises relatadas pela prépria; contu-
do registou-se um evento de pestanejo associado a actividade
epileptiforme posterior.

Conclusao: Apresentamos este caso como exemplo invul-
gar de um diagnéstico diferencial entre uma associacao de
uma epilepsia focal idiopética com uma epilepsia generaliza-
da idiopética vs. uma epilepsia generalizada com manifesta-
¢oes focais clinicas e electroencefalograficos. Como esta dis-
tincdo tem implicacdes terapéuticas e prognosticas, realizou o
estudo Video-EEG, que favoreceu a primeira hipétese.
Contudo, continuam a existir argumentos pré e contra ambas
as hipoteses, que serdo discutidos neste trabalho.

Epilepsia occipital refractaria da
infancia ndo-lesional: estudo funcional
multimodal

Tiago Gomes', Daniel E Borges', Roseli Gomes?, Ricardo Lopes®,
Alberto JR Leal'?

1-Servigo de Neurologia - Unidade Local de Satide de Matosinhos
(ULSM) - Hospital Pedro Hispano; 2-Servico de Pediatria,
Unidade de Neuropediatria - Unidade Local de Satde de
Matosinhos (ULSM) - Hospital Pedro Hispano; 3-Programa de
Cirurgia da Epilepsia do Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental
(CHLO).

tiago.bernardino.gomes@gmail.com

Introducdo: As epilepsias occipitais da infancia manifes-
tam marcada tendéncia a propagacao a outras areas corticais,
produzindo manifestacoes clinicas complexas. A correlacao
electroclinica é em geral dificil contribuindo para a existéncia
de muito poucos casos selecionados para cirurgia. A auséncia
de lesdo estrutural dificulta esta referenciagdo, mesmo na pre-
senca de crises muito frequentes e com significativo prejuizo
académico e psicossocial. Neste trabalho demonstramos o
valor acrescentado no estudo destas epilepsias de metodolo-
gias recentes de mapeamento funcional com EEG de alta reso-
lucao e ‘EEG source imaging, Ressonancia Magnética funcio-
nal (RMf) e testes neuropsicolégicos especificos.

Caso Clinico: Crianca de 10 anos, apresenta crises desde
21 meses, sempre em vigilia, com imagens complexas no
campo visual (alucinacoes) e cefaleias, sem compromisso
objectivo da consciéncia embora lentifique. Ocasionalmente
estes episddios evoluem para desvio conjugado do olhar e
cefdlico para a esquerda, com ou sem vomito, disartria e clo-
nias do hemicorpo esquerdo. O periodo pés-ictal de prostra-
¢do atinge 2 a 3 horas. Ha referéncia de amaurose total em
alguns dos episédios. Manteve cerca de 5-6 crises/més, sem
resposta significativa aos anti-epilépticos. Apesar de apresen-
tar um desenvolvimento psicomotor normal e aproveitamen-
to escolar razodvel, a epilepsia tem repercussdes importantes
no quotidiano da crianga e familia, tendo em conta a frequén-
cia e a incapacidade que acarreta.

Os electroencefalogramas (EEG) evidenciaram lentificagao
focal persistente e paroxismos parieto-occipitais direitos. O
video-EEG, com aumento do nimero de eléctrodos distribui-
dos nas regides posteriores, demonstrou vérias crises electro-
clinicas breves (1-2 seg), com desvio ocular para esquerda, e
com ponto partida na mesma regiao a direita. A neurofisiolo-
gia da actividade epiléptica, baseada no EEG de alta resolucao
e respectivas técnicas de reconstrucdo de fontes geradoras,
sugere foco parieto-temporal posterior direito. As ressonan-
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cias magnéticas cerebrais (incluindo 3T) foram normais. A
RMf demonstrou hipofuncao de toda a drea visual do hemis-
fério direito, sem evidéncia de lesao cortical, mas confirman-
do anomalia do cértex temporo-occipital direito de etiologia
inespecifica. A avaliagao neuropsicolégica comprovou défices
de percepcao e codificacao especifica de faces, sugestivas de
disfuncao occipital inferior e lateralizacao hemisférica direita,
aliada a um estudo campimétrico normal.

Conclusdes: A utilizagdo de metodologias recentes de
mapeamento funcional cerebral permite melhorar a correla-
¢ao electroclinica em casos de epilepsia occipital nao lesional,
contribuindo decisivamente para equacionar Cirurgia de
Epilepsia como hipétese terapéutica.

Estado de Mal Epiléptico na gestacao
e puerpério

Andreia Veiga, Andreia Matas, Pedro Guimaraes, Joao Paulo
Gabriel

Servico de Neurologia do Centro Hospitalar de Tras-os-Montes e
Alto Douro, Hospital de Vila Real.

andreia_matas@hotmail.com

Introducao e objectivos: Nao hé evidéncia suficiente sobre
a melhor abordagem do Estado de Mal Epiléptico (EME)
durante a gestacao e puerpério. Relata-se uma pequena série
de casos de EME ocorrido nestas circunstancias, observados
nos dois tltimos anos da nossa actividade assistencial.

Metodologia: Descri¢do retrospectiva dos casos atenden-
do a apresentacdo, causa ou desencadeante do EME, trata-
mento, investigacao e evolucao da gestante ou parturiente e,
quando aplicavel, do nascituro.

Resultados: Identificaram-se 5 doentes com idades com-
preendidas entre os 19 e os 35 anos, 3 gestantes e 2 puérperas,
3 primigestas. Nas gestantes a apresentacdo foi EME nao con-
vulsivo (parcial complexo) com concorrentes crises parciais
motoras secundariamente generalizadas; EME nao convulsi-
vo com crises focais motoras (nestas durante segundo trimes-
tre de gestacdo); e EME convulsivo no periodo expulsivo. Nas
duas primeiras o EME ocorreu no segundo trimestre de gesta-
cao. Eram ambas epilépticas por malformacao do desenvolvi-
mento cortical, estavam controladas com valproato, suprimi-
do ap6s o diagndstico da gravidez. Na terceira as crises foram
inaugurais, sintomdticas de embolia do liquido amniético.
Nas puérperas a apresentacao foi EME convulsivo, resultante
de sindroma de encefalopatia posterior reversivel (RPLS) por
eclampsia as 48 horas p6s-parto; e EME nao convulsivo com
crises focais motoras secundariamente generalizadas (trata-
va-se de uma epiléptica por malformacao do desenvolvimen-
to cortical, que tinha sido medicada com carbamazepina, des-
continuada anos antes, sem recidiva ulterior). Todas foram
tratadas com sucesso, com diazepam e fenitoina ev, excepto a
doente com RPLS (valproato ev). Nao se verificou qualquer
repercussao negativa na gestacdo nem nos nascituros. As
doentes recuperaram sem sequelas e estdao controladas sob
carbamazepina. Naquelas em que o EME resultou sintomati-
co amedicacao foi descontinuada meses depois, sem recidiva.
Nenhuma das doentes tinha seguimento prévio em consulta
de neurologia.

Discussao e conclusdes: O namero reduzido de casos que
identificamos permite-nos apenas reforcar a presuncao de
que, provavelmente, a gestacdo ndo incrementa o risco de
EME. O facto de em dois dos casos ter havido uma desconti-
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nuac¢do do antiepiléptico aquando do diagnéstico da gesta-
¢ao, implica um esforco de consciencializacao da necessidade
de que o planeamento familiar da doente epiléptica seja feito
em ambiente multidisciplinar neurolégico e obstétrico.

