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Editorial

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

A semana em que escrevo este edital é marcada pela perda de um investigador que marcou de modo impar
a ciéncia dos nossos dias, Francois Jacob, o bidlogo que foi prémio Nobel da Medicina juntamente com André
Lwoff e Jacques Monod, em 1965.

A estrutura molecular do ADN tinha sido descoberta hd cerca de uma década, em 1953, por Francis Crick e
James Watson, e Francois Jacob demonstrou que a especificidade genética estava contida no ADN e que a acti-
vidade dos genes podia ser regulada por acontecimentos exteriores a molécula do ADN, ou seja, por fenéme-
nos epigenéticos.

De facto a questao da regulacdo e do controlo genético permitiram compreender alguns dos mecanismos
moleculares subjacentes a iniciacdo, desenvolvimento e progressdo do cancro. Os avangos da tecnologia de
sequenciacdao permitem analisar a biologia dos tumores e avaliar o impacto clinico da anélise do genoma no
diagnéstico precoce e no tratamento da doenca oncolégica.

Simultaneamente, a informacao obtida da farmacogenémica € utilizada na identificacdo e no desenho de
farmacos dirigidos para alvos especificos na célula tumoral. A heterogeneidade do tumor individual permite
compreender algumas das diferencas na resposta terapéutica e a interpretagdo do genoma ajuda a seleccio-
nar firmacos mais eficientes para o tratamento do doente.

A capacidade de ler o c6digo complexo escondido nas células do nosso organismo e de identificar a melhor
terapéutica para cada individuo, abre novas perspectivas para uma era, cada vez mais préxima, de uma medi-
cina personalizada.

Vai sendo desvendada a esséncia do que somos, essa “estranha mistura de 4cidos nucleicos e de memadrias,
de sonhos e de proteinas, de células e de palavras”, Francois Jacob. B
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Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra
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Andlise de variaveis eletrocardiograficas peri-ictais em doentes com

epilepsia focal refrataria

Analysis of peri-ictal electrocardiographic parameters in patients with

refractory focal epilepsy

Teresa Gomes Pereira', Marta Carvalho?, Ricardo Rego®

1-Faculdade de Medicina da Universidade do Porto, Porto; 2-Servigo de Neurologia, 3-Unidade de Neurofisiologia do Servico de

Neurologia, Centro Hospitalar de Sdo Jodo, Porto.

Resumo

Introducdo: A morte stibita inexplicada nos doentes com epilepsia (SUDEP) é a causa mais fre-
quente de morte diretamente relacionada com a epilepsia. Pensa-se que em alguns casos pode
dever-se a alteracoes cardiacas que ocorrem nas crises epiléticas. Estd comprovado que as crises
epiléticas provocam grandes alteracdes na funcao cardiaca e é comum observar-se a existéncia de
taquicardia ictal e algumas vezes bradicardia ictal, que pode progredir para assistolia. Algumas das
alteracdes cardiacas podem mesmo preceder outras manifestacoes das crises epiléticas, podendo
ser importantes para as detetar precocemente.

Objetivos: Determinar a prevaléncia e caracterizar as alteracdes peri-ictais da frequéncia car-
diaca (FC), intervalo PR e intervalo QTc em doentes com epilepsia focal refrataria.

Metodologia: Foram analisados os eletrocardiogramas de doentes admitidos na Unidade de
Monitorizacao de Epilepsia do Centro Hospitalar de Sao Joao, EPE, investigados com monitorizacao
eletroencefalogréfica prolongada, para a FC, intervalo PR e QTc durante o periodo peri-ictal.

Resultados: Foram analisadas 134 crises de 25 doentes. Destas, 7 foram excluidas por ndo cum-
prirem os critérios de inclusdo ou por nao possuirem tracado suficiente para andlise. Em 71,2% das
crises houve aumento da FC em pelo menos 10 batimentos por minuto. A taquicardia ocorreu em
56,8% das crises. Apenas uma crise apresentou bradicardia ictal (0,9%). Em 11,7% dos casos estas
alteragdes precediam o inicio eletroencefalografico da crise. Foram comparadas as crises tempo-
rais esquerdas e direitas e observou-se que a taquicardia ocorreu mais frequentemente nas crises
temporais direitas (66,7%) do que nas esquerdas (27%). Verificou-se ainda uma variacao conside-
rével do intervalo QTc no periodo ictal em comparagao com o periodo pré-ictal, sendo que em
22,7% das crises ocorreu aumento deste intervalo. O intervalo PR ndao mostrou nenhuma tendén-
cia valorizavel. Nao foram detetadas arritmias graves na populacdo estudada.

Conclusoes: Numa percentagem considerdvel de crises ocorreu aumento da frequéncia cardia-
ca no periodo ictal. A taquicardia ictal foi mais frequente nas crises temporais direitas do que nas
esquerdas. Observamos um aumento ictal do intervalo QTc numa proporgao consideravel de
doentes. Mais estudos sdo necessdrios para perceber a influéncia das crises epiléticas na funcao
cardiaca e os mecanismos que estdo por tras dessas alteragoes.

Abstract

Introduction: Sudden unexplained death in epilepsy (SUDEP) is the most frequent cause of
death directly related to epilepsy. It is thought that in some cases it may happen due to cardiac
alterations that occur in epileptic seizures. It is proved that epileptic seizures originate major alter-
ations in cardiac function. Ictal tachycardia is commonly observed, and in some cases ictal brady-
cardia, which can progress to asystole. Some of the cardiac alterations may anticipate other ictal
manifestations, which can be important for early seizure detection.

Objective: To determine the prevalence and characterize the peri-ictal changes in heart rate and
PR and QTc intervals in patients with focal refractory epilepsy.

Methods: The electrocardiograms of patients admitted in the Epilepsy Monitoring Unit at our
institution, investigated with prolonged electroencephalographic monitoring, were analyzed for
heart rate, PR and QTc intervals during the peri-ictal period.

Results: We analyzed 134 seizures of 25 patients. We excluded 7 seizures because they did not
fulfill the inclusion criteria or because they did not have sufficient tracing for analysis. In 71,2% of
epileptic seizures there was a heart rate increase of, at least, 10 beats per minute. Ictal tachycardia
occurred in 56,8% of seizures. One seizure was accompanied by ictal bradycardia (0,9%). In 11,7%
of the cases these changes preceded the electroencephalographic onset of seizures. We compared
seizures with origin in right temporal lobe with those with origin in left temporal lobe and we found
out that tachycardia was more frequent in right (66,7%) than in left temporal seizures (27%). We
detected a considerable variation of QTc interval in the ictal period in comparison with the pre-
ictal period and in 22,7% of the seizures we found an increase of this interval. The PR interval did
not show any considerable variation. We did not find severe arrhythmias in our population.

Conclusions: In a considerable percentage of seizures we found an increase in heart rate during
the ictal period. Ictal tachycardia was more frequent in right temporal lobe epilepsy than in left tem-
poral lobe epilepsy. We found an increase of QTc interval in a considerable proportion of patients.
More studies are necessary to understand the influence of epileptic seizures in cardiac function and
the underlying mechanisms.
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Introducdo

A morte stibita inexplicada nos doentes com epilepsia
(SUDEP) é a causa mais frequente de morte diretamente
relacionada com a epilepsia’. A incidéncia de SUDEP é cla-
ramente superior em doentes com epilepsia refratdria, atin-
gindo nesse grupo 6 a 9/1000/ano’. Apesar da sua etiologia
continuar por esclarecer, o mais provavel é ter uma origem
multifatorial, onde estao envolvidos mecanismos cardiacos,
respiratorios e neurogénicos®®. O principal fator de risco é a
persisténcia continuada de crises ténico-clonicas generali-
zadas, estando identificados outros fatores predisponentes
como a longa durac¢do da epilepsia, o inicio em idade jovem,
atraso mental ou politerapia farmacoldgica*’. Doentes com
grandes alteracoes do ténus autonémico durante as crises
também parecem ter maior risco de SUDEP?.

E consensual que a epilepsia provoca profundas altera-
¢des na funcdo cardiaca, afetando diretamente a frequén-
cia e o ritmo*>'°. As altera¢des mais comuns sdo a taqui-
cardia sinusal, em mais de 80% das crises, e a bradicardia
sinusal, com cerca de 1 a 3,7% de incidéncia®>'"'?, poden-
do raramente progredir para assistolia’. Foi sugerido que
as alteracdes na frequéncia cardiaca poderiam estar rela-
cionadas com o local e o hemisfério em que tem inicio a
crise epilética’®. Assim, a taquicardia acompanharia,
maioritariamente, as crises com origem no lobo temporal
direito e a bradicardia aquelas com origem nos lobos fron-
tal e temporal, predominantemente, no hemisfério
esquerdo®®'. Estas alteracdes ocorrem, na maioria das
vezes, em simultdneo com outras manifestacdes ictais,
nomeadamente motoras. No entanto, algumas ocorrem
no periodo pré-ictal'"'?, antecipando outras manifesta-
¢oes semioldgicas das crises epiléticas.

As alteracoes ictais no intervalo QT podem provocar
arritmias cardiacas graves e fatais e 0 aumento deste inter-
valo também estd associado a SUDEP*. Estas alteracoes
da repolarizacdo sdo mais frequentes nos doentes com
epilepsia refrataria’®.

O estudo das alteracoes cardiacas, ainda que subtis, que
ocorrem na epilepsia é importante, uma vez que podem ser
usadas para detetar e, até mesmo, antecipar as crises’, per-
mitindo o seu controlo mais apertado, prevenindo compli-
cacoes e melhorando a qualidade de vida dos doentes.

Objetivos

Com este estudo pretendeu-se determinar a prevalén-
cia e caracterizar as alteragdes peri-ictais na frequéncia
cardiaca (FC), no intervalo QT e no intervalo PR em doen-
tes com epilepsia focal refratéria.

Metodologia

Amostra

Foi realizado um estudo retrospetivo de tracados ele-
troencefalogréficos e eletrocardiogréaficos de doentes com
epilepsia focal refratdria, que tiveram crises epiléticas
durante o internamento na Unidade de Monitorizacao de
Epilepsia da Unidade de Neurofisiologia do Servico de
Neurologia do Centro Hospitalar de Sao Jodo entre novem-
bro de 2011 e novembro de 2012. Foram usados os seguintes

Sinapse

critérios de inclusdo: individuos com mais de 18 anos; diag-
néstico clinico de epilepsia focal; refratariedade ao trata-
mento médico de acordo com os critérios da ILAE'S; indica-
¢do para monitorizacao video-eletroencefalografica prolon-
gada no contexto de avaliacdo pré-cirdrgica. Foram critérios
de exclusdo: utilizacdo de medicacdo que pudesse alterar a
resposta da frequéncia cardiaca; antecedentes de doenca
cardfaca ou arritmias que dificultassem a detecdo de altera-
coes eletrocardiogréficas peri-ictais; antecedentes de crises
psicogénicas nao epiléticas; crises em que nao fosse possivel
identificar o inicio ou fim eletroencefalogréfico ou clinico.
Embora alguns farmacos anti-epiléticos (FAE) possam inter-
ferir na FC, esse efeito s6 é, em regra, significativo em doen-
tes com suscetibilidade cardiaca prévia, em particular nos
mais idosos. Adicionalmente, na Unidade de Monitorizacdo
de Epilepsia do Hospital de Sdo Jodo os protocolos em vigor
incluem a reducdo ou suspensao sistemdtica de FAE em
doentes que ndo tenham crises didrias ou praticamente dia-
rias. Entre esses FAE, a carbamazepina, oxcarbazepina, esli-
carbazepina e fenitoina foram completamente suspensos
ou reduzidos em pelo menos 50% durante os primeiros 3
dias da monitorizacao, em todos os doentes desta amostra,
que nao incluiu doentes com mais de 61 anos. Com estas
consideracoes em mente, nao foi usado como critério de
exclusdo a toma regular desse tipo de FAE.

A classificagdo dos subtipos topogréficos de epilepsia
foi efetuada tendo em conta todos os dados da investiga-
cdo pré-cirargica (avaliacdo clinica, neurofisiologia, ima-
gem estrutural e funcional, avaliagdo neuropsicolégica).
Com estes dados foi definida a zona epileptogénica presu-
mivel, que implica um de dois cendrios: remissao susten-
tada de crises durante pelo menos 6 meses apés cirurgia
de epilepsia (por exemplo uma lobectomia temporal direi-
ta com amigdalo-hipocampectomia que resulte em remis-
sdo de crises permite classificar a epilepsia como temporal
direita) ou concordancia dos dados de imagem estrutural,
inicio eletroencefalografico ictal e localizacdo predomi-
nante das descargas epileptiformes inter-ictais.

O inicio temporal das crises epiléticas foi identificado
de acordo com a primeira manifestacao clinica ou ele-
troencefalogréfica. O final da crise foi determinado pelo
final eletroencefalografico do padrdo ictal, sempre que
este fosse bem definido. A duracdo do tracado de eletro-
cardiograma (ECG) utilizado para andlise dependeu da
duracdo das crises e da quantidade de tracado disponivel.

Aquisicao dos dados

O registo de eletroencefalograma (EEG) foi obtido a partir
de 37 elétrodos de escalpe, incluindo os do sistema interna-
cional 10-20 e elétrodos temporais anteriores e inferiores. Foi
obtido um canal de ECG através de dois elétrodos colocados
sobre o peitoral direito e peitoral esquerdo, equivalendo
aproximadamente a derivagdo DI do ECG de 12 derivagdes.

Parametros avaliados

O registo eletroencefalografico e eletrocardiogréfico foi
revisto por um dos autores (RR), que marcou os pontos tem-
porais requeridos (inicio clinico ou eletroencefalografico,
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fim eletroencefalogréfico); de seguida, esse autor retirou da
montagem os canais de EEG e anonimizou todos os fichei-
ros. A autora TGP fez a andlise dos ficheiros assim obtidos,
contendo apenas o dominio de tempo e o sinal de ECG, com
ocultacao dos dados clinicos e eletroencefalograficos.

Na anélise foram segmentados 3 periodos: pré-ictal (5
minutos que precederam o inicio da crise, sempre que
existiu tracado suficiente para tal), periodo ictal (durante
toda a crise) e periodo pés-ictal (5 minutos que sucederam
a crise, sempre que existiu tracado suficiente para tal).
Cada crise foi caraterizada de acordo com o seu padrao
eletroencefalografico e classificada de acordo com a clas-
sificagdo semioldgica de crises'”.

Na anélise do tragado eletrocardiografico foram colhi-
dos os seguintes dados: frequéncia cardiaca em intervalos
consecutivos de 10 segundos, o primeiro intervalo PR e o
primeiro intervalo QT de cada periodo de 10 segundos.

Para definir taquicardia ictal exigimos que o valor maxi-
mo da FC ictal atingisse valores superiores a 100 batimen-
tos por minuto (bpm) e cumulativamente aumentasse
pelo menos 25% em relacdo a média da FC pré-ictal.

Para definir bradicardia ictal exigimos que o valor mini-
mo da FC ictal atingisse valores iguais ou inferiores a 50
bpm e cumulativamente a média da FC pré-ictal fosse
superior a 60 bpm.

O intervalo PR foi medido do inicio da onda P ao inicio
do complexo QRS e foi considerado normal entre 120 e 200
ms. O intervalo QT foi medido entre o inicio daondaQ e o
final da onda T. O QT corrigido (QTc) foi calculado a partir

Tabela I. Caraterizacdo demogréfica da amostra.

da férmula de Bazett: QTc = QT/RR. Foi considerado nor-
mal um QTc menor que 440 ms.

Foram consideradas varidveis de base as carateristicas
demogréficas (género; idade maior ou menor que 50 anos)
a classificagdo das crises e a classificacdo da epilepsia
(localizagao lobar e hemisfério afetado). Foram também
registados os tipos de patologia, antecedentes cardiovas-
culares e respiratdrios e histéria familiar de morte stbita.

Andlise estatistica

Os resultados foram apresentados como a média e o des-
vio padrao. Foi usado o teste T Student para analisar os dados.

Foram consideradas diferencas estatisticamente signi-
ficativas sempre que p<0,05.

Resultados

Doentes

Foram revistos os ECG de 25 doentes (18 do sexo femi-
nino) com uma média de idades de 39,5 anos (intervalo
25-61 anos, mediana 41 anos). Dos 25 doentes, 21 (84%)
tinham epilepsia temporal e os restantes tinham epilepsia
extra-temporal (2 com epilepsia occipital e 2 com epilep-
sia plurifocal). Cada doente teve em média 5,08 crises
(intervalo 2-16, mediana 4 crises). Nenhum dos doentes
tinha patologia cardiovascular ou respiratéria nem histé-
ria familiar de morte stbita.

Ver tabela I e II para mais informacao.

Todos os doentes submetidos a cirurgia tinham entre 6
a 14 meses de seguimento pés-operatoério.

Doente Sexo Idade Ne de cri- Classificagfio da Lado Localizacao dqs extra- Férmacos. inibic!mces
ses epilepsia temporais dos canais de sédio
1 M 41 7 Temporal D Sim
2 F 50 8 Temporal D Sim
3 F 51 5 Temporal D Nao
4 M 25 4 Temporal E Sim
5 F 32 4 Extra-temporal D Occipital -
6 M 48 4 Temporal B Sim
7 F 39 2 Temporal D Nao
8 M 32 4 Temporal D Sim
9 M 44 3 Temporal E Sim
10 F 33 7 Temporal D Sim
11 F 41 3 Temporal D Sim
12 F 44 4 Extra-temporal E Occipital Sim
13 M 61 5 Temporal D Nao
14 F 40 6 Temporal E Sim
15 F 43 6 Extra-temporal B Plurifocal Nao
16 F 43 2 Temporal E Nao
17 F 48 9 Temporal E Sim
18 F 32 4 Temporal D Sim
19 F 36 2 Temporal E Nao
20 M 41 3 Temporal D Sim
21 F 30 5 Extra-temporal D Plurifocal Nao
22 F 28 6 Temporal E Nao
23 F 28 3 Temporal E Nao
24 F 51 4 Temporal E Nao
25 F 26 16 Temporal B Nao

A: anos; DNET: dysembryoplastic neuroepithelial tumor; M: meses.
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Tabela Il. Caraterizacdo da amostra (continuacao)

Doente Classificacdo das crises Tipo de patologia Cirurgia Desfecho
1 Aura abdominal -» crise automotora Esclerose mesial Sim la
Automotora -» cldnica (1, 2, 3) . .
2 Automotora (4, 5, 6, 7, 8) Esclerose mesial Sim la
3 Aura psiquica -» crise automotora Displasia cortical Sim la
Dialética -» automotora (1, 2, 4) . . .
4 Dialética -» versiva -» TCG (3) Glioma de baixo grau Sim la
Automotora (1)
5 Dialética -» versiva -» TCG (2, 3) Ulegiria Nao -
Automotora -» versiva (4)
Dialética (1, 2) . -
6 Automotora (3) Indeterminada Nao -
Automotora (1) . . .
7 Dialética -» automotora (2) Glioma de baixo grau Sim 1a
8 Automotora Displasia cortical Nao -
9 Automotora (1) Indeterminada Nao -
Dialética (1, 2)
10 Dialética -» clonica direita (3, 4, 5) Esclerose mesial Sim la
Automotora (6, 7)
11 Automotora Esclerose mesial Sim 2b
12 Aura visual -» versiva (1, 2, 3) Indeterminada Nao -
13 Automotora Indeterminada Nao -
14 Automo.tor,a .(1’ 2,4,5,6) Esclerose mesial Nao -
Dialética (3)
15 Automotora Indeterminada Nao -
16 Automotora Esclerose mesial Nao -
Subclinica (1, 2, 3,7, 8, 9) . -
17 Automotora (4, 5, 6) Indeterminada Nao -
Automotora -» clénica (1)
18 Automotora (2) DNET Sim la
Automotora -» TCG (3, 4)
19 Gelastica DNET Nao -
20 Automotora Esclerose mesial Nao -
21 Ténica Glioma recorrente Nao -
Dialética (1, 3)
22 Automotora (2) Indeterminada Nao -
Subclinica (4, 5, 6)
Aura vegetativa -» dialética (1) . . .
23 Aura vegetativa (2, 3) Glioma de baixo grau Sim la
Automotora (1, 2, 3) . ~
24 Aura abdominal (4) Esclerose mesial Nao -
Aura abdominal (1, 3, 5, 6)
Aura abdominal -» dialética (2) - _ -
25 Subclinica (4) Meningioma para-celar Nao
Aura abdominal -» automotora (7)

Desfecho: de acordo com a classificacao de Engel (27). Entre parénteses estd o nlimero correspondente as crises em questao.

TCG: ténico-clénico generalizada

Caraterizacdo das crises epiléticas

Foram revistas 134 crises, das quais 5 foram excluidas
por nao ser possivel detetar o seu inicio clinico ou ele-
troencefalografico ou o seu final eletroencefalografico.
Duas crises foram excluidas por terem um registo no
periodo pré ou pés-ictal menor que 1 minuto. Das 127 cri-
ses analisadas, 107 (84,3%) eram temporais. Destas, 48
(44,9%) tiveram origem no hemisfério direito, 39 (36,4%)
no hemisfério esquerdo e 20 (18,7%) bilateralmente.

As crises duraram em média 77,1 segundos (intervalo
12-623 s, mediana 61 s).

De todas as crises, 105 foram clinicas e 10 subclinicas,
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nas restantes 12 ndo foi possivel obter essa informacao.
Nas crises clinicas 6 eram auras isoladas e 5 evoluiram
para crises tonico-clonicas generalizadas. Esta informacao
ndo teve relevancia estatistica.

Frequéncia cardiaca

Em 10 crises nao foi possivel calcular as FC no periodo
ictal devido a presenca de artefactos, tendo por isso sido
analisadas 117 crises. Em 6 das 117 crises ndo foi possivel
o cdlculo da FC em pelo menos 50% dos intervalos de 10
segundos no periodo pré-ictal e ictal, pelo que foram
excluidas para a andlise da FC.
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Nas restantes crises a média da FC pré-ictal foi de 73,25
bpm (D.P. + 14,55 bmp). Registdmos um aumento na FC
média de pelo menos 10 bpm em 79 crises (71,2%) de 21
dos 24 doentes (87,5%). Em 3 das crises de um dos doen-
tes ndo foi possivel determinar a FC no periodo ictal,
embora tendo sido possivel determinar outros parametros
eletrocardiograficos. A taquicardia foi encontrada em 63
crises (56,8%) de 21 dos doentes (87,5%). A bradicardia foi
registada em apenas 1 crise (0,9%, 4,1% dos doentes).

Na tabela III estéd descrita a frequéncia da taquicardia
ictal nas crises temporais.

A comparacao entre os doentes com epilepsia temporal
esquerda e direita foi estatisticamente significativa
(p=0,01763).

As alteragdes na frequéncia cardiaca precederam o ini-
cio da crise epilética em 5 das crises temporais direitas
(10,4%), 2 das temporais esquerdas (5,1%) e 2 das bilate-
rais (11,1%). No total ocorreram em 13 crises (11,7%).

Na tabela IV estdao descritas as diferencas na FC de
acordo com o local de inicio da crise epilética.

A variagdo na FC nao se associou de forma estatistica-
mente significativa ao sexo e a idade.

Intervalo PR

Nem sempre foi possivel medir o intervalo PR, devido a
falhas no registo e em 3 crises ndo foi possivel medir este
intervalo em nenhum dos 3 periodos.

Ver tabela V para descrigdo da variacao do PR.

Na tabela VI estdo descritas as diferencgas no intervalo

Tabela lll. Frequéncia de taquicardia ictal nas crises temporais

PR de acordo com o local de inicio da crise epilética.
A variacdo do intervalo PR nos 3 periodos analisados (pré-
ictal, ictal e pés-ictal) nao mostrou nenhuma tendéncia.

Intervalo QT

Em 14 crises nao foi possivel fazer o registo do QTc pré-
ictal, em 46 no periodo ictal e em 20 no periodo pés-ictal.
Nas restantes crises a média do periodo pré-ictal foi 380,19
ms (D.P. 32,52ms), no periodo ictal foi de 408,97 ms (D.P.
38,67ms) e no periodo pés-ictal foi de 387,14 ms (D.P.
33,45ms).

Das 88 crises em que foi possivel comparar o periodo
pré-ictal com o periodo ictal, em 9 (10,2%) verificou-se um
aumento de 20% ou mais do QTc no periodo da crise. No
periodo ictal o QTc excedeu o limite superior do normal
em 18 crises (20,5%), no entanto 2 destas crises apresenta-
ram um QTc maior ou igual a 440 também no periodo pré-
ictal. No periodo pds-ictal excedeu este limite em 3 crises
(3,4%).

No total, 20 (22,7%) crises apresentaram uma variagao
do QTc maior que 20% e/ou excederam o limite normal
(p<0,05).

Na tabela VII estao descritas as diferencas do QTc de
acordo com a localizagao da crise e na tabela VIII resume-
se a variacao do QTc.

Verificou-se associagao significativa entre o género e o
aumento do QTc, sendo mais frequente no sexo feminino
(p=0,003899). Nao existiram diferencas estatisticamente
significativas relativamente a idade.

Origem N Total Taquicardia Bradicardia
- Lateralizagdo . p p
da crise de crises - -
Ne de crises % Ne de crises %
Direita 48 32 66,7 0,00066 0 - -
Temporal Esquerda 37 10 27,0 >0,05 1 2,7 >0,05
Bilateral 18 9 50,0 >0,05 0 - -

Tabela IV. Média e desvio padrao da FC nos diferentes periodos analisados e de acordo com a lateralizacao da crise

Origem da crise Lateralizacdo FC pré-ictal FCictal FC pés-ictal
Direita 72,30+16,04 105,38+28,47 83,75+19,08
Temporal Esquerda 73,90+11,99 84,11+19,98 84,39+14,58
Bilateral 74,16+10,93 92,50+18,15 80,67+12,38
Extra-temporal - 73,56+10,95 98,21+19,25 83,98+13,35
Tabela V. Variacao do PR
Periodo Ne de crises Média Média <120 ms Média >200 ms
Pré-ictal 119 139,65 + 26,05 ms 24 (20,2%, 7 doentes) 1 (0,8%)
Ictal 95 138,67 + 27,45 ms 24 (25,3%, 12 doentes) 0
Pé6s-ictal 120 136,3 + 23,89 ms 30 (25%, 9 doentes) 0
Tabela VI. Média e desvio-padrao do PR nos trés periodos analisados e de acordo com a localizacao da crise
Origem da crise Lateralizacao PR pré-ictal PRictal PR pés-ictal
Direita 137,63+3,41 134,92+7,67 122,94+9,13
Temporal Esquerda 149,57+30,20 141,42+28,75 143,41+22,39
Bilateral 135,02+25,84 136,09+31,41 128,14+24,74
Extra-temporal - 134,36+10,70 135,98+14,60 132,68+16,49
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Tabela VII. Média e desvio-padrao do QTc nos trés periodos estudados, de acordo com a localizacao da crise

Origem da crise Lateralizacdo QTc pré-ictal QTcictal QTc pés-ictal
Direita 376,37+12,56 413,84+1,48 392,54+4,63

Temporal Esquerda 371,54+27,81 409,18+43,38 378,14+27,63
Bilateral 381,05+32,04 402,91+36,55 390,02+34,09

Extra-temporal - 400,11+35,18 419.26+37,65 396,15+38,98

Tabela VIIl. Variacao do QTc de acordo com a localizacao da crise

Origem da crise Lateralizacdo Total Aumento do QTcictal>20% ou >440
Direita 30 8 (26,7%)
Temporal Esquerda 29 7 (24,1%)
Bilateral 18 2(11,1%)
Extra-temporal - 11 3(27,3%)

Discussédo / Conclusdes

No presente estudo foi efetuada uma revisdo de para-
metros eletrocardiograficos peri-ictais numa populacdo
relativamente homogénea de epilepsias maioritariamente
temporais, bem caraterizadas do ponto de vista clinico,
neurofisiolégico e de imagem estrutural.

Salienta-se que de todas as crises estudadas uma per-
centagem muito significativa apresentou aumento da FC
(71,8%) no periodo ictal. Apesar de ndo ser estatisticamen-
te significativo, este estudo também mostrou uma tendén-
cia para o aumento do intervalo QTc (22,7%). Além disso
56,8% das crises acompanharam-se de taquicardia ictal.
Esta variacao na frequéncia cardiaca é similar a encontra-
da na literatura®'"'®".

Quanto a existéncia de uma diferenca significativa nos
parametros electrocardiogréficos em doentes com epilep-
sias temporais direitas e esquerdas, os resultados publica-
dos na literatura sdo heterogéneos'®****. No nosso grupo,
uma percentagem muito superior de doentes com epilep-
sia temporal direita evidenciou taquicardia ictal quando
comparado com aqueles com epilepsia temporal esquer-
da. Estes achados estao de acordo com o conhecimento de
que os mecanismos que medeiam a cardioaceleragdo sim-
pética se localizam predominantemente a direita®.

Num estudo de 2003 as duas Unicas crises em que ocor-
reu bradicardia ictal tiveram origem no hemisfério esquer-
do®, tal como neste trabalho, onde tnica crise com bradi-
cardia ictal teve origem nesse hemisfério.

Pensa-se que as crises parciais causam sinais e sinto-
mas autonémicos através da propagacao da descarga epi-
lética do cortex para o hipotdlamo®'. O elevado nimero de
conexdes limbico-hipotaldmicas sao, provavelmente,
importantes para a proeminéncia dos sintomas autono6-
micos nas crises com origem no lobo temporal®'.

Em algumas crises (11,1%) a variacao da FC antecipou
as restantes manifestacdes clinicas e eletroencefalografi-
cas. Noutro trabalho a taquicardia precedeu o inicio ele-
troencefalogréfico da crise 75,9% das vezes'®. No presente
estudo este valor pode ter ficado subestimado, uma vez
que nao foi determinada a FC instantanea em cada ponto
de tempo. No entanto, no estudo citado foi considerado
apenas o inicio eletroencefalogréfico (e ndo clinico) das
crises; sabendo que o inicio clinico precede por vezes as
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primeiras manifestacdes eletroencefalogréficas, pode ter
existido uma proporcao falsamente elevada de variacdes
na FC pré-ictais. As alteracdes precoces na FC sdo, prova-
velmente, causadas pela ativacdo direta dos centros de
controlo autondémico pelas descargas epiléticas e logo no
inicio da crise as descargas podem estar confinadas a uma
drea cerebral muito pequena ou muito profunda para ser
detetada pelo EEG do escalpe'®, o que pode explicar a
ocorréncia destas alteracdes antes do inicio eletroencefa-
lografico da crise. Por isso, no presente estudo foi identifi-
cado o inicio eletroencefalografico ou clinico da crise,
conforme o que se manifestou primeiro, de forma a mini-
mizar as limitacoes dos EEG de superficie na detecdo das
crises com inicio mais profundo. Noutro trabalho as alte-
racoes da FC precederam quer o inicio eletroencefalogra-
fico quer o inicio clinico das crises em 23% dos casos'’,
valor mais préximo do obtido por nés.

Apesar de um dos doentes apresentar extrassistoles ven-
triculares isoladas durante grande parte do registo de ECG,
ndo houve registo de arritmias graves que pudessem causar
risco de vida, como descrito noutros trabalhos®*%. No
entanto, no presente estudo uma proporc¢ao substancial de
doentes mostrou variagao significativa do QTc, o que cons-
titui um risco para taquiarritmias. As arritmias cardiacas
podem ser a causa de SUDEP em pelo menos alguns casos,
sendo que o prolongamento do QTc pode ser um dos fato-
res contributivos, ao predispor a taquiarritmias graves'>*.
Num estudo que analisou as alteragdes no QTc em doentes
com SUDEP a média do QTc nas vitimas de SUDEP aumen-
tou significativamente durante a crise epilética, por compa-
racdo com um grupo controlo'. Outro estudo mostrou um
aumento de mais de 10 segundos em 48% das crises epiléti-
cas, sendo que destas 58% ocorreram em doentes vitimas
de SUDEP?, Presume-se que a variac¢do do intervalo QTc
durante as crises possa ser causada por diferentes tipos de
mecanismos, incluindo a ativacdo epilética da insula, (que
se sabe regular a repolarizacdo cardiaca), a hipéxia e hiper-
capnia que ocorrem em crises ténico-clénicas generaliza-
das, e a libertacdo de catecolaminas®.

Na maior parte das crises e dos doentes, foi possivel
obter um registo eletrocardiogréfico robusto. Contudo, em
15% das crises e 36% dos doentes tal nao foi possivel, o
que se relaciona com a atividade motora nas crises.
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Outro problema que pode ser apontado a este estudo
relaciona-se com o facto dos doentes ndo terem o mesmo
numero de crises, podendo haver um viés introduzido
pelos doentes com maior nimero de crises. No entanto o
doente em questao tinha epilepsia temporal bilateral, ndao
entrando por isso na comparagdo entre os temporais
direitos e esquerdos.

Uma percentagem muito significativa dos nossos
doentes (52%) utilizava farmacos inibidores dos canais de
sddio, o que pode afetar os resultados, uma vez que inter-
ferem com a fungdo cardiaca, aumentando a contratilida-
de dos miécitos e o tempo de conducao auriculo-ventricu-
lar. Pensamos que essa limitagdo foi reduzida, uma vez
que os doentes pararam ou reduziram substancialmente
os farmacos anti-epiléticos durante a monitorizagao.

Idealmente a classificacao das epilepsias deveria estar
fundamentada num desfecho pés-operatério com remis-
sdo total das crises por um periodo superior a 1 ano p6s-
cirurgia. Nesta amostra, esse tempo de seguimento é
ainda inferior a 12 meses, com excecdo de um doente.
Contudo, a concordancia dos dados de investigacdo pré-
cirtirgica e o resultado favoravel neste periodo convenceu-
nos de que a classificacdo é correta.

0O nosso trabalho mostrou que mais de dois tercos dos
doentes apresentam aumento da FC no periodo ictal e
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mais de metade taquicardia ictal. A taquicardia ictal foi
significativamente mais frequente nas crises de ponto de
partida temporal direito. Adicionalmente, uma propor¢ao
substancial dos doentes mostraram flutuac¢des potencial-
mente graves do intervalo QTc.
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S4o necessdrios mais estudos para esclarecer a incidén-
cia e a frequéncia das arritmias cardiacas durante as crises
epiléticas e a sua relacdo com SUDEP.

Em trabalhos futuros, gostariamos de empregar ferra-
mentas de andlise digital do sinal eletrocardiografico para
extracao de outras variaveis, indetetdveis pela revisao visual,
nomeadamente os parametros de variabilidade RR. B
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Introducao

Na presenga de um quadro de lombalgia e/ou ciatalgia,
alista de possiveis diagndsticos diferenciais € vasta e com-
plexa: Hérnia/protusdo discal; processos degenerativos,
com estenose canalar ou listesis lombar; processos infec-
ciosos, como espondilodiscite; processos inflamatérios
(bursite, miosite); tumores 6sseos, metastizacao ou pro-
cessos neopldsicos dos tecidos moles no trajecto do nervo;
sindrome piriforme, neuropatias periféricas e outros.
Como causa especifica de lombalgia/ciatalgia, apesar de
raros, sao ainda de considerar processos hemorrédgicos
intra-canalares espontaneos ou de natureza iatrogénica.

Caso clinico

Doente do sexo feminino, 46 anos de idade, sem ante-
cedentes pessoais significativos, seguida em Consulta de
Neurologia no contexto de vertigens posicionais e pertur-
bacdes do equilibrio, efectuou Ressonancia Magnética
(RM) cranio-encefalica, com achados descritos como “(...)
possiveis lesdes desmielinizantes/vasculares num quadro
de vasculite.” Os restantes exames complementares,
incluindo puncado lombar, foram inconclusivos. 3 dias
apos a puncdo lombar, ainda em regime de internamento,
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Num quadro clinico de lombociatalgia, o diagnoéstico diferencial engloba uma variedade de
possiveis etiologias. Descreve-se um caso de um doente do sexo feminino, com histéria de lombo-
ciatalgia incapacitante relacionada com um hematoma intradural, consequéncia de uma puncao
lombar e drenado apds laminectomia lombar. Sdo revistas as varias séries descritas na literatura,
assim como sdo discutidos os diferentes factores de risco, quadros clinicos e estratégias de preven-

In the presence of lumbar radicular pain, the differential diagnosis includes several possible eti-
ologies. Here is described a case of a female patient with incapacitating low back pain and lumbar
radicular pain caused by an intradural hematoma, consequence of lumbar puncture, surgically
drained after laminectomy. The several series in the literature describing these cases are revised,
and the different risk factors, clinical pictures, prevention and treatment strategies are discussed.

iniciou um quadro de lombociatalgia bilateral de progres-
siva intensidade, incapacitante, com trajecto equivoco e
parestesias associadas, sem outros sintomas relacionéveis.
O exame neurolégico objectivo falhava em demonstrar
alteracdes ou défices de cardcter motor, sensitivo ou
esfincteriano. Estudo posterior por RM da coluna verte-
bral demonstrou uma “formacdo de provavel natureza
expansiva intradural que se prolonga desde o bordo infe-
rior de L4 até ao bordo superior de S1 — provavel lesdo com
componente lipomatoso associado”. Foi submetida a
intervencao cirtrgica electiva, tendo-se procedido a lami-
nectomia de L5, durotomia e drenagem da lesdo, que se
revelou um hematoma intradural lombar, organizado e
com efeito de massa significativo. A evolugao pds-opera-
téria foi satisfatéria, com auséncia de sintomas ou seque-
las no seguimento a longo prazo.

Discussao

Primeiro descritos por Jackson em 1869', os hemato-
mas do raquis constituem uma entidade patolégica multi-
factorial rara mas merecedora de atencao em quadros cli-
nicos sugestivos. Estudos de imagem (TC, RM) pés-opera-
téria precoce em doentes submetidos a cirurgia de hérnia
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Figura 1. Imagem em corte sagital da lesdo intra-dural. Ressonancia
magnética nuclear da coluna lombar, ponderagao T2.

discal e/ou procedimento descompressivo demonstraram
hematomas epidurais assintométicos em todos os doentes
submetidos a microdiscectomia®’, nomeadamente nos
procedimentos multi-nivel, com 43% registando volume
significativo e estendendo-se até ao saco dural. No caso
das pungoes lombares ou anestesia epidural, as mdiltiplas
tentativas de puncao constituem por si s6, devido ao trau-
matismo repetido, um factor de agravamento do risco.
Alguns autores referem pequenas hemorragias do liga-
mentum flavum como factores causais**®. Lawton e cols.”
referem uma taxa de incidéncia de 0.1% de hematomas
epidurais sintomaéticos ap6s puncao lombar.

No caso dos hematomas ditos intradurais, a sua inci-
déncia é ainda menor - Kasliwal e cols.? referem 72 casos
descritos até 2010, a maioria dos quais associados a ano-
malias da coagulacdo ou terapéutica anticoagulante®. A
revisdo por Singh e cols." faz referéncia a 19% dos casos
associados a discrasia sanguinea (leucemia, hemofilia,
trombocitopenia ou outros) e 35% dos casos em relacao
com terapéutica anticoagulante. Por outro lado, em 47%
dos casos, a iatrogenia por puncao lombar era o factor cau-
sal major (em 33% dos casos, estava associada algum grau
de alteracdo da coagulacgao). A sua frequente relacdo com
terapéuticas tromboliticas ou anticoagulantes, nomeada-
mente heparinas de baixo peso molecular em altas doses,
confirma a importancia da suspensao, se possivel, deste
género de intervencao farmacoldgica, na previsao de um
dos procedimentos acima referidos'. Contudo, a terapéu-
tica anticoagulante pode por si sé induzir hematomas
espontaneos. Estes podem igualmente estar associados a
lesdes hipervascularizadas / malformacoes vasculares
(nomeadamente hemangiomas), lesdes neoplésicas, dis-
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Figura 2. Imagem em corte sagital de lesdo intra-dural, com realce ao
contraste. Ressonancia magnética nuclear da coluna lombar, pondera-
caoT1.

crasias sanguineas, doencas hepdticas ou auto-imunes,
processos infecciosos, traumatismos prévios ou até mesmo
gravidez®'>"*. Outros possiveis factores de risco sdo: tera-
péutica pré-operatéria com Anti-Inflamatérios Nao-
Esteréides, idade avancada, grupo Rh+, valores de hemo-
globina < 10 g/dl, valores alterados de INR (International
Normalized Ratio)'***'®, Neste caso especifico, ndo se veri-
ficava nenhum destes factores de risco. A inser¢do da agu-
lha foi efectuada na linha média, técnica considerada
como tendo maior taxa de sucesso (menos tentativas,
menor risco) em relacdo a técnica para-mediana.

A sua patogénese é ainda controversa: a auséncia de
veias em ponte no espago sub-dural pode explicar, segun-
do Bortolotti e cols.”?, a raridade deste fenémeno. Porém,
alguns autores'” sublinham ainda a possibilidade de pun-
¢do da artéria radiculomedular ou até mesmo da artéria de
Adamkiewicz como elemento causal. Outras teorias rele-
vam o papel dos vasos do espaco sub-aracnoideu, passi-
veis de ruptura mediante variacdes bruscas de pressdo
tordcica / abdominal, com posterior drenagem para o
espaco subdural e formacao de hematoma'®",

A maioria dos hematomas subdurais, nomeadamente
os iatrogénicos, € assintomadtica. Porém, nos raros casos
com repercussao clinica, a sintomatologia é variada, desde
lombalgias moderadas a um quadro ciatdlgico de intensi-
dade crescente, podendo progredir para plegia flacida,
perturbacdes sensitivas e/ou alteracoes esfincterinas. Na
presenca de paraparésia/paraplegia de instalacdo rapida e
progressiva (<0.1% dos casos) ', a intervenc¢do cirtrgica de
emergéncia é mandatoria, sob o risco de sequelas neuro-
légicas severas. A intervencao precoce nas primeiras 8h,
segundo Vandermeulen e cols.”” e Segabinazzi e cols.”’, ou
nas primeiras 12h, segundo Sinclair e cols.”, aumenta as
hipé6teses de recuperacdo neurolégica do défice provoca-
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do pela compressdo radicular por um hematoma?® possi-
velmente devido a reversdo de fenémenos isquémicos
loco-regionais. Outros autores referem ainda uma forte
relacdo entre o status neurolégico inicial e o outcome
final*. Como factor de mau prognéstico, é também apon-
tada a existéncia de um componente sub-aracnoideu'®. Na
literatura, hé referéncia a um tnico caso de recuperagdo
significativa ap0s cirurgia realizada mais de 24h depois da
instalacdo do défice neurologico®.