Estado de mal ndo convulsivo como
forma de apresentacdo da Doenca de
Creutzfeldt-Jakob

Maria José Silva'?, Filipe Correia’, Tiago Gomes', Daniel Borges?,
Stirling Carpenter?, Alberto Leal*

1-Servico de Neurologia e 2-Laboratério de Neurofisiologia do
Hospital Pedro Hispano; 3-Servico de Anatomia Patolégica do
Hospital Sao Joao.

mjngds@hotmail.com

Introducdo: Os estados de mal ndo convulsivos (EMNC)
constituem um desafio diagnéstico e terapéutico, podendo
mimetizar outras entidades. O seu diagnéstico carece de fun-
damentacdo electroencefalografica, nomeadamente resposta
grafica a prova terapéutica, e adequada correlacdo clinica. O
caso que apresentamos destaca o papel da investigacao neu-
rofisiolégica no diagnostico diferencial de um possivel estado
de mal nao convulsivo aparentemente refractario.

Caso Clinico: Mulher, 82 anos, previamente auténoma.
Muiltiplos factores de risco cardiovasculares. Em Maio/2011 ini-
cia quadro de desorientacdo, alteragdes de memdria recente e
dependéncia progressiva nas AVDs, com alectuamento e inter-
namento em Julho/2011. Ao exame neurolégico: estuporosa,
sem sinais focais. Colocada a hipétese clinica de EMNC apds
exclusdo de lesdo estrutural/infeccdo do SNC. O EEG revelou
electrogénese de base dominada por actividade alfa a 6-7 Hz e
abundante actividade paroxistica (AP) temporal posterior
esquerda. Iniciou tratamento com doses crescentes de VPA (até
2g/dia), LVT (até 1,5g/dia) e TPM (até 200mg/dia). Registou-se
discreta melhoria electroencefalogréfica, porém com persistén-
cia de moderada AP bi-temporal, na auséncia concomitante de
melhoria clinica. A prova de supressao com diazepam foi nega-
tiva (clinica e graficamente), pelo que se suspendeu a medica-
¢ao anti-epiléptica. O EEG realizado posteriormente revelou
electrogénese de base a 5-6Hz e moderada a abundante AP de
ponta-onda e ondas abruptas, organizada em surtos periédicos
com frequéncia de 0.5 a 1-2Hz. Face a evolucdo clinica e elec-
troencefalogréfica, decidiu-se excluir doenca pridnica, tendo a
pesquisa da proteina 14-3-3 no LCR sido positiva. A doente fale-
ceu um més apds a admissdo e o diagndstico de Doenga de
Creutzfeldt-Jakob (DCJ) esporadica foi confirmado em aut6psia.

Discussao/Conclusao: O estudo electroencefalografico
seriado, correlacionado com a evolucao clinica e a resposta a
terapéutica, é por demais importante na confirmacao/exclu-
sdo da hipdtese clinica de EMNCs, permitindo obviar terapéu-
ticas desnecessdrias e eventualmente apontar no sentido do
correcto diagnéstico, como no caso que apresentamos, de
DCJ com apresentacao atipica.

Estado de mal super refractario
debelado eficazmente com guetamina

Carlos Andrade’, Sara Franga', Mafalda Sampaio? Maria José
Oliveira®, Augusto Ribeiro?, José A. Ribeiro*, Ricardo Rego*
1-Servicos de Neurologia, 2-Pediatria, 3-Cuidados Intensivos
Pedidtricos e 4-Neurofisiologia, Centro Hospitalar de Sao Joao,
Porto.

carlos.hsjn@gmail.com
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Introducdo: O estado de mal super refractdrio define-se
pela manutencao ou recorréncia dum estado de mal para
além das 24 horas, apesar de terapéutica anestésica instituida.
Os farmacos com ac¢ao GABAérgica sao utilizados como pri-
meira linha no seu tratamento. A sua faléncia podera dever-se
a uma diminui¢@o de receptores GABA, tornando o bloqueio
dos receptores excitatérios NMDA uma opcgao terapéutica
vdlida. A quetamina, um anestésico antagonista destes recep-
tores, apresenta se como uma opc¢ao potencialmente valida.
Apresentamos um caso de estado de mal epiléptico super-
refractdrio numa doente pedidtrica com epilepsia sintomati-
ca, no qual a quetamina foi usada com sucesso.

Caso Clinico: Menina de 5 anos com Sindrome de
DiGeorge, atraso psicomotor grave e epilepsia sintomdtica
(polimicrogiria bi-hemisférica extensa). No decurso de um
quadro infeccioso respiratério grave iniciou salvas de crises
miocldénicas progressivamente mais frequentes, evoluindo
para estado de mal mioclénico com depressdo de conscién-
cia. Foi admitida na UCI, com ventilacdo mecanica, perfusao
de midazolam, antibioterapia e optimizacao dos anti-epilép-
ticos de base. Ao longo dos dias e semanas subsequentes,
constatou-se faléncia clinico electroencefalogréfica no trata-
mento do status, apesar do tratamento sucessivo com mida-
zolam, midazolam com propofol e tiopental (efectuou dois
comas barbittricos prolongados). Apds quase um més de per-
manéncia em intensivos e tentativas terapéuticas multiplas,
instituiu-se quetamina durante 11 dias, com resposta
clinico electroencefalografica favoravel, tendo sido possivel a
transferéncia para a enfermaria em poucos dias. Dois meses
apos a alta, verificou se recuperacao clinica integral.

Conclusdo: A auséncia de evidéncia cientifica sobre o trata-
mento do estado de mal super-refractario inviabiliza uma esco-
lha ou estratégia racional na escolha dos firmacos, questionan-
do-se o papel da quetamina nesta fase do status. O uso deste
farmaco no caso exposto, apds multiplas tentativas terapéuti-
cas, foi favordvel e relativamente rdpido, reforcando o papel
potencial deste firmaco como arma terapéutica nesta entidade
e sugerindo que se equacione o seu uso mais precoce.

Perfil Neuropsicoldogico em doentes
com Epilepsia do Lobo Temporal

Daniela Marques', Naide Ferreira®, Géis Hor4cio®, Gongalo
Jacinto®, Alexandra Reis®

1-Estagiaria de Mestrado na Unidade de Neuropsicologia do
Hospital de Egas Moniz, Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental;
2-Psicdloga Clinica, Unidade de Neuropsicologia do Hospital de
Egas Moniz, Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental;
3-Coordenador da Unidade de Neuropsicologia do Hospital de
Egas Moniz, Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental;
4-Departamento de Matemética, Universidade de Evora e CIMA-
UE; 5-Directora do Mestrado em Neurociéncias Cognitivas e
Neuropsicologia, Universidade do Algarve.
danielafilipa.marques@gmail.com; naidef@gmail.com

Introducao: A epilepsia do lobo temporal (ELT) € o tipo de
epilepsia refractdria mais comum, sendo a Esclerose Mesial
Temporal (EMT) a que apresenta maior indicacdo cirtrgica.
Neste contexto, a avaliacdo neuropsicolégica reveste-se de
importancia crucial uma vez que, ndo sé permite obter infor-
macao sobre a lateralizagao do foco epiléptico, complemen-
tando a informacao obtida pelos outros meios, como possibi-
lita a investigacao da funcionalidade cognitiva para posterior
controlo da intervenc¢do e encaminhamento terapéutico.

Objectivo: O principal objectivo deste estudo é determinar
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o perfil neuropsicolégico de doentes com ELT. Neste sentido,
estudou-se a relacdo entre o tipo de epilepsia e as variaveis
sociodemograficas e analisaram-se os resultados recolhidos
através de uma bateria de provas neuropsicoldgicas realizadas
a doentes candidatos a cirurgia no periodo pré-operatorio.

Metodologia: A amostra é constituida por 76 doentes, 40
mulheres e 36 homens, com diagnéstico de epilepsia do lobo
temporal. As informacdes sobre os participantes do estudo
foram obtidas através das entrevistas estruturadas, tendo sido
seleccionados os seguintes dados demogréficos e clinicos:
idade, género, escolaridade, profissdo e idade de inicio da
doenca. No que se refere aos instrumentos de investigacao,
todos os participantes foram submetidos a avaliagao neurop-
sicoldgica protocolar do Programa de Cirurgia da Epilepsia,
sendo este constituido pelas seguintes provas: Toulouse
Pierr6n, Labirintos de Porteus, Figura Complexa de Rey,
Bateria de Exame Neuropsicolégico do Adulto, Escala de
Inteligéncia de Wechsler para Adultos-versao revista e Teste de
Categorizacgao de Cartas de Wisconsin.

Resultados: Através da anédlise dos dados obtidos constata-
se que existe significancia estatistica entre o tipo de epilepsia
e as varidaveis idade de inicio da doenca e escolaridade do
sujeito. Observou-se igualmente que o tipo de epilepsia origi-
na diferencgas significativas nos resultados das provas de
memoria verbal imediata, memoéria verbal associativa, QI
manipulativo e rendimento de trabalho. A consisténcia inter-
na da bateria de provas utilizada foi comprovada pelo indice
de Cronbach alpha.

Conclusdo: No plano funcional verifica-se que os sujeitos
com EMT esquerda obtém menor desempenho nas provas de
memoria verbal imediata, memoria verbal associativa, QI
manipulativo e rendimento de trabalho. Os resultados permi-
tem-nos ainda inferir que a EMT esquerda condiciona a pro-
gressdo académica destes doentes. Os dados encontrados, uti-
lizados como factores combinados, podem constituir indica-
dores de progndstico relevantes na ajuda a lateralizacdo do
foco epiléptico dos doentes candidatos a cirurgia.

Papel da calosotomia como
estratégia cirdrgica paliativa na
encefalopatia epiléptica precoce

Ribeiro, Ana; Duarte, Carolina; Robalo, Conceicao; Sales,
Francisco; Costa, José Augusto

Centro Médico-Cirurgico de Epilepsia do CHUC
c.robalo@chc.min-saude

Introducdo: Apesar de o objectivo principal de qualquer
intervencao cirtrgica para epilepsia refractaria ser o comple-
to controle das crises, nem sempre isso é possivel. Cada vez
mais se reconhece, em epilepsias de crises polimérficas
acompanhadas de quedas graves, que a reducdo do nimero
de crises e a simplificacdo dos esquemas terapéuticos passa-
ram a constituir um importante objectivo da cirurgia — cirur-
gia paliativa da epilepsia.

Objectivos: Pretende-se descrever o perfil clinico de cinco
criangas submetidas a calosotomia entre 2002 e 2005, no que
se refere a sindroma epiléptica, ao perfil cognitivo, a qualida-
de de vida e a reabilitacao p6s-cirtrgica.

Material e Métodos: Foi feita uma andlise retrospectiva dos
casos clinicos de cinco jovens, quatro rapazes e uma rapariga,
com encefalopatia epiléptica no primeiro ano de vida que evo-
luiu para Sindroma de Lennox-Gastaut. Procedeu-se a compa-
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racao dos seguintes parametros: padrao electroencefalogréfico
(EEG), esquema terapéutico e actividades da vida didria.

Resultados: Em quatro casos assistiu-se a uma diminui¢ao
do numero de crises, especialmente as aténicas, a uma
melhoria do padrao EEG e a uma simplificacao terapéutica,
com reducdo do numero de farmacos e respectiva dose. Um
dos casos nao apresentou melhoria significativa.

Conclusdes: Nao hé guidelines estabelecidas na selec¢ao
dos candidatos a cirurgia paliativa da epilepsia; os alvos mais
frequentes apresentam geralmente défice cognitivo modera-
do a grave associado a sindroma epiléptica e, frequentemen-
te, crises aténicas responsaveis por traumatismos potencial-
mente graves. A calosotomia é um tratamento efectivo na
reducao destas crises atonicas, através da disrupcao de uma
ou mais vias centrais de propagac¢ao rapida das descargas cri-
ticas entre os dois hemisférios cerebrais. Na maior parte dos
casos os resultados sao favoraveis.

Sindrome de Panayiotopoulos
sintomatico: pistas para a localizacdo da
area epileptogénica

Alberto Leal’, Ricardo Lopes'?, José Carlos Ferreira'
1-Programa de Cirurgia da Epilepsia, Centro Hospitalar Lisboa
Ocidental (CHLO), Lisboa; 2-Faculdade de Psicologia e Ciéncias
da Educacdo - Universidade de Coimbra.

a.leal@aleeg.com

Introducao: O sindrome de Panayiotopoulos (SP) é um dos
sindromes epilépticos da infancia mais prevalente e recente-
mente descrito. Apesar de ser bem conhecido o quadro clini-
co, ndo foi possivel estabelecer a area cerebral originando a
sintomatologia, jd que as manifestagdes clinicas pouco locali-
zadoras, a auséncia de lesdes estruturais e a complexidade do
EEG (multifocal), nao fornecem pistas s6lidas. Descrevemos
um caso de SP com lesdo estrutural fornecendo importantes
contributos para o anterior problema.

Caso Clinico: JMJE 5 anos, sexo feminino. Gestagdo e DPM
normais. Varias convulsoes febris ocorreram, associadas a
infeccoes urindrias. Aos 4 anos de idade ocorreram 2 crises
(separadas por meses), durando 30 minutos, com desvio ocu-
lar conjugado para a esquerda, interrupcao da consciéncia e
vomitos recorrentes. O EEG revelou paroxismos multifocais e
a RM evidenciou lesdao cortical parietal inferior esquerda,
compativel com displasia. A avaliacdo neuropsicoldgica
(WPPSI-R) evidenciou normal capacidade cognitiva. Video-
EEG com 35 eléctrodos evidenciou pontas independentes
frontais superiores direitas e fronto-polares esquerdas, mas
ndo na regido parietal. O processamento dos paroxismos com
técnicas de decomposicdo em componentes independentes
com métodos de “source analysis” evidenciou geradores intra-
cranianos multiplos, sendo os iniciais sobre a regiao parietal
esquerda. Andlise de conectividade funcional evidenciou
fluxo de informacdo estatisticamente significativo da regiao
parietal para as restantes localizacoes frontais, sugerindo ser o
gerador da actividade epiléptica localizado na vizinhanca da
lesao parietal esquerda. Completamos o estudo com revisao
da literatura para enquadrar as manifestacoes clinicas (desvio
ocular, vomitos e interrupcdo da consciéncia) no modelo
dinamico da propagacao da actividade epiléptica.

Conclusdo: Um caso com SP e lesdo estrutural parietal
inferior esquerda evidencia ser esta uma localizagao suscepti-
vel de reproduzir os aspectos EEG e clinicos do sindrome.
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Moderadores: Prof. Pereira Monteiro, Dra. Inés Carrilho

Estado de Aura Tardia

Sara Machado, Elsa Parreira

Servico de Neurologia do Hospital Professor Doutor Fernando Fonseca, EPE.

Coincidéncia ou causa?

Raquel Tojal, Elsa Parreira

Servigo de Neurologia do Hospital Professor Doutor Fernando Fonseca, EPE.

Psychotic symptoms in familial hemiplegic migraine type 2.

José Barros'?, Alexandre Mendes'?, José Pereira-Monteiro'?, Ilda Matos®

1. Servico de Neurologia, Hospital de Santo Anténio, Centro Hospitalar do Porto, 2. Instituto de Ciéncias
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José Barros'?, Joana Damadsio’, Assun¢do Tuna’, José Pereira-Monteiro'?