O diagnéstico diferencial ganha importancia no enqua-
dramento dos achados imagiolégicos com a histéria pre-
gressa do doente. O estudo por RM, nomeadamente na
distin¢do com um hematoma epidural®***’ e Provas de
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coagulacao sao imprescindiveis. Porém, a auséncia de
alteracoes de coagulacdo ndo exclui este diagnéstico,
nomeadamente nos casos de hematoma espontaneo®**%,

Conclusdo

O achado per-operatério descrito - Hematoma intra-
dural lombar iatrogénico, mimetizando lesao tumoral - é
uma das possiveis complicacoes da puncdo lombar e
devera ser tido em conta, mesmo em doentes sem factores
de risco, como no caso clinico relatado. A sua localizacao
pode resultar numa morbilidade significativa, implicando
possiveis sequelas evitdveis com a deteccdo precoce do
problema. B
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Abstract

Neuromuscular junction disorders are a heterogeneous group most often caused by
immune or genetic abnormalities. They comprise Myasthenia Gravis, Lambert-Eaton
Syndrome and Congenital Myasthenic Syndromes. Despite affecting different parts of the
synapse, they share clinical and neurophysiological features, posing a diagnostic challenge.

These disorders can be divided in subgroups, according to the causing antibody or genetic
defect. However, there are no established clinical criteria and the accurate diagnosis is highly
dependent on the recognition of phenotypes. The identification of clues both in the history and
examination may be precious to the correct diagnosis.

Treatment depends on the underlying abnormality and the prognosis is generally good.
However, more severe forms of Myasthenia Gravis and paraneoplastic Lambert-Eaton
Myasthenic Syndrome are recognised.

Resumo

As doencas da placa neuromuscular sdo um grupo heterogéneo e frequentemente causadas
por mecanismos imunoldgicos ou defeitos genéticos. Deste grupo fazem parte a Miastenia
Gravis, o Sindroma de Lambert-Eaton e os Sindromas Miasténicos Congénitos. Apesar de afec-
tarem diferentes constituintes da sinapse, existem caracteristicas clinicas e neurofisioldgicas
comuns, o que torna a distin¢ao dificil.

Estas entidades podem ainda ser subdivididas, de acordo com o anticorpo causal ou defei-
to genético subjacente. Como nao existem critérios de diagndstico estabelecidos, o diagndsti-
co estd dependente do reconhecimento de fenétipos. Assim, a identificacao de pistas na anam-
nese e na observacao neurolégica podem ser fundamentais.

O tratamento é determinado pela fisiopatologia subjacente e o progndstico é geralmente
favoravel. Contudo, formas severas de Miastenia Gravis e de Sindroma miasténico de Lambert-
Eaton paraneoplasico sao reconhecidas.

Introduction

The neuromuscular junction (NMJ) is a specialized
synapse designed to transmit nerve impulses from the
motor nerve to the muscle. NMJ disorders comprise a het-
erogeneous group. Although they affect different parts of
the synapse, they share both clinical and neurophysiolog-
ical features. It is important to correctly diagnose these
disorders in order to optimise management strategies and
improve the prognosis.

Myasthenia Gravis (MG) is the most common of such
disorders, with identifiable pathogenic antibodies. The
exact origin of the immune attack remains unknown.

In this review, a discussion of the differential diagnosis
of MG, especially with respect to clinical features and
investigations, will be addressed.

Background

1. Basic principles

In order to achieve a better understanding of the patho-
physiology of NM]J disorders it is important to know its

Figure 1. Constitution of NMJ

Volume 13 | N.21 | Maio de 2013

Informacodes:

Artigo de Revisao,

publicado em Sinapse,
Volume 13, Numero 1,

Maio de 2013.

Versao eletronica em
www.spneurologia.com

© 2013 Sociedade Portuguesa
de Neurologia.

Todos os direitos reservados.

Key-words:

Myasthenia gravis
Lambert-Eaton
Congenital Myasthenic
Syndromes

AChR

MUSK

Neuromuscular junction

Palavras-chave:

Miastenia Gravis

Sindroma de Lambert-Eaton
Sindromas Miasténicos
Congénitos

RACh

MUSK

Placa Neuromuscular

Correspondéncia

com o autor:

Sara Machado

Neurology Deparment
Hospital Professor Doutor
Fernando Fonseca, EPE

IC 19 Amadora

2720-276 Amadora,
PORTUGAL
sara_machado@hotmail.com

basic anatomy and physiology (vide figure 1). In essence,
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the nerve impulse opens the voltage gated calcium chan-
nels (VGCC), leading to an influx of calcium and fusion of
the acetylcholine (ACh) vesicles to the synaptic mem-
brane.

The binding of ACh to its receptor depolarises the mus-
cle membrane, leading to muscular contraction. The pres-
ence of some proteins (such as MuSK — muscle specific
tyrosine kinase, Rapsyn and Dok-7) enhances the cluster-
ing of ACh receptors (AChR) at the postsynaptic site,
improving the efficacy of the neuromuscular transmis-
sion. Of note, skeletal muscles express nicotinic type AChR
whereas cardiac and smooth muscle express muscarinic
type receptors.

The lack of blood-nerve barrier at the NMJ makes it vul-
nerable to immune attack. As further discussed in the fol-
lowing sections, symptoms may result from a mutation of
certain proteins or from the interaction between the
immune system (or toxins) and its targets.

2. Myasthenia Gravis and Myasthenic Syndromes

Myasthenia Gravis

MG is a rare disorder, with a prevalence of about 1-2
per 10,000 people and an incidence of 1.7 to 21 per million
inhabitants per year."* An increased incidence in the eld-
erly and an overall increase in prevalence have also been
reported. The incidence has a bimodal distribution, influ-
enced by age and gender; with a female-to-male ratio of
3:1 in young adults (<40 years), whereas the later onset
form (especially after 50 years) is more common in men.?

The aetiology of the disorder, though not completely
understood, is thought to arise out of an immune dysregu-
lation within the thymus, at least in the anti-AChR+
patients subset. Nevertheless, genetic factors may also play
arole.! Furthermore, MG may be a paraneoplastic disorder
with an underlying thymoma in up to 10% of cases.

Although no widely accepted diagnostic criteria exist,
there are fundamental clinical features, such as painless
fatigable weakness, which often fluctuates during the day
or from day to day. In up to 85% of patients' the most com-
mon presentation is a fluctuating ptosis or diplopia. This
occurs because the extraocular muscles are exceedingly
vulnerable, possibly due to high blood flow, mitochondri-
al content and elevated metabolic rate.** Ocular weakness
is such an important finding that if not demonstrated then
the diagnosis of MG should be reconsidered.® Another
suggestive and related feature is the presence of a “switch-
ing ptosis”, an unilateral ptosis that changes to the other
eyelid.® The ocular symptoms typically worsen during triv-
ial activities such as reading and driving, particularly in
bright sunlight.®

A cranio-caudal progression often occurs within 1-2
years, with a progressive involvement of bulbar, limb (any
group is potentially affected but proximal muscles are
commonly involved) and respiratory muscles. The course
of the disease is variable and there are well established
precipitants including infections, pregnancy, menstrua-
tion, drugs (e.g. aminoglycosides, quinolones, tetracy-
clines, chloroquine, penicillamine, succinylcholine and
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botulinum toxin), hypokalaemia and hypophos-
phataemia, among others.” Importantly, in about 15% of
patients, bulbar weakness may be the initial symptom,
including dysphagia, dysarthria or chewing difficulties.'
Apart from ptosis, unilateral frontalis overactivity may
be the only clue of weakness. Useful clinical pointers
include Cogan’s lid twitch sign® (this sign may be seen after
downgaze, where there is transient unmasking of the
increased innervation of the lid from central adaptation,
causing the lid to overshoot on upgaze), a complex ophtal-
moplegia and a downward droop of the corners of the
mouth are other suggestive features.®
The aim of the motor examination is to detect fatigabil-
ity. By definition there is increased weakness after effort
(hence, power should be tested before and after exertion).
It may be elicited by sustained up-gaze, neck flexion and
shoulder abduction. Respiratory weakness is demonstrat-
ed by difficulties in chest movement and use of accessory
muscles of respiration. At the bedside a forced vital capac-
ity (FVQ), lying and standing, may help identify diaphrag-
matic weakness. The remaining neurological exam is
unremarkable, with sparing of sensory modalities as well
as myotatic reflexes.
There are two bedside tests easy to perform:
« [ce-pack test: It has a sensitivity of 89%° and consists of
improvement of ptosis after cooling the eyelid with ice.
* Mary-Sheridan phenomenon: Worsening of the
symptoms after exercising the upper arm with an
inflated cuff. The mechanism is not clear and it is pos-
sibly attributed to lactic acidosis."

There are distinct clinical phenotypes that increase the
range of differentials, and influence the treatment and
prognosis.

a) AChR+

The AChR+ group comprises three possible clinical pic-
tures: pure ocular involvement, early onset generalized
MG and late onset generalized MG.

Early Onset Generalized Myasthenia Gravis and Late

Onset Generalized Myasthenia Gravis

The classical form of disease is MG with antibodies
against AChR, which accounts for up to 80% of generalised
MG patients''. These antibodies comprise IgG1 and 1gG3
subtypes that activate the complement cascade, resulting
in focal destruction of the postsynaptic membrane' and
AChR itself."

Patients with generalised MG are usually divided in
early-onset (EOMGQ), if the disease onset is before the age
of 40 years, and in late-onset disease (LOMG) if it starts
later in life. EOMG patients are more often female with a
hyperplastic thymus gland and can also have other
autoimmune diseases associated, namely thyroid dis-
ease.” In contrast, LOMG patients are more frequently
male with either generalised or ocular weakness and a
more severe course. The thymus gland may be normal or
atrophic. In this subset, apart from AChR antibodies,
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patients may have anti-Titin and anti-RyR (anti-ryanodine
receptor) antibodies and can present with severe bulbar
symptoms.’

In 10% of patients MG is a paraneoplastic disorder
where a thymoma is found, with a peak incidence in the
fourth to six decades."” In the case of thymoma associated
MG, a more severe disease course may also be expected.'

Pure Ocular MG

Although the first presentation of MG is fluctuating
ptosis and diplopia about 85% the cases, it will commonly
generalize in the subsequent months. However, a pure
ocular MG (fluctuating ptosis and diplopia) may be diag-
nosed in about 15-25% of patients.®* About half of these
patients will have anti-AChR antibodies. If this pattern
persists for more than two years, there is a 90% chance
that the disease will not generalize.’

b) MUSK+

This subgroup accounts for 5-8% of cases" and is
regarded as a distinct NMJ disease with unique clinical
and pathophysiological features. It is caused by IgG4 anti-
bodies against the postsynaptic protein MuSK. It is charac-
terized by an early onset with female preponderance.

In this subgroup, there is preferential involvement of
bulbar and respiratory muscles, with relative sparing of
ocular and limb muscles, leading to increased susceptibil-
ity to myasthenic crisis. Some patients develop marked
facial and tongue wasting,' which may explain therapeu-
tic failures.' In contrast to AChR+ patients, limb weakness
tends to be less severe.’

Although the management of the condition is out of
scope of this review, poor treatment response to the stan-
dard drugs used for MG may lead to consideration of this
diagnosis. In MuSK+, there is a potential worsening with
anticholinesterasic drugs (with a higher risk of cholinergic
crisis!). There is also an unpredictable response to
thymectomy (which may be explained by the absence of
thymic abnormalities). The prognosis of these patients is
worse than in AChR+ patients.

¢) Seronegative MG

Seronegative MG does not have any detectable anti-
bodies. Once regarded as responsible for 15% of all gener-
alized MG, it was recently demonstrated that two thirds of
patients have a low affinity AChR antibodies, not
detectable conventional methods."” Thus, its prevalence is
probably much lower." Recently, antibodies against a
newly identified receptor for agrin — Lipoprotein-related
Protein 4 - have been recognized in patients with
“seronegative MG”, but their pathogenic role remains to
be proved.” Currently, SN-MG is considered under the
spectrum of AChR-MG disorders, given the similar clinical
profile and treatment response.! However, only a better
understanding of the causal antibodies will allow a correct
phenotype-antibody correlation.
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Congenital Myasthenic Syndromes (CMS)

In contrast to other NM] disorders, CMS are not
immune-mediated but hereditary conditions, caused by
mutations in genes critical for a normal NMJ transmission
and often following a pattern of autosomal recessive
inheritance. The age of onset is usually soon after birth,
however they are important to recognize as adult onset
cases are well described.”

Due to the broad differential, the heterogeneity of pos-
sible mutations (causing presynaptic, synaptic and post-
synaptic defects) and the variable constellation of symp-
toms, the diagnosis is can be difficult. However, CMS can
have differentiating clinical features such as delayed mile-
stones, apnoeic episodes, arthrogryposis, dysmorphic fea-
tures, and scoliosis.’

One possible way of classification is according to the
site of defect in the synapse, either presynaptic, synaptic
or postsynaptic. The mutations identified to date affect
several proteins, such as AchR, choline acetyltransferase
(ChAT), rapsyn, plectin, Navl.4, MuSK, agrin, B2laminin,
downstream of tyrokinase 7 (Dok-7) and glutamine-fruc-
tose-6-phosphate transaminase 1 (GFPT1).2%*

The phenotype may be crucial for an accurate diagno-
sis. Firstly, ophthalmoplegia is unusual, and even when
present it is not accompanied by diplopia. This may occur
for two main reasons: on the one hand, many CMS affect
presynaptic proteins and the extraocular muscles may be
less susceptibility to such dysfunction in contrast to the
case of postsynaptic defects and on the other hand, oph-
thalmoplegia may start at birth, leading to central adapta-
tion." As a rule of thumb, patients with presynaptic disor-
ders usually do not have ophtalmoplegia (thus, the same is
true for Lambert-Eaton Myathenic Syndrome). Secondly,
in synaptic and in post-synaptic AChR mutations patients
may present, as in MG, with severe ophthalmoplegia.

Other important feature is the presence of limb girdle
weakness* that has been linked to DOK7 and GFPT1 muta-
tions. Additionally, tongue atrophy and weakness of dorsi-
flexion of the ankle are common in rapsyn mutations (as
well as arthrogryposis, dysmorphic features, scoliosis and
epidermolysis bullosa'"*).

Patients have fatigable weakness and neurophysiologi-
cal abnormalities similar to MG, but antibodies are not
detected.” Genetic testing may confirm the diagnosis and
when no candidate is clearly defined, mutation analysis
can be based on the estimated frequency.”” CMS do not
respond to immunosupressants or thymectomy and there

is a variable response to anticholinesterase (AChE) drugs.
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Table 1. Classification of the CMS based on patients investigated at the Mayo Clinic and some associated clues (adapted)®

DEFECT SITE (N=371 patients)

ASSOCIATED CLINICAL / PHARMACOLOGIC CLUES

Presynaptic (6%)

ChAT deficiency

Recurrent apnoeic episodes

Paucity of synapse vesicles

Congenital LEMS like

Synaptic basal lamina (13.7%)

Endplate AChE deficiency

Symptomatic from birth with delayed milestones

Facial deformities, prognathism, malocclusion, scoliosis and kyphoscoliosis
Pupillary light reflex may be delayed

Satisfactory treatment with ephedrine and albuterol”*

B2-laminin deficiency

Pierson Syndrome: nephrotic syndrome + ocular malformations
Proximal limb muscle weakness

Postsynaptic (68%)

Primary AChR kinetic defect

Primary AChR deficiency

Rapsyn deficiency

V4 of patients have multiple joint contractures (such as arthrogryposis)
Most have ptosis; ¥4 ophthalmoplegia; weakness of ankle dorsiflexion

Sodium channel myasthenia

Bulbar and respiratory weakness

Plectin deficiency

Epidermolysis bullosa simplex

Combined pre and postsynaptic (12.5%)

Dok-7 myasthenia

Weakness with limb-girdle distribution
Improvement with ephedrine and albuterol; worsening with pyridostigmine

CMS in centronuclear myopathy

Glutamine-fructose-6 phosphate
transaminase 1

Weakness with limb-girdle distribution

Lambert-Eaton Myasthenic Syndrome (LEMS)

This autoimmune disorder affects the synaptic func-
tion not only at the level of the presynaptic nerve terminal
but at the autonomic ganglia as well.” LEMS occurs 20
times less frequently than MG. Voltage-gated calcium
channel (VGCC) antibodies are detected in about 90% of
cases'' and in approximately 50% an underlying cancer is
found (usually small cell lung cancer).” It can present in
any age group, but paraneoplastic cases usually affect
patients over the age of 50 years,” with men and women
equally affected.**

Its characteristic triad consists of proximal muscle
weakness, dysautonomia and hyporeflexia. Fatigability is
not usually prominent. Weakness is explained by an
impairment of quantal release of ACh and also by the
reduction of the number of VGCC?, leading to skeletal
muscle dysfunction.

In contrast to MG, LEMS generally spreads in a cau-
docranial fashion. It usually starts with proximal weakness
of the lower limbs (especially thighs and pelvic girdle) with
further involvement of other muscles, and relative sparing
of the ocular muscles.

The involvement of parasympathetic and sympathetic
neurons results in autonomic symptoms: xerostomia is
the most frequent symptom, followed by erectile dysfunc-
tion and constipation.?® Myotatic reflexes tend to be
reduced (or absent) and paradoxically increased after
exercise. Post-exercise facilitation of both power and
reflexes may occur in 40% of patients.”® Finally, as in
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MuSK+ patients, AChE inhibitors provide a moderate clin-
ical response.

Paraneoplastic LEMS may be associated with a more
rapid progression of symptoms and with paraneoplastic
cerebellar degeneration.'

Transient neonatal Myasthenia and transient neona-

tal LEMS

This is caused by a passive transfer of maternal anti-
bodies (AChR, MuSK and VGCC?*"***) to the newborn and
affects up to 12% of neonates®™ born to MG mothers. The
clinical picture is characterized by hypotonia, dyspnoea
and sucking difficulties. As there is no active production of
antibodies, it is typically self-limiting and should resolve
within 12 weeks.

Weakness Patterns

Figure 2. Pattern of evolution of symptoms. In AChR+ there is marked
involvement of ocular muscles and the progression is cranio-caudal; In
MuSK+ bulbar muscles are preferentially affected and the progression is
also cranio-caudal; In CMS it is important to look for tongue atrophy as
well as weakness of ankle dorsiflexion; In LEMS the progression is
caudo-cranial, usually starting as proximal weakness of the lower limbs
(with relative ocular sparing), and there is hyporeflexia and dysautono-
mia such as xerostomia.
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3. MG frequent mimickers

Although some of the pitfalls of the diagnosis have
already been mentioned, there are also important neuro-
logical and systemic conditions that can mimic MG. Their
major points of differentiation are summarized in table 2.

It is also worth mentioning that when facing a possible
case of ocular myasthenia, entities such as carotid-cav-
ernous fistulaes, Tolosa-Hunt syndrome and infiltration
must be excluded.

Table 2. Differential Diagnosis of Myasthenia Gravis, modified after Meriggioli et al., 2009

Entity

Clinical features

Clues for Diagnosis

Botulism

Rapid descending progression; autonomic invol-
vement

Low amplitude CMAP

Motor Neuron Disease, especially

Presence of corticobulbar and corticospinal fea-

Abnormal single fibre EMG
with increased fibre density,

bulbar predominant tures, fasciculations, wasting loss of motor units and com-
plex motor units
Sl b Su'bacute, sensory changes in the upper limbs, MRI scan, CSF
urinary retention
MltOChm.ldrlal Disorders (e.g. Gradual onset; no fluctuation; often no diplopia |Single fibre EMG may be mil-
Progressive External despite severe ophthalmoplegia dly abnormal
Ophthalmoplegia) p p pieg Y
R e . Raised serum creatine kinase,
Oculopharyngeal Muscular Proximal weakness, no sensory changes .
EMG, muscle biopsy
Dystrophy)

Acute Inflammatory Demyelinating
Polyneuropathy Variant Syndromes

No fluctuation in weakness; areflexia; acute onset;
some distal sensory symptoms

NCS, blink reflex, CSF

Thyroid Ophthalmopathy

Proptosis, eyelid retraction, systemic signs of
hyperthyroidism

MRI demonstration of enlar-
ged extraocular muscles

CNS disorders causing cranial nerve
dysfunction (eg brainstem
tumour/stroke/inflammation)

Sudden onset in vascular lesions; consciousness,
coordination and sensation affected; ocular
weakness in distribution of individual nerves

CT brain, MRI brain, CSF

Organophosphate Poisoning

History of pesticide use, chemical warfare, symp-
toms similar to cholinergic crisis

Red cell acetylcholinesterase
levels

Cholinergic Crisis

Salivation, lacrimation, diarrhoea, urinary incon-
tinence, bradycardia, miosis, bronchospasm

Drug history and clinical
signs

Drug-Induced Myasthenia

Similar to other autoimmune MG; disappearance

Drug history, eg.

of symptoms after drug withdrawal Penicillamine
Benign Essential Blepharospasm Persistent orbicularis oculi spasm, not true ptosis |History
Sleep Apnoea Daytime somnolence rather than true fatigability |Polysomnography

Chronic Fatigue
Syndrome/Depression

Generalised exhaustion, malaise, apathy rather
than true fatigability

Normal diagnostic tests

4. Investigation
MG is a clinical diagnosis but immunologic and physi-
ologic tests are necessary for its confirmation.

Immunological and genetic testing

Several antibodies can confirm the clinical diagnosis,
and if present, they are highly specific.

Only AchR and MuSK antibodies are convincingly path-
ogenic and cases associated with these antibodies are
found in more than 90% of cases of MG.® Therefore, the
first step should be testing for AChR. The antibody test is
very specific and sensitive, detecting 85% of patients with
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generalised and 50% of pure ocular forms.*’ However, a
negative result has to be interpreted with caution as it can
occur in the beginning of the disease and may also be
influenced by immunosupression.® If clinical suspicion is
high but antibody testing is negative, it should be repeat-
ed as a seroconversion rate of 15.2% as been reported.”
The second step is to test for MuSK” as these are present in
up to 70% of patients who are negative for AChR, being
that higher prevalence is encountered in equatorial coun-
tries.!

Antibodies to striated muscle were the first to be dis-
covered in MG (against titin or ryanodine receptors) and
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despite having a lower sensitivity, they may be a valuable
marker in late onset patients with generalized disease.*
They are also useful as a marker of thymoma before the
age of 40.* The pathogenic role of anti-voltage-gated K+
channel subfamily A member 4 (KCNA4) and antibodies
against low-density lipoprotein receptor-related protein 4
needs further confirmation and its routine testing is not
recommended.**

In CMS, AchR antibodies are not detected. When no
candidate gene is clearly defined, mutation analysis can
be based on the estimated frequency.?

If LEMS is suspected, antibodies against VGCC should
be requested. They have an extreme sensitivity (85%* to
100%%).

Finally, 15% of cases are still “seronegative” and an
intriguing feature is their good response to immunothera-
py*®, which raises the possibility of undetectable antibod-
ies to undiscovered antigens.

It is still to be determined if seronegative patients
should be tested for late-onset CMS, such as due to rapsyn
or DOK7 mutations, before initiation of immunosuppres-
sive drug treatment or thymectomy.*

Thyroid function tests and antithyroid antibodies
should be performed if a thyroid ophthalmopathy is sus-
pected. Nevertheless, MG and autoimmune thyroid dis-
ease may coexist.

Neurophysiologic tests

Routine nerve conduction studies (NCS) and elec-
tromyography (EMG) are useful to rule out a myopathy or
a neuropathy.” Moreover, in LEMS (and in botulism) stan-
dard NCS may show a low-amplitude muscle evoked
response or repetitive responses in some CMS cases.*

The NMJ can be tested with repetitive nerve stimula-
tion (RNS) and single fibre electromyography (SFEMG). As
the NM]J is tested under stress conditions, they can show
subtle deficits. The major caveat is their low specificity, as
they detect NM]J dysfunction irrespective of the aetiology.”

a) Repetitive Nerve Stimulation

RNS involves a repeated electrical stimulation of a
motor nerve and measuring the size of the compound
muscle action potential (CMAP). The intrinsic hand mus-
cles, anconeus, trapezius, nasalis and orbicularis oculi are
the most frequently tested, and the latter two are especial-
ly important in the case of ocular myasthenia.*® The typi-
cal result of the former test in MG patients (with a 3-10Hz
frequency) is a decremental response.” It occurs due to a
progressive failure in the transmission across the NM]J,
leading to activation of fewer muscle fibres. As the result is
clearly influenced by AChE drugs, they should be avoided
on the day of the exam. Importantly, the RNS sensitivity
for diagnosing MG varies according to the pattern of weak-
ness and the muscles tested. For instance, it can reach
from 89 to 100% in the case of generalised presentations
(either axial or bulbar), but it is lower in the case of ocular
MG." Depending on the muscles tested, the sensitivity of
RNS for diagnosing MG varies from 53 to 100% in general-

Sinapse

ized presentations, but it is lower in the case of ocular MG.
Importantly, normal results in RNS may also occur in
MuSK+ patients, if performed in non affected muscles.

The opposite result occurs in LEMS, where an incre-
mental response takes place at higher frequencies, 50 Hz
or post-exercise stimulation (whilst a decremental
response may be seen at lower frequencies).*® The under-
lying immune attack decreases the amount of calcium
released into the presynaptic nerve terminal, resulting in
insufficient discharge of ACh. When the nerve is stimulat-
ed at higher frequencies, recurrent depolarization leads to
a high rate of calcium influx, leading to a normal quantity
of ACh liberated and a dramatic increase in muscle action
potential size.*

RNS may also be helpful in diagnosing a cholinergic
crisis, if the patient is overtreated with AChE inhibitors,
showing characteristic repetitive nerve discharges. In the
case of congenital slow channel myasthenic syndrome a
prolonged depolarisation of the end plate is observed,
leading to a second peak in the CMABP, very specific of this
disorder.*

b) Single Fiber EMG

SFEMG can show mild neuromuscular transmission
dysfunction, as it measures the instability preceding the
neuromuscular block that RNS can record. The decrease in
end-plate potential amplitude results in a variability in the
time taken to reach the threshold for muscle fibre action
potential generation, which is called the neuromuscular
jitter. Blocking may also be seen. SFEMG is the most sen-
sitive test of NM]J function available, with a sensitivity of
around 95% if two muscles are studied, and it is especially
useful in ocular myasthenia.* However it is less specific, as
any cause of NMJ dysfunction (such as recent reinnerva-
tion, myopathy or medications) can increase the jitter.
Therefore, it is important to perform routine NCS and
EMG beforehand.

SFEMG is technically more difficult and it requires the
use of a needle electrode as well as a good patient cooper-
ation. A stimulated SFEMG technique was posteriorly
developed, which requires no patient cooperation.* Its
major limitation is the use of two needles, which can result
in a greater source of error as there are more technical pit-
falls. Recently, reports on the use of concentric needle
electrode for jitter analysis were presented, but larger
studies are needed.”

Edrofonium Chloride Test (Tensilon®)

This is a short-acting acetylcholinesterase inhibitor
that may transiently improve muscle strength.' This test
has a high sensitivity in generalized MG (71 to 95%)."
Despite being easily performed, it is potentially cardiac
arrhythmogenic
patients®). It is observer dependent, leading to high per-
centage of both false negative and false positive results (in
conditions such as motor neuron disease, LEMS and bot-
ulism™®).

(being contra-indicated in elderly
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Chest Imaging

All patients with a confirmed MG should have a chest
image (CT or MRI) in order to exclude a thymoma. A spe-
cial precaution should be taken regarding the contrast
agent and therefore patients should not receive iodine
compounds in order to prevent clinical deterioration. In
MuSK+ patients there is no associated thymic abnormality.

In LEMS patients, a search for an underlying tumour
should be undertaken. Apart from chest CT, bronchoscopy

and PET should be considered. Even in the presence of a
negative result, the investigation should be periodically

repeated®, for at least for five years after symptom onset.

5. Keypoints
The following table summarises the potential distin-
guishing features present both in clinical picture and

investigations.

Figure 3. Key Points. Ab — antibody; NS -Neurophysiology Studies (Nerve conduction and electromyography); RS — Repetitive stimulation.

Conclusion

MG is a highly variable disease with multiple differen-
tials, making its diagnosis difficult. Additionally, there are
no established clinical criteria and the accurate diagnosis
is highly dependent on the recognition of phenotypes.
However, it is important to obtain an objective confirma-
tion in order to ensure a rapid and appropriate manage-
ment of the patient.

As weakness and fatigue are symptoms common to sev-
eral conditions, a good history and neurological examina-
tion are crucial to lead the diagnostic workup. When a NMJ
disorder is suspected, it is essential to determine the age of
onset, pattern of progression, preferentially affected mus-
cles and concomitant symptoms such as dysautonomia.
When examining a patient it is crucial to access fatigabili-
ty, myotatic reflexes and other features such as tongue
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atrophy and arthrogriposis.

Investigations are usually necessary to confirm the diag-
nosis or to help in the differential diagnosis. All patients with
suspected MG should be tested for anti-AChR antibodies.
Initial anti-MuSK testing may be considered in the presence
of severe bulbar and facial weakness. The finding of elevated
levels of either of these antibodies in the appropriate clinical
picture confirms the diagnosis. Neurophysiology studies are
also essential ancillary tests. SFEMG is a more sensitive
study than RNS, and a negative result usually helps to
exclude the diagnosis of MG but is dependent on the neuro-
physiologist’s experience. Nevertheless, it may be also
abnormal in myopathies and neuropathies. Finally, one
should always consider the limitations of each test and all
the results should be interpreted with caution, taking into
account the history and examination. B
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Resumo

Introducdo: As sindromas neuroldgicas paraneoplésicas sao definidas como manifestacoes
clinicas raras associadas a neoplasia e ndo causadas pelo tumor ou sua metastizacao. Pensa-se
que estas sindromas resultam de uma resposta imune inadequada direccionada tanto ao
tumor como ao sistema nervoso. Apesar da sua baixa prevaléncia (0,01% em doentes com can-
cro), é importante saber reconhecer estas entidades clinicas dado poderem constituir a primei-
ra manifestacao de doenga neopldsica. No entanto, o seu diagnéstico atempado nem sempre é
facil, requerendo um elevado indice de suspeicdo, uma vez que o diagndstico tardio pode ter
repercussoes no prognostico.

Objectivos: Revisao bibliografica das sindromas neurolégicas paraneoplédsicas com énfase
especial na sua caracterizagdo clinica e laboratorial, no processo de diagndstico e nas medidas
terapéuticas.

Desenvolvimento: Os doentes com sindromas neurolégicas paraneopldsicas apresentam,
frequentemente, um quadro neuroldgico grave com elevado grau de morbilidade. Assim, ape-
nas o diagnéstico e o tratamento precoces podem vir a ter um impacto favoravel na evolugao do
quadro clinico. O diagndstico destas entidades clinicas exige um processo constituido por trés
etapas principais. Uma primeira, que consiste na exclusao de outras causas, mais frequentes,
para o quadro neuroldégico. Uma segunda, baseada na investigacao da neoplasia oculta associa-
da. Por ultimo, o estabelecimento do diagnéstico, considerando a sindroma neurolégica em si,
a demonstracao de neoplasia associada e a identificacdo de anticorpos antineuronais. O trata-
mento dos doentes que desenvolvem estas sindromas assenta na terapéutica direccionada a
doenca neopldsica e na terapéutica imunossupressora. Apesar de estar definida uma etiologia
auto-imune para estas sindromas, a resposta as medidas imunossupressoras tem sido insatisfa-
téria. Apesar dos diversos estudos realizados no sentido de compreender os mecanismos imu-
nes associados, permanece por esclarecer a etiopatogénese exacta destas entidades clinicas.

Conclusdes: O diagnéstico das sindromas neurolégicas paraneopldsicas é complexo e exige
um elevado grau de suspeita. O esclarecimento dos mecanismos imunes patogénicos associa-
dos podera permitir um melhor conhecimento do papel do sistema imunitario no desenvolvi-
mento de doenca neoplésica e, consequentemente, na definicao de novas estratégias terapéu-
ticas em doentes oncolégicos.

Abstract

Introduction: The paraneoplastic neurological syndromes are defined as remote effects of
cancer that are not caused by the tumor itself or its metastasis. It is believed that these syndromes
result from an inappropriate immune response directed to the tumor and to the nervous system.
Despite its low prevalence (0.01% in cancer patients), their diagnosis is of major practical impor-
tance, as they can be the first sign of neoplastic disease. However, the prompt recognition of these
syndromes is not always easy, and for that reason their diagnosis remains a challenge.

Aims: A bibliographic review of paraneoplastic neurological syndromes subject with a par-
ticular emphasis on its clinical and laboratorial features, diagnosis and treatment.

Development: Patients who develop paraneoplastic neurological syndromes often have a
severe neurological condition associated with a high morbidity. Thus, the early diagnosis and
treatment seem to be essential to obtain a better outcome in these patients. For the recognition
of these clinical syndromes the physician should follow a diagnostic strategy consisting on
three main steps. First, other possible causes for the neurological symptoms have to be exclud-
ed. Then, a rigorous investigation for identification of an occult tumor should follow. Finally,
the establishment of the diagnosis is obtained by taking into consideration the neurological
syndrome itself, the demonstration of neoplastic disease and the identification of associated
antineuronal antibodies. The treatment of patients who develop these syndromes consists of a
targeted therapy for the neoplastic disease and immunosuppressive measures. Despite an
autoimmune etiology has been set for these syndromes, the response to immunosuppressive
therapy has been unsatisfactory. Several studies have been conducted in order to understand
the immune mechanisms associated to the disease. However, the pathogenic mechanisms
associated to these clinical entities remain to be identified.

Conclusions: The diagnosis of paraneoplastic neurological syndromes is complex and a high
degree of suspicion is required. The study of the pathogenic mechanisms associated to this disor-
der may offer an opportunity to elucidate the role of the immune system in the development of
neoplastic disease and, consequently, stimulating novel therapeutic strategies for patients with
cancer in general.
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Introducdo e Perspectiva Histérica

As primeiras descri¢goes de sindromas neuroldgicas
paraneopldsicas (SNP) datam de 1948, sendo entao referi-
dos dois doentes com sintomas sensoriais em cujas autép-
sias, para além da identificacdo de tumores broncogénicos
e de infiltrados linfocitarios nos ganglios raquidianos, foi
possivel excluir doenca metastatica no sistema nervoso
(SN) como eventual causa dos respectivos sintomas'. Nos
anos seguintes, verificou-se que a sintomatologia neurol6-
gica associada a cancro nao metastatico poderia envolver
outras areas, para além das vias sensitivas®’. Em 1964,
Wilkinson identificou a presenca de auto-anticorpos espe-
cificos de 6rgao, para o sistema nervoso central (SNC) e
ganglios raquidianos, no soro de doentes com neuropatia
sensorial associada a cancro®. Nas décadas seguintes, a
descoberta da associacdo destas sindromas com anticor-
pos (AC) direccionados contra antigénios (AG) expressos
pelas células tumorais e pelas células do SN (AG onconeu-
ronais) sugeriu que estas entidades clinicas fossem
imuno-mediadas*®.

Actualmente, as SNP sao definidas como manifesta-
¢oes clinicas associadas a neoplasia sistémica, mas nao
causadas pelo tumor ou eventual metastizacdo, nem por
infec¢do, isquémia, défices metabdlicos e nutricionais,
cirurgia ou outras formas de tratamento tumoral®. De
facto, pensa-se que as SNP sejam desencadeadas por uma
resposta imune contra AG neuronais expressos pelas célu-
las tumorais, resultando no desenvolvimento de uma
doenca neurodegenerativa autoimune’. Apesar da sua
baixa prevaléncia - cerca de 0,01% dos doentes com can-
cro desenvolvem SNP?® - é importante saber reconhecer
esta patologia. Primeiro porque, geralmente, o apareci-
mento de sintomatologia neurolégica precede o diagnés-
tico da neoplasia. Segundo, porque nos doentes com o
diagnéstico de malignidade ja estabelecido, o apareci-
mento de sintomas neurolégicos pode representar recor-
réncia do tumor®. Por dltimo, e tendo em conta a referida
hipétese etiopatogénica, porque o estudo de doentes com
SNP poderd permitir uma melhor compreensao dos meca-
nismos de imunidade tumoral com potencial aplicagao no
tratamento de doentes oncol6gicos’.

Qualquer area do SN pode ser afectada pelas SNP. Como
tal, constituem um largo espectro de sintomas e sinais neu-
rolégicos os quais, frequentemente, podem ser confundi-
dos com sindromas neuroldgicas ndo relacionadas com
neoplasia’. Com o objectivo de auxiliar o reconhecimento
destas sindromas como paraneopldsicas, existem critérios
de diagndstico que descreveremos mais adiante®.

Perante um doente com suspeita de SNP é imperativa
uma investigacdo cuidada para a deteccdo precoce do
tumor associado. De entre eles, o mais frequente € o carci-
noma do pulmao de pequenas células (CPPC) - 1-3% dos
doentes com CPPC desenvolvem SNP. Outros, também
relacionados, sdo o timoma, o carcinoma e teratoma do
ovdrio, o carcinoma da mama, os tumores testiculares e o
linfoma de Hodgkin'. A identificagdo de anticorpos anti-
neuronais (ACAN) tem um papel importante, tanto no
diagnostico de SNP, como na investigacdo de eventual
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tumor oculto®. Uma vez que os doentes com esta patologia
apresentam, em regra, um quadro clinico neurolégico
grave, associado a um elevado grau de morbilidade, a
deteccdo precoce do tumor e a institui¢do da respectiva
terapéutica sdo fundamentais para a obtencdo de um
prognostico mais favoréavel™.

Patogénese

O mecanismo patogénico actualmente mais aceite
consiste na expressao ectopica, pelas células tumorais, de
um AG que é expresso exclusivamente no SN. Apesar de os
AG tumorais serem estruturalmente idénticos aos neuro-
nais, por razdes ainda por esclarecer, o sistema imunitario
reconhece-os como “non-self”, desencadeando-se uma
resposta imune humoral e/ou celular direccionada tanto
ao tumor como ao SN°'.

Os AG referidos sdo designados como AG onconeuro-
nais"'. Por intermédio de técnicas de clonagem e sequen-
ciacdo de genes foi possivel proceder-se a sua identifica-
¢do e caracterizacdo’. Assim, sdo divididos em dois gran-
des grupos consoante a sua localiza¢do na célula neuro-
nal: um primeiro, constituido por AG de superficie, locali-
zados na membrana celular como, por exemplo, o recep-
tor da acetilcolina (AchR) e os canais de cdlcio sensiveis a
voltagem (VGCC); um segundo, por AG intracelulares,
como o AG Hu e o AG Yo, ambos proteinas envolvidas na
transcricado de DNA nas células neuronais.

A evidéncia de titulos elevados de AC no liquido céfalo-
raquidiano (LCR), indicativa de sintese intra-tecal, e no
soro de doentes com SNP, levou a um modelo inicial pelo
qual a disfuncdo neurolégica seria mediada directamente
por ACAN. Apenas alguns ACAN parecem ter um papel
directo na patogénese dos sintomas neurolégicos, tendo-
se verificado que estes AC reagem com os AG de superficie
celular. Exemplos desses AC sdo o anti-AchR do tipo mus-
cular, identificado em doentes com miastenia gravis (MG),
e o anti-VGCC do tipo P/Q, frequentemente associado a
sindroma miasténica de Lambert-Eaton (SMLE)".

A auséncia de um papel patogénico directo da maioria
dos ACAN deve-se, provavelmente, ao facto de os AG-alvo
serem intracelulares e, portanto, ndo acessiveis aos AC
especificos. Assim, nas SNP associadas a alguns destes
ACAN, como o anti-Hu e anti-Yo, foi colocada a hipétese
de serem desencadeadas por uma resposta imune media-
da por células. De facto, percebeu-se que, em doentes com
SNP associadas a AC direccionados a AG intracelulares, as
células T citotéxicas aparentam ser os principais efectores
patogénicos. Apesar de alguns ACAN ndo apresentarem
um papel patogénico directo, estes sao marcadores de res-
posta imune e, como tal, a sua detecgdo constitui parte de
testes diagnoésticos que confirmam a natureza paraneo-
plasica da sindroma neurolégica'®.

Apesar da resposta imune ter consequéncias nefastas
para o SN, parece ter também um papel importante no
controlo do crescimento tumoral. Em cerca de dois tercos
dos casos, o diagnostico de SNP precede o da neoplasia.
Acrescente-se ainda o facto de, no momento do diagnésti-
co, os tumores se apresentarem, geralmente, localizados
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condicionando um melhor progndstico oncolégico’.

Deve ser referido ainda que, nem todos os doentes com
neoplasia e com ACAN presentes no soro e no LCR desen-
volvem uma sindroma neuroldgica. Visto nao haver dife-
rengas entre a reactividade AC-AG nos doentes com ou
sem SNP, outros factores imunitdrios, e/ou factores que
influenciem a permeabilidade da barreira hemato-encefé-
lica, devem estar envolvidos no desenvolvimento de dis-
fungdo neurolégica'. Um estudo revelou que doentes com
SNP apresentavam uma diminui¢ao da expressao genética
funcional de células T reguladoras, facto que sugere uma
disfuncao no sistema imunoregulador como factor deter-
minante no desenvolvimento de SNP em alguns doentes™.
Outros, porém, também realizados no mesmo sentido,
revelaram-se inconclusivos'®. Tornam-se entdo necessé-
rias novas investigacoes nesta drea com o objectivo de se
compreender melhor o mecanismo etiopatogénico subja-
cente a estas entidades clinicas.

Diagnéstico

Existem quatro caracteristicas clinicas que podem difi-
cultar o diagnéstico da maioria das SNP: a frequente apre-
sentacao dos sintomas neurolégicos previamente ao diag-
nostico de neoplasia; a ocorréncia de sindromas semelhan-
tes ndo associadas a neoplasia; a auséncia de ACAN num
numero varidvel de doentes; e as reduzidas dimensoes do
tumor associado, dificultando a sua demonstracao no
momento da apresentacdo da sintomatologia neurolégica'.

Para assegurar um diagndstico atempado destas sin-
dromas, devemos based-lo num processo constituido por
trés etapas diferentes. Primeiro, excluir outras etiologias
possiveis para a sindroma neurolégica especifica. De
seguida, proceder a identificacdo da neoplasia associada.
Por ultimo, confirmar o diagnéstico de SNP através da
integragdo dos dados obtidos nos exames clinico e labora-
torial - incluindo a identificagao de ACAN — com dados cli-
nicos do seguimento do doente'.

I. Reconhecimento da sindroma neurolégica como

paraneoplésica

As SNP podem afectar qualquer parte do SNC, do SN
periférico, o musculo e a retina. Em alguns casos, apenas
uma drea especifica do SN é atingida (ex. encefalite limbi-
ca), noutros o alvo da resposta imune € um tipo celular (ex.
células de purkinje do cerebelo). Existem ainda casos em
que diferentes segmentos do SN sao atingidos de forma
simultanea (ex. encefalomieloradiculite)". Assim, estas
sindromas podem ser confundidas com outras patologias
neurolégicas, as quais, por sua vez, podem estar associa-
das ou ndo a doenca neoplésica. Sao exemplos, o envolvi-
mento metastdtico do SN, os efeitos t6xicos da oncotera-
pia, as complicagoes secunddrias a coagulopatia, a infec-
¢do, os défices metabdlicos e nutricionais™. Uma sindro-
ma neurolégica é definida como paraneopldsica quando
nenhuma das causas acima enumeradas € identificada, ou
quando estdo envolvidos mecanismos imunolégicos pato-
génicos associados a SNP".

O diagnéstico diferencial nos doentes com uma SNP
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depende da existéncia ou ndo do diagndstico de neoplasia
primdria. O grau de suspeita de uma SNP num doente
com histéria de cancro conhecida varia com o tipo histo-
légico do tumor associado. Por exemplo, as SNP encon-
tram-se mais frequentemente associadas a CPPC e linfo-
ma de Hodgkin do que ao carcinoma do pulmao de célu-
las ndo pequenas (CPCNP) e ao linfoma ndo-Hodgkin.
Também a metastizacdo para o SN e as complicacdes
associadas a terapéutica oncoldgica sao muito mais fre-
quentes e devem ser excluidas'®. Num doente sem diag-
ndstico de neoplasia, o grau de suspeita de SNP depende
da idade, da presenca de factores de risco, nomeadamen-
te hébitos tabdgicos e histéria familiar de neoplasia, dos
sintomas associados, como sejam perda de peso e cansa-
¢o geral, e do conjunto das manifesta¢oes neurologicas'.

Existem determinadas caracteristicas da anamnese sus-
peitas de uma sindroma neurolégica de etiologia paraneo-
plésica. Geralmente, as SNP apresentam uma evolugdo
subaguda com o desenvolvimento de sintomas em dias,
semanas ou poucos meses. A sintomatologia pode estabili-
zar, deixando geralmente o doente gravemente debilitado,
ou continuar a progredir, culminando na sua morte. A gra-
vidade da maioria das SNP deve-se a destruicao precoce e
irreversivel das estruturas neurolégicas pelo processo
inflamatério®. Existem excepg¢des, sendo que alguns doen-
tes desenvolvem formas insidiosas que podem ser confun-
didas com doencas crénicas degenerativas. Também foram
documentados casos de doentes com remissoes esponta-
neas, ou com um curso de doenca mais benigno. No entan-
to, sdo situacdes raras, pelo que este tipo de evolucao con-
traria a etiologia paraneoplasica’. De referir ainda que, os
doentes com sindromas do SNC descrevem frequentemen-
te sintomas gastrointestinais e/ou das vias respiratérias
superiores, simulando uma sindroma gripal, prévios ao
inicio das manifestagdes neuroldgicas'.

O exame do LCR é importante para a exclusao de outras
doencas neurolégicas, como sejam a meningite infecciosa
ou a carcinomatose meningea'’. Achados consistentes
com SNP sdo a pleocitose linfocitdria moderada, a con-
centracdo elevada de proteinas, a sintese intratecal de
imunoglobulinas e a presenca de bandas oligoclonais no
LCR. A auséncia de células no LCR pode ocorrer numa
fase mais tardia, embora as imunoglobulinas e as bandas
oligoclonais persistam'*"?, De referir que achados seme-
lhantes podem ser encontrados em doengas inflamatérias
ou imuno-mediadas do SNC, podendo alguns casos de
SNP cursar com um LCR sem alteragdes".

A ressonancia magnética cranio-encefalica (RMN-CE) é
de importancia capital nestas sindromas. Para além de per-
mitir o diagnoéstico ou a exclusdo de tumores primadrios, de
envolvimento metastdtico do SNC, ou de outras doencas
neuroldgicas, pode sugerir o diagnéstico de certas SNP,
como seja a encefalite limbica (EL)". Neste caso, € tipica a
presenca de hipersinal na por¢do mais interna, medial, de
um ou de ambos os lobos temporais, nas sequéncias T2 ou
FLAIR em RMN-CE de doentes com EL®*.

Nas fases mais precoces de algumas SNP, a tomografia
de emissdo de positrdo com fluoro-deoxi-glucose (FDG-
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PET) pode demonstrar hipermetabolismo nas regides
cerebrais sintomdticas, mesmo em doentes sem altera-
¢des na RMN-CE®. Apesar de a tomografia axial computo-
rizada craneo-encefdlica (TC-CE) ser ttil na exclusao de
algumas causas para o quadro neurolégico, ndo costuma
dar informagao que suporte o diagnéstico de SNP*.

A bidpsia cerebral raramente é necessdria para o diagnés-
tico de SNP. Contudo, pode ser essencial nos casos em que
existe um alto grau de suspeita de doenca neopldsica, para a
sua exclusao, ou nos doentes com achados clinicos, exame
do LCR e alteragdes na RMN-CE atipicos. As caracteristicas
patolégicas que suportam o diagnéstico de SNP, mas ndo
especificas, incluem infiltrados de células mononucleares,
nédulos neuronofagicos, proliferagdo microglial e gliose®.

Existem sindromas que se associam mais frequente-
mente a doenca neoplésica e sao consideradas, por isso, as
“sindromas cldssicas”: encefalomielite (EM), EL, degene-
rescéncia cerebelosa subaguda (DGS), sindroma “opsoclo-
no-mioclono” (SOM), neuronopatia sensorial subaguda
(NSS), pseudo-obstrucao gastrointestinal crénica (POG),
SMLE e dermatomiosite (DM)°. A etiologia paraneoplasica
deve ser sempre considerada em doentes com estas “sin-
dromas cléssicas”. No entanto, ndo sdo patognomonicas,
visto poderem ocorrer em doentes sem neoplasia'’. As sin-
dromas “nao cléssicas”, isto é, com uma menor frequéncia
de associacdo com cancro, exigem um diagndstico dife-
rencial mais extenso® (Tabela 1).

Sindromas cldssicas

Encefalomielite (EM)

A EM caracteriza-se por défices neurolégicos multifo-
cais e sinais de inflamacdo que envolvem duas ou mais
dreas do SN, incluindo o encéfalo, o tronco cerebral, a

medula espinhal, os ganglios raquidianos e o sistema
auton6mico®. As sindromas clinicas mais comuns sdo a
encefalite limbica, a ataxia cerebelosa e a neuronopatia
sensorial. Em 75-80% deles, o tumor identificado é o
CPPC**, Outras neoplasias associadas incluem o carcino-
ma da mama e do ovdrio, a neoplasia do tracto gastroin-
testinal e o linfoma de Hodgkin®*. O anti-Hu é o ACAN
geralmente identificado no soro e LCR'. Outros ACAN
associados menos frequentemente sdo: anti-anfifisina no
CPPC, anti-CV2/CRMP5 no CPPC e no timoma e anti-Ma
no cancro testicular’.

Encefalite limbica (EL)

A EL é caracterizada por um conjunto de sintomas de
evolucdo subaguda do qual podem fazer parte o défice de
memoria a curto-termo associada a crises epilépticas par-
ciais complexas, os sintomas psiquidtricos, como a
depressdo e as halucinagdes, e a confusdo mental.
Cinquenta por cento dos doentes com EL tém um CPPC,
20% um tumor de células germinativas testicular e 8%
uma neoplasia da mama?. Clinicamente podem ser dis-
tinguidos trés grupos de doentes: no primeiro estdo os
com cancro do pulmao, normalmente CPPC, e com anti-
Hu. Nestes, apesar de a EL ser a manifestacdo clinica pre-
dominante, outras dreas do SN estdo envolvidas, podendo
evoluir mais tarde para EM®. O segundo, inclui jovens com
tumor testicular e anti-Ma2. Do terceiro, fazem parte os
doentes sem ACAN identificados, cerca de 40% dos casos,
e o tumor associado encontra-se frequentemente no pul-
mao?. Outros ACAN, que tém vindo a ser identificados em
doentes com EL, sdo os AC contra os canais de potdssio
sensiveis a voltagem (VGKC), e os AC contra os receptores
do glutamato do tipo AMPA (AMPAR)?.

Tabela 1. Sindromas neuroldgicas paraneoplésicas cldssicas e ndo cldssicas®

Sindromas neurolégicas paraneoplasicas

Classicas N3o classicas
Sindromas do sistema |Encefalomielite Encefalite do tronco cerebral
nervoso central Encefalite limbica Nevrite 6ptica

Degenerescéncia cerebelosa subaguda
Sindroma “opsoclono-mioclono”

Retinopatia associada a cancro
Retinopatia associada a melanoma
Sindroma do homem rigido, “stiff-man”
Mielopatia necrotizante

Doencas do neurénio motor

Sindromas do sistema

nervoso periférico Neuropatias autonémicas

Neuropatia sensorial subaguda

- Pseudo-obstrugao gastrointestinal crénica

Neuropatia sensoriomotor aguda
- Sindroma Guillain-Barré
- Nevrite braquial
Neuropatias sensoriomotoras
subagudas/crénicas
Neuropatia e paraproteinémia
Neuropatia com vasculite
Neuropatias autonémicas
- Pandisautonomia aguda

Sindromas da jun¢ao
neuromuscular e mus-
culo

Dermatomiosite

Sindroma miasténica de Lambert-Eaton

Miastenia gravis
Neuromiotonia adquirida
Miopatia necrotizante aguda
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Degenerescéncia cerebelosa subaguda (DCS)

Para que uma sindroma cerebelosa seja definida como
SNP classica devem ser cumpridos os seguintes critérios:
primeiro, o desenvolvimento, num periodo de tempo infe-
rior a 12 semanas, de sindroma pancerebelar grave sem
evidéncia de atrofia cerebelosa na RMN-CE, para além da
prevista de acordo com a idade do doente. Segundo, a gra-
vidade, definida pela escala de Rankin, deve ser pelo
menos de 3, ou seja, com dependéncia para as actividades
da vida didria’. Pode manifestar-se clinicamente, numa
fase inicial, por natiseas, vomitos, tonturas e ligeira des-
coordenacdo motora na marcha, com evolucao rapida
para marcha atdxica progressiva, disartria e nistagmo
associado a oscilopsia®. Pode ocorrer de forma isolada ou
em associacao com sintomas derivados do envolvimento
de outras dreas do SNC,
Aproximadamente metade dos doentes desenvolve SMLE,
o que sugere a presenca de um CPPC¥. A DCS pode ser
caracterizada em quatro subgrupos, de acordo com os
ACAN identificados e o tipo de tumor associado: doentes
com anti-Hu e CPPC (podendo constituir manifestacao de
EM); mulheres com anti-Yo, e/ou, menos frequentemente,
anti-Ri, e neoplasia da mama ou tumor ginecolégico®;
doentes com o AC PCA-Tr e linfoma de Hodgkin®’; doentes
sem ACAN identificados, sendo os tumores mais frequen-
temente associados o linfoma nao Hodgkin e o tumor do
pulmio (CPPC e CPCNP)".

caracteristico da EM¥.

Sindroma “opsoclono-mioclono” (SOM)

O opsoclono é uma perturbagdo da motilidade ocular
caracterizada por movimentos cadticos, conjugados, arrit-
micos, de alta amplitude e multidireccionais. Estes sinto-
mas apresentam uma evolu¢do aguda e sao acompanha-
dos, frequentemente, por movimentos rapidos involunta-
rios e errdticos da cabega, membros e tronco - mioclono,
ataxia do tronco e sinais de afeccdo do tronco cerebral [6].
A SOM paraneopldsica pode aparecer em doentes pedia-
tricos e adultos. Em aproximadamente 50% dos doentes
pedidtricos é feito o diagnéstico de neuroblastoma, e
cerca de 2-3% de criangas com este tipo de tumor desen-
volvem esta sindroma®. A deteccdo de anti-Hu permite o
diagnoéstico de neuroblastoma. Contudo, em apenas 10%
da SOM associada a neuroblastoma o anti-Hu é identifica-
do*. Nos adultos, as principais neoplasias associadas sao
o CPPC, a neoplasia da mama e os tumores ginecolégicos.
O diagnéstico de malignidade ocorre em cerca de 20% dos
doentes adultos com SOM*. A maioria destes nao apre-
senta ACAN associados, e nestes casos, o tumor mais fre-
quentemente diagnosticado é o CPPC'. A identificagdo do
anti-Ri em mulheres sugere neoplasia da mama ou gine-
coldgica®. Tendo em conta que na maioria dos doentes
com SOM nao sdo identificados ACAN, vérios estudos tém
sido realizados no sentido de definir novos ACAN e respec-
tivos AG. Recentemente foi sugerido como novo AG-alvo o
complexo de proteinas que constitui a juncdo sindptica
entre as células granulares e as células de Purkinje do cere-
belo®.
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Neuronopatia sensorial subaguda (NSS)

O diagnéstico de NSS como sindroma classica deve ser
considerado quando apresenta uma evolugdo subaguda,
com uma pontuagdo de Rankin de pelo menos 3, em 12
semanas. Os doentes com NSS tém deterioracdo progres-
siva de todo os tipos de sensibilidade devido a destruicao
inflamatéria ou imuno-mediada dos ganglios raquidianos.
Pode manifestar-se inicialmente por dor e parestesias nos
membros superiores com distribui¢do assimétrica. Os
membros inferiores, face e tronco também podem ser
afectados. Numa fase mais tardia, os doentes referem
parestesias e desequilibrio na marcha passando estes a ser
os sintomas predominantes. No exame neuroldgico, os
reflexos osteotendinosos estdo diminuidos ou ausentes e
pode existir ataxia sensorial com pseudoatetose das
maos*®. Estudos electrofisioldgicos revelam auséncia de
potenciais de accao das fibras sensitivas em pelo menos
um dos nervos estudados®. Esta sindroma nem sempre se
desenvolve de forma isolada, e o exame neurolégico pode
demonstrar envolvimento de outras dreas do SN, sugesti-
vo de EM®. O principal tumor associado é o CPPC, em 70-
80% dos doentes. Cerca de 80% dos doentes apresentam
ACAN, sendo o mais frequente o anti-Hu*?.
Recentemente foi identificado o AC anti-SOX1 (AGNA) em
doentes com NNS. Contudo, este também pode estar pre-
sente em doentes com neuronopatia ndo paraneopldsica.
Nas formas paraneopldsicas, o tumor do pulméao é o mais
frequentemente identificado®.

Pseudo-obstrugao gastrointestinal crénica (POG)

A POG é uma apresentacdo comum de disfuncao auto-
némica paraneopldsica e resulta da destruicdo dos plexos
mientéricos pelo processo inflamatdrio®. Normalmente,
associa-se a outras SNP, como a EM, a DCS, a NSS e a
SMLE™. Os doentes com POG apresentam perda de peso,
obstipacao persistente e distensdo abdominal. Alguns
podem referir sintomatologia derivada de dismotilidade
esofdgica e gastrica como sejam disfagia, natseas e vomi-
tos*. Os principais ACAN identificados sdo o anti-Hu,
geralmente em doentes com CPPC, e o anti-CRMP5 em
doentes com timoma*.

Sindroma Miasténica de Lambert-Eaton (SMLE)

A SMLE é uma sindroma neurolégica que afecta a jun-
¢do neuromuscular e caracteriza-se por uma diminuicdo
da libertacdo de acetilcolina pelo terminal pré-sindptico
motor. Os doentes apresentam fadiga e diminuicdo da
forca muscular proximal dos membros inferiores e, em
95% dos casos, sintomas autondmicos, como xerostomia,
impoténcia sexual e ptose palpebral®. O estudo electro-
miogréfico é caracterizado por respostas motoras de baixa
amplitude em repouso com diminui¢do da resposta ap6s
estimulacdes repetitivas a baixa frequéncia (3Hz), e
aumento da resposta apés estimulagdes repetitivas a alta
frequéncia (50Hz) ou 15-30 segundos de contrac¢ao maxi-
ma voluntéria*'. A etiologia paraneoplésica é demonstrada
em aproximadamente 60% dos casos de SMLE, sendo o
CPPC o tumor quase sempre identificado. A prevaléncia
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estimada de SMLE em doentes com CPPC é cerca de 3%
[6]. Outros tumores incluem o CPCNP o carcinoma da
prostata, o linfoma, o timoma e a leucemia'®**. A apresen-
tacdo clinica semelhante e a presenca de anticorpos anti-
VGCC do tipo P/Q no soro de quase todos os doentes
torna dificil a distingdo entre SMLE paraneopldsica e ndo
paraneoplésica. No entanto, a associagdo de SMLE a
outras SNB como a DCS e a EM, sugerem uma etiologia
paraneoplasica®®. Os doentes que desenvolvem SMLE e
EM apresentam frequentemente anti-Hu’. Recentemente,
tem sido verificada uma forte associacao entre o AGNA e a
SMLE paraneopldsica no contexto de CPPC. A seropositi-
vidade do AGNA em doentes com SMLE pode indicar uma
etiologia paraneoplésica®, ao contrdrio do que acontece
em relagdo a NNS, tal como acima referido®. Visto néo ser
possivel diferenciar a SMLE paraneopldasica da idiopética,
este ACAN poderia vir a ser utilizado como marcador de
etiologia paraneoplédsica. No entanto, sdo necessdrios
mais estudos no sentido de esclarecer a especificidade
deste AC como instrumento de diagnéstico®.

Dermatomiosite (DM)

A DM é uma miopatia inflamatéria idiopatica com
manifestacdes cutaneas caracteristicas, como seja a erup-
¢do cutanea heliotropica periorbitdria, as placas eritema-
tosas descamativas na face dorsal das maos e as telangiec-
tasias periungueais. A miopatia é geralmente simétrica e
lentamente progressiva, afectando principalmente os
musculos proximais. A origem paraneoplésica é identifi-
cada em 30% dos casos, e os principais tumores associa-
dos sdo o do ovdrio, do pulmao, do pancreas, do estdmago
e colo-rectal e o linfoma nao-Hodgkin*®. Os AC anti-Mi2
sdo especificos desta patologia, e estdo presentes em gran-
des concentracoes em cerca de 35% dos casos”.

II. Investigacdo da neoplasia associada

Tem sido sugerida a pesquisa de ACAN no sangue e no
LCR antes de iniciar a investigacdo do tumor associado'’.
No entanto, esta estratégia ndo é recomendada dado que
um resultado negativo na identificacdo de AC poder dis-
suadir uma pesquisa agressiva de lesdao neopldsica, ou
levar a um atraso no diagndstico, associado ao tempo de
espera da obtencdo do resultado®.

Qualquer tipo de neoplasia pode estar associado a SNP.
No entanto, as mais frequentes em adultos e em criancas
com SNP sdo o CPPC e o neuroblastoma, respectivamen-
te. O carcinoma da mama, o carcinoma do ovdrio, o linfo-
ma de Hodgkin, o timoma e os tumores de células germi-
nativas do testiculo sao também frequentemente identifi-
cados em doentes com SNP*.

Em regra, uma revisdo de sistemas e um exame objecti-
vo pormenorizados podem orientar a pesquisa de doenca
maligna. Igualmente, determinadas sindromas neurolégi-
cas estdo associadas a malignidades especificas. Por
exemplo, a SMLE estd frequentemente associada a CPPC,
a MG a timoma e a DCS a tumor ginecoldgico'”".

Na maioria dos casos, a realiza¢do de exames imagiol6-
gicos é fundamental para a identificagdo do tumor asso-
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ciado a sindroma neuroldgica. Na suspeita de cancro do
pulméo ou timoma, a realiza¢do de TC torécica € reco-
mendada'. A escolha de certos exames de imagem depen-
de também do sexo do doente. Em todos os doentes do
sexo feminino, a mamografia e a ecografia endovaginal
devem ser realizadas para a pesquisa de carcinoma da
mama e carcinoma/teratoma do ovdrio, respectivamente.
No caso de a ecografia ndo revelar quaisquer alteracoes, é
recomendada a realizagdo de uma TC pélvica'’. Em doen-
tes do sexo masculino com suspeita de tumor testicular,
sugere-se a realizacdo de ecografia seguida de TC pélvica'.

A realizacdo de FDG-PET deve ser considerada quando
os resultados dos exames de imagem convencionais sao
negativos ou equivocos, ou quando as lesoes sao de dificil
acesso para biopsia®.

Uma primeira investigacao de neoplasia oculta negati-
va nao exclui a presenca de malignidade. Se o grau de sus-
peita é elevado, o doente deve ser submetido a uma moni-
torizagdo periddica*. Recomenda-se uma segunda inves-
tigacdo dentro de 3-6 meses, seguida de investigacdes
regulares em cada 6 meses, durante 4 anos'.

A presenca de um segundo tumor deve ser suspeitada
se a neoplasia identificada for diferente da que normal-
mente vem associada a sindroma clinica ou ACAN especi-
ficos, ou ndo expressar o AG neuronal®.

II1. Identificacdo de ACAN

Os ACAN podem ser identificados no soro e LCR de
doentes com neoplasia e diferentes tipos de SNP®.
Contudo, a pesquisa de ACAN contém certas limitacoes*.
Na verdade, apenas 40% dos doentes com SNP apresen-
tam um resultado positivo*®. Duas razdes principais
podem ser atribuidas a este facto. Primeiro, podem existir
AC ainda nao descobertos e, por isso, ndo serem demons-
traveis pelos métodos convencionais. Segundo, algumas
SNP sao possivelmente desencadeadas por mecanismos
imunes ndo humorais''®, Assim, um resultado negativo
na pesquisa destes AC ndo exclui uma etiologia paraneo-
pldasica e a presenca de um tumor oculto’®. Numa pequena
percentagem de doentes com SNP e titulos elevados de
AC, uma lesao neopldsica nunca chega a ser demonstrada,
logo um resultado positivo nao significa necessariamente
a presenca de uma neoplasia oculta. Igualmente, varios
AC sdo identificados em titulos baixos em doentes oncol6-
gicos sem manifesta¢des neuroldgicas'®. Por exemplo, 15%
dos doentes com diagnéstico de CPPC e titulo baixo de
anti-Hu ndo apresentam sintomatologia neuroldgica®.

Existem correlacoes estabelecidas entre determinadas
SNP, ACAN especificos e tipos de tumor associados (tabe-
la 2). Assim, apesar das limitacdes acima enunciadas, a
identificacao de ACAN em doentes com suspeita de SNP
pode permitir o seu diagndstico e orientar a investigacao
de neoplasia oculta'®. Tendo em conta que diferentes AC
podem estar associados a mesma sindroma neurolégica, e
que um mesmo AC pode estar associado a diferentes sin-
dromas neurolégicas, a pesquisa deve ser direccionada a
um grupo de AC e ndo a um unico especifico®.
Aproximadamente 30% dos doentes apresentam mais do

Maio de 2013 | N.21 | Volume 13



Tabela 2. Anticorpos antineuronais, sindromas neurolégias e neoplasias associadas

mica, coreia

Item do TFF Anticorpo Sindroma neurolégica Neoplasia associada
Encefalomielite, neuronopatia sensorial
Anti-Hu / subaguda, degenerescéncia cerebelosa suba-
& g P . ) CPPC, neuroblastoma
ANNA-1 guda, encefalite limbica, neuropatia auton6-
mica, sindroma “opsoclono-mioclono”
Anti-Ri/ Sindroma “opsoclono-mioclono”, degeneres- | Carcinoma da mama, CPPC, neopla-
ANNA-21 céncia cerebelosa subaguda sia ginecolégica
Anti-Yo / A . Carcinoma da mama, carcinoma do
Degenerescéncia cerebelosa subaguda . o L.
PCA-1? ovdrio, neoplasia ginecolégica
Anticorpos anti- Carcinoma da mama, carcinoma do
neuronais bem Anti-Mal e |Encefalite limbica, encefalite do tronco cere- P . T .
. R L ovdrio, carcinoma do célon, carcino-
caracterizados Anti-Ma2! bral, degenerescéncia cerebelosa subaguda .
ma testicular (Maz2)
Encefalomielite, encefalite limbica, degene-
Anti-CRMPS5 / | rescéncia cerebelosa subaguda, neuronopa- .
. . . . ) CPPC, timoma
Anti-CV2 tia sensorial subaguda, neuropatia autoné-

Anti-anfifisi-

Sindroma do homem rigido -“stiff-man”,
degenerescéncia cerebelosa subaguda, neu-

Carcinoma da mama, CPPC

Anti-GluR12

Encefalite limbica

na! . .
ronopatia sensorial subaguda
PCA-Tr! Degenerescéncia cerebelosa subaguda Linfoma de Hodgkin
ANNA-3! Encefalite limbica, degenerescéncia cerebe- | CPPC, adenocarcinoma do pulmao,
. . losa subaguda, mielopatia adenocarcinoma do eséfago
Anticorpos anti-
neuronais par- Degenerescéncia cerebelosa subaguda,
PCA-2! .o CPPC
cialmente carac- encefalomielite, SMLE
terizad . .
erizados Anti-ZIC'4 Degenerescéncia cerebelosa subaguda CPPC
Anti-AMPAR / Timoma, carcinoma da mama, carci-

noma do pulmao

SMLE, degenerescéncia cerebelosa

Anti-VGCC2 CPPC
subaguda
ticorpos asso- Miastenia gravis (muscular), neuropatia
ciados ou ndao a Anti-AchR2 & L ’ p Timoma
autonémica (neuronal)
cancro
. e e 1. . . CPPC, timoma, adenocarcinoma da
Anti-VGKC2 Encefalite limbica, neuromiotonia

prostata

1 Anticorpo cujo antigénio-alvo é intracelular
2 Anticorpo cujo antigénio-alvo é de superficie

Abreviaturas: AchR = receptor de acetilcolina; AMPAR = receptor de AMPA; ANNA = autoanticorpo anti-neuronal nuclear; CPPC = carcinoma do pul-
mao de pequenas células; CRMP / CV2 = proteina mediadora da resposta a colapsina; GluR1 = subunidade de AMPAR; PCA = anticorpo anti-célula
Purkinje citoplasmdtico; SMLE = sindroma miasténica de Lambert-Eaton; VGCC = canais de célcio de voltagem; VGKC = canais de potdssio de volta-

gem; ZIC = proteina zinc-finger.

que um ACAN. A obtenc¢do de um perfil de AC fornece uma
maior taxa preditiva de um tumor especifico, permitindo
uma investigacdo de neoplasia mais dirigida e, conse-
quentemente, um diagnostico e tratamento atempados®'.

Os ACAN podem ser divididos em 3 categorias. Os AC
definidos como “bem caracterizados” sdo aqueles que rea-
gem com AG onconeuronais molecularmente definidos,
apresentam uma forte associacdo com cancro, e tém sido
detectados de forma ndo ambigua em diversos laboratérios
num ndmero considerédvel de doentes com sindromas neu-
rolégicas bem definidas®. Os AC designados de “parcial-
mente caracterizados” sdo aqueles direccionados a um AG
desconhecido, e que foram descritos por um tnico grupo
de investigadores, ou identificados num nimero pequeno
de doentes. O terceiro grupo consiste nos AC associados a
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sindromas especificas mas que ndao permitem a distin¢ao
entre casos paraneopldsicos e ndo paraneopldsicos®.

IV. Estabelecimento do diagnéstico de SNP

Em 2004, Graus E et al., definiram novos critérios de
diagnostico para SNP com o objectivo de orientar no seu
diagnéstico e classificagao®. Foram sugeridos dois graus
de evidéncia necessdrios para definir uma sindroma neu-
rolégica como paraneopldsica, “definitiva” ou “possivel”
(figura 1). Estes baseiam-se na combinacao de determina-
dos critérios: definicoes de sindroma cldssica e sindroma
ndo cldssica (tabela 1), presenca ou auséncia de neoplasia,
identificacdo ou nao de ACAN e a sua classificagdo em
“bem caracterizados” ou “parcialmente caracterizados”
(tabela 2).
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Sindroma Neurolégica

Classica

-

Tumor presente Tumor ausente

//\

Nio classica

/\

Tumeor ausente Tumor presente

Anticorpos Aanticorpos Anticorpos Anticorpos
onconeuronais onconeu:onms onconeuronais onconeuronais
ausentes
ausentes ou presentes presentes ausentes
Melhona apéds
Altonsco de Anticorpos Anticorpos terapia anltt-tumoral
cancro onconeuronais bem onconeuronais ou anticorpos
caractenzados parcialmente onconeuronais
caracterizados presentes
4
Defmitivo Possivel Defmitive Possivel Possivel Definitivo

Diagnéstico “definitivo” de SNP:

e Sindroma cldssica e neoplasia que se desenvolve no
periodo de 5 anos ap6s o diagndstico da sindroma
neurolégica, ou;

¢ Sindroma ndo clédssica que se resolve ou apresenta
uma melhoria significativa apés terapéutica direccio-

nada a neoplasia sem imunoterapia concomitante,
sendo que a sindroma ndo é susceptivel de sofrer
remissao espontanea, ou;

¢ Sindroma ndo classica com identificacio de ACAN
(“bem caracterizados” ou ndo) e neoplasia que se
desenvolve no periodo de 5 anos ap6s o diagndéstico
da sindroma neurolégica, ou;

e Sindroma neurolégica (cldssica ou nao) com identifi-
cacao de ACAN “bem caracterizados” e sem diagnoés-

tico de neoplasia.

Diagndstico “possivel”:

¢ Sindroma cléssica, sem identificacdo de ACAN nem
diagnéstico de neoplasia, mas com alto risco de
desenvolver doenga maligna, ou;

* Sindroma neurolégica (cldssica ou ndo) com identifi-
cacao de ACAN “parcialmente caracterizados” e sem
diagnéstico de neoplasia, ou;

¢ Sindroma ndo cléssica sem identificacao de ACAN e
diagndstico de neoplasia no periodo de 2 anos apds o
diagnéstico da sindroma neuroldgica.

Sinapse

Figura 1. Fluxograma que mostra o grau de evidéncia do diagnéstico de SNP de acordo com os critérios definidos por Graus E, Dellatre J. Y., Antoine J.
C., etal. (2004)°

Tratamento e Prognéstico

As estratégias terapéuticas das SNP dividem-se em
duas categorias. A primeira consiste em terapéutica anti-
tumoral (cirurgia, quimioterapia ou radioterapia), sendo a
segunda direccionada a prépria sindroma, normalmente
sob a forma de imunossupressao®*,

Para quase todas as sindromas tém sido descritas a
estabilizacao e, menos frequentemente, a melhoria da sin-
tomatologia neuroldgica ap6s terapéutica anti-tumoral®.
Visto os tumores apresentarem frequentemente uma evo-
lugcdo mais lenta nos doentes com SNP do que naqueles
sem envolvimento neurolégico, nestes é possivel recorrer
a uma estratégia terapéutica anti-tumoral menos agressi-
va. Existe evidéncia de que perante uma mesma estratégia
de tratamento, o sucesso no tratamento do tumor é maior
nos doentes com SNP que nos sem doenca neurolégica®.

Apesar da etiologia imunolégica da maioria dos SNP, os
resultados da terapia imunossupresora tém sido insatisfaté-
rios™. Excepgoes sao as sindromas associadas a ACAN direc-
cionados a AG da superficie celular, ou seja, AC com papel
patogénico directo. Estas incluem sindromas que afectam o
SN periférico, como a SMLE, a MG, a neuromiotonia, mas
também a DCS associada a anti-mGluR1 e a sindroma do
homem rigido, “stiff-man”, associada a anti-anfifisina®*°. As
modalidades terapéuticas instituidas nestes casos sdo a
plasmaferese, a imunoabsorcao, a corticoterapia e a admi-
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Tumor conhecido —
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Tumor Tumor em
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diagnosticado
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sim |7 tumor
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T —
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R

Niao fJ Progressio dasintomatologia neurologica

aquando do diagnostico da SNP

diagnostico da SNP
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y ) I
Sim; EDK = 50 | | Sim; EDK < 50 | | Niao
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\ / sintomatica
Terapéutica anti-tumoral Terapéutica anti-tumoral e
¢/ou sintomatica munossupressora !
Melhoria ou Progressio da A\
estabilizagdo da SNP SNP Terapéutica ununossupressora '
e ___—l—'-'_'__—__ i
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Terapéutica Melhoria ou Progressio Terapéutica
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Figura 2. Estratégia recomendada por Bataller L., Dalmau J. O. (2004) no tratamento de SNP do SNC. ! IVIg e/ou corticosteréides e/ou plasmaferese. 2

Ciclofosfamida e/ou rituximab ou tacrolimus®.

Abreviaturas: EDK = Escala de desempenho de Karnofsky; SNC = Sistema Nervoso Central; SNP = Sindroma Neurol6gica Paraneopldsica

nistracdo endovenosa de imunoglobulina (IVIg).

Nas SNP cujo AG alvo é intracelular e apresentam uma
forte resposta imune celular, como acontece na maioria
das SNP do SNC, a plasmaferese e a imunoabsor¢ao nao
parecem trazer beneficio. Nestas situacdes, as terapéuticas
moduladoras da func¢ao de células T poderao ter um maior
impacto na evolugdo destas sindromas®. Estas incluem a
administracao de azatioprina, ciclofosfamida, tacrolimus,
e/ou rituximab®**. Contudo, a maioria delas apresenta
uma fraca resposta a estes fdrmacos, pelo que novas estra-
tégias imunossupressoras devem ser definidas’. Por exem-
plo, o facto de, recentemente, se terem verificado seme-
lhancas entre os mecanismos imunopatogénicos subja-
centes as SNP e a esclerose multipla, sugere que a institui-
¢do de novas modalidades terapéuticas desenvolvidas
para esta ultima entidade clinica, como o Fingolimod e o
Natalizumab, poderdo vir a ser igualmente eficazes nos
doentes com SNP*.

Em suma, o objectivo principal no tratamento dos
doentes com SNP é a identificacdo do tumor e a respecti-
va terapéutica anti-tumoral dirigida. No entanto, visto
alguns doentes poderem beneficiar de imunoterapia, esta
também vem incluida na abordagem terapéutica destas
sindromas.

Apesar de ndo existir um consenso geral e, por isso,
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orientacoes bem definidas, em relacdo a abordagem tera-
péutica nestes doentes, diferentes esquemas terapéuticos
tém sido sugeridos. Por exemplo, Voltz R., et al. recomen-
dam, como abordagem inicial em doentes com SNP, a
administracdo de 500 mg de metilprednisolona por via
endovenosa. Caso nao se verifique uma melhoria sinto-
matica no intervalo de tempo de uma a duas semanas, é
aconselhada a administracdo de IVIg (2 g/kg peso corpo-
ral) durante 5 dias. Se, novamente, nao se verificar uma
melhoria sintomdtica em uma a duas semanas, pode-se
proceder, entdo, a plasmaferese ou a administracdo de
ciclofosfamida, dependendo da situacdo do doente®.
Bataller L., et al. defendem, ainda, que a decisao terapéu-
tica nos doentes com SNP do SNC depende do grau de
progressdo da sintomatologia neurolégica, sendo esta ava-
liada pela escala de desempenho de Karnofsky (EDK).
Quanto maior for o valor obtido (EDK > 50), mais agressi-
va serd a intervengao, ou seja, maior serd o grau de imu-
nossupressdo pretendido (Figura 2). De referir que, visto
as SNP associadas a AC contra AG de superficie celular
apresentarem uma maior taxa de resposta a terapéutica
imunossupressora, esta pode ser considerada em doentes
que obtém um valor mais baixo na EDK®.

Por ultimo, a instituicdo de terapéutica sintomatica
estd recomendada em todos os doentes com SNP. Os far-
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macos geralmente utilizados, neste caso, sdo os antiepi-
lépticos, os antidepressivos, os anticolinérgicos e os sim-
pdaticomiméticos, e a sua indicacao depende da SNP em
causa®. Acrescenta-se ainda que, por exemplo, os doentes
com SMLE e MG beneficiam da administracdo de farma-
cos que actuam directamente no mecanismo fisiopatold-
gico associado. Assim, estd indicada a administracao de
3,4-diaminopiridina — bloqueador de canais de potassio —,
em doentes com SMLE, e de piridostigmina — inibidor da
acetilcolinesterase -, em doentes com MG,

Conclusao e Perspectivas Futuras

As SNP constituem um grupo heterogéneo de disttir-
bios neurolégicos que resultam de uma resposta imunité-
ria desajustada, desencadeada pela presenga de uma neo-
plasia. O seu reconhecimento continua a ser um desafio,
pois, para além da sua baixa prevaléncia, raramente existe
um diagnoéstico de neoplasia estabelecido e/ou a docu-
mentacdo de eventual neoplasia é dificil pelo seu tamanho
reduzido e distribuicdo limitada, no momento do inicio do
quadro clinico. Assim, perante determinadas sindromas
neurolégicas, uma etiologia paraneopldasica pode nao vir a
ser considerada, atrasando o diagndstico de doenca neo-
plésica. Para a definicao de sindromas neurolégicas como
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Introducao

Resumo

Introdugdo: O pseudotumor cerebri (PTC), também denominado hipertensdo intracraniana
idiopética, caracteriza-se por uma elevacao crénica da pressao do liquido cefalo-raquideo (LCR),
na auséncia de altera¢des citoquimicas da sua composi¢ao e na auséncia de hidrocefalia ou outras
anomalias da estrutura cerebral, como lesdes ocupando espaco e malformacées vasculares. E uma
entidade rara em idade pedidtrica e, na grande maioria dos casos, secunddria a doengas sistémicas
ou fatores de risco subjacentes. As consequéncias podem ser devastadoras, com perda irreversivel
da visao por atrofia do nervo 6tico.

Caso Clinico: Apresenta-se o caso clinico de uma adolescente do sexo feminino de 13 anos de
idade com Sindrome de Prader-Willi, sob tratamento com hormona do crescimento (HC), que
recorre ao Servigo de Urgéncia por perda da acuidade visual, cefaleias e nduseas com um més de
evolucdo. O exame neurolégico era normal, exceto a fundoscopia que evidenciava papiledema e
hemorragias peripapilares. A acuidade visual era inferior a 1/10, bilateralmente. Realizou tomogra-
fia computorizada cranio-encefélica (TC-CE) que foi normal, assim como a avaliacdo analitica séri-
ca. A pung¢ao lombar (PL) com manometria revelou pressao de abertura superior a 50 cm de H20,
com andlise citoquimica do LCR normal. Iniciou terapéutica oral com acetazolamida, havendo
necessidade de colocar sistema de derivacdo lombo-peritoneal posteriormente. Suspendeu-se a
terapia com HC e houve melhoria clinica.

Conclusdes: Os muiltiplos fatores de risco, como a obesidade e a terapéutica com HC no con-
texto da Sindrome de Prader-Willi, aliados ainda ao facto de se tratar de uma adolescente do sexo
feminino em idade pubere, condicionaram o aparecimento do PTC. A vigilancia regular destes
doentes é obrigatdria, no sentido de permitir o diagnéstico e tratamento em tempo ttil, evitando
o défice visual permanente.

Abstract

Introduction: Pseudotumor cerebri (PTC), also Known as idiopathic intracranial hypertension is
characterized by chronic increased intracranial pressure with normal cerebrospinal spinal fluid
(CSF) composition and no evidence of hydrocephalus, structural or vascular lesions. PTC is
uncommon in children and has been associated with several underlying conditions. The conse-
quences can be devastating, with irreversible visual loss due to optic nerve damage.

Clinical Case: We present a thirteen-year-old girl with Prader-Willi syndrome on growth hor-
mone (GH) therapy admitted to the emergency department with a 1-month history of headache,
nausea and visual complaints. Neurological examination was normal except for the fundoscopy
that revealed papilledema and peripapillary hemorrhages. Visual acuity was less than 1/10 in both
eyes. Cranial computerized tomography scan and laboratory workups including hematological and
biochemical parameters were normal. The opening pressure on lumbar puncture (LP) was greater
than 50 cm H20 and CSF analysis was normal. She started on oral acetazolamide and subsequent
lumboperitoneal shunt was also required. GH therapy was suspended and patient clinically
improved.

Conclusion: The association of several clinical risk factors such as obesity and GH treatment in
the context of Prader-Willi syndrome, female gender and pubertal age, predisposed to PTC. Close
follow-up is mandatory for these patients in order to allow prompt recognition and prevent perma-
nent visual impairment.

sendo identificados multiplos fatores e condicoes sistémi-

O pseudotumor cerebri (PTC), também designado por
hipertensdo intracraniana idiopdtica, é uma entidade rara
caracterizada por pressao elevada do liquido cefalo-raqui-
deo (LCR) na auséncia de alteracdes citoquimicas da com-
posicdo do mesmo e na auséncia de hidrocefalia, lesdes
ocupando espaco, malformacdes vasculares ou outras ano-
malias da estrutura cerebral. Embora inicialmente a defini-
¢do de PTC englobasse apenas os casos idiopdticos, foram
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cas diretamente associados ao aparecimento desta sindro-
me. Consequentemente, os critérios de diagndstico sugeri-
dos por Dandy, em 1937, tém vindo a ser revistos e modifi-
cados, assim como adaptados as idades pediatricas (Tabela
I), em paralelismo com a evolugio das neurociéncias®*.

A incidéncia na crianca estima-se entre 0,9 e 1:100.000,
atingindo os valores mais altos em jovens obesas e em
idade fértil (até 20:100.000)*°.
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Tabela I. Critérios de diagnéstico de PTC para a idade pedid-
trica

Critérios de diagnéstico de PTC
para a idade pediatrica:
= Idade pré-pubertaria
= Sinais e sintomas de hipertensao intracraniana (HIC)

ou papiledema, sem alteracdo da consciéncia/estado
mental

Aumento da pressao do LCR documentada por punc¢ao
lombar em posicao de dectbito lateral

Valores de referéncia da pressao intracraniana consoante a
idade:

= Recém-nascido: >7,6 cm HyO

= <8 anos com papiledema: > 18 cm HyO

= <8 anos sem papiledema: > 25 cm HyO

= > 8 anos: > 25 cm HyO

Composicdo do LCR normal excerto no recém-nasci-
do, onde podem ser atingidos valores na ordem das 32
células/ml e 150mg/dl de proteinas

Auséncia de dilatacao ventricular/hidrocefalia, mas-
sas, lesoes vasculares ou estruturais na RM, com ou
sem contraste, e na venografia por RM. O estreitamen-
to do seio transverso é permitido.