1. Servico de Neurologia, Hospital de Santo Anténio, Centro Hospitalar do Porto, Portugal, 2. Instituto de
Ciéncias Biomédicas Abel Salazar, Universidade do Porto, Portugal

Enxaqueca hemiplégica familiar com ataxia e doencas alélicas em Portugal

José Barros'?, Luis Ruano®, Joana Domingos', Isabel Alonso*, Isabel Silveira’, Jorge Sequeiros*, Paula Coutinho*
1. Hospital de Santo Anténio (HSA), Centro Hospitalar do Porto (CHP), 2. Instituto de Ciéncias

Biomédicas Abel Salazar (ICBAS), Universidade do Porto, 3. Centro Hospitalar de Entre Douro e Vouga
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Resumos

14h45-15h45 Comunicacoes orais 12 sessao
Moderadores: Prof. Pereira Monteiro, Dra. Inés Carrilho

COO1. Estado de Aura Tardia

Sara Machado, Elsa Parreira
Servico de Neurologia do Hospital Professor Doutor Fernando
Fonseca, EPE.

Introducéo: O diagnostico de enxaqueca com aura nao é
geralmente dificil se o seu inicio for em idade precoce. No
entanto, acima dos 40 anos e particularmente na presenca de
factores de risco vasculares, o diagnostico diferencial e abran-
gente, sendo mandatorio excluir entidades como os AITs, cri-
ses epilépticas ou ainda outros mimetizadores como macroa-
denomas da hipofise.

Caso Clinico: Doente de 51 anos de idade, pintora, com
antecedente de dislipidemia e sem qualquer medicagdo em
ambulatorio. Cerca de 30 anos antes foi diagnosticada enxa-
queca sem aura, estando assintomadtica héd cerca de 1 ano.
Apos a menopausa, aos 51 anos de idade, refere inicio de epi-
sodios caracterizados por sintomas visuais positivos, tipo
espectro de fortificacdo, estereotipados, com duragao maxima
de 2 horas e sem cefaleia a posteriori. Por agravamento da fre-
quéncia (multiplos episédios didrios no ultimo més) recorreu
ao SU do nosso hospital. Na observagao neurolégica nao se
identificaram quaisquer sinais focais. Da investigacao etiol6-
gica realizada, salienta-se: exames de neuroimagem (TC, RM
+ MRA), EDVP e EEG prolongado sem alteracoes. Apesar de
nao ser considerado nos critérios diagndsticos da ICHD-II,
foram feitos os diagnésticos clinicos de aura tardia e estado de
aura (A1.2.7). A doente teve alta medicada com VPA 500mg id,
encontrando-se assintomadtica.

Conclusao: O presente caso ilustra a dificuldade diagnostica
numa doente com sintomas neurolégicos focais com inicio apos
a menopausa, particularmente por nao se acompanharem de
cefaleia e terem uma duragao superior a 60 minutos. Apesar de
ser um diagnostico raro e de exclusio, a aura tardia de enxaque-
ca deve fazer parte do diagnostico diferencial, particularmente
se existir historia previa de cefaleias e se os episddios forem este-
reotipados e constituidos por sintomas positivos.

C002. Coincidéncia ou causa?

Raquel Tojal, Elsa Parreira
Servico de Neurologia do Hospital Professor Doutor Fernando
Fonseca, EPE.

Introducéo: A enxaqueca de tipo basilar apresenta-se com
sintomas atribuidos a insuficiéncia vertebro-basilar, sem
ocorréncia de parésias. Predominam quadros clinicos de ver-
tigens, mais comuns em mulheres jovens. Embora a causa seja
desconhecida, uma das hip6teses fisiopatoldgicas é a dimi-
nui¢do de fluxo sanguineo nesse territdrio.

Caso Clinico: Doente do sexo feminino, 22 anos, sem ante-
cedentes pessoais ou familiares relevantes. Recorre a consulta
de Neurologia por quadro com 8 anos de evolucao de verti-
gem paroxistica rotatéria com duragdo de 10 minutos por
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vezes acompanhada de parestesias de ambos os membros
inferiores, seguida por cefaleia holocraniana com fono e foto-
fobia, sem cinesiofobia com alivio parcial com analgesia mas
completo com repouso. As crises ocorriam a cada 15 dias, sem
aparentes factores desencadeantes, relacdo com ortostatis-
mo/dectbito ou esfor¢o. Apesar de ndo cumprir todos os cri-
térios da International Headache Society, considerou-se como
diagndstico nosolégico possivel enxaqueca com aura de tipo
basilar (ICHD-II 1.2.6). O exame neurolégico, estudos cardia-
cos e imagiolégicos excluiram alteracoes relevantes a excep-
¢ao da angio-RM. Nesta observou-se a persisténcia de anasto-
mose cardtido-basilar a direita e duplicacdo do limen vascu-
lar do topo da basilar, admitindo-se origem directa da artéria
cerebral posterior a direita a partir desta anastomose.
Conclusao: A persisténcia de anastomoses car6tido-basi-
lares é rara, sendo a mais comum a persisténcia da artéria tri-
geminal, com prevaléncia angiogréfica de cerca de 0.3% a 1%..
Embora estas anastomoses sejam mais frequentemente asso-
ciadas a formagao de aneurismas, malformacoes arterioveno-
sas ou doencga ateroesclerdtica, por vezes associa-se s6 por si,
a sintomatologia vértebro-basilar, por hipoperfusao deste ter-
ritério, uma vez que também estd parcialmente dependente
da circulacdo anterior. Neste caso clinico, colocamos a hipéte-
se desta alteracdo vascular ser responsdvel pelo quadro,
embora nio existam estudos que correlacionem a ocorréncia
de enxaqueca de tipo basilar com estas altera¢cdes congénitas.

COO03. Psychotic symptoms in familial
hemiplegic migraine type 2.

José Barros'?, Alexandre Mendes'?, José Pereira-Monteiro'?,
Ilda Matos®

1-Servico de Neurologia, Hospital de Santo Anténio, Centro
Hospitalar do Porto, 2-Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel
Salazar, Universidade do Porto, 3-Servigo de Neurologia, Centro
Hospitalar do Nordeste

Introduction: Psychiatric symptoms are rare in FHM.
There are no reports of psychotic symptoms in FHM type 2
(ATP1A2 gene). In 2002, we examined a family with almost
pure FHM phenotypes. In 2007, a genetic study revealed an
M731T mutation in the ATP1A2 gene. A 10-year follow-up
allowed us to observe a progression towards complex pheno-
types, including psychosis in two siblings.

Clinical description: Male, 48 years old. The aura includ-
ed complex hallucinations with a feeling of time travelling. All
such episodes were part of the aura. He made mystical inter-
pretations regarding these phenomena.

Female, 38 years old. Recently, she had a complex episode.
She believed that she was being followed by lobbyists who
were competing for her ability to time travel. The neurological
examination revealed motor dysphasia and right central facial
palsy. The neurological and psychiatric signs disappeared
after 48 hours. She continued exhibiting auras that included
the feeling of time travelling. She is aware that the migraine is
the source of these symptoms.

Discussion: The data collected during follow-up of this fam-
ily allow us to make the following recommendations: 1. FHM2
must include a list of differential diagnoses of acute psychoses,
especially in individuals with a previous history of migraine with
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aura. 3. Individual prognoses must be established cautiously in
cases of FHM2. 3. Episodic clinical observation (snapshot view)
is not appropriate for the phenomenological characterisation of
FHM,; rather, long-term follow-up is required.

C004. Fantosmia e Enxaqueca com Aura -
Smells like Migraine

Liliana Pereira, Miguel Rodrigues
Servico de Neurologia do Hospital Garcia de Orta, EPE

Introducdo: Alucinacdes olfativas (fantosmia) tém sido
associadas a patologia neurolégica do lobo temporal (epilep-
sia, neoplasias e outras lesdes com efeito de massa). Uma revi-
sdo de casos identifica uma prevaléncia de 0,66% nas cefaleias
primdrias e apoiando-se na semiologia, caracteristicas tem-
porais e resposta a terapéutica propde a sua consideragdao
como forma incomum de aura migranosa.

Caso Clinico: Mulher de 29 anos, apresentando cefaleias
com caracteristicas migranosas desde os 10 anos de idade.
Tem episédios frequentes precedidos de aura visual, referindo
também aura sensitiva, disfasica, um episédio de hemiparésia
com anisocéria e outro de vertigem. Alivio sintomdtico apds
zolmitriptano nas crises e diminuicao da frequéncia das mes-
mas com medicag¢ao profiladtica com topiramato, terapéutica
que abandonou em margo de 2010 por diminuicdo da capaci-
dade de concentracdo e memdria. Desde o inicio de 2011 que
apresenta episédios ocasionais de fantosmia, em que cheira
sempre “f6sforo queimado”, durante alguns minutos. Nega
que sejam sucedidos por ou concomitantes com cefaleia, mas
refere aumento da frequéncia das crises nos tltimos meses.
Recorreu a Consulta de Neurologia em dezembro, ndo se
identificando alteracdes ao exame neurolégico. Realizou RM
CE e EEG para despiste de causas secunddrias de alucinacoes
olfativas, que foram normais. Iniciou terapéutica com propa-
nolol 40mg/dia observando-se resolucdo das fantosmias e
diminuicdo da frequéncia das crises de enxaqueca para men-
sal, sem aura.

Conclusao: A fantosmia é uma manifestacdo pouco
comum de enxaqueca, normalmente referida como um chei-
ro reconhecivel e desagradavel, sendo “queimado” o odor
mais reportado. Descrevemos um caso de aura olfativa isola-
da, sem episddios de cefaleia coincidente, numa doente com
enxaqueca documentada. As caracteristicas da fantosmia,
enquadramento na histéria pregressa e resposta a terapéutica
sdo concordantes com um tipo de aura. E importante consi-
derar a hipétese de aura de enxaqueca nos casos publicados
de fantosmia idiopética.

16h15-17h15 Comunicacoes orais 22 sessao
Moderadores: Dra Isabel luzeiro, Dra. Helena Gens

COO0S5. Migraine-Induced Epistaxis and
Sporadic Hemiplegic Migraine

José Barros'?, Joana Damadsio’, Assuncao Tuna', José Pereira
Monteiro'*

1-Servico de Neurologia, Hospital de Santo Anténio, Centro
Hospitalar do Porto, Portugal, 2-Instituto de Ciéncias Biomédicas
Abel Salazar, Universidade do Porto, Portugal
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Introduction: Since the 19th century, epistaxis and migraine
have been occasionally associated. Despite classic observations,
we found only two cases in contemporary medical literature.

Sporadic hemiplegic migraine is a subtype of migraine with
reversible motor deficits, without similar episodes in relatives.

Case report: We describe a 47-year-old male, with
migraine with scintillating scotoma, starting by the age of 20.
In some of the episodes he presented epistaxis in the resolu-
tion phase of migraine. Headache reached its maximum
intensity and an abundant epistaxis emerged. Pain intensity
decreased immediately. He never presented epistaxis in other
circumstances. There were no nasal symptoms, arterial hyper-
tension or analytical blood changes. He never used salicylates,
ergotamine, triptans or intranasal drugs.

At the age of 35 years, he experienced a visual aura fol-
lowed by transient aphasia, left crural weakness and
headache. Contralateral similar episodes occurred, followed
by remission (migraine swan song). Mutations in CACNAI1A,
ATP1A2, SCN1A and NOTCH3 were excluded.

Discussion: This is the first report of migraine-induced
epistaxis involving aura; the scarcity of similar reports may be
due to the lack of a guided anamnesis. The complex aura had
inconsistent topography; this may suggest that the “spreading
depression” affects the brain in an uneven and elective man-
ner. Lastly, the present report conveys that the late appear-
ance of complex auras requires improbable interactions
between environmental and endogenous conditions in indi-
viduals with genetic predisposition.

C006. Enxaqueca hemiplégica familiar
com ataxia e doencas alélicas em Portugal

José Barros'?, Luis Ruano®, Joana Domingos', Isabel Alonso*,
Isabel Silveira®, Jorge Sequeiros*, Paula Coutinho*

1-Hospital de Santo Anténio (HSA), Centro Hospitalar do Porto
(CHP), 2-Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar (ICBAS),
Universidade do Porto, 3-Centro Hospitalar de Entre Douro e
Vouga (CHEDV), Santa Maria da Feira, 4-Instituto de Biologia
Molecular e Celular (IBMC), Universidade do Porto

Introducdo: A enxaqueca hemiplégica familiar, a ataxia
espino-cerebelosa tipo 6 (SCA6) e a ataxia episddica tipo 2
(AE2) sao doengas alélicas, devidas a dezenas de mutagdes
diferentes no gene CACNAIA do cromossoma 19. As prevalén-
cias destas doengas sao provavelmente muito baixas. O tinico
estudo de base populacional estimou uma prevaléncia da
EHF inferior a 3/100000.

Os resultados do “Rastreio de Ataxias e Paraparésias
Espdsticas Hereditdrias em Portugal” poderdo dar-nos uma
estimativa da prevaléncia destas doencas no pais.

Metodologia: Usamos a base de dados do rastreio de base
populacional, que decorreu de 1993 a 2004, cobrindo poten-
cialmente a totalidade dos cidadaos residente em Portugal;
complementamos com os registos do Instituto de Biologia
Molecular e Celular.

Resultados: Foram identificadas 225 familias com ataxias
dominantes, das quais 53% com doenc¢a de Machado-Joseph
(SCA3). Foram identificadas duas familias com enxaqueca
hemiplégica familiar com ataxia, devidas a mutacdes no gene
CACNAI1A. Uma familia (mutagao R583Q) incluiu 25 doentes de
4 geracoes e a outra (mutacdo R1347Q) incluiu 3 doentes de 2
geracoes. Foram identificadas 2 familias com SCAS, totalizando
5 individuos. Foi identificada uma fratria de 4 individuos com
fendtipos de ataxia episddica tipo 2, sem mutagao identificada.
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Conclusdo: Provavelmente a enxaqueca hemiplégica fami-
liar com ataxia e as suas doencas alélicas sdao muito raras em
Portugal.

CO0O07. Cefaleias e doencas auto-imunes

Isabel Moreira, Raquel Samées, JM Pereira Monteiro
Servico de Neurologia, Hospital Santo Anténio, Centro Hospitalar
do Porto

Introducdo: As cefaleias, nomeadamente a enxaqueca,
parece ocorrer com uma maior prevaléncia em pessoas com
doencas auto-imunes do que na populacao em geral. Esta asso-
ciacao tem sido descrita quer para doencgas imunomediadas
envolvendo o sistema nervoso central quer para doencas auto-
imunes sistémicas ou envolvendo outros 6rgaos especificos.

Caso clinico: Mulher, de 57 anos, com antecedentes de
lipus eritematoso sistémico diagnosticado aos 50 anos, recor-
reu a consulta de Neurologia por apresentar desde ha vérios
anos episodios de cefaleias holocranianas, severas e constan-
tes, associadas a nduseas e vomitos, fotofobia, fonofobia e
osmofobia e agravadas pela actividade fisica. Sem queixas
compativeis com aura. As crises tém duragdo de 3 a 4 dias e
uma frequéncia de 2 por més. O exame neurolégico é normal.
A doente tem histéria familiar de enxaquecas e varios mem-
bros da familia tém outras doengas auto-imunes (artrite reu-
matoide e doenca de Behget). Foi iniciado tratamento com
topiramato e amitriptilina com melhoria dos sintomas.

Discussao: Aqui apresentamos o caso de uma familia onde
coexiste historia de doencas auto-imunes e de enxaqueca sem
aura segundo a Classificagdo Internacional de Cefaleias, 22
edigdo. Trata-se de duas doengas que tendem a apresentar
agregacao familiar, levantando, este caso, a questdao de uma
possivel associagdo entre ambas, embora o mecanismo subja-
cente a ocorréncia de cefaleias nos doentes com doencas
auto-imunes ainda nao esteja esclarecido.