Exame neurolégico normal, exceto parésia de nervos
cranianos sem causa explicavel e com melhoria ap6s
diminuicao da pressdo do LCR, ou resolucao de outros
sinais e sintomas de HIC

= Auséncia de outras causas identificaveis de HIC

Adaptado de Rangwala et al.’

No que respeita a fisiopatologia, ainda controversa, os
mecanismos postulados apontam para um desequilibrio
de pressoes vasculares, em que o influxo de sangue arte-
rial, mais elevado que o normal, ndo é contrabalancado
pelo do retorno venoso, diminuido, condicionando assim
um aumento da pressdo intracraniana. A diminui¢do do
retorno venoso poderd ter origem em estenoses e/ou
colapso dos seios venosos, fendmeno observado nos seios
transverso e sagital superior numa percentagem significa-
tiva de doentes com PTC. A elevacdo da pressdo do LCR
observada nestes doentes poderd ser consequéncia do
aumento da resisténcia a sua drenagem a nivel das granu-
lacdes aracnbideas, sendo que a auséncia de hidrocefalia
se podera explicar pelo aumento da pressdo intracerebral
pelos mecanismos descritos®”’.

Na idade pediatrica, a grande maioria dos casos de PTC
é secunddria a condicdes patolégicas pré-existentes, facto
que obriga a uma investigacdo etiolégica exaustiva, dirigi-
da pela suspeita clinica. Assim, a anamnese e 0 exame
objetivo sdo essenciais para orientar a investigacdo e
determinar a etiologia da HIC. O quadro clinico tem uma
instalacdo insidiosa e carateriza-se frequentemente por
cefaleias, nduseas, vomitos e alteracdes visuais. No entan-
to, as criancas apresentam muitas vezes sintomatologia
inespecifica, como irritabilidade, alteracdes do sono, apa-
tia ou podem mesmo nao apresentar qualquer sintoma®'°.
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Perante a suspeita de PTC é fundamental rastrear a
priori patologia do sistema nervoso central (SNC), desig-
nadamente neoplasias, hidrocefalia, infecdes (meningite
assética, abcesso cerebral), patologia de natureza vascular,
como trombose de seios venosos (TSV), hemorragias
intraventricular e subaracnoideia e malformacoes arterio-
venosas. Concomitantemente, é necessario investigar
antecedentes patolégicos, hébitos medicamentosos e
terapéuticas em curso' . As doencas sistémicas mais fre-
quentemente implicadas no surgimento de PTC sdo dis-
tirbios endocrinolégicos (obesidade, Doenca de Cushing,
Doenca de Addison, Sindrome do Ovdrio Poliquistico,
hipotiroidismo, Sindrome de Turner, Sindrome de Prader-
Willi), lupus eritematoso sistémico (LES), sindroma anti-
fosfolipidica, sindroma nefrética e insuficiéncia renal cré-
nica, disttirbios hemato-oncolégicos (anemias, leucemia),
infecdes (varicela, sarampo, doenca de Lyme, Sifilis), coli-
te ulcerosa, fibrose quistica, entre outras®'>'*'%, A iatroge-
nia relacionada com alguns farmacos, como corticoides,
hormona de crescimento, vitamina A, levotiroxina, levo-
norgestrel, tamoxifeno, ciclosporina estd também ampla-
mente descrita na literatura'®*.

E pois importante reconhecer ao exame objetivo dis-
morfismos e estigmas fisicos que indiciem a presenca de
doencas sistémicas. O exame neuroldégico, nos casos de
PTC, é normal por definicdo, exceto poderem existir oftal-
moparésias, habitualmente comprometendo o VI nervo
craniano. Além disso, o exame dos fundos oculares evi-
denciara papiledema, o sinal mais carateristico de HIC. A
avaliacdo dos campos visuais, mesmo em fases precoces
da doenca, detetard défices campimétricos tipicamente ao
nivel dos quadrantes nasais inferiores, associando-se um
aumento da mancha cega. A acuidade visual vai estar mais
ou menos afetada, dependendo do grau de atrofia do
Nervo Otico*®.

Antes de realizar a punc¢ao lombar (PL), deve ser efetua-
do um estudo neuroimagiolégico, sendo a ressonancia
magnética cranio-encefédlica (RM-CE) considerada o
exame de eleicdo pela sua maior sensibilidade e especifi-
cidade na identificacdo de lesbes estruturais, doenca
meningea inflamatéria e infiltrativa e trombose de seios
Venosos.

Ulteriormente e para afirmar o diagnéstico de PTC, a
PL com manometria deve ser realizada em decubito late-
ral, com membros inferiores em extensdo e com o doente
calmo, evitando assim falsos aumentos da pressdo e inter-
pretacdes diagnosticas erréneas. Além do exame citolégi-
co, bioquimico e do rastreio infecioso bdsico, a andlise do
LCR deve ser complementada, de acordo com o contexto
clinico. A titulo de exemplo, a pesquisa de micobactérias,
Cryptococcus, Treponema pallidum e de outros agentes
menos habituais ou oportunistas deve fazer-se nos doen-
tes imunodeprimidos ou com histéria epidemiolégica
positiva. Da mesma forma, antecedentes ou suspeicao cli-
nica ou imagiolégica de patologia tumoral, doenca infla-
matéria/autoimune devem obrigar a pesquisa no LCR de
marcadores tumorais, bandas oligoclonais, indice e ratio
de imunoglobulina G e albumina, entre outros.
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A investigacdo analitica sérica inicial tem como objeti-
vo ajudar a excluir as causas secunddrias mais frequentes
de HIC. O hemograma com férmula leucocitdria, junta-
mente com reagentes de fase aguda (proteina C reativa e
velocidade de sedimentacdo), podem orientar para um
processo infecioso em curso. O estudo da coagulacdo, com
doseamento de D-dimeros, estd indicado na suspeita de
TSV, devendo prosseguir-se o estudo da hemostase, caso
esta se confirme, com doseamento das proteinas C e S,
homocisteina, antitrombina III, factor V Leiden e testes de
agregacao plaquetdria. Alguns autores defendem um ras-
treio endocrinolégico sumério (TSH, TRH, ACTH, PTH e
cortisol), assim como o despiste de LES e outras doencas
autoimunes (anticorpos anticardiolipina, antifosfolipidos
e antinucleares, anticoagulante ltipico). Neste contexto, a
avaliagdo bioquimica bésica deve incluir a funcdo renal
com ureia, creatinina, ionograma sérico e urinario®'®,

No PTC, a terapéutica médica de primeira linha é a ace-
tazolamida, um inibidor da anidrase carbdénica que reduz
a producao de LCR. A dose recomendada é de 15-
25mg/Kg/dia 2 a 3 vezes ao dia, até resolucao clinica e do
papiledema e estabilizacao das alteragdes visuais, que
ocorrem habitualmente entre 3 a 9 meses ap6s o inicio do
tratamento. Os efeitos secunddrios a ter em atencdo e que
podem obrigar a descontinuacao terapéutica sdo sobretu-
do a acidose metabdlica e os vomitos. Os corticoides
podem ser usados em associagdo a acetazolamida nos
casos refratarios, recomendando-se pulsos de prednisolo-
na (ou outro corticoide com poténcia equivalente) em
doses elevadas (60-100mg/dia), antes de proceder a medi-
das mais invasivas. Outros farmacos, como furosemida,
manitol, digoxina e topiramato tém também sido empre-
gues nalgumas situagdes®*’. A abordagem cirdrgica tem
indicacdo sempre que a terapéutica médica é insuficiente
para controlar a HIC e a deterioragado visual progride. Os
dois procedimentos classicos sdo a colocagao de deriva-
¢ao lomboperitoneal (DLP) e a fenestracao da bainha do
nervo Gtico. As derivagdes ventriculo-peritoneais e ventri-
culo-atriais tém vantagens sobre a DLP, mas sdo extrema-
mente dificeis de executar, devido ao reduzido tamanho
dos ventriculos nos casos de PTC?'"%,

Saliente-se que é comum, apés uma PL espoliativa com
consequente diminuicao da pressdo intracraniana (PIC),
assistir-se ao alivio das queixas, sobretudo das cefaleias. No
entanto, pelo risco de recorréncia, os doentes com PTC
devem ser vigiados em meio hospitalar, para monitorizagao
da PIC e avaliagdes neuro-oftalmolégicas subsequentes.

Caso Clinico

Adolescente do sexo feminino, de 13 anos de idade,
observada no Servico de Urgéncia por quadro de diminui-
¢do da acuidade visual, alteracdes visuais (“visao turva”),
cefaleias e nduseas, com cerca de um més de evolucio. As
queixas foram inicialmente desvalorizadas e atribuidas ao
facto da jovem querer “6culos novos”. Foi negada sintoma-
tologia sistémica, como febre, astenia, anorexia, perda
ponderal, assim como infecdes recentes, incluindo do foro
otorrinolaringolégico, traumatismos cranianos ou outras
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intercorréncias exceto ter iniciado terapéutica didria com
hormona de crescimento (HC) 6 semanas antes.

Dos antecedentes, a referir Sindrome de Prader-Willi,
défice intelectual e perturbacdes do comportamento,
estando a ser seguida em consultas de Endocrinologia
Pedidtrica e Pedopsiquiatria.

A observagcdo, evidenciava o fenétipo carateristico da
sindroma, destacando-se baixa estatura e obesidade, com
indice de massa corporal de 34,3 Kg/m* Encontrava-se
hemodinamicamente estdvel, consciente, vigil e orienta-
da, com discurso coerente. Nao foram detetados quais-
quer défices neurolégicos, nomeadamente a nivel da ocu-
lomotricidade, mas o exame dos fundos oculares mostra-
va papiledema bilateral exuberante, com hemorragias
peripapilares extensas e estrela macular. A acuidade visual
era inferior a 1/10 bilateralmente.

Realizou tomografia computorizada cranio-encefélica
(TC-CE) que nao revelou quaisquer alteracdes, particular-
mente lesdes estruturais, hidrocefalia, sinais sugestivos de
hemorragia ou trombose (Figura 1). A PL com manome-
tria, efetuada em dectbito lateral, indicava pressao de
abertura superior a 50 cm de H»O, que diminuiu para
10cm de H»O ap6s espoliacdao de 8 ml de LCR. A andlise
citoquimica foi normal e o exame microbiolégico negati-
vo. A avaliacdo sérica mostrou hemograma com leucogra-
ma e contagem plaquetas, tempos de coagulacdo, INR e d-
dimeros normais, proteina C reativa e velocidade de sedi-
mentacdo, ionograma e funcao renal também normais.

Pela hipdtese mais provavel de PTC secundario, entre
outras causas, a HC, a doente foi internada para vigilancia
e monitorizac¢do da PIC, colocando-se um sistema de deri-
vagao ventricular externo e suspendendo-se o tratamento

Figura 1. Imagem da TC-CE realizada a admissao da doente. Nao se
observam alteracoes estruturais, como hidrocefalia ou processos
expansivos.
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Figura 2. Imagem de TC lombar com reconstrugao tridimensional,
onde se visualiza a derivagao lombo-peritoneal colocada.

Figura 3. Retinografias do olho direito (a) e esquerdo (b) a entrada no
Servigo de Urgéncia, onde sao visiveis o edema e palidez dos discos 6ti-
cos, estrela macular (seta fina) e as extensas hemorragias (seta branca)

Figura 4. Retinografias do olho direito (a”) e esquerdo (b"), 3 meses
apos a instituicao de terapéutica.

hormonal. Em D4 de internamento, apesar de clinicamen-
te assintomadtica, a doente mantinha HIC, pelo que se
decidiu instituir terapéutica oral com acetazolamida
20mg/Kg/dia 3id e, em D6, pulsos de dexametasona. Em
D12, foi colocado sistema de derivacao lomboperitoneal
(Figura 2), assistindo-se a melhoria progressiva do quadro
de papiledema. A doente teve alta para o domicilio duas
semanas depois, sob acetazolamida, mantendo vigilancia
regular em consultas de Neuropediatria e Oftalmologia.

A Figura 3 representa a primeira retinografia realizada a
doente, onde sdo visiveis o papiledema e as extensas
hemorragias peripapilares, j4 menos evidentes na ultima
retinografia, realizada 3 meses depois (Figura 4).

Atualmente assintomadtica, a doente mantém terapéu-
tica com acetazolamida hé 5 meses, registando recupera-
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¢do parcial da acuida-
de visual, calculada
em 8/10 no olho direi-
to e 4/10 no esquerdo
(Figura 5).

Discussédo

O PTC é um disttr-
bio pouco frequente
na idade pediétrica,
mas cuja gravidade
exige um diagndstico e
tratamento atempa-
dos, a fim de evitar a
complicacao mais
devastadora que € a
perda irreversivel da
visdo. Atendendo a
que a clinica é geral-

mente inespecifica e
Figura 5. Fotografia que realga a obesi-
dade e baixa estatura da doente, tipicas
da Sindrome de Prader-Willi.

nem sempre facil de
sobretudo
em criancas pequenas

valorizar,

ou com défices cognitivos, a presenca de fatores reconhe-
cidamente associados a PTC impde o seguimento e avalia-
¢do neuro-oftalmolégica regular destes doentes.

No caso descrito, o PTC teve origem num conjunto de
circunstancias que aliaram fatores intrinsecos, como o
sexo feminino, idade ptbere e obesidade, a um fator
extrinseco, a HC, que muito provavelmente contribuiu
para o despoletar (ou agravar) da situacdo, facto esse ja
referido por vérios autores'**>***. Desta forma, o diagnés-
tico admitido baseou-se na anamnese, no exame fisico,
salientando-se o papiledema bilateral, na constatacdao do
aumento da pressdo do LCR sem causa estrutural ou orga-
nica identificavel na TC-CE e na auséncia de alteracdes
laboratoriais sugestivas de infecdo, doenca sistémica,
inflamatéria, hematolégica ou outra. A resposta a terapéu-
tica instituida e a evolugao favoravel do quadro, a con-
substanciar aquela hipétese diagnéstica, levaram a deci-
sdo de ndo prosseguir investigacdo com estudo neuroima-
gioldgico contrastado, também muito pelo facto destes
comportarem riscos ndo negligencidveis para a crianca
(reacdes alérgicas, necessidade de maiores doses de radia-
¢do, jejum e anestesia por deficiente colaboracdo). Ainda
assim, ndo pode deixar de assinalar-se que a TC-CE nao é
o exame de eleicdo no doente com suspeita de PTC e que,
apesar de esta poder exibir sinais de TSV em fase aguda
(imagens hiperdensas a nivel dos seios venosos), as situa-
coes de trombose subaguda ou crénica sé sdo definitiva-
mente excluidas através de estudos contrastados (angio-
TC, angio-RMN).

Relativamente a abordagem terapéutica, a primeira ati-
tude serd a eliminagdo dos potenciais fatores etiopatogé-
nicos, neste caso o tratamento com HC, e, na auséncia de
resposta, instituir terapéutica farmacolégica com acetazo-
lamida e, se necessdrio, pulsos de corticosteroides. Apesar
das cefaleias habitualmente melhorarem apds PL’s espo-
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liativas, refira-se que estas nem sempre sdo suficientes
para resolver a situacdo de forma definitiva, como alids
ficou demonstrado. Se o doente persiste sintomdtico e/ou
apresenta deterioragao visual progressiva, apesar do trata-
mento médico, a colocacdo de sistema de derivacdo de
LCR nao deve ser protelada.

Em conclusdo e analisando a literatura, verificamos
que nio existe consenso acerca da investigacdo diagnosti-
ca inicial ou abordagem terapéutica do PTC em idade
pediatrica, pelo que cada caso deve ser avaliado e tratado
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individualmente, considerando o conjunto de circunstan-
cias patofisioldgicas envolvidas. A mensagem primordial é
recordar uma entidade que, apesar de pouco frequente,
traz consequéncias nefastas e incapacitantes, se nao reco-
nhecida em tempo ttil. B
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Doenca de McArdle e Esclerose Multipla - associacdo rara de duas doencas
McArdle’s disease and Multiple Sclerosis - a rare association
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Resumo

Introducéo: A associagdo entre doencas do metabolismo do glicogénio e esclerose mdiltipla
(EM) constitui uma situagao clinica rara, encontrando-se poucos casos descritos na literatura.

Caso clinico: Descreve-se o caso de uma doente de 55 anos de idade, com o diagnéstico his-
topatoldgico de doenca de McArdle estabelecido aos 41 anos, no contexto de uma histéria pro-
gressiva de fadiga com anos de evolucao, dores musculares generalizadas e, analiticamente,
com valores elevados da actividade da creatina cinase sérica e mioglobintria. Trés anos depois,
surgiu com queixas neuroldgicas de novo e instaladas subitamente: hemiparésia esquerda
(grau 4+) com sinal de Babinski ipsilateral, assim como parésia facial direita de tipo central. Os
exames auxiliares de diagnostico realizados na altura (estudo analitico alargado, TC-CE e RM-
CE) revelaram aspectos que foram enquadrados num sindrome de multi-enfartes cerebrais.
Dez anos depois, em 2011, por agravamento das queixas neuroldgicas, realizou novo estudo
por RM que revelou a presenca de multiplas lesoes supra e infra-tentoriais, em ntimero supe-
rior as previamente descritas, de localizacdo e morfologia sugestivas de doenca desmielinizan-
te primadria do sistema nervoso central. Foi submetida a punc¢ao lombar, que revelou a presen-
¢a de bandas oligoclonais. Nao foram encontradas outras alteragdes analiticas. Efectuou-se o
diagnéstico de uma EM surto-remissao, apds retrospectivamente se terem também identifica-
do dois epis6dios compativeis com possiveis surtos, mas que ndo motivaram a procura de
ajuda médica por parte da doente. Actualmente encontra-se sob tratamento com acetato de
glatiramero, em situacdo clinicamente estavel.

Conclusdo: A associacdo entre doenga de McArdle e EM, no mesmo doente, é rara. Os sin-
tomas de fadiga sdo comuns em ambas as doengas, o que pode contribuir para um eventual
atraso diagnoéstico. Uma histéria clinica exaustiva é imprescindivel para a correcta valorizacao
dos resultados dos exames complementares.

Abstract

Introduction: The association between glycogen storage diseases and multiple sclerosis (MS)
is a rare clinical condition, with few cases described in the literature.

Case report: We describe the case of a 55 year-old female, with a histopathological diagnosis
of McArdle's disease established at 41 years old, in the context of a progressive history of fatigue
with years of evolution, generalized muscle pain and, analytically, with elevated levels of serum
creatine kinase activity and myoglobinuria. Three years later, she emerged with sudden neurolog-
ical complaints: left hemiparesis (grade 4+) with ipsilateral Babinski sign and right central facial
paralysis. The diagnostic procedures performed at that time (extended analytical study, brain CT
and brain MRI) revealed aspects interpreted in the context of a multi-infarct brain syndrome. Ten
years later, in 2011, by worsening of neurological complaints, a new brain MRI study revealed the
presence of multiple supra and infra-tentorial lesions, greater in number than those previously
described and which location and morphology were suggestive of a primary demyelinating dis-
ease of the central nervous system. A lumbar puncture was performed, revealing the presence of
oligoclonal bands. There were no other relevant changes observed on analytical tests. We estab-
lished the diagnosis of a relapsing-remitting MS, after retrospective identification of two more
episodes consistent with possible clinical relapses. The patient is currently under treatment with
glatiramer acetate and in a clinically stable situation.

Conclusion: The association between McArdle’s disease and MS, in the same patient, is rare.
Fatigue complaints are common in both diseases, which can contribute to an eventual delay in
diagnosis. An exhaustive medical history is essential for a proper clinical appreciation of the
results obtained with complementary tests.
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Introducdo

As doencas do metabolismo do glicogénio (também
designadas por glicogenoses) afectam primariamente o
figado, o musculo esquelético e o coracdo. Estas doencas
apresentam uma grande variabilidade clinica, nomeada-
mente na idade de inicio dos sintomas, morbilidade e
mortalidade associadas. Sdo classificadas de acordo com a
enzima cuja actividade se encontra deficitdria, sendo que
cada uma das enzimas em causa regula a sintese ou a
degradacao do glicogénio.

A doenca de McArdle (ou glicogenose tipo V), descrita
inicialmente por McArdle em 1951!, caracteriza-se por
uma alteracao no metabolismo do glicogénio do musculo
esquelético dependente de energia, causada por uma defi-
ciéncia da enzima miofosforilase, cujo gene se localiza no
cromossoma 11q13 (gene PYGM), apresentando um
padrao de transmissdo hereditdria autossémica recessiva®
°. A miofosforilase, em individuos saudaveis, inicia a via do
metabolismo do glicogénio no mtsculo ao converter o gli-
cogénio em glicose-1-fosfato. Esta é posteriormente con-
vertida em glicose-6-fosfato, passando a integrar a via gli-
colitica, resultando na producdo final de piruvato. Nos
doentes em que a actividade desta enzima se encontra
deficitdria, nao existe a possibilidade de obter energia
através dos depdsitos de glicogénio muscular e tal é efec-
tuado directamente da glicose em circulagdo nos capilares
sanguineos, ao ser convertida em glicose-6-fostato®.

A doenca de McArdle constitui uma das miopatias
genéticas mais frequentes, com uma prevaléncia estimada
de 1:100.000 habitantes, de acordo com dados obtidos
num estudo norte-americano®. Os sintomas surgem geral-
mente na infancia ou no inicio da idade adulta e apresen-
tam uma grande variabilidade clinica. A apresentacao tar-
dia (acima dos 40 anos de idade) na doenca de McArdle
nao é tao frequente, mas encontra-se descrita®’. Do seu
espectro clinico salientam-se as dores musculares genera-
lizadas, as contracg¢des involuntdrias e dolorosas do mus-
culo e fadiga, com intolerancia a pratica de exercicio fisi-
co. Estes doentes apresentam mioglobintria, o que pode
levar a instalacdo de uma insuficiéncia renal aguda. Os
valores da actividade sérica da creatina cinase (CK) sdo
geralmente elevados, constituindo uma marca muito sig-
nificativa do sofrimento da célula muscular. A bi6psia
muscular permite o diagndstico, mostrando atrofia de
fibras do tipo I, acumulacao anormal de glicogénio, bem
como a confirmac¢do histoquimica da auséncia de activi-
dade da miofosforilase. Nos centros em que esta técnica se
encontra disponivel, o diagnéstico genético pode ser
muito util, mas, até a data, ndo existe nenhuma terapéuti-
ca (particularmente do foro génico) para a doenca de
McArdle.

A esclerose multipla (EM) é considerada uma doenca
inflamatéria do sistema nervoso central (SNC), da qual
resulta destruicdao da mielina e lesdo axonal, estimando-se
que existam cerca de 2.5 milhdes de doentes em todo o
mundo®. Inicia-se habitualmente entre os 20 e os 40 anos
de idade, sendo a incidéncia maior nas mulheres do que
nos homens (3:1). Do ponto de vista clinico, caracteriza-se
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por uma grande heterogeneidade, mas é possivel identifi-
car diversos subtipos de doenga, sendo que a forma surto-
remissao constitui a mais frequente (80% dos casos): a epi-
s6dios de agravamento clinico com mais do que 24 horas
de duracao (surtos) sucede-se uma recuperacio (total ou
parcial) dos défices, sem progressao concomitante (esta é,
contudo, a caracteristica fundamental das restantes for-
mas da doenga).

As queixas de fadiga na EM sao, muitas vezes, subjecti-
vas e dificeis de valorizar na pratica clinica, mas sdo efec-
tivamente frequentes, sendo responséveis por fraca quali-
dade de vida, depressao e alteragoes do sono. No entanto,
queixas deste tipo sdo comuns a muitas patologias, quer
de origem periférica, quer central, razao pela qual o diag-

nostico diferencial se pode tornar dificil e desafiante®°.

Caso clinico

Descreve-se o caso de uma doente de raga caucasiana,
de 55 anos de idade e sem quaisquer antecedentes fami-
liares de relevo, a quem, em Abril de 1998 (aos 41 anos), se
estabeleceu o diagnéstico histopatolégico de uma doenca
de McArdle (Fig. 1), apresentando clinicamente uma his-
toria de fadiga de cardcter progressivo, dores musculares
generalizadas e intolerancia ao esforgo, com anos de evo-
lugdo. A data do referido diagnéstico, o exame neurol6gi-
co revelava uma tetraparésia ligeira de predominio proxi-
mal e um desvio da lingua com discreta hemiatrofia direi-

Fig 1. Histologia subjacente ao diagnoéstico de doenca de McArdle:
vactolos subsarcolémicos (A, H&E, 100x), PAS positivos (B, PAS, 400x),
identificados por setas.

A actividade da miofosforilase encontrava-se ausente.
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ta, sem outras alteracdes. O estudo analitico realizado na
altura revelava valores de actividade sérica de CK elevados
(3000 U/L - valores de referéncia do laboratério de 30-135
U/L) e mioglobindria.

Em 2001, com 44 anos de idade, a doente apresentou
um episédio (de instalacdo subita) de falta de forca mus-
cular nos membros inferiores, acompanhando-se de uma
sugestdo de alteragdes sensitivas dos referidos membros e
agravamento significativo da fadiga. O exame fisico reve-
lou uma hemiparésia esquerda de grau 4+, com sinal de
Babinski e hiperreflexia miotética ipsilaterais, assim como
uma parésia facial direita de tipo central, aspectos clinicos
nao descritos anteriormente (ndo se registou, entre 1998 e
2001, qualquer evolucao da hemiatrofia direita da lingua).
Nao se observaram outras alteracdes neuroldgicas,
nomeadamente do estado de consciéncia ou sugestivas de
lesdo de outros pares cranianos. Os exames auxiliares de
diagndstico realizados nessa altura (estudo analitico,
tomografia computorizada cranio-encefalica [TC-CE] e
ressonancia magnética da mesma regido anatémica [RM-
CE]) mostraram lesdes interpretadas como multi-enfartes
cerebrais (pequenas hipodensidades de localizacdo pre-
dominantemente lenticular e capsular na TC e, na RM,
pequenas lesdes caracterizadas por hipersinal em T2 e
FLAIR, de localizagdo predominantemente témporo-
parietal bilateral e frontal esquerda, sendo algumas con-
fluentes e outras de disposicdo perpendicular ao maior
eixo dos ventriculos; ndo se identificaram alteracées na
fossa posterior e nenhuma das lesoes real¢cava ap6s admi-
nistracao de contraste endovenoso), embora nao se tives-
sem identificado quaisquer factores de risco vascular, nem
a imagiologia cardiaca (ecocardiograma transtordcico)
favorecesse um compromisso da funcao sistélica global
pela miopatia de base. A doente foi submetida a um pro-
grama de reabilitacdo funcional, tendo-se mantido clini-
camente estavel durante varios anos, sem novos episddios
de fraqueza muscular stibita ou agravamento significativo
da fadiga, que pusesse em causa a realizacdo das suas acti-
vidades de vida didria.

Em 2011, por agravamento novamente stibito das quei-

xas, particularmente da sensacdo de fadiga e de falta de
forca muscular, de cardcter generalizado, realizou novo
estudo com RM-CE, que revelou a presenca de mdltiplas
lesdes de provéavel natureza desmielinizante com hipersi-
nal em T2 e FLAIR, vdrias delas com hipossinal em T1
(“black holes”), localizadas na substancia branca subcorti-
cal e periventricular de ambos os hemisférios cerebrais,
com distribuicdo maioritariamente radidria em relacao
aos ventriculos laterais e com atingimento do corpo calo-
so. Apresentava também multiplas lesoes infratentoriais,
nomeadamente dos hemisférios cerebelosos, protuberan-
cia e transicao bulbo-protuberancial. O estudo da medula
mostrava igualmente lesdes desmielinizantes, em toda a
sua extensdo, essencialmente a nivel cervical e dorsal.
Ap6s administracao de gadolinio, nao se observaram focos
de realce (Fig. 2). Foi efectuada puncao lombar, tendo-se
observado a existéncia de bandas oligoclonais (por foca-
gem isoeléctrica) no liquido céfalo-raquideo (LCR). O
estudo analitico novamente realizado nesta altura (com
hemograma completo, provas da coagulacao, perfil bio-
quimico com doseamentos de vitamina B12 e acido félico,
imunologia, hormonologia e serologias para multiplos
agentes virais e bacterianos) ndo revelou alteracées que
pudessem ser relacionadas com os achados clinicos e ima-
gioldgicos. A actividade sérica da CK era de 742 U/L. Foi
também submetida a um ecocardiograma transesofagico,
que se revelou normal.

Perante esta situacao, a doente e a familia foram exaus-
tivamente questionadas sobre a possivel existéncia de epi-
sodios clinicos passados, que eventualmente se pudessem
enquadrar na suspeita diagndstica de doenca desmielini-
zante do SNC. Apesar de muito dominada pelas queixas de
fadiga e de fraqueza muscular de cardcter generalizado, a
histéria da doente permitiu identificar dois possiveis epi-
sdédios ocorridos anos antes, em que uma sensacao de fra-
queza subita dos membros inferiores se acompanhou de
alteracdes do esfincter urindrio durante alguns dias, com
resolucdo aparentemente espontanea. A doente nao valo-
rizou as referidas queixas e ndo procurou ajuda médica,
pelo que ndo se dispde de um registo efectivo de tais even-

Fig 2. RM realizada em 2011, revelando multiplas lesdes supra e infratentoriais, com hipossinal em T1 (A,B), hipersinal em T2 (C) e FLAIR nos planos
axial (D,E) e sagital (EG), sem realce ap6s a administracao de gadolineo. A RM medular revelou também vdrias lesdes hiperintensas em T2, localizadas
nos segmentos cervical (H) e dorsal (I).
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tos nem da respectiva categorizacdo clinica (contudo, as
queixas poderdo ser compativeis com o diagndstico de
sindromes mieliticos).

Deste modo, efectuou-se o diagndstico de uma EM
surto-remissao numa doente ja com antecedentes de uma
doenca de McArdle, tendo-se iniciado tratamento imuno-
modulador com acetato de glatirimero. A data da tltima
observacao (3 meses ap0s o inicio do referido tratamento),
a doente apresentava uma pontuacgado de 3.0 na Expanded
Disability Status Scale (EDSS), relativa a presenca das
seguintes alteracdes no exame neurolégico: paraparésia
simétrica (grau 4+ na flexdo da coxa sobre a bacia), discre-
ta dismetria na prova dedo-nariz a esquerda, assimetria
facial por parésia direita de tipo central, hipoalgesia hemi-
facial direita, hipopalestesia leve nos membros inferiores e
acuidade visual de 0.6 bilateralmente, com correccdo. Até
ao momento, ndo apresentou qualquer agravamento cli-
nico sugestivo de eventual novo surto de EM.

Discusséo

O diagnéstico em paralelo de doencas musculares e EM
é uma situacao rara, mas encontram-se descritos alguns
casos na literatura: um paciente com um diagndstico de
uma miopatia centronuclear desenvolveu uma EM surto-
remissdo''; a mesma doenga desmielinizante foi diagnos-
ticada num doente portador de uma distrofia facio-escé-
pulo-umeral*?* e num outro com uma distrofia mioténica';
existem ainda dois casos reportados de miopatia mitocon-
drial em concomitincia com EM". No caso concreto das
doencas do metabolismo do glicogénio, encontra-se ape-
nas descrito, até ao momento, um caso de uma doente
adulta com doenga de Pompe (glicogenose tipo II) e EM",
tendo esta associacao sido considerada casual pelos auto-
res, dada a elevada prevaléncia da EM na populacdo em
geral. Na pesquisa efectuada, nao foi possivel referenciar
nenhum diagnéstico simultaneo de doenca de McArdle e
EM, sendo o presente caso clinico o primeiro em que tal
acontece.

No conjunto das vérias caracteristicas paraclinicas
associadas ao diagnéstico da doenca de McArdle (estabe-
lecido histologicamente e com comprovada auséncia de
actividade da miofosforilase, nesta doente), nao consta a
existéncia de lesdes da substancia branca, a nivel do SNC.
E as lesoes que se identificaram na RM, neste caso concre-
to, apresentam caracteristicas muito particulares: sdo
hiperintensas em T2 e FLAIR, existem focos de destrui¢do
tecidular em T1, distribuem-se pelos compartimentos
supra e infratentorial, localizam-se preferencialmente na
regido periventricular, assumindo uma morfologia ovala-
da (sendo o maior eixo perpendicular ao plano dos ventri-
culos) e acometendo também o corpo caloso. Encontram-
se ainda lesdes justacorticais e medulares (ndo longitudi-
nalmente extensas), sendo que, na sua globalidade,
nenhuma das lesdes referidas capta contraste. Estes
aspectos sdao particularmente sugestivos do diagnéstico
de uma EM, encontrando-se patentes no estudo imagiol6-
gico de 2011 critérios suficientes para afirmacao de disse-
minacdo no espaco. A disseminacao no tempo foi afirma-
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da pelo estudo comparativo com a RM prévia, de 2001:
observou-se um incremento da carga lesional, no periodo
de tempo em causa'®. Ainda assim, do ponto de vista clini-
co, assumem também muita relevancia, na afirmacao
deste diagndstico, os epis6dios passados de diminuicao da
forca muscular nos membros inferiores, que se acompa-
nharam de perturbacdo do funcionamento do esfincter
urindrio, os quais tiveram duracdo de dias e recuperagdo
espontanea. De facto, ndo se encontram documentados
em registos clinicos, mas a histéria fornecida pela familia
e pela prépria doente, assim como a evidéncia de lesao de
diferentes sistemas funcionais, com traducdo no exame
neurolégico, poder-nos-ao facilitar o diagnéstico (a poste-
riori) de possiveis surtos mieliticos de EM, a falta de
melhor explicacdo para o sucedido e tendo em considera-
¢do as alteracdes paraclinicas existentes'®. Um outro dado
laboratorial que favorece esta interpretacao diagnéstica é
a presenca de bandas oligoclonais de IgG no LCR, para
além de que todos os restantes resultados analiticos obti-
dos foram normais.

De notar que a primeira interpretagao imagiolégica das
lesdes observadas em RM (em 2001) favoreceu um possi-
vel diagnéstico de um sindrome de multi-enfartes cere-
brais. Este é, de facto, um diagnéstico diferencial imagio-
l6gico muito relevante e nem sempre fécil de efectuar: as
lesdes iniciais ndo comprometiam inteiramente todas as
dreas cruciais para a afirmacao diagnéstica de uma possi-
vel doenca desmielinizante priméria do SNC (tal como as
definimos hoje em dia) e existiam dreas de confluéncia e
alguma simetria, a nivel témporo-parietal. Todavia, a
doente foi exaustivamente estudada do ponto de vista vas-
cular, nao se tendo encontrado nenhuma alteracao labo-
ratorial e neurossonolégica relevante, neste contexto.
Também a nivel cardiaco ndo se encontraram alteracdes
eventualmente relaciondveis com a patologia muscular de
base, nem imagens intracardiacas sugestivas da presenca
de um trombo. Em ambos os estudos a funcao sistdlica
global foi considerada normal. Neste contexto, foi excluida
a possivel embolizacdo com ponto de partida cardiaco
como causa das alteracdes imagiolégicas detectadas a
nivel do SNC.

No tocante a fadiga, tem sido reportada como uma das
queixas mais frequentes nos doentes portadores de EM.
Nao existe uma definicdo universalmente aceite de fadiga
e muitos dos seus mecanismos subjacentes permanecem
por clarificar. Poderd ser entendida como uma sensagdo
de cansaco fisico e de falta de energia, diferente das sensa-
coes de tristeza e fraqueza. Uma outra defini¢ao foi pro-
posta no Multiple Sclerosis Council for Clinical Practice
Guidelines: uma sensagao subjectiva de falta de energia
fisica e/ou mental que é percebida pelo individuo ou pelo
cuidador, interferindo com a realiza¢do das suas activida-
des didrias'”. De qualquer modo, existem multiplas doen-
¢as (ndo exclusivamente do foro neurolégico) onde
podem ser identificadas queixas semelhantes, inclusiva-
mente dificeis de traduzir, em termos conceptuais. No
caso apresentado, tendo a paciente o diagnéstico de uma
doenca metabdlica muscular, as queixas de fadiga (parti-
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cularmente fisica) e de intolerancia ao esforco terdo sido
relacionadas com a doenca de McArdle, ap6s a sua identi-
ficacdo. Ainda assim, poder-se-4 especular sobre a sua
relacdo com a doenca desmielinizante do SNC desde
muito cedo, dado que as suas primeiras manifestacdes
terdo surgido alguns anos antes do diagnéstico da doenga
muscular, considerando novamente os episédios stbitos
de falta de forca nos membros inferiores e de compromis-
so da actividade do esfincter urindrio como possiveis sur-
tos de EM. A associacdo dos sintomas exclusivamente a
doenca muscular (tanto mais que a apresentacao no adul-
to se pode revestir de muita variabilidade, encontrando-se
descritos casos com fraqueza muscular proximal exclusi-
va) poderd ter contribuido para um eventual atraso no
diagnéstico da EM. A luz do conhecimento actual, ndo
parece justificavel a atribui¢cdo de uma relagao de causali-
dade entre ambas as entidades. Assume-se a associacao
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(tal como foi também considerado no caso publicado de
diagnéstico simultdneo de doenca de Pompe e EMY)
como casual.

A colheita de uma histéria exaustiva e a busca sistema-
tica de explicacdes mais abrangentes para o quadro clini-
co, tal como foi evoluindo, ao longo do tempo, foram cru-
ciais para a correcta valorizagdo dos resultados obtidos
nos exames complementares de diagnoéstico e para a iden-
tificacdo de uma entidade nosolégica distinta, mais preva-
lente que a primeira (a doenca de McArdle), mas nem por
isso mais simples de diagnosticar. B
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13:30 Abertura do Secretariado
14:00-15:00 Posters 1

Tema: Doencas Vasculares 1
Moderadores: Grilo Goncalves / Marta Carvalho

PO1. Parésia isolada da infraversao do olhar conjugado como apresentacao isolada de um AVC embélico
associado a mixoma auricular
Simao Cruz, Elsa Parreira
Servigo de Neurologia, Hospital Prof. Doutor Fernando Fonseca, Amadora/Sintra
PO2. Cervicalgia e sintomas neuroldgicos do territério vertebro-basilar. Havera lugar para o diagnéstico
de disseccao?
Sara Machado!, Teresa Palma?, Luisa Biscoito®, Amélia N Pinto!
1-Servico de Neurologia; 2-Servigo de Neurorradiologia, Hospital Porfessor Doutor Fernando Fonseca,
EPE; 3-Servico de Neurorradiologia, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar de Lisboa Norte, EPE
PO3. Sindroma de Encefalopatia Posterior Progressiva associada a Carcinoma de Pequenas Células do
Pulmao
Sara Machado!, Isabel Serra?, Amélia N Pinto®
1-Servico de Neurologia, 2-Unidade de Cuidados Intensivos Polivalentes, Hospital Professor Doutor
Fernando Fonseca, EPE
PO4. Artéria coroideia anterior: enfarte em doente jovem e importancia da sua variacdo anatémica
Helena Felgueiras', Denise Lopes®, André Cunha?, Sérgio Castro?, Pedro Carneiro’
1-Servico de Neurologia, 3-Servigo de Neurorradiologia, Centro Hospitalar Vila Nova de Gaia/Espinho;
2-Servico de Medicina Interna, Hospital Pedro Hispano, Unidade Local de Satide de Matosinhos
PO5. Sindrome de Susac: Desafio diagnéstico em doente com triade clinica incompleta
Luis Fontao, Catarina Santos, Carlos Veira
Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar Entre o Douro e Vouga, Santa Maria da Feira
PO6. Défices neurolégicos transitérios em caso de Angiopatia Amiléide Cerebral
Luis Fontao, Sandra Moreira, Catarina Santos
Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar Entre o Douro e Vouga, Santa Maria da Feira.
PO7. Vasculopatia do SNC por virus varicella-zoster de evolucio prolongada
Mariana Santos', Carla Conceic¢@o?, Cristina Costa’
1-Servico de Neurologia, Hospital Prof. Doutor Fernando Fonseca, EPE, Amadora; 2-Centro de
Imagiologia, Hospital da Luz, Lisboa
PO8. Sindrome de Susac: caracterizacao imagiolégica
Ana Filipa Santos’, Filipa Sousa', Jodo Pinho', Jodo Fernandes? Ricardo Maré', Carla Ferreira'
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, Hospital de Braga - Braga
P09. Sindrome de Parinaud associada a hematoma taldamico
Simdo Cruz', Mariana Santos’, Jodo Passos®, Fabio Carvalho?, Raquel Tojal', José Campillo®
1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Neurorradiologia, Hospital Prof. Doutor Fernando Fonseca;
3-Servico de Neurologia, Instituto Portugués de Oncologia Franscisco Gentil

14:00-15:00 Posters 2

Tema: Doencas do Movimento / Cefaleias
Moderadores: Isabel Luzeiro / Pedro Nunes Vicente

PO10. Estimulacdo cerebral profunda na Sindrome de Tourette grave e refractdria: seguimento e resultados
2 anos apés a intervencao
Jodo Massano, Claudia Sousa, Clara Chamadoira, Paulo Linhares, Carina Reis, Margarida Ayres Basto,
Maria José Rosas, Rui Vaz
Unidade de Doengas do Movimento e Cirurgia Funcional, Centro Hospitalar Sao Jodo e Departamento
de Neurociéncias Clinicas e Satide Mental, Faculdade de Medicina da Universidade do Porto
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PO11.

PO12.

PO13.

PO14.

PO15.

PO16.

PO17.

PO18.

14:00-15:00

PO19.

P0O20.

PO21.

PO22.

PO23.

Encefalopatia e parkinsonismo - um caso de consumo por drogas ilicitas

Rui Barreto, Sandra Moreira, Catarina Santos, José Mdrio Roriz

Servico de Neurologia - Centro Hospitalar de Entre o Douro e Vouga

Gaguez pés-concussional — o mito popular e a evidéncia

Marta Lopes, Sandra Moreira, José Mério Roriz

Centro Hospitalar de Entre Douro e Vouga, Santa Maria da Feira

Tratamento do tremor cerebeloso

Jodo Passos', Raquel Tojal?, Ana A. Pinto?, Cristina Costa?, Elsa Parreira®

1-Servico de Neurologia, Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa Francisco Gentil; 2-Servico de
Neurologia, Hospital Fernando Fonseca

Ataxia Epis6dica tipo 2 associada a lesdao cerebral irreversivel

Ana Teresa Carvalho'?, Carmen Costa? Silvia Carvalho®, Farela Neves*, Conceicdao Robalo?, Isabel
Alonso®, Isabel Fineza®

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Vila Nova de Gaia/Espinho, EPE; 2-Centro de
Desenvolvimento Luis Borges Centro, Hospital Pedidtrico; 3-Servico de Neurorradiologia, Hospital
Geral; 4-Unidade de Cuidados Intensivos, Hospital Pedidtrico, Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra; 5-Centro de Genético Preditiva e Preventiva, Porto

Ataxia cerebelosa progressiva: uma manifestacdo neurolégica rara de doenca de Behcet

Joana Marques', Jodo Passos’, Luis Cufia?, Cristina Costa®

1-Servico de Neurologia, Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa, Francisco Gentil, Lisboa;
2-Servico de Medicina Interna; 3-Servico de Neurologia, Hospital Prof. Dr. Fernando Fonseca, Amadora
Cegueira monocular episédica - equivalente migrainoso?