C008. Cefaleias na sindrome de Sjogren:
associacao a fenomeno de Raynaud

Isabel Moreira', Filipa Teixeira?, Ana Martins Silva', Carlos
Vasconcelos?®, Fatima Farinha?®, JM Pereira Monteiro', Ernestina
Santos’

1-Servico de Neurologia, Hospital Santo Anténio, Centro
Hospitalar do Porto, 2-Servico de Reumatologia, Hospital de
Ponte de Lima, Unidade Local de Satide do Alto Minho,
3-Unidade de Imunologia Clinica, Hospital Santo Anténio,
Centro Hospitalar do Porto

Introducéo: A cefaleia é um sintoma frequentemente em
doentes com sindrome de Sjogren primdaria ocorrendo em 40
a 75% destes doentes. Mais frequentemente tém enxaquecas
com ou sem aura, podendo também apresentar cefaleias de
tensdo. Tem-se verificado uma associacdo entre a presenca de
cefaleia e o fendmeno de Raynaud.

Objectivos: Estudo caso-controlo, observacional, retros-
pectivo e transversal para avaliar o tipo de cefaleias e a asso-
ciacdo entre cefaleias e fendémeno de Raynaud em doentes
com sindrome de Sjogren primaria.

Doentes e Métodos: Dos 89 doentes seguidos na Unidade
de Imunologia Clinica do HSA com sindrome de Sjogren, 22
foram observados em Neurologia por envolvimento do siste-
ma nervoso central e/ou periférico. Neste grupo estudou-se a
prevaléncia e caracteristicas das cefaleias e do fen6meno de
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Raynaud. Usou-se o teste de Fisher para andlise estatistica.

Resultados: Os doentes apresentavam uma média de ida-
des de 41,8 anos, idade de inicio da doenca aos 45,1 anos e
duracdo média de doenca de 11,7 anos. Doze dos 22 doentes
com envolvimento neurolégico tinham queixas de cefaleias: 7
tinham enxaqueca com aura, 2 enxaqueca sem aura e 3 cefa-
leias de tipo tensao. Destes, trés apresentavam alteracdes na
ressonancia compativeis com doenca inflamatéria (2 dos
doentes com enxaqueca com aura e 1 dos doentes com cefa-
leias de tipo tensao). Dos 12 doentes que sofriam de cefaleias
8 apresentavam também fenémeno de Raynaud. Dos 10
doentes que nao tinham cefaleias apenas 3 tinham fenémeno
de Raynaud. A associacdo entre cefaleias e fenémeno de
Raynaud nos doentes com sindrome de Sjogren primadria foi
estatisticamente significativa (p<0,05).

Conclusdo: Uma possivel explicacdo para esta associacdo é
que a doenca de pequenos vasos que leva ao fenémeno de
Raynaud possa levar a uma disfuncdo cerebrovascular que
contribua para as cefaleias ou entao tratar-se de outro factor
desconhecido, nomeadamente genético.

09h30-10h30 Comunicacdes orais 32 sessao
Moderadores: Dr. José Barros, Dra. Manuela Palmeira

C009. Cefaleia Orgasmica associada a
Vasoconstricao Cerebral Reversivel

Simao Cruz, José Campillo, Elsa Parreira
Servico de Neurologia, Hospital Prof. Doutor Fernando Fonseca,
Amadora/Sintra

Introducdo: A cefaleia explosiva associada a actividade
sexual é uma entidade clinica que exige a exploracdo de um
alargado grupo de diagndsticos diferenciais, entre os quais se
inclui a sindrome de vasoconstricao cerebral reversivel, pri-
madria ou secunddria.

Caso Clinico: Doente do sexo feminino, com 49 anos de
idade e antecedentes de provével enxaqueca com aura e cefa-
leia primdria tipo guinada. No inicio de Janeiro de 2012, 10
dias ap6s angioplastia devido oclusdo ostial do tronco bra-
quiocefdlico direito, recorreu a consulta referindo trés epis6-
dios de cefaleias explosivas holocranianas, pulséteis, muito
intensas, com inicio subito durante o coito, auto-limitadas
(duracao aproximada de 30 minutos), sem sintomas acompa-
nhantes, nomeadamente nduseas ou vomitos. Os trés epis6-
dios tiveram lugar na semana anterior, tendo o dltimo ocorri-
do menos de 48h antes. O exame neuroldgico era normal e o
estudo imagiol6gico (RMN-CE, AngioRMN e AngioTAC) ndo
revelou alteracdes. Foi submetida a punc¢ao lombar e o exame
citoquimico do LCR foi normal. Em Doppler transcraniano
realizado quatro dias apds o tltimo dos trés episddios iniciais
de cefaleias, foi detectada uma assimetria marcada das veloci-
dades sistdlicas nas artérias cerebrais médias sugestiva de
vasoespasmo no territério da artéria cerebral média direita.
Iniciou-se entdo terapéutica com nimodipina per os (60mg
4/4h) e assistiu-se a uma progressiva normaliza¢do dos valo-
res nos Doppler de controlo. Manteve nas 2 semanas seguin-
tes episodios de cefaleias explosivas idénticas aos anteriores,
ficando assintomética apds a 42 semana de evolucao. Realizou
entdo angiografia cerebral que nao mostrou alteracoes.

Maio de 2012 | N.21 | Volume 12



Conclusdes: Com o aperfeicoamento dos métodos de
investigacao tem sido reportada cada vez mais frequentemen-
te a associacdo entre cefaleia explosiva recorrente do coito e
sindrome de vasoconstricdo cerebral reversivel, associacao
essa observada também neste caso. A possivel relacdo com a
angioplastia prévia ndo estd descrita na literatura.

CO10. Casuistica - Cefaleias orgasmicas

Diana Briosa e Gala, Ana Moutinho, Pureza Dias

Interna da formacao especifica de Medicina Interna, Interna da
formacao especifica de Medicina Geral e familiar, Assistente
Hospitalar Graduada de Neurologia, Centro Hospitalar Leiria —
Pombal

Introducdo: As cefaleias orgdsmicas sao cefaleias prima-
rias desencadeadas pela actividade sexual. Os critérios de
diagnéstico da Sociedade Internacional de Cefaleias definem-
na: Cefaleia "explosiva"/severa subita; ocorréncia no orgas-
mo; exclusdo de outras causas de patologia intracraniana.
Perante este tipo de cefaleias, é fundamental distingui-las
entre benignas ou sintomaticas, sendo mandatoria a exclusao
de patologia estrutural, como hemorragia subaracnoideia ou
dissecao arterial.

Caso clinico: Os autores apresentam uma casuistica de
quatro doentes, trés casos benignos e um sintomadtico, salien-
tando a variabilidade fenotipica desta patologia.

1: Mulher de 42 anos de idade. Episddios recorrentes de
cefaleias orgasmicas com cinco anos de evolucao e de agrava-
mento recente.

2: Mulher de 56 anos de idade. Episddios recorrentes de
cefaleias orgdsmicas com quatro anos de evolug¢do que cedem
espontaneamente mas com marcada influéncia psicossocial
condicionando a simulacdo do orgasmo de forma a obter
eviccdo da sintomatologia.

3: Homem de 49 anos de idade com antecedentes pessoais
de quisto aracnoideu identificado por RMN-CE apés docu-
mentagdo por TC-CE de hipodensidade cortical hemisférica
cerebelosa direita no contexto de cefaleia occipital intensa
com uma semana de evolucdo. Episddios recorrentes de cefa-
leias pré-orgdsmicas que cessaram com a abstinéncia sexual.

4: Homem de 49 anos de idade. Episddios recorrentes de
cefaleias orgdsmicas fronto-occipitais com cinco meses de
evolucao. Histéria familiar de Aneurismas cerebrais. O estudo
imagiolégico estrutural por TC-CE ndo mostrou alteragdes
tendo sido identificado por RMN-CE um aneurisma sacular a
nivel da bifurcacdo da artéria cerebral média esquerda sem
indicacdo neurocirargica. Sob terapéutica antidepressiva e
anti-hipertensora e com indicac¢ao de eviccao de esforcos fisi-
cos e de actividade sexual.

Discussao/ Conclusao: A prevaléncia atribuida a esta pato-
logia é de cerca de 1%, num estudo de base populacional.
Contudo sera provavelmente uma patologia subdiagnostica-
da pela relutancia em recorrer aos cuidados de satide e pelo
factor sociopsicolégico que dificulta a correcta anamnese.

CO11. Cefaleia primaria tipo quinada: um
caso clinico com boa resposta a
amitriptilina

Raquel Samdes, Isabel Moreira, JM Pereira Monteiro

Servico de Neurologia, Hospital de Santo Anténio — Centro
Hospitalar do Porto
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Introducdo: A cefaleia primdria tipo guinada (primary
stabbing headache) caracteriza-se por uma dor tipo facada na
orbita, témpora ou regido parietal, com a durag@o de breves
segundos, na auséncia de sintomas acompanhantes e tendo
sido excluidas outras hipéteses de diagndstico.

Estudos populacionais tém revelado que é uma cefaleia
frequente (prevaléncia estimada de 35%), embora nem sem-
pre motive recurso aos cuidados de sadde.

A indometacina constitui a principal opcao terapéutica.

Caso clinico: Mulher de 63 anos, com antecedentes de doa-
¢ao de um rim e depressao, hipertensao arterial e dislipidemia
medicadas, sem antecedentes familiares de relevo, desenvolve
cefaleia em “fisgada", bilateral, de inicio na regido pré-auricu-
lar, com irradiacdo ascendente, duracdo de segundos e fre-
quéncia muito variavel (até quatro por dia), sem sintomas
acompanhantes. Exame neurolégico normal. Foi medicada
com amitriptilina 5 mg duas vezes por dia, com melhoria.

Discussao: A cefaleia cumpre os critérios de cefaleia pri-
madria tipo guinada, de acordo com a classificagao internacio-
nal das cefaleias (22 edi¢do). No entanto, tendo em conta tra-
tar-se de uma doente com rim tnico, optou-se por medicar
com amitriptilina em vez de indometacina, tendo-se verifica-
do uma boa resposta a terapéutica.

CO12. Nevralgia do trigémio secundaria a
neurossarcoidose

Andreia Matas, Andreia Veiga, Pedro Guimaraes, Joao Paulo
Gabriel, Mario Rui Silva.

Servico de Neurologia do Centro Hospitalar de Trds-os-Montes-e-
Alto-Douro

Introducdo: Apesar de idiopatica na maioria dos casos, a
nevralgia do trigémio pode ser sintomética até de doengas sis-
témicas com repercussdo neurolégica, tal como se observou
no caso que se relata.

Caso clinico: Homem diabético, de 66 anos, com nevralgia
do trigémio a direita (dermatomos V2 e V3) sintomdtica hd
cerca de 10 anos, com resposta insatisfatéria a combinacao de
carbamazepina, valproato de sédio e gabapentina. Havia sido
ja submetido a RMN encefdlica que mostrara uma lesao oblon-
ga no trajecto intra axial do nervo trigémio homolateral, hipe-
rintensa em T2, ndo captante nem expansiva, bem como
outras lesdes supratentoriais na substancia branca subcortical,
bilateralmente, com idéntico comportamento de sinal. Em
periodos de exacerbacdo da dor havia sido medicado com cor-
ticoterapia, com beneficio. Da investigac¢ao etiol6gica a que foi
submetido salienta-se normalidade analitica, incluindo estu-
do imunolégico sérico, serologias virais (HBV, HCV, HIV e sifi-
lis), doseamento de vitamina B12 e func¢ao tiroideia. O estudo
de LCR mostrou apenas hiperproteinorraquia (60 mg/dL) com
bandas oligoclonais negativas. Considerando-se a possibilida-
de de neurosarcoidose foi submetido a broncofibroscopia com
imunofenotipagem dos linfécitos do lavado broncoalveloar,
que se mostrou consistente com essa possibilidade
(Linfocitose T e razdo de linfécitos T CD4/CD8 > 4). O dosea-
mento sérico enzima conversora resultou normal. Nao se evi-
denciou envolvimento de outros sistemas e aparelhos, desig-
nadamente o respiratério, pela doenca. Foi novamente medi-
cado com prednisolona oral, ficando livre de dor com a dose
minima de 40 mg PO/d e, seguidamente, iniciou azatioprina.

Conclusao: Pretende-se, através do presente, salientar
uma das etiologias possiveis da nevralgia do trigémio poucas
vezes observada na prética neurolégica quotidiana.
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Regulamento:

A Tecnifar — Industria Técnica e Farmacéutica SA financiar4, a partir de 1 de Janeiro de 2012, BOLSAS DE INVESTIGACAO
CIENTIFICAS EM EPILEPSIA (BICE), com a finalidade de promover o conhecimento e o apoio a investigacdo na Epilepsia
Clinica e Bdsica. As BICE terdo o patrocinio conjunto da Sociedade Portuguesa de Neurologia (SPN), da Sociedade

Portuguesa de Neuropediatria (SPNP) e da Liga Portuguesa Contra a Epilepsia (LPCE).

O valor do financiamento serd de 30.000,00€ distribuido, no maximo por 4 Bolsas. De acordo com a decisdo do Juri, o valor

serd atribuido total ou parcialmente, podendo mesmo nao ser atribuido se esse for o seu entendimento.
(Nota: Os valores estao sujeitos a situacao tributaria em vigor de cada beneficidrio)
O concurso, de ambito nacional, é aberto em cada biénio sendo a duracdo da Bolsa de 12 meses.

Serdo considerados Candidatos as BICE os trabalhos portugueses que tenham sido apresentados dentro do prazo (da ali-

nea d do Regulamento).

O fecho do projecto implica a publicacao de pelo menos um artigo cientifico ou uma monografia que serdo obrigatoria-
mente publicados na SINAPSE (Orgéo Oficial da SPN, SPNP e LPCE), reservando-se a Tecnifar o direito a exclusividade da
sua Publicacdo Integral em separatas, podendo no entanto ser publicadas noutras Revistas Cientificas Nacionais ou
Internacionais indexadas, bem como na Revista Tecnifar ou outros 6rgaos de comunicacdo, mas sempre com referéncia

expressa as Bolsas atribuidas pela Tecnifar.
As BICE serao atribuidas de entre os projectos submetidos segundo o regulamento anexo.