Marta Lopes, Sandra Moreira, José Méario Roriz

Centro Hospitalar de Entre Douro e Vouga, Santa Maria da Feira

HaNDL - How to handle?

Marta Lopes, Sandra Moreira, José Méario Roriz

Centro Hospitalar de Entre Douro e Vouga, Santa Maria da Feira

Uma doenca sistémica como causa de cefaleia crénica?

Sara Varanda', Jodo Rocha', Gisela Carneiro’, Jodo Fernandes? Jodo Pereira'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia do Hospital de Braga

Posters 3

Tema: Epilepsia / Sono / Cognicdo / Deméncias
Moderadores: Isabel Santana / Alberto Leal

Sindrome Foix-Chavany-Marie com origem epiléptica

Jodo Passos', Hip6lito Nzwalo?, Joana Marques', Ana Azevedo', Duarte Salgado'

1-Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa Francisco Gentil, Servico de Neurologia; 2-Hospital de
Faro, Servico de Neurologia EPE

Epilepsia de inicio tardio e neoplasia sistémica: causalidade ou coincidéncia?

Joana Morgado', Ana Rita Peralta®, Carlos Morgado®, Carla Bentes?

1-Servico de Neurologia do Centro Hospitalar de Lisboa Central EPE; 2-Servico de Neurologia e
Laboratério EEG/Sono; 3-Servigo de Neurorradiologia, Centro Hospitalar de Lisboa Norte EPE,
(Hospital de Santa Maria), Lisboa

A cantar desde 1976: uma manifestacao rara de epilepsia

Luis Ruano’, Jodo Lopes?, Jodo Ramalheira®

1-Servico de Neurologia, Hospital de Sao Sebastido, Centro Hospitalar de Entre Douro e Vouga;
2-Servico de Neurofisiologia, Centro Hospitalar do Porto / Hospital de Santo Ant6nio

Hipersénia diurna num adolescente

Luis Ruano’, Sofia Rocha?, Ana Filipa Santos? Jodo Lopes®, Jodo Ramalheira®

1-Servico de Neurologia, Hospital de Sao Sebastido, Centro Hospitalar de Entre Douro e Vouga;
2-Servico de Neurologia, Hospital de Braga; 3-Servico de Neurofisiologia, Centro Hospitalar do Porto /
Hospital de Santo Anténio

Estimulac@o cognitiva intensiva em doente esquizofrénicos utilizando o sistema Cogweb®
Andreia Sousa’, Joana Pais', Cdtia Mateus', Vitor Tedim Cruz', Jodo Marques Teixeira®

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Entre Douro e Vouga; 2-Laboratério de
Neuropsicofisiologia, Faculdade de Psicologia e de Ciéncias da Educacao da Universidade do Porto

Volume 13 | N.21 | Maio de 2013 Sinapse

47



48

PO24.

PO25.

PO26.

PO27.

PO28.

15:00-16:00
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COl.

co2.

CO0s3.

CO4.

COs5.

Prosopagnosia Associativa na Doenca de Whipple do SNC: Um sintoma raro numa doenca muito rara
Margarida Vicente?, Miguel Pereira®, Catarina Cunha?, Fernando Matias®, Filomena Coelho?®, Olinda
Rebelo*, Isabel Santana'?

1-Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra, Coimbra; 2-Servico de Neurologia; 3-Servico de
Doencas Infecciosas; 4-Laboratério de Neuropatologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra,
Coimbra

Sindrome demencial rapidamente progressivo, de provavel etiologia auto-imune, com resposta a
corticoterapia

Rui Loureiro’, Nuno Vila Cha!, Ernestina Santos’, Alexandre Mendes"?

1-Servico de Neurologia, Hospital de Santo Anténio, Centro Hospitalar do Porto Porto, Portugal;
2-Unidade Multidisciplinar de Investigacdo Biomédica, Universidade do Porto, Porto

O papel da inteligéncia pré-mérbida no Teste do Desenho do Relégio

Diana Duro’, Lara Alves?, Sandra Freitas*®, Mdrio R. Simdes?, Isabel Santana’

1-Faculdade de Medicina, 2-Servico de Avaliacao Psicolégica, Faculdade de Psicologia e de Ciéncias da
Educacdo; 3-Centro de Neurociéncias e Biologia Celular da Universidade de Coimbra, Coimbra
Encefalite associada a anticorpos anti-NMDA

Inés Marques, Rute Teot6nio, Catarina Cunha, Concei¢do Bento, Francisco Sales

Servico de Neurologia do Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, Coimbra

Encefalite limbica em doente com sindrome de Sjogren

Jodo Carvalho', Dilva Silva®, Ana Morgadinho'

1-Servico de Neurologia; 2-Servico de Medicina, Hospital Geral, Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra

Comunicacodes Orais 1

Tema: Genética / Doencas Desmielinizantes / Doencas Infecciosas
Moderadores: José Barros / Livia de Sousa

Grandes rearranjos do gene NF1 sdo comuns em doentes portugueses com neurofibromatose tipo 1
Rita Bastos-Ferreira"?, Mafalda Barbosa®, Miguel Rocha®, Gabriela Soares®, Jorge Pinto-Basto’, Isabel
Alonso"**, Jorge Sales Marques®, Jorge Sequeiros’**

1-CGPB Instituto de Biologia Molecular e Celular (IBMC), Univ. Porto; 2-UnIGENe, IBMC, Univ. Porto;
3-Centro de Genética Médica Jacinto Magalhaes, INSA, Porto; 4-ICBAS, Univ. Porto; 5-Centro Hospitalar
Vila Nova de Gaia/Espinho

Variation in age-at-onset in familial amyloid polyneuropathy: an haplotype study within the TTR
locus

Miguel Alves-Ferreira', Teresa Coelho®, Diana Santos', Jorge Sequeiros'?, Isabel Alonso', Alda Sousa'?,
Carolina Lemos"?

1-Unidade de Investigacdo Genética e Epidemioldgica de Doencas Neuroldgicas, Instituto de Biologia
Molecular e Celular, Universidade do Porto; 2-Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar,
Universidade do Porto; 3-Unidade Clinica de Paramiloidose, Centro Hospitalar do Porto

A candidate-gene approach to identify modifiers of age-at-onset in familial amyloid polyneuropathy:
the role of APCS and RBP4 genes

Diana Santos’, Teresa Coelho?, Miguel Alves-Ferreira', Jorge Sequeiros"?, Isabel Alonso'?, Carolina
Lemos'?, Alda Sousa'?

1-UnIGENe, IBMC, Porto; 2-Unidade Clinica de Paramiloidose, Centro Hospitalar do Porto (CHP),
Porto; 3-ICBAS, Instituto Ciéncias Biomédicas Abel Salazar, Univ. Porto, Porto

Experiéncia clinica com Natalizumab no tratamento da Esclerose Muiltipla

Inés Marques, Inés Correia, Sénia Batista, Jodo Sargento-Freitas, Carmo Macdrio, Fernando Matias,
Livia Sousa

Servico de Neurologia do Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, Coimbra

Meningites bacterianas agudas adquiridas na comunidade, andlise de uma casuistica hospitalar
Ana Filipa Santos?, Lara Maia', Sara Varanda®, Célia Machado? Angela Coelho!, Tiago Gil Oliveira®, Jodo
Pinho? Fernando Garcia®, Carla Ferreira®

1-Servico de Medicina Interna, Centro Hospital do Médio Ave - Famalicdo; 2-Servico de Neurologia;
3-Servico de Neurorradiologia, 4-Servigco de Patologia Clinica, Hospital de Braga - Braga

Maio de 2013 | N.21 | Volume 13



15:00-16:00

CO06.

Co7.

CO0s8.

CO09.

co1o.

16:00-17:00

CO11.

Co12.

CO13.

CO14.

CO15.

Comunicacodes Orais 2

Tema: Doencas Vasculares
Moderadores: Freire Gongcalves / Luis Cunha

Avaliacao da acuidade diagnéstica do NT-proBNP no cardioembolismo

Helena Felgueiras', Pedro Barros', Joana Malheiro?, Cldudia Rozeira®, Ludovina Paredes®, Joaquim
Pinheiro'?, Miguel Veloso'?, Dulce Pinheiro®, Tiago Gregério®

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Medicina Interna, 3-Unidade de AVC, Centro Hospitalar de Vila
Nova de Gaia/Espinho

Impacto dos novos firmacos na prescri¢cdo de anticoagulantes: uma nova era?

Liliana Pereira, Miguel Rodrigues

Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta, Almada

Prevaléncia de foramen oval patente em doentes com evento vascular cerebral e risco de eventos
recorrentes

Carina Fernandes, Liliana Pereira, Miguel Rodrigues

Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta, Almada

Insuficiéncia renal e doenca de pequenos vasos: que papel para a homocisteina?

Liliana Pereira, Miguel Rodrigues

Servigo de Neurologia, Hospital Garcia de Orta, Almada

Melhoria clinica nas primeiras 24 horas apés fibrindlise endovenosa e prognéstico funcional aos 3 meses
Luis Isidoro, Joao Sargento-Freitas, Fernando Silva, Rosa Cardoso, Nuno Mendonga, Cristina Machado,
Carmo Macdrio, Argemiro Geraldo, Bruno Rodrigues, Gustavo Cordeiro, Luis Cunha

UAVC, Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra (CHUC)

Comunicacgodes Orais 3

Tema: Epilepsia / Cefaleias
Moderadores: Isabel Pavdo Martins / Francisco Sales

Novos métodos de mapeamento funcional em cirurgia da epilepsia: a propésito de um caso clinico
Alberto Leal

Unidade Auténoma de Neurofisiologia - Centro Hospitalar Psiquidtrico de Lisboa

Espetro mutational do sindrome de Dravet na populacao portuguesa

Ana Filipa Brandao', Carmen Costa®, Ana M6nica Vasconcelos?, Isabel Fineza?, Marta Vila Real®, Ant6nio
Leitdo*, Ana Serrano®, Pedro Cabral®, Ana Teresa Raposo®, Ana Lopes’, Jodo Silva', Isabel Alonso'’, Jorge
Sequeiros"”®

1-CGPP, Instituto de Biologia Molecular e Celular (IBMC), Univ. Porto; 2-S. Neurologia, Hosp. Pediétrico
de Coimbra, Centro Hosp. e Univ. Coimbra; 3-Centro Hosp. Vila Nova de Gaia/Espinho; 4-S. Pediatria,
Hosp. Espirito Santo, Evora; 5-S. Pediatria, Hosp. Francisco Xavier, Lisboa; 6-S. Pediatria, Hosp. do
Divino Espirito Santo, Ponta Delgada; 7-UnIGENe, IBMC, Univ. Porto; 8-ICBAS, Univ. Porto
Alocalizacdo da "Word Forming Area" em Ressonancia Magnética funcional ajuda a prevenir a alexia
nas cirurgias da epilepsia do cértex posterior

Ricardo Lopes', Rita Jerénimo?, Luis Ferraz?, Constanca Jordao®, Alberto Leal**

1-Faculdade de Psicologia e Ciéncias da Educacdo - Universidade de Coimbra; 2-Centro de Investigacdo
e Intervencao Social - CIS-IUL; 3-Ressonancia Magnética de Caselas; 4-Unidade Auténoma de
Neurofisiologia, Centro Hospitalar Psiquiatrico de Lisboa (CHPL)

Mapeamento motor através de actividades oscilatérias electroencefalograficas induzidas

Ana Rita Peralta'?, Carla Bentes'?, Alexandre Campos?, Anténio Gongalves Ferreira?, José Pimentel®,
Grupo de Cirurgia da Epilepsia do Hospital de Santa Maria (CHLN, EPE)

1-Laboratério de EEG/Sono, S Neurologia; 2-Servico de Neurocirurgia; 3-Servico de Neurologia,
Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte

Interaction between GABA-A receptor genes: a new evidence in migraine susceptibility

Marlene Quintas', Jodo Luis Neto"?, José Pereira-Monteiro"*%, José Barros®?, Jorge Sequeiros'?, Alda
Sousa'?, Isabel Alonso'?, Carolina Lemos"?

1-Unidade de Investigacdo Genética e Epidemiolégica em Neurologia - Instituto de Biologia Celular e
Molecular, Universidade do Porto; 2-Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar - Universidade do
Porto; 3-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar do Porto - Hospital de Santo Anténio, Porto
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16:00-17:00

Co1e6.

Cco17.

Cco1s.

CO19.

C020.

17:30-18:00

18:00-19:30

Sinapse

19:30

Comunicacoes Orais 4

Tema: Doencas Movimento / Cognicdo / Deméncias
Moderadores: Carolina Garrett / Cristina Januario

Anadlise qualitativa e quantitativa da mortalidade a longo prazo em doentes com doenca de
Parkinson tratados com estimulacdo cerebral profunda

Sofia Rocha', Joana Gomes?, Ana Monteiro™*, Paulo Linhares**, Clara Chamadoira®*, Margarida Ayres
Basto®, Carina Reis’, Claudia Sousa*’, Joana Lima®, Maria José Rosas’, Jodo Massano®*, Rui Vaz**
1-Servico de Neurologia, Hospital de Braga; 2-Departamento de Epidemiologia Clinica, Medicina
Preventiva e Satide Publica, Universidade do Porto e Instituto de Satde Publica; 3-Unidade de Cirurgia
Funcional e Doencas do Movimento, Centro Hospitalar Sao Jodo; 4-Departamento de Neurociéncias
Clinicas e Saide Mental, Faculdade de Medicina da Universidade do Porto

Ataxia causada por nova mutacdo no gene TTBK2: a primeira familia Portuguesa com ataxia
espinocerebelosa tipo 11?

Ana Filipa Brandao', Ana Paula Sousa?, Isabel Alonso'?, Jorge Sequeiros'**

1-CGPP Instituto de Biologia Molecular e Celular (IBMC), Univ. Porto; 2-S. Neurologia, Hosp. Santo
Anténio dos Capuchos, Lisboa; 3-UnIGENe, IBMC, Univ. Porto; 4-ICBAS, Univ. Porto

A epidemiologia das ataxias e paraparésias espdsticas em Portugal: resultados do rastreio portugués
e contexto global

Luis Ruano’, Paula Coutinho?, J. L. Loureiro’, Vitor Tedim Cruz', José Barros®*, Assuncao Tuna®, Clara
Barbot®, Jodo Guimaries®, Isabel Alonso? Isabel Silveira? Jorge Sequeiros**, José Marques Neves’, Pedro
Serrano’, M. Carolina Silva*

1-Hospital de Sao Sebastiao, CHEDV, Santa Maria da Feira; 2-UnIGENe and Centro de Genética
Preditiva e Preventiva, IBMC -Institute for Molecular and Cell Biology, Universidade do Porto, Porto;
3-Hospital de Santo Anténio, CHP, Porto; 4-ICBAS - Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar,
Universidade do Porto; 5-Hospital Maria Pia, CHP, Porto; 6-British Hospital XXI, Lisboa; 7-Ministério da
Satide, Coordenacgdo de Formagao em Satde Publica, Portugal.

Deméncia frontotemporal e doenca do neurénio motor: descricdo de 3 casos com expansao do gene
C9orf72

Ricardo Taipa'?, Ernestina Santos?, Pedro Soares Pinto®, Sara Cavaco®, Daniela Galimberti®, Manuel
Melo-Pires', Ana Paula Correia®®

1-Banco de Cérebros para Doengas Neurolégicas, Unidade de Neuropatologia; 2-Servico de Neurologia,
3-Servico de Neurorradiologia, 4-Unidade de Neuropsicologia, Hospital de Santo Anténio; 5-Dept. of
Neurological Sciences, University of Milan; 6-Hospital de Magalhdes Lemos

Defeito cognitivo ligieiro de inicio precoce vs. Defeito cognitivo ligeiro de inicio tardio: duas
entidades distintas?

Miguel Pereira, Margarida Vicente, Diana Duro, Catarina Cunha, Sara Abriel, Beatriz Santiago, Inés
Baldeiras, Helena Ribeiro, Catarina Oliveira, Isabel Santana

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra

Sessdo de Abertura
Direccdo SPN / José Barros / Livia Sousa / Luis Negrdo

Conferéncia

"Porque é diferente a Neurologia"

Palestrantes: Isabel Pavdao Martins (FML - Universidade de Lisboa), Pedro Cabral (Hospital Egas
Moniz - CHLO)

Moderadores: Direccdao da SPN

Conferéncia

"From memory to decision-making: insights from translational neuroscience"
Palestrante: Nuno Sousa (Universidade do Minho)

Moderadores: Direccdao da SPN

Cocktail
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Posters 4

Tema: Doencas Desmielinizantes / Doencas Infecciosas / Neuropediatria
Moderadores: Rui Pedrosa / Joaquim Pinheiro

Esclerose Miiltipla: as entrelinhas de um epis6dio maniaco

Joana Pinto', Cristina Lopes?, Carla Nunes®, Ricardo Veiga', Rui Pais'

1-Servico de Imagem Médica - Centro Hospitalar Universitdrio de Coimbra; 2-Servico de Psiquiatria,
Hospital Infante D. Pedro - Centro Hospitalar do Baixo Vouga; 3-Servico de Neurologia, Centro
Hospitalar Universitdrio de Coimbra (HG)

Alentuzumab e leucoencefalopatia multifocal progressiva: um caso clinico.

Luis Isidoro!, Paula Pires®, Ana Rita Alves?, Gustavo Cordeiro!

1-Servico de Neurologia; 2-Servico de Medicina Interna, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra
(CHUC); 3-Servico de Neurologia do Hospital de Santo Espirito, Angra do Heroismo

Infeccao sistémica por Listeria monocytogenes com envolvimento encefélico

Mariana Baptista', Luciano Almendra?, Carolina Roque®, Rui Garcia*, Beatriz Santiago®

1-Servico de Neurorradiologia, 2-Servico de Neurologia, 3-Servico de Psiquiatria, 4-Servico de Medicina
Interna do Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra, Coimbra

Uma causa pouco frequente de Mielopatia: a importancia da epidemiologia e imagiologia

Joana Morgado, Sara Dias, Joao Sequeira, Carlos Capela, Bruno Maia, Rui Pedrosa

Servico de Neurologia do Centro Hospitalar de Lisboa Central, EPE, Lisboa

Deterioracao cognitiva e coreia de evolucio sub-aguda - um caso inesperado e atipico de
Leucoencefalopatia multifocal progressiva

Marta Arenga', Pedro Correia’, Nildelema Silva?, Ana Morgadinho!, José Grilo Gongalves'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Infecciologia, Hospital Geral do Centro Hospitalar Universitario
de Coimbra

Neurocisticercose subaracnoideia crénica: um desafio terapéutico

Carina Fernandes!, Rui de Carvalho?, Vitor Castro Ferreira®, Nadine Ferreira®

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, 3-Servico de Neurocirurgia, Hospital Garcia de
Orta, Almada

Encefalomiopatia mitocondrial devido a uma nova mutacéo no gene SUCLA2 num doente Portugués
Ana Teresa Carvalho', Ana Beleza', Cldudia Alfaiate’, Henriqueta Araujo', Laura Vilarinho?, Paula
Garcia', Luisa Diogo'

1-Departamento de Doencas Metabdlicas do Centro de Desenvolvimento da Crianca, Hospital
Pediétrico de Coimbra, Coimbra; 2-Unidade de Rastreio Neonatal, Departamento de Genética, Instituto
Nacional de Satde Dr. Ricardo Jorge

Enceflite por EVB: a imagem como chave para o diagnéstico

Joana Pinto', Silvia Carvalho!, Cristina Pereira®, Margarida Henriques®, Ricardo Veiga', Rui Pais’
1-Servico de Imagem Médica - Centro Hospitalar Universitario de Coimbra; 2-Centro de
Desenvolvimento Dr. Luis Borges - Hospital Pedidtrico de Coimbra; 3-Centro Hospitalar Leiria - Pombal
Sindrome de Rasmussen: caracteristicas e dificuldades terapéuticas

Liliana Letra', Cristina Pereira®, Conceicdo Bento', Francisco Sales', José Augusto Costa®, Concei¢do Robalo®
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neuropediatria, 3-Servico de Neurocirurgia Pedidtrica, Centro
Hospitalar e Universitario de Coimbra

Posters 5

Tema: Genética / Neuro-oncologia / Neuropatologia
Moderadores: Rafael Roqgue / Carmo Macario

Orphanet-PT: o portal de referéncia para doencas raras e medicamentos 6rfaos em Portugal
Patricia Arinto’, Jodo Silva', Jorge Sequeiros"**

1-Centro de Genética Preditiva e Preventiva, 2-Unidade de Investigacao Genética e Epidemiolégica em
Doencas Neuroldgicas, Instituto de Biologia Molecular e Celular, Porto; 3-Instituto de Ciéncias

Biomédicas Abel Salazar, Porto
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Importéancia do estudo genético na confirmacao do diagnéstico clinico de doenca de Thomsen

Ana Filipa Brandao, Isabel Alonso'?, Jorge Sequeiros"*?, Helena Felgueira®*, Telma Santos*, Hugo Morais*
1-CGPP Instituto de Biologia Molecular e Celular (IBMC), Univ. Porto; 2-UnIGENe, IBMC, Univ. Porto;
3-ICBAS, Univ. Porto; 4-Centro Hosp. de Vila Nova de Gaia/Espinho

Mutacdo nova no gene CACNA1A numa familia com enxaqueca hemiplégica

Ana Filipa Branddo', Mariana Miranda Leitdo Marques?, Isabel Luzeiro? Isabel Alonso'?, José Alves
Grilo Gongalves?, Jorge Sequeiros'**

1-CGPP Instituto de Biologia Molecular e Celular (IBMC), Univ. Porto; 2-S. Neurologia, Hosp. Geral,
Centro Hosp. e Universitario de Coimbra; 3-UnIGENe, IBMC, Univ. Porto; 4-ICBAS, Univ. Porto
Leucoencefalopatia com desaparecimento de substiancia branca diagnosticada na idade adulta
Andreia Veiga', Andreia Matas', Maria Gama®, Ana Margarida Lopes?, Isabel Alonso***, Jodo Paulo
Gabriel', Jorge Sequeiros***, Mdrio Rui Silva'

1-Servico de Neurologia, Hospital de Vila Real, Centro Hospitalar Trds-os-Montes e Alto Douro; 2-CGPP,
Instituto de Biologia Molecular e Celular IBMC), Univ. Porto; 3-UnIGENe, IBMC, Univ. Porto; 4-ICBAS,
Univ. Porto

Hipoparatiroidismo Primario familiar: identificacdo de um novo gene associado a doenca por
estudos de genotipagem completa do genoma e de sequenciacio de exomas

Isabel Santana'?, José Brds®, Sonia Batista', Paula Pires*, Helena Ribeiro?, Maria Rosario Almeida®,
Catarina Oliveira®®, John Hardy®, Rita J. Guerreiro®

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, Coimbra; 2-Faculdade de
Medicina da Universidade de Coimbra, Coimbra; 3-Department of Molecular Neuroscience, UCL
Institute of Neurology, London WC1N 3BG, United Kingdom; 4-Hospital do Santo Espirito, Terceira,
Acores, Portugal; 5-Centro de Neurociéncias e Biologia Celular, Universidade de Coimbra, Coimbra;
6-Laboratory of Neurogenetics, National Institute on Aging, National Institutes of Health, Bethesda,
Maryland, United States of America

Melanoma primario do cone medular

Luciano Almendra', Mariana Baptista?, Olinda Rebelo’, Gongalo Costa®, Beatriz Santiago’

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, 3-Servico de Neurocirurgia do Centro
Hospitalar e Universitario de Coimbra, Coimbra

Sindrome de opsoclonus-mioclonus paraneoplasico em doente com timoma oculto

Sara Dias', Catarina Matos?, Margarida Dias’, Rui Pedrosa’

1-Servico de Neurologia; 2-Servico de Medicina Fisica e de Reabilitacao, Centro Hospitalar Lisboa
Central, Lisboa

Melanoma primario do SNC?

Augusto Ferreira', Sofia Oliveira®, Peter Grebe'

1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Oncologia, Centro Hospitalar Entre Douro e Vouga
Pseudotumor inflamatério intracraniano

Diana Aguiar de Sousa', Joana Barata Tavares**, José Pimentel"**, Luisa Albuquerque"*®

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neuroradiologia, Hospital de Santa Maria, Lisboa; 3-Faculdade de
Medicina da Universidade de Lisboa; 4-Responsavel pelo Laboratério de Neuropatologia do Hospital de
Santa Maria; 5-Responsavel pela Consulta de Neuro-Oncologia do Hospital de Santa Maria, Lisboa

CURSO DE ESCLEROSE MULTIPLA
Direcgdo: Livia de Sousa
Valor Formativo Reconhecido pelo Conselho Nacional para Avaliacdo de Formacgdo - Ordem dos Médicos

Abertura
Parte 1 - Aspectos Teédricos

13 Mesa Redonda - EM Conceito e Diagnéstico
Moderadores: Joaquim Pinheiro / Grilo Goncgalves

Esclerose Multipla: conceito, epidemiologia, formas clinicas e critérios de diagnéstico
Rafael Roque

Esclerose Miiltipla - Diagnéstico diferencial

Maria Carmo Macério

Discussdo geral
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23 Mesa Redonda - EM - Tratamento
Moderadores: Dra. Ana Martins Dr. José Vale

11:45 Tratamentos Modificadores da Doenca: Interferoes e Acetato de Glatiramero
Paulo Alegria

12:15 Tratamentos Modificadores da Doenca: Natalizumab e Fingolimod
Jodo Sequeira

12:45 Discussao Geral

13:00 Conferéncia: Farmacos Emergentes na Esclerose Miiltipla

Palestrante: Fontes Ribeiro
Moderador: Armando Sena

Parte 2 - Aspectos Praticos: Sessées interactivas
33 Mesa Redonda
15:00 Dilemas no diagnéstico: casos clinicos

Moderadores: Maria José Sa / Rui Pedrosa
Apresentadores: Jodo Sargento Freitas / Ana Paula Sousa / Inés Marques

423 Mesa Redonda
16:15 Dilemas na terapéutica: casos clinicos
Moderadores: Livia Sousa / Jodo Sa
Apresentadores: Pedro Abreu / Sénia Batista / Carla Cecilio
17:15 Fim do Curso: Avaliacdo
18:00-19:00 Simpésio Novartis
Inovacdo em Esclerose Miltipla
Palestrante: Livia de Sousa

Moderador: Luis Cunha

20:00 Jantar do Férum e Entrega de Prémios
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08:30-09:30 Posters 6

Tema: Doencas Neuromusculares
Moderadores: Mamede Carvalho / Luis Santos

P047. AMAN como apresentacao de infeccdo por VIH
Sara Machado, Simao Cruz, Luis Santos, Amélia N Pinto
Servigo de Neurologia do Hospital Professor Doutor Fernando Fonseca, EPE
P0O48. Miopatia e hipotiroidismo
Augusto Ferreira', Ivania Alves', Ricardo Taipa?, Carlos Veira', Vitor Cruz'
1-Servico de Neurologia do Centro Hospitalar Entre Douro e Vouga; 2-Unidade de Neuropatologia do
Centro Hospitalar do Porto
P0O49. Formas paucissintomaticas de doenca de Charcot-Marie-Tooth tipo 1A
Ana Gouveia, Luis Negrdo, Anabela Matos, Argemiro Geraldo
Consulta externa de Doencas Neuromusculares, Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e
Universitario de Coimbra, Coimbra
PO50. Esclerose miiltipla mimetizada por neuropatia motora multifocal: descri¢do de um caso clinico
Ana Monteiro', Maria José Sa'?, Fernando Silveira!, Goreti Nadais'
1-Servico de Neurologia do Centro Hospitalar de Sdo Jodo, Porto; 2-Faculdade de Ciéncias da Satde,
Universidade Fernando Pessoa, Porto
PO51. Miopatia GNE - etiologia rara de uma miopatia distal
Carlos Andrade', Fernando Silveira?, Ligia Castro®, Stirling Carpenter®, Goreti Nadais'
1-Servico de Neurologia; 2-Servigo de Neurofisiologia; 3-Servico de Anatomia Patolégica, Centro
Hospitalar de S. Joao, Porto
PO52. Miopatias por defeito no gene RYR1 sem “central cores”
Jodo Rocha', Ricardo Taipa?, Manuel Melo Pires?, Jorge Oliveira®, M Rosario Santos®, Manuela Santos*
1-Servico Neurologia do Hospital de Braga; 2-Unidade de Neuropatologia; 3-Unidade Biologia
Molecular, 4-Consulta Neuromusculares, Servico de Neuropediatria, Centro Hospitalar do Porto
PO53. Um caso de Sindrome de Churg-Strauss com uma apresentacao equivoca
Raquel Tojal, Simao Cruz, Angela Timo6teo
Servigo de Neurologia, Hospital Prof. Dr. Fernando Fonseca, Amadora-Sintra
PO54. Eritromelalgia, o sistema autonémico simpdtico e a toxina botulinica — um caso de sucesso
terapéutico
Andreia Costa'?, Joana Meireles'?, Maria José Festas*®, Armanda Gomes?, Pedro Abreu'**
1-Servico de Neurologia; 3-Consulta da Dor do Centro Hospitalar de Sao Joao, Porto; 2-Faculdade de
Medicina da Universidade do Porto
PO55. Doenca de Forestier, uma causa invulgar de consulta de neurologia
Andreia Veiga', Andreia Matas', Ana Machado®, Ana Roxo?, Jodo Paulo Gabriel', Mério Rui Silva'
1-Servico de Neurologia; 3-Servico de Reumatologia, Centro Hospitalar de Trds-os-Montes e Alto
Douro; 2-Servigo de Neurocirurgia, Hospital de St.° Anténio, Centro Hospitalar do Porto
PO56. Ganglionopatia associada a neoplasia uterina
Ana Franco, Jodo Ferreira, Tiago Teodoro, Cldudia Rocha, Miguel Coelho, Luisa Albuquerque
Servigo de Neurologia, Hospital de Santa Maria, Lisboa

08:30-09:30 Posters 7

Tema: Doencas Vasculares 2 / Doencas Metabélicas / Téxicos
Moderadores: Catarina Oliveira / Amélia Nogueira Pinto

PO57. Acomoda mas ndo reage... a semiologia de um doente com AVC isquémico
Sandra Sousa!, Jodo Peres', Rui Guerreiro', C4tia Carmona’, Pedro Mouro', Carlos Cavaleiro?, Fernando
Pita’
1-Hospital José de Almeida de Cascais, Cascais; 2-Neuroftalmologista aposentado
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Parésia supranuclear do olhar vertical conjugado devido a lesao isquémica mesencefalica unilateral
Miguel Pinto', André Caetano', Vera Silva?, Jodo Costa®, Sofia Calado*, Miguel Viana Baptista"*
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, 3-Servico de Oftalmologia, Centro Hospitalar
de Lisboa Ocidental, Lisboa; 4-CEDOC, Faculdade de Ciéncias Médicas de Lisboa, Lisboa

Acidente Vascular Cerebral Isquémico como manifestacdo inicial de Arterite de Takayasu

Pedro Viana'!, Paulo Batista?, Vanessa Almeida?, Marta Moitinho®, Ruth Geraldes'

1-Unidade de Acidentes Vasculares Cerebrais, Servico de Neurologia, Hospital de Santa Maria, Centro
Hospitalar Lisboa Norte; 2 Laboratério de Hemodinamica Cerebral, Servico de Neurologia, Hospital de
Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte; 3-Servico de Medicina II, Hospital de Santa Maria, Centro
Hospitalar Lisboa Norte

Sindrome de locked-in em intoxicac@o por organofosforados

Rui Barreto', Sandra Moreira', José Madrio Roriz!, Paulo Reis®

1-Servigo de Neurologia, 2-Unidade de Cuidados Intensivos - Centro Hospitalar de Entre o Douro e
Vouga, Santa Maria da Feira

Lipomatose epidural espinhal extensa secunddria a corticoterapia — comorbilidades e dificuldades
na abordagem

Sandra Moreira, Luis Fontao, José Roriz, Catarina Santos

Centro Hospitalar de Entre Douro e Vouga, Santa Maria da Feira

Sindrome de depleccido do DNA mitocondrial associado a mutacgédo no gene da POLG

José Tomads', Luisa Diogo?, Manuela Grazina®, Carmo Macadrio®

1-Servico de Neurologia do Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra; 2-Hospital Pediatrico de
Coimbra; 3-Centro de Neurociéncias de Coimbra

Acidente vascular cerebral isquémico em doente com xantomatose cerebrotendinosa: uma
manifestacdo invulgar de uma doenga rara

Sara Dias, Jodo Sequeira, Carlos Capela, Joana Morgado, Manuel Almeida

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Lisboa Central

Sindroma de Cogan

Andreia Veiga', Andreia Matas', Ana Roxo?, Jodo Paulo Gabriel', Mério Rui Silva'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Reumatologia, Centro Hospitalar de Trds-os-Montes e Alto Douro
Sindrome de Vernet pelo virus Epstein-Barr na auséncia de mononucleose infecciosa

Joao Ferreira, Ana Franco, Sandra Agostinho, Tiago Teodoro, Carolina Santos, Miguel Coelho, Luisa
Albuquerque

Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte, Lisboa

Metronidazol: toxicidade do sistema nervoso central e periférico numa doente

Sara Fontes', Cristina Garrido'?, Tiago Rodrigues®, Marta Salgado®, Joana Damasio®

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Pediatria, 3-Servico de Neurorradiologia, 4-Servico de
Gastrenterologia, Centro Hospitalar do Porto

CURSO DE NEUROFISIOLOGIA CLiNICA: ELECTROMIOGRAFIA E POTENCIAIS
EVOCADOS

Direcgdo: Luis Negrao

Valor Formativo Reconhecido pelo Conselho Nacional para Avaliacdo de Formacgdo - Ordem dos Médicos

Sessdo de Abertura
Luis Negrao, HUC-CHUC, Coimbra

Sessdo da Manha
Moderadores: Isabel Conceicado, Luis Santos

Electromiografia: Principios gerais
Luis Negrdo, HUC-CHUC, Coimbra

Radiculopatias e Plexopatias

Radiculopatias e plexopatias cervicais e lombo-sagradas
Dilio Alves, CH S. Jodo, Porto

Anatomia e avaliacdo clinica

Avaliacdo e diagnéstico electromiogréfico

Apresentacdo de casos clinicos
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11:00 Mononeuropatias

Cranianas e do Tronco Cerebral

Jodo Martins - Hospital Pedro Hispano, Matosinhos
¢ Anatomia e diagnéstico clinico
¢ Avaliacdo e diagnéstico electromiogréfico
e Apresentacdo de casos clinicos

Cintura escapular e membro superior

Luisa Medeiros, CH Lisboa Central - H. S. José, Lisboa
¢ Anatomia e diagnéstico clinico
¢ Avaliacdo e diagnéstico electromiogréfico
e Apresentacdo de casos clinicos

Cintura pélvica e membro inferior

Elmira Medeiros, CH Lisboa Ocidental - H. Egas Moniz, Lisboa
¢ Anatomia e diagnéstico clinico
¢ Avaliacdo e diagndstico electromiogréfico
¢ Apresentacdo de casos clinicos

12:30 Doencas do Neurdnio Motor: Esclerose Lateral Amiotréfica e Atrofia Muscular Espinhal
Mamede de Carvalho, CHLN, H. Sta. Maria, Lisboa
e Avaliacdo e diagnéstico clinico
¢ Avaliacdo e diagnéstico electromiogréfico
e Apresentacdo de casos clinicos

13:30-14:00 Simpdsio: Pfizer

Desafios no diagnéstico da Polineuropatia Amiloidética Familiar
Palestrante: Isabel Conceicao, CHLN
Moderador: Luis Negrdao

CURSO DE NEUROFISIOLOGIA CLIiNICA: ELECTROMIOGRAFIA E POTENCIAIS
EVOCADOS (Continuacao)

Sessdo da Tarde
Moderadores: Mamede de Carvalho, Luisa Medeiros

15:00 Polineuropatias (axonais e desmielinizantes, adquiridas e hereditarias)
Luis Santos, CH Lisboa Ocidental - H. Egas Moniz, Lisboa
e Avaliacdo e diagnéstico clinico
e Técnicas de avaliacdo e diagndstico electromiogréfico
e Apresentacdo de casos clinicos

15:45 Doencas da Transmissao Neuromuscular
Jodo Costa, Servico de Neurofisiologia Hospital da Luz, Lisboa

Anatomia e fisiologia da juncdo neuromuscular
Miastenia Gravis
e Avaliacdo clinica
e Técnicas de avaliacdo e diagndstico electromiogréfico
¢ Apresentacdo de casos clinicos
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Sindroma Miasténico Lambert-Eaton
¢ Avaliacdo clinica
e Técnicas de avaliacdo e diagndstico electromiografico
¢ Apresentacdo de casos clinicos

16:30 Doencgas Musculares
Anabela Matos, CHUC, Coimbra
¢ Avaliacdo e diagnéstico clinico
e Técnicas de avaliacdo e diagndstico electromiografico
e Apresentacdo de casos clinicos

17:45 Electromiografia Pediatrica
Luis Negrdo, CHUC, Coimbra
¢ Principios gerais; semelhancas e diferencas com a electromiografia no adulto
e Técnicas de avaliacdo
e Apresentacdo de casos clinicos

18:30 Potenciais Evocados (visuais, somatosensitivos, auditivos)
Isabel Conceigao, CHLN - H. Sta. Maria, Lisboa
¢ Principios gerais
e Técnicas de avaliacdo e interpretacdo dos resultados
¢ Monitorizacdo intra-operatéria

19:15 Sessdo de encerramento

19:30 Encerramento do Férum e
Entrega do Prémio Antdnio Flores
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Congresso de Neurologia 2013

Repercussoes Neuroldogicas das Doencas Sistémicas

6 a 9 de Novembro | Lisboa (SANA Hotel)

Organizagdo:

Sociedade Portugues:

—= Neurologia
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Quinta-feira, 9 de Maio

Congresso de Neurologia 2012 - Proqrama Resumo &

13:30 Abertura do Secretariado
14:00-15:00
co1 co2
15:00-16:00 Genética / Doengas Desmielinizantes / Doencas Vasculares

Doencas Infecciosas

.00-17- co3 co4
16:00-17:00 Epilepsia / Cefaleias Doengas Movimento / Cognicdo / Deméncias

17:00-17:30 Café

17:30-18:00
18:00-19:30
19:30

Sexta-feira, 10 de Maio

08:30-09:30

09:30-14:00

14:00-15:00 Almogo
18:00-19:00
20:00

Sdabado, 11 de Maio

08:30-09:30

09:30-13:30

14:00-15:00 Almoco

- _

19:30

PO - Sessdo de Posters; CO - Sessdo de Comunicagdes Orais;
* Valor Formativo Reconhecido pelo Conselho Nacional para Avaliagdo de Formacdo - Ordem dos Médicos.
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Forum de Neurologia 2013

9 a 11 de Maio | Hotel Vila Galé - Coimbra
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Grandes rearranjos do gene NF1 sao
comuns em doentes portugueses com
neurofibromatose tipo 1

Rita Bastos-Ferreira'?, Mafalda Barbosa®, Miguel Rocha®,
Gabriela Soares?, Jorge Pinto-Basto', Isabel Alonso"**, Jorge
Sales Marques®, Jorge Sequeiros'**

1-CGPP Instituto de Biologia Molecular e Celular (IBMC), Univ.
Porto; 2-UnIGENe, IBMC, Univ. Porto; 3-Centro de Genética
Médica Jacinto Magalhaes, INSA, Porto; 4-ICBAS, Univ. Porto;
5-Centro Hospitalar Vila Nova de Gaia/Espinho
rita.ferreira@ibmc.up.pt

Introducdo: A neurofibromatose tipo 1 (NF1) é uma doen-
¢a de transmissdo autossémica dominante com penetrancia
completa, mas com uma expressao clinica muito variavel.
Caracteriza-se por manchas café-com-leite, sardas nas
regides axilares e inguinais, neurofibromas, n6dulos de Lisch,
gliomas 6pticos, lesdes dsseas e, em alguns doentes, dificulda-
des de aprendizagem e atraso do desenvolvimento. A NF1 é
causada por mutagdes no gene NF1, nomeadamente muta-
¢Oes pontuais ou rearranjos génicos, incluindo delecdes totais
do gene; 50% dos doentes tém mutagdes de novo. O gene NF1,
em 17q11.2, é constituido por 57 exdes e codifica a neurofi-
bromina, uma proteina supressora tumoral, composta por
8457 aminodcidos.

Metodologia: Realizdmos o teste diagnéstico para 96
doentes portugueses com diagnéstico clinico de NF1, através
da pesquisa de mutagdes. Dado o grande tamanho do gene
NF1 usdmos, como primeira abordagem, a técnica de MLPA
para detetar grandes rearranjos génicos. Nos casos em que 0s
resultados foram negativos, realizimos amplificacdo por PCR
das regides exodnicas e intrénicas flanqueantes, seguida de
sequenciacao direta e bidirecional.

Resultados: O estudo molecular neste grupo de doentes
confirmou o diagnéstico em 55 deles, dos quais 5 grandes
rearranjos génicos: 4 delegdes totais do gene NF1 e uma dele-
¢do0 de um tnico exao.

Conclusoes: Os grandes rearranjos génicos sdao um tipo de
mutacgao relativamente comum em doentes portugueses com
neurofibromatose tipo 1. Uma vez que a pesquisa de mutacoes
no gene NF1 é dificultada pelo facto de este ser um dos maiores
genes humanos, e que cerca de 10% dos casos positivos resul-
tam de grandes rearranjos do gene NF1, demonstra a importan-
cia da aplicagdo da técnica de MLPA no diagnéstico molecular
da neurofibromatose do tipo 1 e apoia a sua utilizacdo como
primeira abordagem do diagnéstico molecular desta doenga.

Variation in age-at-onset in familial
amyloid polyneuropathy: an haplotype
study within the TTR locus

Miguel Alves-Ferreira', Teresa Coelho?®, Diana Santos’, Jorge
Sequeiros'?, Isabel Alonso’, Alda Sousa'?, Carolina Lemos'*
1-Unidade de Investigacao Genética e Epidemiol6gica de
Doencas Neuroldgicas, Instituto de Biologia Molecular e Celular,
Universidade do Porto; 2-Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel
Salazar, Universidade do Porto; 3-Unidade Clinica de
Paramiloidose, Centro Hospitalar do Porto
miguel.ferreira@ibmc.up.pt

Introduction: Familial amyloid polyneuropathy (FAPAT-

TRV30M) is an autosomal dominant systemic amyloidosis,
due to a point mutation in the transthyretin (TTR) gene. A
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wider variability in age-at-onset (AO) has been uncovered,
including among Portuguese patients [17-82 yrs]. However,
early (AO<40 yrs) and late-onset cases (AO =50) are not sepa-
rate entities, they often coexist in the same family, with off-
spring showing a much earlier AO than their affected parent -
anticipation. The ‘protection’ seeming to exist in late-onset
cases may be lost in just one generation, raising the hypothe-
sis of a closely linked modifier.

Objectives: Therefore, our aim is to identify genetic modi-
fiers closely linked to the TTR locus that may in part explain
the observed AO variability.

Methods: Haplotype analysis is underway, using intragenic
SNPs for extended haplotypes.

Fifteen tagging SNPs were selected covering 60 Kb around
the TTR locus. SNP genotyping is being performed by
SNaPshot, using a multiplex approach.

Results: We found one haplotype, which is the most fre-
quent (58.86%) in our sample and also is more frequent in
mutation carriers (p=0.035) than in non-carriers individuals
when compared with the others haplotypes.

Furthermore, we are currently searching for rare variants in
the TTR locus by PCR amplification of the four exons and
intron-exon boundaries, followed by bi-directional direct auto-
mated DNA sequencing. Additionally, we are also analysing
eight flanking microsatellite markers for extended haplotypes.

Conclusions: To determine whether genetic variability in
TTR locus modulates and contributes to the variability in age-
at-onset, we will continue to assess the TTR haplotypes in
around 60 Portuguese FAP families with ATTRV30M mutation
and we expect to find some variants or regions that may con-
fer protection (late-onset patients or aged asymptomatic car-
riers). These variants, once lost, may result in earlier-onset in
the next generation. These findings may have important clin-
ical implications.

A candidate-gene approach to
identify modifiers of age-at-onset in
familial amyloid polyneuropathy: the role
of APCS and RBP4 genes

Diana Santos', Teresa Coelho?, Miguel Alves-Ferreira', Jorge
Sequeiros'?, Isabel Alonso'?, Carolina Lemos"?, Alda Sousa'*
1-UnIGENe, IBMC, Porto; 2-Unidade Clinica de Paramiloidose,
Centro Hospitalar do Porto (CHP), Porto; 3-ICBAS, Instituto
Ciéncias Biomédicas Abel Salazar, Univ. Porto, Porto
diana.santos@ibmc.up.pt

Introduction: Familial amyloid polyneuropathy (FAPAT-
TRV30M) is an autosomal dominant inherited disease, due to a
point mutation in the TTR gene (chr18q11.2-q12.1). Remarkable
differences in mean age-at-onset (AO) have been described in
different clusters, including within Portuguese population.

Among Portuguese families, FAP shows a wide variation in
AO (17-82 yrs) and asymptomatic carriers aged 95 can be found;
this variation is also often observed between generations.

A previous study in Portuguese patients (Soares et al., 2005)
found a modifier effect in AO for APCS and RBP4 gene, when
comparing classic and late-onset patients with controls.
However, variation between generations was not taken into
account.

Objectives: To investigate if these two candidate-genes
have a modifier effect in AO variation from parent to offspring
in FAPATTRV30M families.
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Methods: We collected a sample of 62 FAP families with at
least 2 generations affected. We selected 5 tagging SNPs and
also the 5 SNPs previously described. These SNPs were
analysed by SNaPshot and RFLP, respectively. Results are
being analyzed with the GeneMapper™ v.4.0 software.

Results: Preliminary results in 54 FAP families showed that
some SNPs in APCS and RBP4 genes are significantly associat-
ed with AO variation. For APCS gene, we found significant
results for the GA genotype of rs2808661 (p=0.009) and GT
genotype of 1528383573 (p<0.001)). Regarding RBP4 gene, we
found significant results in only one of the six SNPs studied.

We are enlarging this sample in order to confirm this data
and to increase the statistical power of the study.

Conclusions: In the total sample of Portuguese families
ascertained, we expect to find or exclude the potential role of
these candidate-genes as modifiers of FAPATTRV30M AO. The
study of genetic modifiers is crucial to understand the mech-
anisms involved in AO variability within and between families
and may have an important impact in genetic counselling.

Experiéncia clinica com Natalizumab
no tratamento da Esclerose Multipla

Inés Marques, Inés Correia, S6nia Batista, Jodo Sargento-
Freitas, Carmo Macdrio, Fernando Matias, Livia Sousa
Servigo de Neurologia do Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra, Coimbra

inesmbmarques@gmail.com; livia.sousa@netcabo.pt

Introducdo: O Natalizumab, firmaco aprovado para escle-
rose multipla (EM) mais eficaz, estd aprovado para casos
refratdrios aos interferdes e formas mais agressivas da doenca.
Sao fatores de risco de Leucoenfalopatia Multifocal Progres-
siva (PML): anticorpos contra virus JC (JCV), tratamento
>2anos e imunosupressao prévia.

Objetivo: Reportar a nossa experiéncia clinica com
Natalizumab na EM.

Métodos: Revisao retrospetiva de processos clinicos dos
doentes com EM tratados com Natalizumab durante periodo
>6 meses. Analisado efeito na taxa anual de surtos e na inca-
pacidade avaliada pela escala EDSS. Avaliada tolerancia e
seguranca. Andlise estatistica recorrendo ao programa SPSS.

Resultados: Incluidos 85 doentes, 74,1% mulheres, todos
com formas de EM com surtos, 30,6% com progressdo secun-
daria. Média da idade no diagnéstico de 29,04+10,4 anos e de
duragao doenca de 10,8+8,2 anos. 95,3% com imunomodula-
¢ao prévia e 63,6% com imunosupressao anterior. Duracao
média do tratamento de 30,7+16,3 meses. Redugao da média
da taxa anual de surtos de 1,64 para 0,47 (p < 0,0001) e do
EDSS de 4,58 para 3,9 (p < 0,0001), verificando-se melhoria da
incapacidade em 63,5% e estabilizacao em 18,8%. Nos doen-
tes com estudo comparativo de RMN cerebral, 75% apresenta-
ram estabilizacdo ou melhoria da carga lesional. Efeitos
secundarios em 10,6%, mais frequentemente infecoes, desta-
cando-se um caso de PML. 31,8% suspenderam tratamento
por ineficacia (17,6%), anticorpos anti-JCV+ (10,6%) ou efeitos
adversos (2,4%). Nos doentes com pesquisa de anticorpos
anti-JCV, 51,8% eram positivos. Destes, 28 optaram manter
tratamento ap6s analise risco-beneficio (EDSS média: 4,3).

Conclusao: Comprovou-se, em meio clinico, beneficio do
Natalizumab na reducdo da taxa anual de surtos e mesmo na
incapacidade, verificando-se boa tolerancia ao farmaco. Nos
doentes JCV+ constitui um grande desafio manter tratamento
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apesar do risco de PML. Esta opcao foi contudo tomada pelos
doentes mais incapacitados em que os beneficios parecem
superar o risco.

Meningites bacterianas agudas
adquiridas na comunidade, analise de uma
casuistica hospitalar

Ana Filipa Santos?, Lara Maia', Sara Varanda?, Célia Machado?,
Angela Coelho’, Tiago Gil Oliveira?, Jodao Pinho?, Fernando
Garcia*, Carla Ferreira®

1-Servico de Medicina Interna, Centro Hospital do Médio Ave -
Famalicao; 2-Servico de Neurologia; 3-Servi¢o de Neurorradiologia,
4-Servico de Patologia Clinica, Hospital de Braga - Braga
filipasantos@hotmail.com

Introducdo: A meningite bacteriana aguda (MBA) é uma
importante causa de morbi-mortalidade. Sendo uma emer-
géncia neuroldgica, o seu conhecimento é essencial, indepen-
dentemente da especialidade responsével por estes doentes.

Objetivos: Avaliar as caracteristicas clinicas, auditar a
orientagdo diagnoéstica e terapéutica e determinar o prognoés-
tico a curto prazo de um grupo de doentes com MBA adquiri-
da na comunidade.

Métodos: Revisdo do registo laboratorial das amostras de
liquor colhidas no hospital entre Fevereiro de 2008 e Janeiro de
2013. Analise retrospectiva dos processos dos doentes com cli-
nica e liquor compativeis com MBA, adquirida na comunida-
de, definida como: inicio nos ultimos sete dias, duas ou mais
manifestagoes caracteristicas e liquor com mais de 100 células
(predominio de neutréfilos). Registaram-se idade, género,
apresentacdo clinica, factores predisponentes, agentes, tera-
péutica e complicagoes. Analise estatistica usando SPSS-20.

Resultados: Das 3612 amostras, identificaram-se 54 doen-
tes - 56,9% homens, mediana de idade 41 anos (2 meses a 88
anos). Um terco apresentava a triade clédssica (febre, alteracao
do estado de consciéncia, sinais meningeos). Foi instituida
antibioterapia empirica antes da realizacdo de puncao lombar
em 37%. A maioria (56,9%) apresentava sintomas ha mais de
24 horas aquando do inicio da antibioterapia. Em 64,7% iden-
tificou-se agente: Streptococcus pneumoniae (16 doentes),
Neisseria meningitidis tipo B (9), Listeria monocytogenes (3),
Haemophilus influenzae (1), Streptococcus suis (1), Strepto-
coccus anginosus (1), Streptococcus salivarius (1), Salmonella
species (1). Registaram-se complicagdes em 17 doentes. A taxa
de mortalidade global foi de 21,6%. Nao se registaram 6bitos
nos casos (23,5%) em que a clinica precedeu o tratamento em
menos de 12 horas (p=0,038).

Discussao: A elevada taxa de mortalidade obtida é comparé-
vel a previamente descrita, sendo reduzida quando a antibiote-
rapia é instituida precocemente. Por conseguinte, estes doentes
devem ser sempre abordados numa filosofia de Via Verde (inte-
grando a Via Verde Sépsis ou outra criada para o efeito.)

Avaliacdo da acuidade diagnéstica
do NT-proBNP no cardioembolismo

Helena Felgueiras', Pedro Barros', Joana Malheiro?, Claudia
Rozeira®, Ludovina Paredes?, Joaquim Pinheiro'?, Miguel
Veloso'?, Dulce Pinheiro?®, Tiago Gregério®

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Medicina Interna,
3-Unidade de AVC, Centro Hospitalar de Vila Nova de
Gaia/Espinho

hcfelgueiras@gmail.com
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Introducao: O cardioembolismo é responsdavel por 20-30%
dos AVCs isquémicos. A identificacdo desta etiologia é impor-
tante dada a prevencao secundéria ser distinta nestes doentes.

Objetivos: Avaliar a acuidade diagndstica do NT-proBNP
na identificacdo dos AVCs isquémicos cardioembdlicos assim
como na determinacao da presenca de focos de cardioembo-
lismo.

Material e Métodos: Amostra consecutiva de 154 doentes
admitidos numa unidade de AVC por AVC isquémico. A avalia-
¢do etiolégica seguiu os critérios TOAST aplicados por um
neurologista sem conhecimento dos valores do NT-proBNP.
Todos os doentes foram submetidos a um estudo etiolégico
que incluiu ECG, avaliacdo vascular por doppler, angio-TC,
angio-RM ou cateterismo e avaliagcdo dos factores de risco car-
diovascular modificdveis. O ecocardiograma transtoracico foi
realizado em 148 doentes

Resultados: O cardioembolismo foi a causa do AVC em 54
doentes (35.1%). Os valores de NT-proBNP foram mais eleva-
dos neste grupo quando comparado com os restantes
(p=0.035 vs doenca de grandes vasos e p<0.01 para doenca de
pequenos vasos e etiologia indeterminada/ outras etiologias).
A érea sob a curva ROC para etiologia cardioembdlica foi de
0.75: usando um valor de cut off de 363.50 pg/mL, encontrou-
se uma sensibilidade de 81.5%, especificidade de 63%, likely-
hood ratio positivo de 2.2 e likelyhood ratio negativo de 0.29.
A drea sob a curva ROC para a presenca de foco cardioemb6-
lico foi de 0.77: usando o mesmo valor de cut off, encontrou-
se uma sensibilidade de 78.6%, especificidade de 69%, likely-
hood ratio positivo de 2.2 e likelyhood ratio negativo de 0.31.

Conclusoes: O NT-proBNP é um marcador ttil na pesquisa
de cardioembolismo, contudo nao é suficientemente especifi-
co para determinar per se uma etiologia cardioembélica.

Impacto dos novos farmacos na
prescricdo de anticoagulantes: uma nova
era?

Liliana Pereira, Miguel Rodrigues
Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta, Almada
lipereira@yahoo.com

Introduc@o: A anticoagulagdo oral é recomendada na pre-
vencao de acidente vascular cerebral isquémico (AVCi) por fibri-
lhagao auricular (FA), exceto nos doentes de muito baixo risco.
Em 2011 novos farmacos foram aprovados nesta indicagao.

Os autores realizam uma andlise comparativa antes e ap6s
prescri¢do dos novos anticoagulantes orais (ACO), avaliando
taxas de anticoagulacdo e evolucao das tendéncias de pres-
crigao.

Metodologia: Estudo observacional retrospetivo em doen-
tes com AVCi internados de 01/10/2010 a 30/09/2012 em
Neurologia. Recolheram-se dados demogréficos, clinicos, FA,
indicagdes e contraindicacdes para ACO e terapéutica na alta.

Apresentam-se estatisticas descritivas e comparagdes com
os testes t-student e qui-quadrado.

Resultados: Incluimos 462 doentes (64,5% homens, idade
mediana 66 anos). Verificou-se hipertensao em 74,5%, dislipi-
démia 62,3%, diabetes 32,0%, tabagismo ativo 27,6% e antece-
dentes de AVC 29,0%. 20,8% fizeram fibrindlise.

Foi atribuida etiologia cardioembdlica a 24,0%, tendo
21,9% (101 doentes) FA nao-valvular (FANV).

Apbs o inicio da prescricdo de novos ACO verificaram-se
diferencas significativas no género, com mais mulheres afeta-
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das (39,2% vs 27,8%, p=0,01), doentes mais idosos (idade
meédia 65,0 vs 62,7 anos, p=0,05) e menos AVC prévio (25,4% vs
36,4%, p=0,01), sem disparidade nos restantes fatores de risco.

90,0% dos doentes com FANV tiveram alta anticoagulados. A
partir de agosto/2011 verificou-se uma taxa de adocao de 55,4%
dos novos ACO. Dos doentes com alta sob varfarina 24,1%
tinham outra patologia indicada para ACO que ndo FANV e
7,4% contraindica¢do para novos ACO por insuficiéncia renal.

A taxa de prescri¢gao de ACO aumentou a partir do 3° tri-
mestre de 2011 (70,8% vs 97%, p=0,001), altura em que se ini-
ciou a prescricao dos novos ACO.

Conclusées: A introducdao dos novos farmacos permitiu
que mais doentes tenham acesso a melhor prevencgao secun-
déria ap6s AVCi. Contudo, presenca simultanea de patologia
que obrigue a ACO na qual estes ainda ndo foram testados
impede uma utilizagdo mais abrangente.

Prevaléncia de foramen oval patente
em doentes com evento vascular cerebral
e risco de eventos recorrentes

Carina Fernandes, Liliana Pereira, Miguel Rodrigues
Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta, Almada
fernandes.carina@gmail.com

Introducao: Persiste controvérsia na associa¢do do foramen
oval patente (FOP) a eventos vasculares cerebrais e na prevalén-
cia aumentada de FOP no AVC isquémico (AVCi) criptogénico
relativamente a populacdo geral (aproximadamente 25%).
Pretende-se determinar a prevaléncia de FOP em doentes com
AVCi/AIT e a recorréncia de eventos vasculares cerebrais.

Metodologia: Estudo observacional retrospetivo envolven-
do doentes com AVCi/AIT agudo, internados em Neurologia
durante 5 anos. Nos doentes com ecocardiograma transesofd-
gico (ETE), analisaram-se varidveis demograficas e clinicas,
FOP e investigacdo subsequente, padrdo imagiolégico das
lesoes e recorréncia de eventos. Apresentam-se medidas de
sumarizacdo e andlise inferencial com t de student, qui-qua-
drado e recorréncia utilizando curvas de Kaplan-Meyer com
LogRank, usando intervalos de confian¢a de 95% (IC95%).

Resultados: De 1300 doentes, 337 realizaram ETE (25,9%).
Apresentaram idade média de 55,7 anos (21-84 anos, 62,9%
homens). Identificou-se FOP em 69 doentes (20,5%; 1C95%
16,2-24,8%), 82,6% isolados e 17,4% com aneurisma interauri-
cular. Nos AVCi de causa indeterminada a prevaléncia foi
semelhante (21,1%; IC95% 17,0-25,3%). Verificou-se associa-
¢ao negativa com diabetes (p=0,003), dislipidémia (p=0,03) e
tabagismo (p=0,047), sem associacdo com outros fatores de
risco. Nao houve associacdo com o padrdo imagiolégico de
lesao. Em metade foi pesquisada fonte de embolismo parado-
xal, encontrada em 23,2%. Seis (8,7%) fizeram encerramento
percutaneo. Num seguimento médio de 604,7 dias registou-se
baixa recorréncia nos doentes com FOP, sem diferenca relati-
vamente aos sem FOP (4,8% vs 11,8%, LogRank p=0,157). Os
doentes com FOP anticoagulados tiveram menos eventos que
os FOP ndo anticoagulados (0,0% vs 7,5%), e que os sem FOP
com ou sem anticoagulacdo (8,5% e 12,8%), diferencas nao
significativas (LogRank p=0,174).

Conclusdes: Encontramos uma prevaléncia de FOP seme-
lhante a estudos populacionais, também nos AVCi de etiologia
indeterminada. A associacao negativa com alguns fatores de
risco e presenca de eventos venosos sugere implicacao do FOP
na etiologia do evento index, sem associacdo com recorréncia.
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Insuficiéncia renal e doenca de
pequenos vasos: que papel para a
homocisteina?

Liliana Pereira, Miguel Rodrigues
Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta, Almada
lipereira@yahoo.com

Introducéo: Tanto os doentes com hiperhomocisteinémia
como insuficientes renais tém mais eventos vasculares cere-
brais. Nestes ultimos o valor de homocisteina é superior a
populacdo geral, podendo refletir mecanismos fisiopatoldgi-
cos comuns ou representar risco acrescido.

Os autores relacionam homocisteinémia, insuficiéncia renal
e etiologia do Acidente Vascular Cerebral isquémico (AVCi).

Metodologia: Estudo observacional retrospetivo em doen-
tes com AVCi internados durante 2 anos num Servico de
Neurologia. Recolheram-se dados demograficos, clinicos,
laboratoriais e etiologia pela classificagdo A-S-C-O.
Insuficiéncia renal foi definida com valores estratificados para
género. Excluiram-se doentes com macrocitose ou défice de
vitamina B12/4cido félico.

Apresentam-se medidas de sumarizagao e andlise inferen-
cial com qui-quadrado, andlise de variancia e covariancia.

Resultados: Incluimos 462 doentes (64,5% homens, idade
mediana 66 anos). Verificou-se hipertensao em 74,5%, dislipi-
démia 62,3%, tabagismo 53,2% e diabetes 32,0%. O ntimero
mediano de fatores de risco foi 3 e 85,7% tinham >=2.

Tinham homocisteina mediana de 14,2umol/L (amplitude
6,4 a >50umol/L). Valores mais altos associaram-se a hiperten-
sdo (p=0,002), nao se encontrando relagao com outros fatores
de risco ou ntimero total destes. Também a insuficiéncia renal
fez aumentar homocisteina (p<0,001) e associa-se a >=2 fato-
res de risco (p=0,023).

Os casos com doenca de pequenos vasos (DPV), conside-
rando niveis 1, 2, 3 da classificagao A-S-C-O, apresentaram
concentracoes maiores de homocisteina (15,3 vs 13,0umol/L;
p=0,007). Os restantes fendtipos ndo diferiram quanto a
homocisteinémia.

Creatinina mais elevada relaciona-se com DPV (1,05 vs
0,88mg/dL; p=0,022) e ndo com outras etiologias.

Em andlise de covaridncia, ajustando para insuficiéncia
renal, a relacdo entre homocisteina e DPV permanece signifi-
cativa (p=0,042). Ajustamento para hipertensdo diminui esta
associacao (p=0,14) pela forte associacdo entre hipertensao e
insuficiéncia renal (p<0,001).

Conclusoes: Apesar da insuficiéncia renal diminuir a
metaboliza¢do da homocisteina e aumentar a sua concentra-
¢do sérica, observa-se efeito independente da homocisteina
na DPV. Estudos sem hipertensos poderao elucidar melhor a
magnitude deste efeito.

Melhoria clinica nas primeiras 24
horas apés fibrindlise endovenosa e
progndstico funcional aos 3 meses

Luis Isidoro, Jodo Sargento-Freitas, Fernando Silva, Rosa Cardoso,
Nuno Mendonga, Cristina Machado, Carmo Macério, Argemiro
Geraldo, Bruno Rodrigues, Gustavo Cordeiro, Luis Cunha

UAVC, Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio
de Coimbra (CHUC)

luis_isidoro@yahoo.com
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Introducdo: A melhoria clinica precoce apds fibrindlise
endovenosa (FE) é referida como um preditor de independén-
cia funcional a longo prazo. Porém, a sua defini¢do nao é con-
sensual e frequentemente apés FE ndo é possivel prever o
impacto de uma melhoria clinica inicial ligeira.

Este aspecto é de suma importancia na comunicacdo do
prognoéstico aos familiares nas primeiras horas apés AVC.

Objetivos: Identificacao de pontos de corte de melhoria na
escala da National Institute of Health Stroke Scale (NIHSS) as
2 e 24 horas apds AVC e seu valor preditivo em relacdo a inde-
pendéncia funcional aos 3 meses.

Métodos: Andlise da base de dados prospectiva de dontes
admitidos na UAVC de Janeiro de 2010 a Abril 2012 por AVC
isquémico e submetidos a FE. Excluiram-se doentes submeti-
dos a terapéuticas intra-arteriais e/ou mRS prévio = 3.

A variagao do NIHSS as 2 e 24 horas ap6s fibrinélise foi defi-
nida como a diferenca para o NIHSS basal. Considerou-se a
existéncia de boa independéncia funcional se mRS 3 meses < 2.

Recorrendo a curvas ROC (receiver-operator characteris-
tic) foram identificados os pontos de corte na variagdo NIHSS
as 2 e 24 horas para independéncia funcional aos 3 meses.

Resultados: Foram incluidos 194 doentes A idade média
foi de 72.03 + 11.77 anos, 55.7% homens. 63 doentes (32.5%)
tiveram um bom prognéstico funcional.

A variagao do NIHSS as 2 horas nao foi um bom preditor de
prognéstico funcional, AUC: 0.655, IC 95%: 0.569-0.740,
(p=0.001).

Uma melhoria de 4 pontos as 24 horas na NIHSS foi predi-
tor de independéncia funcional, AUC 0.790, IC 95% 0.721;
0.859, (p<0.001), com uma sensibilidade de 69% e especifici-
dade de 79%.

Conclusao: Em contraste com a avaliacdo as 2 horas, o
NIHSS as 24 horas, para uma melhoria funcional = 4 pontos,
parece predizer uma bom prognéstico funcional aos 3
meses.

Novos métodos de mapeamento
funcional em cirurgia da epilepsia: a
propésito de um caso clinico

Alberto Leal

Unidade Auténoma de Neurofisiologia - Centro Hospitalar
Psiquidtrico de Lisboa

a.leal@aleeg.com

Introducao: O mapeamento funcional da actividade epi-
léptica e funcodes corticais regionais constitui uma importante
parte da avaliacao para cirtrgia da epilepsia. Estes estudos sao
particularmente relevantes em casos sem lesdo estrutural
associada. Nos tltimos anos diversas ferramentas de proces-
samento quer anatémico quer funcional foram desenvolvi-
das, com potencial interesse na andlise destes doentes.

Objectivos: Demonstrar o potencial de metodologias ino-
vadoras de mapeamento funcional na avaliagdo para cirurgia
da epilepsia.

Metodologia: Um jovem com epilepsia neocortical occipi-
to-temporal esquerda, sem lesdo estrutural e tratado cirurgi-
camente com sucesso, foi submetido aos seguintes métodos
de estudo: Determinacdo automdtica da espessura cortical
em Ressondncia Magnética, Ressonancia Magnética funcional
(RMf) da actividade epiléptica, Potenciais evocados com eléc-
trodos subdurais (ECoG) e mapeamento da actividade eléctri-
ca cortical de muito alta frequéncia (70-500 Hz). Os mapas
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funcionais foram comparados com a drea ressecada cirurgica-
mente, avaliada em RM.

Resultados: Estruturalmente foi demonstrada drea de
adelgacamento cortical na drea ressecada. A RMf evidenciou
significativa activagao BOLD da drea epileptogénica, presumi-
velmente relacionada com a abundante actividade epiléptica.
Os potenciais evocados de palavras em ECoG demonstraram
disfungao cortical na area epileptogénica. A actividade de alta
frequéncia no ECoG ajudou a delimitar a drea epileptogénica.

Conclusdes: Os métodos de investigacdo utilizados de -
monstraram detectaram a drea epileptogénica demonstraram
resultados convergentes na sua localizacdo, evidenciando
potencial utilidade na avaliagao para cirtrgia da epilepsia.

Espetro mutational do sindrome de
Dravet na populacdo portuguesa

Ana Filipa Brandao', Carmen Costa?, Ana Ménica Vasconcelos?,
Isabel Fineza? Marta Vila Real®, Anténio Leitao*, Ana Serrano®,
Pedro Cabral®, Ana Teresa Raposo®, Ana Lopes', Jodo Silva',
Isabel Alonso'’, Jorge Sequeiros”?

1-CGPP Instituto de Biologia Molecular e Celular (IBMC), Univ.
Porto; 2-S. Neurologia, Hosp. Pedidtrico de Coimbra, Centro
Hosp. e Univ. Coimbra; 3-Centro Hosp. Vila Nova de
Gaia/Espinho; 4-S. Pediatria, Hosp. Espirito Santo, Evora;

5-S. Pediatria, Hosp. Francisco Xavier, Lisboa; 6-S. Pediatria,
Hosp. do Divino Espirito Santo, Ponta Delgada; 7-UnIGENe,
IBMC, Univ. Porto; 8-ICBAS, Univ. Porto
ana.brandao@ibmec.up.pt

Introducéo: O sindrome de Dravet na sua forma classica é
caracterizado por convulsdes precoces frequentemente
febris, que podem evoluir para estados de mal e por crises
hemicorporais com défice motor pés-critico frequente. As
mioclonias surgem no terceiro ano de vida e coincidem com a
regressdo do desenvolvimento psicomotor. No diagnéstico de
sindrome de Dravet, o electroencefalograma e a ressonancia
magnética cerebral nao sdo contributivos. E causado por
mutacoes no gene SCNI1A, localizado no cromossoma 2q24,
que codifica uma subunidade « de um canal de sédio. E
autossémico dominante, mas cerca de 95% das mutagoes des-
critas sdo de novo.

Metodologia: Foram estudados 22 casos com suspeita cli-
nica de sindrome de Dravet. A maioria dos casos apresentava
crises convulsivas. A pesquisa de mutagoes no gene SCN1A foi
realizada por amplificacdo por PCR, sequenciacao direta bidi-
recional e MLPA para a deteccdo de grandes rearranjos.

Resultados: Foi confirmado o diagnéstico em 7 casos com
suspeita clinica. Cinco dos casos confirmados apresentavam
convulsdes febris desde os primeiros meses de vida. Foram
encontradas duas mutagoes previamente descritas na litera-
tura como causadoras de sindrome de Dravet (p.Arg542X,
exao 10 e p.Phe1660ThrfsX8, exao 26). Foram também encon-
tradas 5 novas mutacdes: 4 mutagdes missense (p.Asnl56Lys,
exao 3; p.Argl637Ser, p. Asp1729Val e p.lle1774Asn, exdo 26) e
uma mutacao frameshift (p.Lys680ArgfsX14, exdo 12). No pri-
meiro caso (p.Arg542X), foram testados os progenitores, assin-
tomadticos, que nao apresentaram esta mutacao, o que apoia a
sua patogenicidade e confirma tratar-se de mutagao de novo.

Conclusdo: Nos 7 casos testados, 4 apresentaram muta-
¢des no exdo 26, o que poderd indicar este exdo como uma
hotspot mutacional para o sindrome de Dravet. A caracteriza-
¢do genética destes doentes foi essencial para o estabeleci-
mento do seu diagndstico e permitird oferecer aconselhamen-
to genético adequado aos doentes e familiares em risco.
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A localizacdo da "Word Forming
Area" em Ressonancia Magnética
funcional ajuda a prevenir a alexia nas
cirurgias da epilepsia do cértex posterior

Ricardo Lopes', Rita Jer6nimo?, Luis Ferraz?, Constanca Jordao®,
Alberto Leal**

1-Faculdade de Psicologia e Ciéncias da Educacdo - Universidade
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IUL; 3-Ressondncia Magnética de Caselas; 4-Unidade Auténoma de
Neurofisiologia, Centro Hospitalar Psiquidtrico de Lisboa (CHPL)
rlopes@clix.pt

Introducio: As cirurgias da epilepsia no hemisfério esquer-
do podem originar perturbacdes da linguagem, frequentemen-
te irreversiveis. Uma das areas de risco é o cortex occipito-tem-
poral posterior, em que as crirugias podem induzir uma alexia,
com perda funcional importante (Cohen et al, 2004). Os proto-
colos de Ressonancia Magnética Funcional (RMf) da linguagem
mais utilizados focam-se nas questdes de lateralidade, forne-
cendo pouca informagao relevante para a prevencao da alexia.

No cértex temporo-occipital inferior esquerdo encontra-se
a denominada Visual Word Form Area (VWFA), responsavel
pelo reconhecimento automdtico da palavra escrita
(Dehaene, 2000), que é detectavel por RMf. A utilizagcao de
RMf para localizar a VWFA é metodologicamente simples,
possuindo os requisitos para um possivel papel relevante em
cirurgia da epilepsia do cortex posterior.

Objectivo: Implementar um protocolo de localizacao da
VWEFA em RMf, construir um grupo normativo e avaliar o con-
tributo em doentes operados em cirurgia da epilepsia do cor-
tex posterior esquerdo.

Metodologia: Implementdmos um protocolo RMf incluin-
do palavras, pseudo-palavras e letter-strings, conforme
Dehaene (2000). Os contrastes entre a resposta BOLD a pala-
vras, pseudo-palavras e letter strings permitiram delimitar a
VWEFA em 17/20 no grupo normativo. Conjuntamente, aplicd-
mos tarefas de producdo e compreensdao de Linguagem,
baseado em Wilke (2006), permitindo aferir a dominéncia
hemisférica para a Linguagem. Dez doentes com &reas epilep-
togénicas posteriores esquerdas estudados para cirurgia da
epilepsia foram analisados com o protocolo proposto.

Resultados: Em todos os doentes estudados obtivemos acti-
vagdes robustas das dreas responsdveis pela Linguagem e da
VWFA em 8/10. Destes, trés doentes com epilepsias occipitais
esquerdas apresentaram activacoes occipitais inferiores direi-
tas, sugerindo remapeamento da VWFA. Destes, dois foram
sujeitos a resseccoes temporo-occipitais inferiores e o tltimo a
lobectomia occipital. Nenhum apresenta défice de leitura.

Conclusdes: O protocolo proposto apresenta activagdes
consistentes das areas da VWFA prometendo ter impacto no
planeamento cirtrgico, visando evitar quadros de alexia resul-
tantes da intervencao.

Mapeamento motor através de
actividades oscilatérias
electroencefalograficas induzidas

Ana Rita Peralta'®, Carla Bentes'?, Alexandre Campos?®, Anténio
Gongalves Ferreira?, José Pimentel®, Grupo de Cirurgia da
Epilepsia do Hospital de Santa Maria (CHLN, EPE)
1-Laboratério de EEG/Sono, S Neurologia; 2-Servico de
Neurocirurgia; 3-Servigo de Neurologia, Hospital de Santa Maria,
Centro Hospitalar Lisboa Norte

anaritaperalta@gmail.com
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Introducdo: O mapeamento da drea motora é fundamen-
tal em diversos doentes submetidos a cirurgia da epilepsia. A
estimulacdo eléctrica cortical (EEC) é a técnica habitualmente
utilizada. No entanto, para além de ser morosa, pode condi-
cionar o aparecimento de p6s-descargas ou crises epilépticas,
que condicionam o mapeamento motor.

Caso Clinico: Doente submetido a monitorizacdo com 10
eléctrodos profundos (128 canais de EEG) por epilepsia refrac-
taria a terapéutica médica, sintomatica a esquizencefalia que
envolvia o cértex sensitivo - motor. A avaliacdo pré-cirdrgica
com RMN funcional confirmou a presenca da area motora na
proximidade do labio anterior da fenda. Durante a monitoriza-
¢ao invasiva pré-operatéria, o doente realizou uma tarefa
motora da mao contra-lateral apds comando verbal, sob moni-
torizacdo electromiogréfica. O registo EEG foi analisado para
pesquisar atividades oscilatérias cerebrais induzidas pelo
movimento, e determinar a sua topografia (analise de FFT,
P<0,05 com corre¢ao para comparacoes multiplas). Verificou-
se um aumento significativo das frequéncias gama e uma des-
sincronizacdo das frequéncias beta na regido superior dos
labios anterior e posterior da fenda. Estas alteragdes associam-
se a ativacdo dos neurénios subjacentes. A EEC pré-operatdria
destas areas induziu crises com componente motor ou sensiti-
vo inicial. A EEC intra-operatdria confirmou a presenca da area
motora da mao na por¢ao superior do ldbio anterior da fenda.

Conclusao: Este caso confirma, tal como raros estudos da
literatura, a sobreposicao das dreas motoras detectadas na
analise das atividades induzidas no EEG com as detectadas por
outras técnicas de mapeamento. A anélise das atividades osci-
latérias cerebrais induzidas por estimulos motores constituem
um método que poderd contribuir para melhorar o mapea-
mento cortical motorl e estudos futuros sdo necessarios para
avaliar o seu valor na previsao do defeito p6s-cirtrgico.

Interaction between GABA-A
receptor genes: a new evidence in
migraine susceptibility

Marlene Quintas’, Jodao Luis Neto'?, José Pereira-Monteiro'>?,
José Barros*?, Jorge Sequeiros'?, Alda Sousa'?, Isabel Alonso'?,
Carolina Lemos'?

1-Unidade de Investigacao Genética e Epidemiol6gica em
Neurologia - Instituto de Biologia Celular e Molecular,
Universidade do Porto; 2-Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel
Salazar - Universidade do Porto; 3-Servico de Neurologia, Centro
Hospitalar do Porto - Hospital de Santo Anténio, Porto
marlene.pinho@ibmc.up.pt

Introduction: Migraine is a chronic disorder characterized
by episodes of headache and autonomic and neurological
symptoms. The female-to-male ratio of migraine prevalence is
3- to 4-fold higher among women than men, suggesting a pos-
sible X-linked genetic component.

Aims: To assess the role of common variants of Gamma-
aminobutyric acid-A receptor (GABA-AR) genes, located in
the X-chromosome, in migraine susceptibility and a possible
interaction between them.

Methods: An association study with 188 unrelated cases
and 287 migraine-free controls age- and ethnic matched was
performed. The case-control ratio was 1:1.5. Candidate genes
were selected based on their possible role in pathophysiology
of migraine. Twenty-three tagging SNPs were selected in three
genes (GABRE, GABRA3 and GABRQ) and genotyping was per-
formed by SNaPshot.
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Results: In the females group, we found that the AT geno-
type of rs3810651 was associated with migraine (OR, 4.07; 95%
CI, 1.71-9.73, p=0.002) contributing to an increase risk, while
the CT genotype of rs3902802 (OR, 0.41; 95% CI, 0.21- 0.78,
p=0.006) and the GA genotype of rs2131190 (GA - OR, 0.53; 95%
CI, 0.32-0.88, p=0.013) had the potential to be protective fac-
tors for migraine. All associations were significant after
Bonferroni correction. We also found three nominal associa-
tions in allelic analysis and no significant results in the haplo-
typic analyses. Noteworthy, we found three strong interactions
between six SNPs encoding for different subunits of GABA-AR.

Conclusion: With this study we show, for the first time, a
possible involvement of polymorphisms in GABA receptors in
migraine susceptibility and in gender-specific liability and
more importantly the role of gene-gene interaction which
could open new treatment perspectives.

Andlise gqualitativa e quantitativa
da mortalidade a longo prazo em doentes
com doenca de Parkinson tratados com
estimulagao cerebral profunda

Sofia Rocha’, Joana Gomes?, Ana Monteiro®*, Paulo Linhares®*,
Clara Chamadoira®*, Margarida Ayres Basto®, Carina Reis?,
Cldudia Sousa®*, Joana Lima?®, Maria José Rosas®, Joao
Massano®*, Rui Vaz>*

1-Servico de Neurologia, Hospital de Braga; 2-Departamento de
Epidemiologia Clinica, Medicina Preventiva e Satide Publica,
Universidade do Porto e Instituto de Satide Publica; 3-Unidade de
Cirurgia Funcional e Doencas do Movimento, Centro Hospitalar
Sao Jodo; 4-Departamento de Neurociéncias Clinicas e Satide
Mental, Faculdade de Medicina da Universidade do Porto
sofiarocha99@hotmail.com

Introducao: Poucos dados tém sido publicados acerca da
mortalidade a longo prazo em doentes com doenca de
Parkinson (DP) tratados com estimulacao cerebral profunda
(DBS). Este estudo pretende analisar a mortalidade a longo
prazo, qualitativa e quantitativamente, em doentes com DP
até dez anos ap6s DBS.

Métodos: Foram analisadas causas e taxas de mortalidade
em 184 doentes com DP submetidos a DBS bilateral, entre
Outubro de 2002 e Novembro de 2012.

Resultados: Durante o seguimento (média 50 meses),
ocorreram 15 mortes (mortalidade global 8.15%, mortalidade
anual 1.94%); nenhuma no primeiro més ap6s cirurgia. A
idade média no inicio da doenca e na cirurgia foi 48+2.4 e
63+1.6 anos, respectivamente. A duracao média da doenca até
cirurgia e até a morte foi 15+1.6 e 21+7.8 anos, respectivamen-
te. O tempo médio decorrido entre a cirurgia e o falecimento
foi 65+33.1 meses (2-115) e aidade média na data da morte foi
67+6.3 anos. As mortes foram maioritariamente atribuidas a
eventos vasculares e infeccoes respiratdrias; ocorreu um suici-
dio, 39 meses ap6s cirurgia. Idade superior a 65 anos na data
da cirurgia correlacionou-se com maior mortalidade
(HR=3.053, p=0.040). Os doentes falecidos eram maioritaria-
mente homens [n=13 (87%), p=0.032] e tinham menor benefi-
cio motor ap6s cirurgia (62% vs 76%, p=0.0004). Contudo, a
andlise univariada nao mostrou diferencas significativas em
relacdo ao género e beneficio motor entre doentes falecidos e
nao falecidos. A sobrevivéncia foi de 99% aos trés, 94% aos
cinco e 88% aos sete anos apds cirurgia.

Conclusdes: A sobrevivéncia nesta série € maior do que o
descrito noutros estudos. Eventos vasculares e infecgoes respi-
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ratdrias foram as principais causas de morte; a taxa de suicidio
foi semelhante ao publicado na literatura. Estes dados sugerem
que a sobrevivéncia a longo prazo nos doentes com DP tratados
com DBS poderd ser superior ao que se esperava previamente.

Ataxia causada por nova mutacao
no gene TTBK2: a primeira familia
Portuguesa com ataxia espinocerebelosa
tipo 11?

Ana Filipa Brandao', Ana Paula Sousa?, Isabel Alonso'?, Jorge
Sequeiros'**

1-CGPP Instituto de Biologia Molecular e Celular (IBMC), Univ.
Porto; 2-S. Neurologia, Hosp. Santo Ant6nio dos Capuchos,
Lisboa; 3-UnIGENe, IBMC, Univ. Porto; 4-ICBAS, Univ. Porto
ana.brandao@ibmec.up.pt

Introduc@o: As ataxias espinocerebelosas autossomicas
dominantes (SCAs) sdo um grupo de doencas neurodegenera-
tivas, clinica e geneticamente heterogéneo, caracterizado por
descoordenacao dos movimentos da marcha e dos membros,
resultantes de degenerescéncia cerebelosa, podendo estar
associados outros sinais e sintomas. A SCA11 é um subtipo raro
de ataxia, representando cerca de 2% dos casos. Clinicamente,
além dos sinais cerebelosos, caracteriza-se por alteragao dos
movimentos oculares, incluindo oftalmologia e nistagmo hori-
zontal e vertical. A SCA11 apresenta idade de inicio precoce e
progressdo lenta. E causada por mutagdes no gene TTBK2,
localizado no cromossoma 15q24-21, que codifica uma cinase
serina/treonina que fosforila as proteinas tau e tubulina.

Metodologia: Foi estudado um doente do sexo masculino
com quadro de desequilibrio na marcha de agravamento pro-
gressivo com inicio aos 48 anos. Ao exame neurolégico apre-
sentava ataxia, dismetria nas provas de coordenacao, altera-
¢do da sensibilidade proprioceptiva e nistagmo. Hist6ria fami-
liar (irma) de ataxia e neuropatia. A RM-CE mostrava atrofia
do cerebelo. Neste doente, foram excluidas causas de ataxias
adquiridas, todas as ataxias dominantes causadas por expan-
soes de tripletos, assim como ataxias recessivas, como a apra-
xia oculomotora 1 e 2 e ataxia de Friedreich. A pesquisa de
mutag¢des no gene TTBK2 foi realizada por amplificacdo por
PCR de todos os exdes e regides intronicas flanqueantes,
seguida de sequenciacdo direta e bidirecional.