As candidaturas serdo seleccionadas de acordo com critérios do Juri de seleccao, constituido por 6 elementos de elevada

competéncia cientifica, dos quais um representard a instituicao financiadora, sendo assim constituido:

Presidente do Juri:

Prof. Doutor Anténio Martins Silva — (com Voto de Qualidade);

Jari:

Presidente da Sociedade Portuguesa de Neurologia (SPN)

Presidente da Sociedade Portuguesa de NeuroPediatria (SPNP)

Presidente da Liga Portuguesa Contra a Epilepsia (LPCE)

Prof. Doutor Fontes Ribeiro — Neurologista e Farmacologista Clinico — Professor da Faculdade de Medicina da Universidade
de Coimbra

Médico em representacdo do Departamento Médico da Tecnifar
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Al Normas Gerais:
No projecto de trabalho deve-se incluir:

1. Area de investigacdo a que se aplica (clinica, experimental);
2. Resumo referindo-se a introducao, objectivos, material e métodos do protocolo de investigacao (méximo de 1 pagina A4);
3. Protocolo de investigacao, descrito no méximo em 10 paginas A4 referindo:
a] Introdugdo: méximo 1 pégina;
b] Objectivos e hipdteses de investigacao;
c] Metodologia e objecto a estudar:
Local, tipo, duracao e periodo de estudo, populacao a estudar, tipo e técnica de amostragem e dimensao da amostra,
defini¢ao das varidveis em estudo, métodos de recolha da informacao e estratégia a usar para o tratamento estatisti-
co dos dados;
d] Organizagdo do projecto:
Responsabilidade dos investigadores, recursos humanos e técnicos, referidos na equipa do projecto. Consentimento
dos doentes ou de tutores. Aprovacao da proposta pela Comissao de Etica;
e] Bibliografia que documenta a proposta;
f] Proposta detalhada de aplicagao da verba solicitada;

gl Importancia dos resultados esperados para as dreas cientificas correspondentes.
B] Apresentacdo da candidatura:
Documento em que conste:

a] Identificacdo completa do Candidato, data de nascimento, grau de carreira (hospitalar e/ou académica), especialida-
de, nimero da Ordem dos Médicos (se for médico), local de trabalho, endereco electrénico ou email, morada de resi-
déncia, telefone/telemével, e endereco para onde deve ser remetido qualquer expediente relativo a candidatura;
Situagdo profissional do concorrente e identificagdo de outros intervenientes na equipa do projecto;

b] Declaracdo escrita dos restantes investigadores que aceitam participar no projecto;

c] Mengao dos documentos que acompanham o requerimento.

Trés exemplares do projecto do trabalho, acompanhados, cada um deles, de um exemplar do curriculum vitae do can-
didato, sucinto e informativo (ndo mais de duas paginas A4) e que permita avaliar a qualificacado especifica para a drea

escolhida e para o projecto proposto;

Declaracgao do Director do Servico ou da unidade e da instituicao/instituicoes em que se realizara o projecto, autori-

zando a realiza¢do do mesmo.

C] A seleccdo dos candidatos atendera, além da originalidade e valor cientifico do mesmo, aos
seguintes factores:

a] Objectividade e adequacao da metodologia a finalidade do projecto;

b] Adequacdo dos meios financeiros aos objectivos do projecto;

c] Adequacdo, da equipe interveniente, a execu¢do do projecto (avaliada pelo perfil profissional e curricular do candi-
dato e colaboradores).

d] S6 serdo aceites candidaturas a novas BICE candidatos que tenham cumprido, em relacdo a Bolsas precedentes, todas

as regras a que se comprometeram.
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D] A apresentacao de candidaturas devera ocorrer entre os dias 1 de Setembro e 15 de Dezembro
de cada ano civil impar. Excepcionalmente, no ano de 2011 (e exclusivamente neste), o prazo
para entrega de candidaturas decorrera entre 1 de Dezembro de 2011 e 31 de Janeiro de 2012.

Os candidatos serao informados até 31 de Janeiro do ano seguinte ao da apresentacao das candidaturas, do resultado
do Juri (excepcionalmente em 2012 até 29 de Fevereiro), ficando os candidatos a quem forem atribuidas as bolsas obri-
gados a fazer a apresentacdo publica da proposta, no Curso de Primavera em Epilepsia imediatamente posterior a essa
apresentacgdo, ou outro a indicar pelas Sociedades Cientificas apoiantes destas BICE. O Projecto terminara até 31 de
Maio do ano seguinte. Os Candidatos obrigam-se a apresentar um Relatério de Progresso e o Primeiro Relatério de
Execucdo Financeira até 31 de Dezembro do ano de Inicio do Projecto. O Relatério Final, incluindo a execucdo finan-

ceira total tera de ser apresentado até 30 de Junho do ano seguinte ao Inicio do Projecto.
Em todo e qualquer documento financeiro devera sempre constar:

¢ BICE e Nome do Projecto;

¢ Registado em nome da Tecnifar, SA (NIF-500 280 436).
Qualquer documento que nio cumpra estes requisitos sera recusado pela Tecnifar SA.

E] Toda a documentacdo de candidatura ou qualquer outra informacao deve ser solicitada a:

Tecnifar — Industria Técnica Farmacéutica, SA
Rua Tierno Galvan, Torre 3, 12° ¢ 1099-036 Lisboa

Tel.: 210330700 Fax: 210330709

E-mail: grupotecnifar@tecnifar.pt

A DIRECGAO DA SPN DA O SEU APOIO CIENTIFICO A ESTA INICIATIVA.

‘ ) SOCIEDADE
@ & PORTUGUESA
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Principios editoriais e normas de publicacao

Sinapse
A SINAPSE é uma revista médica, propriedade da Sociedade Portuguesa de Neurologia (SPN), publicada em edicdo cldssica
e em suporte electrénico.

A SINAPSE é orgado oficial da Sociedade Portuguesa de Neurologia (SPN), incluindo as sec¢des e os grupos de estudos, da
Liga Portuguesa Contra a Epilepsia (LPCE), da Sociedade Portuguesa de Cefaleias (SPC), da Sociedade Portuguesa de
Estudos de Doengas Neuromusculares (SPEDNM) e da Sociedade Portuguesa de Neuropatologia (SPNp).

Principios gerais
A SINAPSE orienta-se pelos seguintes principios gerais:

1.
2.

5.

9.

10.

11.

Defesa e promocdo da Neurologia Clinica portuguesa;

Apoio empenhado e independente as iniciativas de SPN, LPCE,
SPC, SPEDNM, SPNp, espelhando os seus estadios de desenvol-
vimento e contribuindo para a sua consolidagdo e robustez;

. Prética da Neurologia Clinica como vocagao primordial;
. Trabalhos transversais, integradores ou promotores da unidade

da Neurologia como interesses privilegiados;
Preservacdo da memoria 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;

Rigor e pedagogia na aplica¢do 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.

2.

3.

4.

Administraggo. E composta por trés elementos da Direc¢do da
SPN (Presidente, Vice-Presidente para a drea editorial e
Tesoureiro), sendo responsével pelas componentes econdmicas,
financeiras e logisticas.

Director. E nomeado pela Direcgdo da SPN, podendo ser mem-
bro dos Orgdos Sociais ou independente; estabelece a orientacdo
global, a preparacao e execucao das edi¢oes, ouvido o Conselho
Editorial.

Conselho Editorial. E nomeado pela Direc¢do da SPN, mediante
proposta fundamentada do Director, sendo os seus membros
sécios independentes dos Orgaos Sociais; compete ao Conselho
Editorial participar nas grandes opcdes de natureza editorial,
cientifica e estética.

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.

2.

3.

4.

Os trabalhos candidatos a publica¢do serdo inéditos, e ndo deve-
rdo ser enviados para outras publicagoes.

Deverao ser remetidos por correio electronico, em documentos
anexos (attached files) Microsoft Word™, em qualquer versao
actual.

Deverdo ser evitados simbolos, sublinhados, palavras em maits-
culas, bolds, italicos, notas de topo ou de rodapé, e artificios for-
mais.

As péaginas nao deverdo ser numeradas.

Volume 12 | N.21 | Maio de 2012

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, telemdvel e correio electronico 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. A terceira 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, discussdo e bibliografia. As revisdes 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) concepcdo 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 colec¢do de dados ou a supervisao

Sinapse

-

265



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 ntimero de autores serd parcimonioso, particularmente em “Casos
Clinicos”.

Ainclusao e compromisso do nome das instituicdes é da responsabi-
lidade dos autores.

3.Resumo
O resumo tem um limite méaximo 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 motivagoes 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 ndo 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 numeracdo 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 expressdo 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 publicacdo, 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 podera 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 ligacoes 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, apés 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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