Resultados: Foi encontrada uma nova mutag¢ao ‘missense’
no gene TTBK2, no exdo 8, que implica a substituicdo de uma
leucina por uma fenilalanina, na posicao 209. A andlise bioin-
formadtica realizada indicou este residuo como altamente con-
servado, o que aponta para a sua patogenicidade.

Conclusdes: De acordo com a literatura, este seria o pri-
meiro caso de SCA11 descrito em doentes Portugueses, sendo
para tal importante a confirmacdo da segregacao familiar. A
confirmacdo do diagndstico molecular permitird oferecer
aconselhamento genético adequado ao doente e aos seus
familiares em risco.
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Introducio: O estudo epidemiolégico das ataxias (HCA) e
paraparésias espdsticas hereditarias (HSP) permite estimar o
seu impacto, planear programas de assisténcia e aconselha-
mento genético, e definir fenétipos clinicos como base para a
descoberta de novos genes.

Objetivo: Apresentar estimativas de prevaléncias finais e
resultados da investigacao genética do rastreio portugués de
HCA e HSP, no contexto da epidemiologia global destas doen-
cas.

Métodos: O rastreio cobriu Portugal de 1994-2004, utili-
zando multiplas fontes de doentes (ficheiros hospitalares;
referenciacdo por neurologistas, neuropediatras e geneticistas
clinicos) mas sobretudo, o envio de possiveis afectados pelos
médicos de familia, a quem foi dada formacdo especifica.
Todos os doentes foram observados por neurologistas da
equipa. As familias sem diagndstico apés testes genéticos
extensivos foram organizadas por fenétipos, permitindo
investigacao clinica e genética adicional, prolongada até 2012.
Foi efectuada pesquisa sistematica de outros estudos de pre-
valéncia na MEDLINE, SCOPUS e ISI.

Resultados: Foram identificados 1.336 doentes, estimando-
se uma prevaléncia de HCA e HSP na populagao portuguesa de
12.9/105. A prevaléncia da HCA é 5.6/105 nas formas domi-
nantes e 3.3/105 nas recessivas. A ataxia dominante mais
comum é a SCA3/MJD (3.1/105), seguida da DRPLA (0.33/105).
A ataxia de Friedreich é a ataxia recessiva mais comum
(1.0/105), seguida da ataxia com apraxia oculomotora
(0.4/105). As HSP sao menos prevalentes (dominantes 2.4/105,
recessivas 1.6/105). A HSP dominante mais comum é a SPG4
(0.3/105), arecessiva a SPG11 (0.9/105). Foram identificados 23
estudos de prevaléncia de HCA e HSP a nivel mundial, com
uma prevaléncia média de 10.3/105 (95% CI, 6.1-14.6).

Conclusdo: O rastreio portugués de HCA e HSP apresenta
uma das mais altas prevaléncias descritas a nivel mundial. No
decurso da extensiva investigacdo genética, foram identifica-
dos novos genes e mutagoes. No entanto, 40% dos doentes
permanece sem mutacao identificada, o que é comum aos
outros estudos de base populacional.
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Introducdo: A expansdo do hexanucleotido GGGGCC do
gene C9orf72 foi identificado recentemente como causa de
deméncia frontotemporal (DFT) e/ou doenga do neurénio
motor (DNM) em casos familiares ou esporadicos.

Objectivos: Descrever as caracteristicas clinicas, imagiol6-
gicas e neuropatolégicas de 3 familias.

Metodologia: Revisdao dos processos clinicos e exames
auxiliares de diagndstico; descri¢dao dos estudos genético e
neuropatolégico (1 caso).

Resultados: O caso index da familia 1 (masculino, 69 anos),
apresentou-se com sinais de DNM pelos 68 anos, com histéria
familiar de 4 irmaos com DFT e/ou DNM; o caso index da
familia 2 (feminino, 39 anos) apresentou-se com sintomatolo-
gia neuropsiquidtrica de inicio aos 29 anos e 10 anos depois
com sinais de paralisia bulbar progressiva, com histéria fami-
liar de DFT na mae e DNM na avé materna; o caso index da
familia 3 (masculino, 61 anos) apresentou-se com alteracoes
de comportamento e personalidade aos 60 anos associados a
DNM, sem histéria familiar significativa. A avaliagdo neurop-
sicoldgica dos casos 2 e 3 revelou défices ligeiros a moderados
em multiplos dominios cognitivos (atencao, linguagem,
memoria verbal e fungdes executivas) e normal desempenho
em provas de visuo-construcdo e de memoria visual. A RM
apresentava atrofia global sem predominio lobar (caso 1),
atrofia frontoparietal simétrica (caso 2) e atrofia frontotempo-
ral assimétrica esquerda (caso 3). O exame neuropatolégico
de cérebro do caso 3 mostrou uma degenerescéncia lobar
frontotemporal TDP43 tipo B com DNM. O estudo genético
para a pesquisa da expansao da regido C9orf72 foi positivo nos
3 casos index.

Conclusoes: Realca-se a heterogeneidade clinica, em par-
ticular a apresentacdo neuropsiquidtrica e a variabilidade da
idade de inicio. Em um dos casos confirmou-se o diagnéstico
neuropatolégico com patologia TDP43, sendo o mais frequen-
temente descrito. Séries descritas recentemente sugerem um
forte contributo desta causa genética na DFT e DNM, que
poderd implicar uma pesquisa mais frequente, destacando-se
a possibilidade de apresentacdo neuropsiquidtrica durante
varios anos.
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Introducdo: Os doentes com Defeito Cognitivo Ligeiro
(DCL) apresentam défices cognitivos subtis em um ou mais
dominios cognitivos, mantendo em larga medida intacta a sua
capacidade funcional. O DCL pode ser um precursor de
deméncia, estando descrita uma taxa de conversdao de 10 a
20% por ano. Um estudo comparando DCL de inicio precoce
(DCLIP) e DCL de inicio tardio (DCLIT) mostrou que o risco
de conversdo para DA ao ano era maior nos doentes com
DCLIT (23,3% vs 11,55% no DCLIP), podendo isto dever-se ao
facto da DCLIP progredir mais lentamente do que a DCLIT.

Objetivos: Caracterizar e comparar os doentes classifica-
dos nas duas categorias nosolégicas propostas (DCLIP e
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DCLIT), relativamente a varidveis neuropsicolégicas, funcio-
nais, fatores de risco vascular e perfil genético (genotipagem
APOE) e evolugao (conversao para deméncia).

Metodologia: populacdo: 126 individuos dos dois sexos,
com DCL (segundo os critérios de AACD, Winblad, 2004)
investigados prospectivamente nos tltimos 5 anos e com ava-
liagdo neuropsicolégica compreensiva. Os doentes foram
separados em DCLIP (DCL diagnosticado antes dos 65 anos) e
DCLIT (DCL diagnosticado ap6s os 65 anos). Escalas e testes
utilizados: Minimental-State Examination (MMSE); Montreal
Cognitive Assessment (MoCA); Alzheimer Disease Assessment
Scale (ADAS-Cog); Clinical Demencia Rating (CDR);
Subjective Memory Complaints (SMC); Disability Assessment
for Dementia Scale (DAD); Blessed Scale; Geriatric Depression
Scale (GDS). Andlise estatistica: Comparacao de médias (teste
t de student para amostras independentes), Chi-quadrado
para varidveis qualitativas.

Resultados: Foram incluidas na andlise 126 doentes, cor-
respondendo-lhes os seguintes diagnésticos: DCLP em 41
doentes (32,5%) e DCLIT em 85 (67,5%). Nao se encontraram
diferencas estatisticamente significativas (p< 0,05) entre os
dois grupos, exceto na escolaridade (DCLIT associada a maior
escolaridade) e na compara¢do do MMSE, ADAS-Cog e SMC
(ajustadas a escolaridade), tendo os doentes com DCLIP sco-
res maiores no MMSE e no SMC e menores no ADAS-Cog. O
perfil genético (46% tinham pelo menos um alelo em ambos
0s grupos) e a histdria familiar (51% dos DCLIP e 48% dos
DCLIT tinham histéria positiva) sdo também semelhantes nos
dois grupos. A conversao foi mais frequente no DCLIT.

Conclusdes: De acordo com estes resultados, existem algu-
mas diferencas entre DCL de inicio precoce e tardio no que
toca em severidade do défice cognitivo e impacto funcional.
Um nivel maior de escolaridade parece estar associado ao sur-
gimento mais tardio de DCL.
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Introducdo: O mixoma auricular é uma causa rara de AVC
cardio-embodlico, apesar de ser a neoplasia cardiaca mais fre-
quente. A parésia isolada da infraversao do olhar conjugado é
um sinal neurolégico muito raro que, segundo a generalidade
dos autores, implica a ocorréncia de uma lesdao necessaria-
mente bilateral envolvendo o segmento mais proximal do
ntcleo intersticial do fasciculo longitudinal medial. Pequenas
lesdes bilaterais mesencéfalo-diencefdlicas podem ocorrer
devido a oclusdo de uma artéria de Percheron.

Caso Clinico: Doente do sexo feminino, 55 anos, com
ligeira hipercolesterolémia mas sem outros factores de risco
vascular conhecidos. Desde 2003 teve vérios episddios breves
(3-4 minutos) de amaurose unilateral que nunca tinham sido
investigados. Em Setembro de 2012 notou instalagao stibita de
visdo turva binocular quando tentava olhar para baixo. O
exame neuroldgico revelou uma parésia da infraversdao do
olhar conjugado sem qualquer outro sinal neurolégico signifi-
cativo. TAC-CE revelou uma hipodensidade mesencéfalo-
diencefalica bilateral, sugerindo a oclusdo de uma artéria de
Percheron. No entanto, a RMN-CE foi compativel com um
enfarte agudo no talamo direito apenas, com alguma extensao
aregido mesencéfalo-diencefélica ipsilateral. Andlises de san-
gue, Eco-Doppler dos vasos do pescoco, Doppler transcrania-
no e ECG-Holter ndo revelaram quaisquer alteracoes.
Ecocardiograma transtorécico revelou uma massa ocupando
parte da auricula esquerda, sugestiva de um mixoma auricu-
lar, hipotese refor¢cada pelo ecocardiograma transesofdgico. A
doente foi submetida a cirurgia para excisao da lesao, bem
sucedida. Mantém ainda a parésia da infraversao.

Conclusdo: Este caso combina trés eventos raros: um
mixoma auricular como causa provavel de um AVC; uma paré-
sia da infraversdo do olhar conjugado como tnico sinal neu-
rolégico; uma lesdo unilateral na origem da parésia, uma
associa¢do descrita apenas num caso até a data.

Cervicalgia e sintomas neuroldgicos
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Introducgdo: As fistulas durais arterio-venosas (FDAV) sdao
alimentadas por vasos meningeos, que raramente tém origem
na carétida interna ou artéria vertebral. A hemorragia, incluin-
do a cerebelosa, é a forma de apresentacao em apenas 15% dos
casos. Apresentamos um caso de hemorragia cerebelosa como
forma de apresentacdo de uma fistula artério-venosa.

Caso Clinico: Doente do sexo masculino, 64 anos de idade,
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com antecedentes pessoais conhecidos de AVC VB do qual
resultou paresia facial direita central, HTA, DM2 e Tabagismo.
Recorreu ao SU por quadro clinico de instalagdo stbita com 3
semanas de evolucdo, caracterizado por cervicalgia direita
seguido de cefaleia bifrontal, nduseas, vomitos, diplopia verti-
cal e desequilibrio da marcha. O quadro foi precedido por
actividade fisica com posicao viciosa do pescoco durante 6h.
Aquando da observacdo referiu agravamento das cefaleias
com Manobra de Valsalva, ndo existindo outros sinais de alar-
me. No exame neurolégico salientou-se: fundoscopia com
estase bilateral e marcha com desvio preferencial para a direi-
ta. O doente ficou internado com a hipétese diagndstica de
AVC VB por provavel disseccao vertebral vs LOE. Salienta-se
da investigacdo etiolégica realizada: 1) TC-CE - lesdo hetero-
génea do hemisfério cerebeloso esquerdo; 2) EDVP sem alte-
racoes; 3) RM-CE - hematomas do hemisfério cerebeloso
esquerdo em diferentes fases; 4) Angiografia Cerebral - fistula
arterio-venosa dural da fossa posterior parasagital esquerda
com pediculo aferente proveniente da artéria vertebral
esquerda. Foi realizada emboliza¢ao sem intercorréncias.

Conclusdo: Apesar de inicialmente interpretado como dis-
seccdo vertebral, a presenca de cefaleias que agravavam com
as manobras de Valsalva e edema papilar bilateral, reflete a
existéncia de hipertensao intracraniana (HIC) que pode ocor-
rer em associacao a FDAV. A posicao viciosa do pescoco pode-
ré ter levado ao aumento de pressdo intracraniana por com-
pressdo da veia jugular e hemorragia cerebelosa subsequente.
A angiografia convencional é essencial para o diagnoéstico
desta entidade.
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Introducdo: O Sindroma de Encefalopatia Posterior
Reversivel (PRES) é caracterizado por achados imagioldgicos
compativeis com edema vasogénico subcortical e que resulta
de uma faléncia da barreira-hemato-encefalica. E uma impor-
tante causa de morbilidade neurolégica, encontrando-se
associado a mdltiplas doencas, incluindo neoplasias.

Caso Clinico: Doente do sexo feminino, 63 anos de idade,
ex-fumadora que foi trazida ao SU por quadro clinico com 4
dias de evolugao caracterizado por alteracao da linguagem. Na
observacao etioldgica inicial apresentava apenas afasia fluente,
sem outros sinais focais. Da investigacdo etioldgica realizada,
salienta-se: 1) TC-CE - Hipodensidades parietais e occipitais
bilaterais com limites irregulares; 2) RM-CE - hipersinal nas
ponderacdes T2 com envolvimento temporo-parieto-occipital;
3) Avaliacao analitica com leucocitose (38700 leucdcitos com
predominio de Linfocitos). Durante o internamento assistiu-se
a agravamento clinico, com depressao do estado de conscién-
cia e dificuldade respiratéria marcada. Procedeu-se a realizacio
de TC TAP que identificou lesdo neoformativa do bréonquio
principal direito, biépsia pulmonar compativel com carcinoma
de pequenas células do pulmao e medulograma que eviden-
ciou metastizacao. Apesar da terapéutica de suporte instituida,
incluindo nimodipina, nao chegou a ser iniciada quimiotera-
pia. A doente faleceu em contexto de disfuncao multi-organica.
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Conclusao: Apesar de se tratar de uma entidade teoricamen-
te reversivel, o prognéstico do PRES depende da doenca subja-
cente. Assim, torna-se fundamental uma investigacao etiolégica
cuidada de forma a conseguir-se nao s6 o controle sintomético
do quadro neurolégico mas também um tratamento adequan-
do e atempado da situacao clinica predispodente.
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Introducao: A incidéncia de AVC em jovens tem aumentado
nos ultimos anos associadamente ao maior nimero de jovens
com factores de risco cardiovasculares. No jovem a dissec¢ao
arterial € um dos mecanismos patolégicos mais frequentes. O
principal ramo supraclinéideu da artéria carétida interna (ACI)
é a artéria coroideia anterior (AchA). Habitualmente irriga ramo
posterior da cdpsula interna, radiacdo 6ptica, corpo geniculado
lateral e nicleo ventral postero-medial do tdlamo. O enfarte da
AchA, secunddrio a disseccdo carotidea, é considerado um
evento raro.

Caso Clinico: Homem, 31 anos, sem histéria de infec¢ao
prévia, factores de risco cardiovascular ou consumo de dro-
gas. Inicia cefaleia sdbita hemicraniana direita, alteracoes
visuais e défice de for¢ca muscular no hemicorpo esquerdo,
durante a pratica de futebol. Exame neurolégico: hemianop-
sia homénima esquerda, hemiparesia esquerda e reflexo cuta-
neo-plantar esquerdo extensor, restante normal. TC cerebral
normal. RM e Angio RM cerebral: dreas de enfarte na regidao
talamocapsular, esplénio de corpo caloso e substancia branca
subcortical parietal paramediana, territério suprido pela
AchA direita (artéria dominante); imagem sugestiva de dissec-
¢do da ACI direita préoxima a origem das artérias comunicante
posterior e AchA, que apresentavam troca dos seus territorios;
a artéria vertebral direita terminava em PICA e a artéria cere-
bral posterior direita era hipopladsica. LCR sem xantocromia,
hemograma e VS normais e serologia de sifilis negativa.
Estudo imunolégico normal. Estudo protombético e homo-
cisteina normais. Iniciada antiagregacdo plaquetdria e uma
semana ap6s inicio do quadro ocorreu resolugdao completa
dos défices neuroldgicos. Angio-RMN (apds 6 meses): ACI
patente, sem evidéncia de estenose.

Conclusoes: Neste caso o trauma parece ser 0 mecanismo
patolégico mais provavel para ocorréncia de dissec¢ao caroti-
dea, dado o contexto de prética desportiva e auséncia de evidén-
cia de doenca vascular ou do tecido conjuntivo. A AchA apresen-
ta comumente uma grande variabilidade anatémica pelo que a
sua oclusao pode ter manifestagdes clinica imprevisiveis.

Sindrome de Susac: Desafio
diagnostico em doente com triade clinica
incompleta

Luis Fontao, Catarina Santos, Carlos Veira
Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar Entre o Douro e Vouga,
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Introducdo: O sindrome de Susac é uma microangiopatia
que envolve as arteriolas cerebrais, retinianas e cocleares. A
correspondente triade clinica caracteriza-se por encefalopa-
tia, perda auditiva neurossensorial e alteragdes visuais.
Expomos o caso de um doente a que foi feito diagnéstico de
sindrome de Susac, ap6s investigacdo dirigida com base na
clinica e nos exames imagiolégicos realizados.

Caso Clinico: Homem de 41 anos, sem antecedentes pes-
soais ou familiares relevantes. Desde Novembro de 2012 com
quadro de cefaleias com caracteristicas de enxaqueca, apatia,
passividade e fraqueza dos membros inferiores dificultando a
marcha. A admissdo no servico de urgéncia apresentava-se
em maca, apdtico, com impersisténcia do olhar, sinais de
libertacdo frontal e hiperreflexia. O estudo analitico e TAC
Cranio-Encefélica realizados nao revelaram alteracoes.
Realizou Ressondncia Magnética Cerebral que demonstrou
multiplas lesdes da substancia branca, com hipersinal em T2
e FLAIR, hemisféricas, do corpo caloso em toda a sua espessu-
ra, apresentando algumas delas restri¢do a difusao, elevando a
suspeita de sindrome de Susac. Realizou angiografia da retina
com fluoresceina e audiograma, onde se evidenciava a pre-
senca de oclusdo de ramo da arteriola temporal inferior da
retina direita e défice auditivo para baixas frequéncias unila-
teralmente. Durante a evolug¢do do quadro n3o se verificaram
sintomas ou sinais de perda auditiva ou altera¢des visuais.

Foi iniciado tratamento com imunossupressor com imu-
noglobulina e corticoterapia. Obteve-se resposta clinica favo-
rével, especialmente apés instituicdo de imunoglobulina,
com melhoria das alteracdes do comportamento, capacidade
funcional e motora.

Conclusao: O sindrome de Susac apresenta-se como desa-
fio diagnoéstico dada a variabilidade da sua apresentacao clini-
ca. As caracteristicas imagiolégicas poderao elevar a suspeita
deste diagnoéstico em relacao a outras hipdteses, nos casos em
que a triade clinica nao se apresenta completa. No caso apre-
sentado, apesar da auséncia de sinais e sintomas visuais e
auditivos, verificaram-se alteragdes tipicas deste diagnéstico
nos exames complementares.

Défices neurolégicos transitérios em
caso de Angiopatia Amiléide Cerebral

Luis Fontao, Sandra Moreira, Catarina Santos

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Entre o Douro e Vouga,
Santa Maria da Feira

alberto.fontao@chedv.min-saude.pt

Introducao: A angiopatia amil6ide cerebral (CAA) espora-
dica caracteriza-se pela deposicao de f-amil6ide nas paredes
de artérias de médio e pequeno calibre e dos capilares. O
espectro de apresentacdo clinica é amplo e inclui episddios
transitérios de défices neuroldgicos que, segundo descri¢coes
recentes na literatura, parecem corresponder a eventos
hemorrégicos.

Caso Clinico: Mulher, 73 anos, hipertensa. Aos 71 anos ini-
ciou episédios caracterizados por cefaleia e encefalopatia.
Realizou puncao lombar, com perfil citoquimico compativel
com patologia inflamatéria (14 células, predominio de mono-
nucleares, proteinorrdquia 35mg/dL, exame cultural negativo,
LACE negativa) e RM CE que revelou a presenca de multiplas
lesdes com hipersinal em T2 e FLAIR, com atingimento da
substancia branca de etiologia inespecifica, sem focos de
hipossinal em T2*. Estudo auto-imune serolégico e TC térax
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de alta resolug@o negativos. Iniciou corticoterapia, por suspei-
ta de neurosarcoidose, posteriormente descartada por ausén-
cia de critérios diagnoésticos. Apés suspensao da corticotera-
pia, iniciou episédios recorrentes de afasia motora transitéria
e cefaleia, bem como deterioracdo cognitiva. Repetiu RM CE
que revelou hematoma temporal esquerdo subagudo, focos
de hipossinal em T2* sugestivos de deposicao de hemosside-
rina e maior expressdo das lesdes da substancia branca.
Bi6psia de miusculo e pele normais; CADASIL, negativo.
Perante a hipdtese de provavel CAA, com episddios deficita-
rios transitérios, reiniciou corticoterapia e suspendeu a anti-
agregacdo. Nao realizou bidpsia cerebral. Tem permanecido
sem défices, desde ha cinco meses.

Conclusdo: Apresentamos um caso de provéavel CAA com
eventos neurolégicos transitérios cuja apresentagao clinica e
imagiolégica inicial ndo foi sugestiva deste diagnéstico. A bi6-
psia cerebral neste caso, ndo pareceu acrescentar beneficio,
dada a evolucdo clinica e imagiolégica sugestivas desta entida-
de, bem como a exclusdo de outras etiologias. E fundamental o
reconhecimento desta entidade, uma vez que os défices neu-
rol6gicos podem predizer a ocorréncia de hemorragia cerebral
sintomadtica, sendo recomendada a suspensao de antiagrega-
¢ao e hipocoagulagao e o inicio de imunossupressao.

Vasculopatia do SNC por virus
varicella-zoster de evolucao prolongada

Mariana Santos', Carla Conceic¢ao? Cristina Costa'

1-Servico de Neurologia, Hospital Prof. Doutor Fernando
Fonseca, EPE, Amadora; 2-Centro de Imagiologia, Hospital da
Luz, Lisboa

mcristinamcosta@netcabo.pt

Introducdo: A vasculopatia do SNC causada pelo virus
varicella-zoster (VZV) pode ocorrer apds varicela, zona ou por
reactivacdo viral na auséncia de exantema. Pode ser uni- ou
multifocal, afectar predominantemente pequenos e/ou gran-
des vasos. A demonstracdo de ADN viral ou de anticorpos
anti-VZV no LCR é essencial para o diagnéstico.

Caso Clinico: Homem de 73 anos, com HTA e dislipidemia,
negando zona mas referindo varicela na infancia; investigado
inicialmente por queixas de dorméncia da mao esquerda com
8 anos de evolug@ao, com RM medular e EMG (normais) e PESS
(lesao da via sensitiva cervico-bulbar /tdlamo-cortical bilate-
ral). Foi detectado défice de vitamina B12, cuja correc¢dao nao
resultou em qualquer melhoria. Desde hd 2 anos, cansaco e
falta de for¢ca do membro inferior esquerdo na marcha, com
agravamento lentamente progressivo até cerca de dois meses
antes do internamento, mais rapido desde entdo. Ao exame
neuroldgico, de anormal, havia hiperestesia dlgica da mao
esquerda, atrofias musculares e diminui¢ao da forca do mem-
bro inferior esquerdo de predominio distal, hiperreflexia rotu-
liana bilateral, ligeira espasticidade do membro inferior direi-
to, hipostesia superficial da face anterior da coxa esquerda e
hipostesia vibratéria maleolar bilateral. Uma nova RM revelou
multiplas lesdes medulares cervicais hiperintensas em T2
aparentementemente desmielizantes, com atrofia focal e
outras da substancia branca periventricular e subcortical
encefdlica, de natureza vascular e/ou desmielinizante. O
exame citoquimico do LCR foi normal, constantando-se titulo
elevado de IgG anti-VZV (>230) intratecal. Foi instituido trata-
mento com aciclovir iv em combinacdo com corticoterapia
oral nos primeiros 5 dias. O doente encontra-se estavel, sem
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novos sintomas ou sinais de agravamento clinico, um meés
apos conclusao do tratamento.

Conclusdes: O nosso caso ilustra a utilidade da realizagao
de PL para pesquisa de infeccao a VZV em casos de defeito
neuroldgico focal com aspectos imagiolégicos pouco sugesti-
vos de doenca cérebro-vascular, sobretudo se houver envolvi-
mento medular.

Sindrome de Susac: caracterizacao
imagioldgica

Ana Filipa Santos', Filipa Sousa’, Jodao Pinho', Joao Fernandes?,
Ricardo Maré', Carla Ferreira'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, Hospital
de Braga - Braga

filipasantos@hotmail.com

Introducao: A Sindrome de Susac (SS) é uma endoteliopa-
tia auto-imune rara, que afecta preferencialmente mulheres
jovens, e se caracteriza pela triade: encefalopatia, surdez neu-
rossensorial e oclusdo de ramos de artérias retinianas. Nos
casos em que apenas existe envolvimento encefélico, esta
entidade podera ser confundida com esclerose multipla (EM)
ou encefalomielite aguda disseminada (EAD), o que terd
implicacoes terapéuticas. Discutimos as caracteristicas ima-
giolégicas em RMN de trés doentes com este diagnostico.

Casos clinicos: Duas mulheres e um homem, com idades
ao diagnostico de 27, 31 e 36 anos. Todos evoluiram com qua-
dro clinico de atingimento encefalico, retina e ouvido interno,
no entanto, os sintomas iniciais foram varidveis: vertigem
postural; défices sensitivos; encefalopatia. Todos apresenta-
ram em RMN lesdes centrais do corpo caloso tipo “snowball”
e lesdes na cdpsula interna tipo “string of pearls”; em dois
observaram-se captacoes de contraste leptomeningeas (o ter-
ceiro nao fez estudo com contraste). Em todos, o audiograma
revelou surdez neurossensorial e a angiografia retiniana oclu-
sdo microvascular. Os trés doentes foram submetidos a corti-
coterapia - dois apresentaram boa resposta (um encontra-se
ainda em fase sub-aguda), e um teve evolucao desfavoravel
com necessidade de ciclos de imunoglobulinas e ciclofosfa-
mida.

Discuss@o: A combinacdo de lesdes tipicas centrais do
corpo caloso e de “string of pearls” na capsula interna em
RMN, presente nos trés doentes, é um achado patognomoni-
co desta sindrome. A captacdo de contraste leptomeningea,
descrita menos frequentemente, constitui uma importante
pista diagnéstica, ndo se encontrando na EM ou EAD.
Alertamos para a relevancia de solicitar estudo com contraste
nestes casos.

Sindrome de Parinaud associada a
hematoma talamico

Simao Cruz', Mariana Santos', Joao Passos?®, Fdbio Carvalho?,
Raquel Tojal’, José Campillo’

1-Servico de Neurologia, 2-Servi¢o de Neurorradiologia, Hospital
Prof. Doutor Fernando Fonseca; 3-Servico de Neurologia,
Instituto Portugués de Oncologia Franscisco Gentil
simao_cruzl3@hotmail.com

Introducdo: A sindrome de Parinaud ou do mesencéfalo
dorsal classicamente corresponde a uma tétrade de manifes-
tacoes neuroldgicas constituida por parésia da supraversao do
olhar, dissociacao luz-perto, nistagmo de convergéncia-diver-
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géncia e retraccao palpebral (sinal de Collier). A ocorréncia da
sindrome completa estd normalmente associada a uma lesao
do mesencéfalo dorsal, bilateral da regido pré-tectal ou exten-
sa do tegmento mesencefélico. Trata-se de uma entidade cli-
nica rara em adultos jovens.

Caso Clinico: Doente do sexo masculino, 38 anos, natural
de Angola, com antecedentes de HTA ndo medicada.
Admitido por instalagdo stbita de alteracdo do estado de
consciéncia e vomitos. A TAC-CE inicial revelou hematoma
talamico esquerdo com inundagdo tetraventricular. Foi trans-
ferido para o Servigo de Neurocirurgia, onde permaneceu sob
vigilancia, ndo apresentando critérios cirdrgicos. Regressou
ao HFF 6 dias depois, apresentando como alteracoes ao
exame neuroldgico: desorientacdo no tempo e no espaco
(com vigilia mantida); marcada retraccao palpebral bilateral;
ligeiro skew e discreto estrabismo divergente; limitacdo da
supraversao ocular, com reflexo vestibulo-ocular conservado,
sem outras parésias oculomotoras extrinsecas; discreto nis-
tagmo de convergéncia-divergéncia na supraversao; auséncia
de reflexos pupilares fotomotores bilateralmente mas reflexo
a acomodacgdo preservado. A TAC-CE de controlo revelou
reducao significativa do componente hematico intraventricu-
lar, mantendo o hematoma talamico caracteristicas sobrepo-
niveis. Durante os dias seguintes apresentou melhoria dos
reflexos pupilares fotomotores e dos movimentos oculares,
embora sem resolucao completa.

Conclusao: Este caso apresenta uma sindrome neurolégi-
ca incomum e uma associacao etioldgica rara com um hema-
toma talamico. Embora estejam descritas alteracoes do olhar
vertical e do alinhamento ocular decorrentes de hematomas
talamicos extensos, a ocorréncia da sindrome de Parinaud
completa neste contexto é muito rara. As vias responsdveis
pelos restantes elementos da sindrome n3o sdo completa-
mente conhecidas mas é provavel que, tal como a do olhar
vertical, envolvam o fasciculo longitudinal medial e os
ntcleos mesencefdlicos proximais associados.

Estimulacao cerebral profunda na
Sindrome de Tourette grave e refractaria:
sequimento e resultados 2 anos apés a
intervencao

Jodao Massano, Claudia Sousa, Clara Chamadoira, Paulo
Linhares, Carina Reis, Margarida Ayres Basto, Maria José Rosas,
Rui Vaz

Unidade de Doengas do Movimento e Cirurgia Funcional, Centro
Hospitalar Sdo Jodo e Departamento de Neurociéncias Clinicas e
Satide Mental, Faculdade de Medicina da Universidade do Porto
jmassano@med.up.pt

Introducdo: a Sindrome de Gilles de la Tourette (SGT) é
uma doenga caracterizada por tiques motores e vocais, que
surgem geralmente na infancia, e co-morbilidades frequentes,
como obsessdes, compulsdes, défice de atencao/hiperactivi-
dade, ansiedade e depressao. A doenca pode determinar inca-
pacidade significativa e diminuicao da qualidade de vida. A
terapéutica médica e a psicoterapia nem sempre sdo eficazes
e a estimulacdo cerebral profunda (ECP) tem sido usada em
centros especializados como recurso terapéutico em casos
graves e refractarios.

Caso Clinico: rapaz de 15 anos com tiques motores e
vocais de inicio aos 8 anos de idade, que seguiu curso tipico de
SGT. Os tiques motores tornaram-se graves e muito frequen-
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tes, um dos quais provocando lesao mentoniana pelo embate
mecanico repetitivo violento. Verificada refractariedade a
multiplos firmacos de varios grupos e a intervencoes psicote-
rapéuticas. Ap6s andlise e discuss@o da evidéncia foi decidido
prosseguir com ECP bilateral do GPi antero-medial, com
melhoria imediata de tiques (escala YGTSS), que se manteve
até cerca de 1 ano ap0s cirurgia, altura em que houve deterio-
racao clinica. Ap6s verificacdo de boa posicao dos eléctrodos
e aumento da estimulacao eléctrica houve melhoria imediata
e sustentada (Gltima observacao aos 2 anos ap6s ECP). Houve
melhoria das obsessoes e compulsdes (escala YBOCS) a partir
dos 3 meses poés-cirurgia, deterioracdo 1 ano apds a cirurgia e
nova melhoria a partir dai, logo apés ajuste da estimulagdo. A
ansiedade, depressao, percepcao do estado de satde e quali-
dade de vida seguiram padroes semelhantes.

Conclusdo: neste primeiro caso de SGT grave e refractdria
tratada com ECP em Portugal demonstra-se a possibilidade
de melhoria significativa de tiques, obsessdes/compulsoes,
ansiedade, depressdo, percep¢ao do estado de satde e quali-
dade de vida aos 2 anos apés ECP. Sugere-se que a tolerabili-
dade a ECP na SGT é uma possibilidade, mas que € ultrapas-
savel aumentando a energia da estimulacao eléctrica.

Encefalopatia e parkinsonismo - um
caso de consumo por drogas ilicitas

Rui Barreto, Sandra Moreira, Catarina Santos, José Mario Roriz
Servico de Neurologia - Centro Hospitalar de Entre o Douro e Vouga
ruibarreto@iol.pt

Introdugdo: Actualmente, estdo descritas variadas causas
de parkinsonismo secundario, estando a utilizagcdo de drogas
de abuso e toxicos entre as mais frequentes. O diagnéstico des-
tes casos € muitas vezes complexo e o tratamento sub6ptimo.

Caso Clinico: Homem de 41 anos, com antecedentes de
patologia psiquidtrica e medicado com antidepressivo e ben-
zodiazepinas, foi encontrado na sua viatura com sinais de vio-
léncia fisica e sinais inflamatérios da coxa esquerda, alegando
ter sido agredido e injectado com heroina por companheiros.
Na admissdo apresentava-se com choque séptico e rabdomi6-
lise por sindrome compartimental da coxa esquerda, com
necessidade de internamento prolongado em Unidade de
Cuidados Intensivos. A pesquisa de téxicos foi positiva para
benzodiazepinas e opidides. Evolui com quadro de lentifica-
¢do psicomotora, tremor amplo e simétrico dos membros
superiores, de accdo, repouso e postural, associado a rigidez,
bradicinésia, hipomimia facial e hipofonia. Pontuava entao 39
na escala motora da UPDRS. Associavam-se sinais cerebelo-
sos com dismetria e marcha atéxica mas sem sinais pirami-
dais. Iniciou levodopa com boa resposta. Realizou RM cere-
bral mostrando hipersinal difuso e simétrico da substancia
branca supratentorial em T2, discreta atrofia cortico-subcorti-
cal mas sem alteracoes de sinal dos ganglios da base.Por sua
iniciativa suspendeu a levodopa, com ressurgimento do qua-
dro parkinsénico de predominio acinético-rigido, pelo que
esta foi reinstituida.

Conclusao: A RM deste doente nao evidencia alteracoes
dos géanglios da base mas sugere uma leucoencefalopatia de
possivel natureza t6xico-metabélica crénica. Apesar de nao
ser possivel, esclarecer definitivamente a histéria de consu-
mo prévio de drogas ilicitas, hd referéncia a intoxicacao
aguda por heroina, téxico ligado a formas de encefalopatia
descritas na literatura. Os autores colocam a hipdtese de que
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o sindrome parkinsénico possa ainda estar associado a exci-
pientes da heroina tipo MPTP ou a consumos ilicitos nao
revelados.

Gaguez pés-concussional - o mito
popular e a evidéncia

Marta Lopes, Sandra Moreira, José Mario Roriz
Centro Hospitalar de Entre Douro e Vouga, Santa Maria da Feira
marta.lopes@chedv.min-saude.pt

Introducio: A gaguez caracteriza-se por repeticoes, prolon-
gamentos ou interrupcoes involuntérias dos sons ao nivel dos
fonemas, produzidos a um ritmo relativamente regular. O fen6-
meno, ainda que infrequente, foi j4 exaustivamente descrito em
consequéncia de AVC ou TCE e correlacionado com lesoes cor-
ticais em todos os lobos cerebrais e ambos os hemisférios, bem
como lesoes subcorticais ao nivel da substancia branca, diencé-
falo, tronco cerebral e cerebelo. Os mecanismos exactos da
gaguez adquirida continuam, por isso, especulativos, nao
sendo também clara a sua relagao com outros fenémenos,
como a disfasia, disartria ou apraxia verbal.

Caso Clinico: Homem, 34 anos, sem antecedentes relevan-
tes. Histéria de TCE por queda de viga sobre a cabega, com
perda de consciéncia de ~30’. TC CE e vertebral cervical foram
normais no SU. Iniciou quadro persistente de gaguez, associa-
do a cefaleias, irritabilidade, vertigem posicional e parestesias
das extremidades. Sem disfasia ou disartria prototipicas.
Apresentava perturbacdo da expressiao verbal caracterizada
por «pausas e bloqueios nos sons bilabiais (‘B’,'M’,'P’), ‘T’,'D’,
palavras com o som ‘S, plurais, palavras iniciadas por ‘A’ e ele-
mentos de ligacdo entre as frases». Sem outras alteracdes ao
exame neurolégico. Realizou RM encefdlica e medular, audio-
metria, VNG e PEA normais. Iniciou tratamento com antide-
pressivos e terapia da fala, com progressiva melhoria dos sin-
tomas em ~1 ano.

Conclusdo: A gaguez é, no imagindrio popular, uma conse-
quéncia frequente do traumatismo craniano. Contudo, embora
existam na literatura algumas descri¢des de gaguez adquirida
subsequente a lesdo cerebral traumatica, sdo inesperadamente
raras as descricoes de gaguez pés-concussional, isto €, sem
les@o encefdlica documentada. Em séries descritas de gaguez
psicogénica — em contrapartida — parece existir um ntdmero
relevante de casos em que o evento inicial de stress pode asso-
ciar lesdo neurolégica subtil (eg. dificuldade respiratéria, anes-
tesia, epilepsia, TCE fechado), sendo os casos estudados clini-
camente indistinguiveis dos de gaguez neurogénica.

Tratamento do tremor cerebeloso

Joao Passos’, Raquel Tojal?, Ana A. Pinto?, Cristina Costa?, Elsa
Parreira*

1-Servico de Neurologia, Instituto Portugués de Oncologia de
Lisboa Francisco Gentil; 2-Servico de Neurologia, Hospital
Fernando Fonseca

passos.joao.marques@gmail.com

Introducdo: O tremor cerebeloso apresenta-se frequente-
mente como um tremor de ac¢do com um componente inten-
cional proeminente. As lesdes do vérmis podem causar um
tremor postural isolado da cabeca.

Caso Clinico: Mulher, 57 anos, com antecedentes de hiper-
tensao arterial e epilepsia. Medicada com fenitoina. A 29 de
Janeiro, inicio subito de quadro de cefaleias intensas e altera-
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¢do0 do estado de consciéncia. No exame de imagem documen-
tou-se hematoma vermiano. Foi submetida a craniotomia
suboccipital descompressiva e colocagdo de derivacgao ventri-
cular. Uma semana depois, objectivou-se tremor cefélico
caracterizado por movimentos laterais de elevada amplitude,
com frequéncia entre 4 a 6 Hz e em relagao com movimentos
voluntarios da cabeca. Iniciou carbamazepina com titulacdo
rapida até 800 mg/dia e a fenitoina foi suspensa. Por auséncia
de melhoria, foi associado propranolol (60mg/dia), tendo-se
verificado discreta diminuicdo da amplitude do tremor. Um
més apds o inicio do quadro, a dose de carbamazepina foi
reduzida (400mg/dia), a dose de propranolol aumentada
(100mg/dia) e foram introduzidas acetozolamida (750mg/dia)
e primidona (75mg/dia). Nao foi claro o beneficio de nenhum
dos farmacos introduzidos, e a presenca de efeitos secundarios
limitou titulagdes subsequentes. Apés a colocagao de colar
cervical, observou-se redu¢ao da amplitude do tremor. Foi rea-
lizada injecg@o de toxina botulinica nos splenia capitis, aguar-
dando-se presentemente o efeito terapéutico.

Conclusdo: O tratamento do tremor cerebeloso é dificil e
beneficia de uma abordagem multidisciplinar. A documenta-
¢do com video da evolugdo clinica € ttil para avaliar a resposta
ao tratamento.

Ataxia Episddica tipo 2 associada a
lesdo cerebral irreversivel

Ana Teresa Carvalho'?, Carmen Costa? Silvia Carvalho?, Farela
Neves*, Conceicao Robalo?, Isabel Alonso’, Isabel Fineza®
1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Vila Nova de
Gaia/Espinho, EPE; 2-Centro de Desenvolvimento Luis Borges
Centro, Hospital Pediatrico; 3-Servico de Neurorradiologia,
Hospital Geral; 4-Unidade de Cuidados Intensivos, Hospital
Pediatrico, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra;
5-Centro de Genético Preditiva e Preventiva, Porto
a.teresa.carvalho@gmail.com; carmencosta@chc.min-saude.pt

Introducio: A ataxia episddica tipo 2 (AE2) é uma doenca
autossémica dominante, caracterizada por paroxismos de
ataxia, vertigem e nduseas, com duracao de minutos a dias. Os
epis6dios podem associar-se a outras alteragdes neuroldgicas,
como hemiplegia ou cefaleia, presente em 50% dos casos. O
periodo inter-critico pode ser assintomatico ou incluir acha-
dos constantes como ataxia.

Caso Clinico: Crianca do sexo feminino, 10 anos de idade,
seguida na consulta de Neuropediatria desde os 3 anos por
episddios recorrentes de hemiparesia, afasia, ataxia e altera-
¢do do estado de consciéncia, possivelmente precipitados por
traumatismo craniano (TC) minor e interpretados como cri-
ses epilépticas. Aos 9 anos, apresentou quadro de depressao
do estado de consciéncia (Escala de Coma de Glasgow=13);
objetivada hemiplegia direita e afasia. A Ressonancia Magné-
tica (RM) cerebral revelou edema citotéxico no hemisfério
cerebral esquerdo; o eletroencefalograma demonstrou des-
cargas epileptiformes periddicas ipsilaterais. A andlise do
liquor foi normal. Quadro interpretado e tratado como status
epiléptico, com recuperagao progressiva ao fim de 3 dias. Aos
10 anos, instalou-se um quadro progressivo de cefaleia, hemi-
paresia esquerda e alteracdo do estado de consciéncia. Do
ponto de vista eletroencefalografico e imagioldgico, os resul-
tados da investigacdo revelaram-se semelhantes aos anterio-
res, agora a direita e com sinais de atrofia do hemisfério cere-
bral esquerdo. Histéria familiar materna de paroxismos de
ataxia, hemiparesia e cefaleia desde a infancia. Excluida doen-
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¢a mitocondrial. O estudo genético da AE2 revelou mutacao
em heterozigotia no gene CACNA1A na doente e na mae.

Conclusao: Apresentamos um caso de AE2 com expressao
clinica e imagiolégica particularmente graves. A mutagdo no
gene CACNAIA é também responsdvel pela Enxaqueca
Hemiplégica Familiar tipo 1 e pela Ataxia Espino-cerebelosa
tipo 6. Os achados iniciais da RM, embora inespecificos, suge-
riam um processo encefalitico agudo e grave, pelo que alerta-
mos para a importancia do diagndstico diferencial, com mar-
cadas implicacoes terapéuticas e prognosticas.

Ataxia cerebelosa progressiva: uma
manifestacao neuroldgica rara de doenca
de Behcget

Joana Marques’, Joao Passos', Luis Cuiia®, Cristina Costa®
1-Servico de Neurologia, Instituto Portugués de Oncologia de
Lisboa, Francisco Gentil, Lisboa; 2-Servico de Medicina Interna;
3-Servico de Neurologia, Hospital Prof. Dr. Fernando Fonseca,
Amadora

Joanarlmmarques@gmail.com

Introduc@o: A doenca de Behcet é uma vasculite multissis-
témica; até 50% dos doentes podem ter atingimento do SNC.
Quadros progressivos de ataxia com atrofia cerebelosa foram
previamente reportados em 5 doentes, podendo representar
uma nova categoria de envolvimento do SNC nesta doenga.

Caso Clinico: Mulher de 36 anos, internada para investiga-
¢do etioldgica de quadro clinico com 6 anos de evolucao de ata-
xia, disartria e disfonia; raros episédios de disfagia nos meses
precedentes. Referia vdrios episddios de diplopia vertical com
inicio na terceira década de vida. Em 2006, num episédio mais
prolongado de diplopia, realizou RM-CE, que revelou lesao
Gnica mesencefélica, captante; a investigacao etiolégica reali-
zada foi negativa. A les@o e sintomas remitiram ap6s pulso de
corticoterapia, persistindo apenas discreta hiperintensidade T2
mesencefdlica. Nos antecedentes, destacam-se episddios de
uveite, eritema nodoso, tlceras orais e genitais, que apoiaram a
hipétese diagndstica de doenca de Behget. Ao exame neurol6-
gico, apresentava disartria escandida e ataxia axial. A RM CE
revelou ligeira atrofia cerebelosa e moderado alargamento do
IV ventriculo, com discreta lesdo hiperintensa em T2/ FLAIR
protuberancial. Durante o internamento, desenvolveu monoar-
trite tibiotdrsica. O teste de patergia e a pesquisa de HLA B51
foram positivos. Extensa investigacdo adicional foi negativa, a
excepcao de vitamina B12 e acido félico discretamente dimi-
nuidos (com valores anteriores normais). A doente foi tratada
com ciclofosfamida (6 ciclos) seguida de azatioprina, com boa
tolerancia e sem novos episodios de artrite, permanecendo
neurologicamente estdvel 10 meses depois.

Conclusdes: Reportamos a rara ocorréncia de ataxia pro-
gressiva e atrofia cerebelosa em contexto de doenca de
Behcet, diagnéstico apoiado pelo envolvimento muco-cuta-
neo tipico e tipagem HLA. Apesar de raro, o envolvimento
neuroldgico na doenga de Behget deverd ser considerado no
diagnostico diferencial das ataxias cerebelosas progressivas.

Cegueira monocular episddica -
equivalente migrainoso?

Marta Lopes, Sandra Moreira, José Mario Roriz
Centro Hospitalar de Entre Douro e Vouga, Santa Maria da Feira
marta.lopes@chedv.min-saude.pt
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Introducao: Episddios de perda visual monocular associa-
dos a cefaleia compativel com enxaqueca caracterizam a enti-
dade rara e mal definida denominada “enxaqueca retiniana”.
Alguns casos de perda visual monocular transitéria e episodi-
ca ndo associada a cefaleia tém sido atribuidos a fenémenos
vasospdasticos semelhantes aos da enxaqueca, sendo designa-
dos ”equivalentes migrainosos”.

Caso Clinico: Homem, 47 anos. Antecedentes de TCE com
intervencdo neurocirdrgica. Recorreu ao SU por episddios
recorrentes de perda de visdo monocular direita, com inicio
stibito e remissdo espontanea em breves minutos. Descrevia
sequencialmente: 1. “estrelinhas”; 2. “tudo aos quadradinhos”;
3. “tudo cinzento”; 4. perda visual completa. Oftalmologia
documentou AV OD 2/10 em periodo sintomatico. A observa-
cao por Neurologia, ja assintomatico, AV ODE 10/10 e sem
défices neurolégicos.

Investigado com: TC e RM encefdlica sem alteracoes de
relevo além de sequela traumadtica parietal esq; Ecodoppler
carotideo, vertebral e transcraniano, angio-RM e angio-TC sem
estenoses hemodinamicamente significativas; EEG e estudo de
trombofilias e autoimunidade, sem alteracoes de relevo.

Na hipoétese de epilepsia focal sintomética ou amaurosis
fugax foi medicado com levetiracetam e clopidogrel, manten-
do recorréncias didrias a semanais, algumas com duracao de
vdrias horas. Num destes episédios, prolongado em ~12h,
objetivado defeito pupilar aferente OD, sem alteracoes a fun-
doscopia. Relatou, ao longo dos meses subsequentes, nocao
de discreta perda visual permanente.

Referiu melhoria significativa apds iniciar nifedipina, apre-
sentando agora episdédios muito breves e espacados de meses.

Conclusdes: O cortejo de fenémenos positivos e duragdo
prolongada dos episddios favorecem, neste caso, a hipdtese
de mecanismo migrainoso / vasomotor — ap6s estudo exausti-
vo a excluir outros diagnoésticos diferenciais. A abolicdo do
reflexo pupilar na fase sintomatica e desenvolvimento de défi-
ce visual permanente foram descritos em casos semelhantes
na literatura. A hipétese de vasospasmo idiopatico dos vasos
retinianos € reforcada pela excelente resposta a terapéutica
vasodilatadora com bloqueador de canais de calcio.

HaNDL - How to handle?

Marta Lopes, Sandra Moreira, José Mario Roriz
Centro Hospitalar de Entre Douro e Vouga, Santa Maria da Feira
marta.lopes@chedv.min-saude.pt

Introducio: A sindrome de HaNDL (headache associated
with neurologic deficits and cerebrospinal fluid lymphocytosis)
é uma entidade benigna de etiologia desconhecida, caracteri-
zada por episddios recorrentes, agudos, auto-limitados de cefa-
leia, associados a presenca de défices neurolégicos e linfocitose
do liquor. Alteragoes focais no EEG sdao também habituais.

Caso Clinico: Homem de 38 anos, sem antecedentes rele-
vantes. Recorreu ao Servico de Urgéncia por instalacao aguda
de cefaleia intensa, bifrontal, pulsatil, associada a nauseas. Teve
episodio semelhante dois dias antes, que remitiu espontanea-
mente em horas. Esteve assintomadtico na véspera da admissao.

J& no SU iniciou quadro de agitacdo, confusdo e vomitos,
sem défices neuroldgicos focais objetivaveis. Foi realizada PL
que revelou 270 leucécitos/uL e 176mg/dl proteinas, sem con-
sumo de glicose. Referiu rapida remissdao da cefaleia ap6s a
PL, afirmando-se totalmente assintomatico cerca de 2 horas
apos o procedimento.
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Permaneceu internado para investigacdo de possivel
meningoencefalite virica — com ADA, microbiolégico, PCR
para Enterovirus e grupo Herpes, anatomo-patolégico e imu-
nofenotipagem no LCR, RM de neuroeixo, TC de térax, andli-
ses gerais, auto-anticorpos, ECA sérica e serologias IgM para
EBV, CMV, HHV6, Wright, Weil-Felix, Borrelia, HSV e HZV -
sem alteracdes. O EEG revelou actividade lenta arritmica fron-
to-temporal esquerda, a sugerir disfuncao regional. LCR no
ambulatério as 2 semanas revelou evolucdo favoravel, com
185/uL Leucécitos e 147mg/dl proteinas.

Conclusdes: O caso descrito cumpre critérios formais para
o diagnodstico de HaNDL. Embora presumido frequente, exis-
tem somente cerca de 100 casos descritos na literatura, dos
quais apenas 5 com quadro de disfuncao neurolégica difusa
(confusdo/agitacdo). Embora dificil excluir meningoencefali-
te em definitivo, as caracteristicas migrainosas da cefaleia,
evolucgdo recorrente-remitente, rdpida resolucdo espontanea,
auséncia de marcadores inflamatérios sistémicos e estudo
exaustivo inconclusivo desfavorecem a hipétese infecciosa. A
hipétese viral é, de resto, também uma das explicagdes etio-
patogénicas adiantadas para esta entidade, cuja(s) causa(s)
permanece(m) equivoca(s).

Uma doenca sistémica como causa
de cefaleia créonica?

Sara Varanda', Joao Rocha’, Gisela Carneiro', Joao Fernandes?,
Jodo Pereira’

1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Neurorradiologia do
Hospital de Braga

svaranda@gmail.com

Introdug@o: A paquimeningite hipertrofica caracteriza-se
por um espessamento difuso ou localizado da dura-mater cra-
niana e/ou raquidiana, que pode ser idiopatico ou consequente
a doencas infecciosas, neoplasicas ou inflamatérias. A Sindrome
de Sweet consiste numa dermatose neutrofilica caracterizada
pela associacdo de febre, neutrofilia e lesdes cutaneas resultan-
tes de um infiltrado neutrofilico difuso da derme. Pode ser idio-
pética ou secunddria a patologias de natureza diversa.

Caso Clinico: Homem de 56 anos, com antecedentes pes-
soais de doenca pulmonar obstrutiva crénica tabdgica do tipo
enfisematoso, pneumotérax e pneumonia de repeticao, lesao
renal por glomerulosclerose segmentar focal e sindrome de
Sweet diagnosticado aos 52 anos e tratado com corticoesteroi-
des. Observado em consulta de neurologia por cefaleia com ini-
cio aos 53 anos, didria, persistente, agravando ao longo do dia,
com periodos de agudizagao, sem variacao postural nem sinto-
mas associados e resistente aos analgésicos nos momentos de
maior intensidade. O exame neuroldgico é normal. Coloca-se
inicialmente a hip6tese de cefaleia de tensao crénica e o doente
é medicado, profilacticamente, com amitriptilina, evidencian-
do resposta parcial. Sao posteriormente colocadas outras hipd-
teses, contudo terapéutica com topiramato e verapamil sem
sucesso. Realizada ressonancia magnética do neuro-eixo que
revela espessamento e hipointensidade em T2 da dura-mater
intracraniana e intra-raquidiana cervical, com diminui¢do do
calibre dos seios venosos e sem alteragdes do parénquima
encefdlico, sugerindo processo de paquimeningite hipertréfica.

Conclusdes: Uma cefaleia de dificil definicao, com atipias,
resistente a terapéutica, num doente com patologia sistémica
do foro inflamatério deve alertar para a necessidade de inves-
tigar causas secundarias. Nesses doentes, serd de ponderar a
realizacao de exames de imagem mesmo perante a inexistén-
cia de sinais de alarme.
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Sindrome Foix-Chavany-Marie com
origem epiléptica

Jodo Passos', Hipélito Nzwalo? Joana Marques', Ana Azevedo',
Duarte Salgado’

1-Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa Francisco Gentil,
Servico de Neurologia; 2-Hospital de Faro, Servico de Neurologia EPE
passos.joao.marques@gmail.com

Introducao: O Sindrome de Foix-Chavany-Marie (SFCM)
caracteriza-se por auséncia do controlo voluntario da muscu-
latura facio-glosso-faringea, com preservacao dos reflexos e
fungoes automadticas. A sua ocorréncia € rara, sendo na maior
parte das vezes secunddria a AVC. Estd associada a lesoes
operculares anteriores e bilaterais. Existem poucos casos des-
critos de SFCM secundadrios a epilepsia.

Caso Clinico: Mulher com 24 anos de idade e anteceden-
tes de meduloblastoma cerebeloso em remissao ap6s radiote-
rapia e quimioterapia; cavernoma parieto-occipital direito
radiégeno e epilepsia sequelar, medicada habitualmente com
valproato de sédio (VPA), vigabatrina (VGB) e clobazam
(CBZ). Foi internada no Servico de Neurologia, proveniente de
Unidade de Cuidados Intensivos, ap6s pneumonia hipoxe-
miante grave. Durante o internamento, foram observadas clo-
nias no andar inferior da face em “ping-pong” esquerdo-direi-
to (video 1), alternadas por um estado prolongado de anartria,
diplegia facial, disfagia, sialorreia, e raramente trismos,
durante os quais foi possivel desencadear contracc¢do invo-
luntaria dos musculos da face (video 2). O EEG revelou activi-
dade intercritica peri-rolandica. Apés aumento das doses de
VPA e reintroducao da VGB e CBZ, houve resolucdo completa
do quadro clinico.

Conclusdes: Descrevemos um caso de SFCM de natureza
epiléptica com evolucdo clinica favordvel ap6s ajuste medica-
mentoso. A auséncia de lesdes operculares, embora previa-
mente descrita, torna este caso tnico.

Epilepsia de inicio tardio e
neoplasia sistémica: causalidade ou
coincidéncia?

Joana Morgado', Ana Rita Peralta?, Carlos Morgado®, Carla Bentes*
1-Servigo de Neurologia do Centro Hospitalar de Lisboa Central
EPE; 2-Servico de Neurologia e Laboratério EEG/Sono; 3-Servico
de Neurorradiologia, Centro Hospitalar de Lisboa Norte EPE,
(Hospital de Santa Maria), Lisboa

joanacmorgado@gmail.com

Introducao: A epilepsia pode surgir em concomitancia
com neoplasias, sendo na maioria dos casos consequéncia de
metdstases ou tumores primdrios cerebrais e, menos frequen-
temente, de sindromes paraneopldsicas, alteracdes metaboli-
cas ou infecciosas resultantes da quimio e radioterapia.

Caso Clinico 1: Mulher de 69 anos iniciou crises parciais
complexas, ndo apresentando alteracdes ao exame neurol6gi-
co ou na RMN-CE na avaliagao inicial. Foi medicada com val-
proato, associando-se topiramato e carbamazepina por
manutencao de crises. O EEG mostrou actividade lenta e irri-
tativa fronto-temporal esquerda. Trés anos depois, foi detecta-
do um nddulo no lobo direito da tirdide, tendo sido submeti-
da alobectomia com diagndstico definitivo de carcinoma foli-
cular. Repetiu EEG que mostrou actividade lenta temporal
bilateral de predominio esquerdo, RMN-CE (3T) sem altera-
¢oes de relevo e anticorpos antineuronais que foram negati-
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vos. Ap6s a cirurgia, ndo voltou a apresentar crises, manten-
do-se medicada com valproato e topiramato.

Caso Clinico 2: Mulher de 57 anos com diagnéstico de ade-
nocarcinoma do recto submetida a quimio, radioterapia e
cirurgia. Sete meses ap6s a cirurgia, iniciou crises parciais
complexas com o EEG a revelar actividade lenta e epileptifor-
me temporal direita e a RMN-CE (3T) a ndo mostrar alteracoes.
Iniciou medicagdo com valproato. Nos cinco anos seguintes
manteve CA19.9 em valores elevados, apesar de auséncia de
evidéncia de metdstases por TAC toraco-abdomino-pelvica e
PET corporal. Repetiu o EEG com actividade lenta e irritativa
temporal direita e a RMN-CE com discreto aumento do volu-
me e hipersinal em T2 e FLAIR da amigdala direita. Procedeu-
se a avaliacdo dos anticorpos antineuronais que vieram nega-
tivos. Manteve crises ocasionais sob medicacao com valproato.

Conclusao: Apresentam-se dois casos de epilepsia de ini-
cio tardio em concomitancia com neoplasias sistémicas sem
evidéncia de metastizacdo e com anticorpos antineuronais
soronegativos. Sabendo que estas duas patologias podem
coexistir, especula-se sobre a sua associacao, sendo necessa-
rios mais estudos para a sua investigacao.

A cantar desde 1976: uma
manifestacdo rara de epilepsia

Luis Ruano', Joao Lopes?, Joao Ramalheira*

1-Servico de Neurologia, Hospital de Sao Sebastiao, Centro
Hospitalar de Entre Douro e Vouga; 2-Servico de Neurofisiologia,
Centro Hospitalar do Porto / Hospital de Santo Anténio
Imruano@gmail.com

Introduca@o: Manifestacdes vocais sdo muito comuns na epi-
lepsia, mas cantar é um fenémeno ictal raro. Nos poucos doen-
tes descritos, tém sido determinados focos epileptogénicos de
localizacdo frontal e temporal, com lateralizagao varidvel.

Caso Clinico: Homem de 48 anos, com crises desde os 12
anos. As crises sao estereotipadas: iniciam-se com automatis-
mos vocais, articulados de forma ritmica e tonal, sendo a
maioria das palavras compreensivel, dando forma a uma can-
tiga popular brasileira. Por vezes, sucedem-se automatismos
complexos, tipicamente movimentos ritmicos dos quatro
membros. Durante o periodo ictal, que dura 1-2 minutos,
mantém os olhos abertos, ndo reage a estimulos externos, e
ap6s um breve periodo confusional regressa ao normal, sem
memoria para as crises.

Apresenta uma polipose adenomatosa familiar, razdo pela
qual foi submetido a colectomia total em 2006. Sem alteragoes
ao exame neurolégico.

Foram tentados diversos farmacos, apresentando um
periodo inicial livre de episédios, ao qual se segue recrudes-
céncia das crises. Atualmente estd medicado com Acido
Valpréico, Levetiracetam e Eslicarbazepina, apesar disso a fre-
quéncia das crises tem vindo a aumentar, tendo neste
momento cerca de 3 crises por més.

No EEG intercritico apresenta surtos de atividade teta, cen-
tral e temporal esquerda. Durante a monitorizacao video/EEG
foi observada uma crise semelhante as habituais, iniciando-se
por ponta onda hemisférica esquerda, mais ampla na regidao
fronto-centro-temporal.

Na RM encefdlica apresenta uma lesdo na parede antero-
lateral esquerda do III ventriculo, sem caracteristicas quisti-
cas, com sinal superior ao cortex, ndo captando contraste.

Conclusdes: A raridade e variabilidade dos casos descritos
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na literatura ndo permite atribuir valor localizador ao ato de
cantar como manifestacao ictal. Este doente apresenta uma
epilepsia refractaria ao tratamento, que pelo estudo por EEG
parece ter um foco epiléptico fronto-temporal esquerdo.
Existe uma lesdo cerebral em localizagao compativel, mas
cujo potencial epileptogénico é incerto.

Hipersonia diurna num adolescente

Luis Ruano', Sofia Rocha? Ana Filipa Santos?, Jodao Lopes®, Jodao
Ramalheira®

1-Servico de Neurologia, Hospital de Sao Sebastido, Centro
Hospitalar de Entre Douro e Vouga; 2-Servico de Neurologia,
Hospital de Braga; 3-Servico de Neurofisiologia, Centro
Hospitalar do Porto / Hospital de Santo Anténio
Imruano@gmail.com

Introducdo: A sonoléncia diurna excessiva é um sintoma
comum de mudltiplos distirbios de sono, cujo diagnéstico
diferencial implica uma anamnese detalhada e exames auxi-
liares apropriados.

Caso Clinico: Adolescente do género masculino de 15 anos
que desde hd 2 anos apresenta hipersonoléncia, com frequen-
tes episddios de sono diurno. Estes epis6dios ocorrem nas
aulas, durante as refeicoes e atividades de lazer. O sono insta-
la-se rapidamente e ndo parece ser reparador. Dorme conti-
nuamente se ndo for acordado. Sem episddios de cataplexia.
Apresenta alucinagdes hipnagdgicas, sem paralisia do sono.

E um doente magro, com retrognatia, reflexos globalmente
vivos e irradiados, sem outras alteracdes no exame neurolégico.

Na polissonografia noturna apresentou laténcia de sono
reduzida (5min), laténcia REM normal (1h:30min), eficiéncia
de sono de 98.9%, 6 ciclos NREM/REM e 191 hipopneias obs-
trutivas (IA/H=25,2/hora de sono). O teste de laténcias multi-
plas confirmou laténcia de sono reduzida (2min), com 2 testes
onde se observou sono REM (2/5 SOREMPS), com laténcia
reduzida (9min). E portador do haplétipo HLA-DQB1*0602.
A RM encefélica mostrou uma lesdao quistica de 12,5mm na
glandula pineal.

Conclusoes: Neste doente a prova de laténcias mdltiplas
apresenta critérios de narcolepsia, diagnéstico reforcado pela
presenca do haplétipo HLA-DQB1*0602. No entanto, a polisso-
nografia noturna sugere um sindrome de apneias obstrutivas
do sono (SAOS), que poderia justificar a hipersonoléncia.
Apesar das laténcias de sono estarem frequentemente diminui-
das em doentes com SAOS, a polissonografia mostra uma boa
eficiéncia de sono na noite anterior, com 6 ciclos NREM/REM,
apos a qual seria de esperar laténcias perto do normal.

Portanto, o doente apresenta simultaneamente SAOS e
narcolepsia, associagao ndo totalmente incomum que reforca
a necessidade de investigacdo com polissonografia noturna,
seguida de laténcias de sono. O doseamento da hipocretina
no LCR e da melatonina poderé esclarecer se se trata de uma
narcolepsia secundadria a lesao pineal.

Estimulagao cognitiva intensiva em
doente esquizofrénicos utilizando o
sistema Cogweb®

Andreia Sousa’, Joana Pais’, Catia Mateus', Vitor Tedim Cruz',
Jodo Marques Teixeira®

1-Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar de Entre Douro e
Vouga; 2-Laboratério de Neuropsicofisiologia, Faculdade de
Psicologia e de Ciéncias da Educacao da Universidade do Porto
andreialeitesousa@gmail.com; jpais@hospitalfeira.min-saude.pt;
catiacmateus@gmail.com; Vitor.Cruz@hospitalfeira.min-saude.pt

Sinapse

-



=

80

Introducdo: Os doentes com esquizofrenia apresentam
défices cognitivos em varios dominios. Predominam ao nivel
da memoria verbal e de trabalho, atencao e funcionamento
executivo, constituindo um dos principais determinantes da
funcionalidade nestes doentes. O tratamento farmacolégico
tem demonstrado eficdcia limitada na disfuncdo cognitiva,
tendo um impacto ainda menor no funcionamento psicosso-
cial. A estimulacdo cognitiva tem sido desenvolvida com o
intuito de melhorar estas dimensdo.

Método: Participaram 40 doentes com diagnoéstico de
esquizofrenia, com idade média de 39 anos (DP=9.44) e esco-
laridade entre quatro e 15 anos. Os participantes foram empa-
relhados (idade, escolaridade, actividade ocupacional) e divi-
didos por duas condigdes: 1) o grupo experimental (GE), que
participou num programa informatizado de estimulacdo cog-
nitiva, através do Sistema Cogweb®, num total de 36 sessdes
em 12 semanas; 2) o grupo de controlo (GC), que nao realizou
treino cognitivo, estando apenas envolvido nas suas rotinas
habituais. Foi realizada uma avaliagdo neuropsicoldgica ini-
cial que incluiu um conjunto de testes dirigidos a diversas
funcoes cognitivas e uma escala de funcionalidade. Avaliagao
foi repetida apds as 12 semanas de intervencao.

Resultados: Os dois grupos ndo diferiram nas pontuacoes
da avaliacdo neuropsicoldgica antes da intervencao. Na ava-
liagdo apo6s a intervengdo encontraram-se diferencas signifi-
cativas entre o GC e o GE em algumas tarefas do AVLI-LP (evo-
cacdo imediata total; pré-teste; pds-teste e na prova de evoca-
¢ao diferida por reconhecimento), em todas as componentes
do Teste de Stroop, na parte B do Trail Making Test, assim
como no subteste Sequéncia Letra-Ntumero (WMS-III). No
dominio da funcionalidade, ambos os grupos mantiveram a
pontuagao.

Discussdo e Conclusdes: Os resultados deste estudo
demonstram que o grupo com interven¢ao melhorou signifi-
cativamente o desempenho em alguns dominios da cognicao,
designadamente na aten¢do, na memoria e no funcionamen-
to executivo. Neste sentido, o Sistema Cogweb® revelou-se
uma ferramenta util na abordagem dos défices cognitivos dos
doentes com esquizofrenia.

Prosopagnosia Associativa na
Doenca de Whipple do SNC: Um sintoma
raro numa doenca muito rara

Margarida Vicente?, Miguel Pereira®, Catarina Cunha?,
Fernando Matias?, Filomena Coelho?, Olinda Rebelo*, Isabel
Santana'?

1-Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra, Coimbra;
2-Servigo de Neurologia; 3-Servico de Doencas Infecciosas;
4-Laboratério de Neuropatologia, Centro Hospitalar e
Universitario de Coimbra, Coimbra
margarida-vicente@hotmail.com; isabeljsantana@gmail.com

Introducédo: A Prosopagnosia é uma alteragdo cognitiva
relativamente rara associada habitualmente a lesdes bilaterais
das regides occipitais ou temporais. Estdo descritos 2 sindro-
mas — Aperceptiva e Associativa. A Prosopagnosia Associativa
traduz-se numa dificuldade no reconhecimento de faces pre-
viamente conhecidas, por desconexdo na evocagao de infor-
macado visual semantica e contextual associada a imagem
facial, na auséncia de alteracGes perceptivas. Associa-se a
lesdo(des) localizada(s) a(s) regido(des) anterior(es) direi-
ta/bilaterais do lobo temporal. A Doenca de Whipple do SNC
é uma patologia rara (cerca de 1 doente/milhdo/ano), e,
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embora as alteracdes cognitivas sejam manifestacoes fre-
quentes, estdo descritas sobretudo defeito de memoria e alte-
racdes do comportamento. Descrevemos uma doente com
Doenca de Whiple do SNC, que apés uma fase inicial semiolo-
gicamente inespecifica de encefalite apresenta Prosopagnosia
Associativa como manifestacao mais saliente.

Caso Clinico: Doente do sexo feminino, 61 anos, internada
por quadro de meningoencefalite de causa inicialmente des-
conhecida e com resposta parcial a antibioterapia de largo
espectro. Com a melhoria dos sintomas associados ao quadro
meningeo, surgiram alteracdes do comportamento e queixas
cognitivas, tendo-se diagnosticado Doenca de Whipple do
SNC por PCR no LCR e biépsia cerebral. A RMN apresentava
edema cortico-subcortical a nivel temporal anterior, temporal
mesial e insular de predominio direito. Fez antibioterapia pro-
longada, mantendo dificuldade em reconhecer familiares
proximos. Na avaliagao neuropsicolégica confirmou-se defei-
to grave no reconhecimento de faces famosas com percepcao
emocional e de faces mantida e capacidade mnésica visual
contextual e de aprendizagem/reconhecimento também pre-
servados. Apoés a interrupcao do tratamento verificou-se uma
deterioracao, compativel com recidiva da Doenca de Whiple,
confirmando-se um agravamento na prosopagnosia (pontua-
¢do de 0 na prova de faces famosas) e associando-se defeitos
de memoria episddica verbal e visual, pelo que foi reiniciado
tratamento.

Conclusdes: Apresentamos um caso de Prosopagnosia
Associativa como manifestacdo pouco comum e sinalizadora
de recidiva de Doenca de Whipple com envolvimento do SNC.

Sindrome demencial rapidamente
progressivo, de provavel etiologia auto-
imune, com resposta a corticoterapia

Rui Loureiro', Nuno Vila Cha', Ernestina Santos', Alexandre
Mendes'?

1-Servico de Neurologia, Hospital de Santo Antdénio, Centro
Hospitalar do Porto Porto, Portugal; 2-Unidade Multidisciplinar
de Investigacao Biomédica, Universidade do Porto, Porto
rca.loureiro@gmail.com

Introducao: A deméncia rapidamente progressiva exige
exclusdo de causas tratdveis. A etiologia auto-imune é uma
possibilidade a considerar, mesmo na auséncia de positivida-
de dos anticorpos conhecidos associados a este sindrome.

Caso Clinico: Mulher, 76 anos, auténoma, desenvolveu
quadro rapidamente progressivo, com 3 meses evolucdo, de
deterioracao cognitiva acompanhada por alucinacées visuais e
alteracdes da marcha. Ao exame apresentava sinais de liberta-
¢do frontal, comportamento desinibido e alteracdes da lingua-
gem; pontuava 12 no MMSE com envolvimento de todos os
dominios; pontuava 3 na “bateria rapida de avaliagao frontal”;
apresentava mioclonias axiais e dos 4 membros, presentes na
accao, despertdveis com estimulos sonoros e sensitivos; altera-
coes da marcha: lenta, pequenos passos; alteracoes da estabili-
dade postural. A RMN encefdlica mostrou atrofia generalizada,
com predominio fronto-temporal; EEG apresentava actividade
de base lenta, 4Hz; LCR apresentava 2 leucdcitos, proteinas
0,89g/L. A restante investigacdo (hemograma, VS, fun¢ao hepd-
tica, renal, célcio, fésforo, funcao tiroideia, vitamina B12, sero-
logia da sifilis, HIV, estudo imunolégico, anticorpos anti-tiroi-
deus, anticorpos onconeurais, anti-NMDAr, anti-VGKC, TAC
toraco-abdomino-pélvico e mamografia) foi normal/negativa.
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A PET corporal identificou uma lesdo da glandula parétida
esquerda, cuja caracterizacdo por TAC cervical colocou a hip6-
tese de formacao ganglionar sem caracteristicas malignidade.
Pela possibilidade de se tratar de uma encefalite auto-imune,
fez tratamento com metilprednisolona endovenosa, 1g/dia, 5
dias, seguida por prednisona. Ocorreu melhoria rdpida, passan-
do a pontuar 24 no MMSE, observando-se melhoria das altera-
¢oes do comportamento, da linguagem, da marcha.
Actualmente, encontra-se mentalmente bem, estando tratada
com esquema de redugdo progressiva de corticoides.

Conclusdo: A melhoria observada com o tratamento com
corticoides favorece uma etiologia imunoldgica. No entanto, é
necessdrio manter vigilancia da evolucao da doente e da pos-
sibilidade de se tratar de um sindrome paraneoplésico. Na pre-
senca de alteracoes cognitivas de instalagdo aguda/subaguda
deve ser colocada a hipétese de encefalite auto-imune, mesmo
na auséncia de marcadores imunolégicos séricos positivos.

O papel da inteligéncia pré-mérbida
no Teste do Desenho do Reldgio

Diana Duro', Lara Alves?, Sandra Freitas®>®, Mario R. Simoes?,
Isabel Santana’

1-Faculdade de Medicina, 2-Servico de Avaliac@o Psicoldgica,
Faculdade de Psicologia e de Ciéncias da Educacao; 3-Centro de
Neurociéncias e Biologia Celular da Universidade de Coimbra,
Coimbra

diana.duro@gmail.com;laralves79@gmail.com;
sandrafreitas0209@gmail.com; simoesmr@fpce.uc.pt;
isabeljsantana@gmail.com

Introducdo: O Teste do Desenho do Relégio (TDR) foi pro-
posto para avaliar funcdes visuoespaciais mas estudos recen-
tes tém demonstrado, quer a sua relacao com outras funcoes
cognitivas, quer o seu potencial como instrumento de rastreio
cognitivo. Estudos normativos recentes tém levantado a hip6-
tese da existéncia de uma forte relacdo entre o desempenho
no TDR e medidas de inteligéncia pré-moérbida, nomeada-
mente testes de leitura de palavras.

Objectivos: Analisar o efeito da inteligéncia pré-mérbida
medida pelo Teste de Leitura de Palavras Irregulares (TeLPI;
Alves e col.,2009) no desempenho no TDR num grupo de
sujeitos cognitivamente saudaveis.

Metodologia: Um grupo de 364 controlos recrutado em
Portugal continental foi avaliado com o Mini-Mental State
Examination, Montreal Cognitive Assessment, TeLPI e TDR,
medido pelo sistema de cotacdo de 18 pontos de Babins e col.
(2008). As andlises estatisticas foram realizadas com recurso
ao Statistical Package for the Social Sciences (SPSS, versao
19.0) e incluiram anélises descritivas, coeficientes de correla-
¢ao, andlise de variancia e regressao linear. Um p=<0,05 foi con-
siderado estatisticamente significativo.

Resultados: O resultado no TDR apresentou correlacoes
moderadas com o MMSE, MoCA e TeLPI. Verificou-se a existén-
cia de umarelagao linear entre o resultado no TDR e as varidveis
idade, escolaridade e resultado bruto no TeLPI. A andlise dos
valores de QI estimado do TeLPI demonstrou que a combina-
¢do entre a idade e o QIR permitiu explicar cerca de 30% da
variancia dos resultados no TDR, um resultado superior aquele
encontrado com a combinacao da idade e escolaridade.

Conclusdes: Os resultados sugerem a existéncia de um
efeito significativo da inteligéncia pré-moérbida no desempe-
nho no TDR, levantando a hipdtese da elaboracao de normas
de acordo valores de inteligéncia pré-morbida a semelhanca
de estudos internacionais. Estes resultados poderdo ser espe-
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cialmente importantes na andlise do desempenho de grupos
com defeito cognitivo, nomeadamente Defeito Cognitivo
Ligeiro e Deméncia.

Encefalite associada a anticorpos
anti-NMDA

Inés Marques, Rute Teot6nio, Catarina Cunha, Conceicao
Bento, Francisco Sales

Servico de Neurologia do Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra, Coimbra

inesmbmarques@gmail.com; conceicaobento@huc.min-
saude.pt; franciscosales@huc.min-saude.pt

Introduc@o: A encefalite associada a anticorpos anti-
NMDA tem uma apresentacdo muito caracteristica incluindo
alteracdes psiquidtricas e/ou cognitivas a que se seguem cri-
ses convulsivas e posteriormente diminuicdo do estado de
consciéncia com periodos de catatonia alternados com perio-
dos de movimentos anormais, disautonomia e hipoventilacao
central. Os anticorpos induzem internalizagdo, seletiva e
reversivel, dos recetores NMDA pés-sindpticos com perda da
funcdo sindptica glutamatérgica essencial a transmissao
sindptica e plasticidade cerebral. Em 40% dos doentes encon-
tra-se neoplasia associada.

Caso Clinico: Doente do sexo masculino, 30 anos, sem
antecedentes relevantes. Inicio suibito de insénia e crises de
ansiedade com internamento em Psiquiatria. Apés 25 dias,
desenvolveu febre e estado de mal convulsivo refratario com
necessidade de sedagdo anestésica. Estudo analitico de san-
gue e LCR e RMN cerebral normais. EEG revelou atividade
lenta e paroxistica frontal direita. Seguiu-se diminui¢ao do
estado de consciéncia, periodos de movimentos anormais de
predominio oro-mandibular e membro superior esquerdo,
periodos de arreactividade e hipertonia, disautonomia e hipo-
ventilacdo central. Monitorizacao video-EEG identificou len-
tificacdo difusa e atividade ritmica frequente nas regides ante-
riores direitas, sem evidente correlacdo com movimentos
anormais. Identificadas bandas oligoclonais no LCR. Pesquisa
exaustiva excluiu neoplasia oculta. Perante suspeita de ence-
falite autoimune, pedidos auto-anticorpos e administrada
metilprednisolona endovenosa. Por auséncia de melhoria,
administrada imunoglobulina humana e posteriormente efe-
tuada plasmaferese, suspensa por complicacdes, mas com
inicio de melhoria gradual. Resultado de anticorpos anti-
NMDA positivo. PET cerebral identificou hipermetabolismo
fronto-temporal a direita. Significativa melhoria progressiva
nos meses seguintes, persistindo, apds seis meses, alteracoes
compativeis com disfuncao do lobo frontal, incluindo apatia,
sindrome disexecutivo e impulsividade.

Conclusdes: A encefalite anti-NMDA é potencialmente
reversivel, mesmo quando grave e prolongada, sendo muito
importante a sua identificacao e tratamento atempados para
melhor prognéstico. A maioria dos doentes apresenta recupe-
ragdo significativa, sendo geralmente a recuperagao de fun-
coes frontais e alteracoes do comportamento mais lenta e
eventualmente incompleta.

Encefalite limbica em doente com
sindrome de Sjogren

Joao Carvalho', Dilva Silva®, Ana Morgadinho’

1-Servigo de Neurologia; 2-Servico de Medicina, Hospital Geral,
Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra
souojoao@hotmail.com
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Introducédo: As encefalites limbicas eram, no passado,
consideradas como tendo invariavelmente uma origem para-
neopldsica ou viral. Recentemente, tém sido descritos cada
vez mais casos resultantes de processos autoimunes idiopati-
cos, sem neoplasias ou infec¢des subjacentes, tendo em mui-
tos deles sido identificados autoanticorpos anti-neuronais. As
doengas do tecido conjuntivo, nomeadamente o sindrome de
Sjogren e o lapus eritematoso sistémico, podem-se manifestar
também por quadros encefalopdticos, tendo ja sido descrita
em ambas a associacdo a encefalite limbica.

Caso Clinico: Doente do sexo feminino, 26 anos, com qua-
dro de crises convulsivas recorrentes, febre, défices mnésicos
e apatia com 4 dias de evolu¢do. Dos antecedentes pessoais
destaca-se uma suspeita nao-confirmada de ldpus aos 15
anos na sequéncia de lesdes cutaneas e, desde entdo, febres
altas esporadicas, sem foco identificado.

Ao exame objectivo apresentava-se apdtica e com amnésia
para o sucedido desde o inicio do quadro, sem outras altera-
¢oes identificadas no exame fisico geral ou neurolégico.

Laboratorialmente, destaca-se a presenca de 7 célu-
las/mm3, com predominio de mononucleares, no liquido
céfalo-raquidiano, bem como anticorpos anti-nucleares, anti-
SSA e anti-SSB elevados no soro. As ressonancias magnéticas
cranio-encefélicas apresentavam hipersinal em T2 dos hipo-
campos e uncus bilateralmente, sugerindo ligeiro edema, e os
electroencefalogramas mostraram lentificacdo difusa com
leve predominio esquerdo, com alguns surtos de pontas isola-
das em temporal posterior esquerdo. A bi6psia do l4bio infe-
rior revelou agregados linfocitdrios na glandula salivar, com-
pativel com sindrome de Sjogren.

A doente foi medicada com corticéides e antiepilépticos
endovenosos, com melhoria franca do quadro.

Conclusao: A clinica e achados imagiolégicos e electroen-
cefalogréficos sugerem uma encefalite limbica, tendo a res-
tante investigagao revelado um sindrome de Sjégren primario.
Perante os antecedentes da doente ndao podemos deixar de
colocar a hipdtese de estarmos perante um sindrome de
Sjogren secunddrio, embora neste momento a doente nao
preencha critérios para o diagnéstico de lipus eritematoso
sistémico.

Esclerose Miiltipla: as entrelinhas
de um episédio maniaco

Joana Pinto’, Cristina Lopes?, Carla Nunes®, Ricardo Veiga', Rui
Pais'

1-Servico de Imagem Médica - Centro Hospitalar Universitario
de Coimbra; 2-Servico de Psiquiatria, Hospital Infante D. Pedro -
Centro Hospitalar do Baixo Vouga; 3-Servico de Neurologia,
Centro Hospitalar Universitdrio de Coimbra (HG)
joanatpinto@hotmail.com

Introduc@o: As manifestagoes psiquidtricas, do foro afecti-
VO ou cognitivo, associadas a Esclerose Mdltipla sdo conheci-
das desde as primeiras descricdes da doenca. Podem ser
secunddrias a dano organico ou reactivas ao impacto do
conhecimento da doenca.

Caso Clinico: Os autores apresentam o caso de uma
doente de 29 anos que desenvolve um episédio maniaco
como primeiro surto de Esclerose Multipla. O exame objecti-
vo ndo revelou alteracdes significativas. A pun¢do lombar
demonstrou um indice de IgG elevado, com 9 bandas oligo-
clonais. Realizou RM cranio-encefélica que revelou “multi-
plas lesdes hiperintensas nas sequéncias de TR longos, justa-
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corticais, bi-hemisféricas...destaca-se uma lesao mais volu-
mosa na circunvolucao frontal média basal a direita a tradu-
zir desmieliniza¢do acentuada.”. A avaliagao neuropsicolégi-
ca caracterizou o quadro, sugerindo sofrimento frontal de
predominio direito, com alteracdes comportamentais e das
capacidades executivas.

Conclusdes: Ainda ndo esta completamente esclarecido se
as alteracoes psiquidtricas, ligadas a Esclerose Multipla, tém a
ver com o tamanho, nimero ou localizagao das lesdes des-
mielinizantes, particularmente a nivel frontal e temporal. Este
caso reforca a importancia de excluir etiologias organicas, na
abordagem de sintomas psiquidtricos, principalmente quan-
do existe défice cognitivo associado, relembrando que um pri-
meiro surto de Esclerose Miltipla pode, efectivamente cursar
apenas com sintomatologia psiquidtrica, sem alteracoes rele-
vantes ao exame neuroldgico.

Alentuzumab e leucoencefalopatia
multifocal progressiva: um caso clinico.

Luis Isidoro!, Paula Pires®, Ana Rita Alves?, Gustavo Cordeiro’
1-Servico de Neurologia; 2-Servigo de Medicina Interna, Centro
Hospitalar e Universitario de Coimbra (CHUC); 3-Servigo de
Neurologia do Hospital de Santo Espirito, Angra do Heroismo
luis_isidoro@yahoo.com

Introducdo: A leucoencefalopatia multifocal progressiva
(LMP) é uma doenca desmielinizante do sistema nervoso cen-
tral causada pelo virus John Cunningham (JC), pertencente a
familia Papovaviridae.

Descrita pela primeira vez em 1958, trata-se de uma infec-
¢do potencialmente grave, cuja incidéncia aumentou nas lti-
mas décadas na sequéncia do surgimento do VIH nos anos 80.
Mais recentemente, tém vindo a ser descritos casos em indivi-
duos gravemente imunocomprometidos, sob tratamento com
alguns fdrmacos como os anticorpos monoclonais (caso do
Natalizumab para tratamento da esclerose miltipla).

O Alentuzumab é um anticorpo monoclonal anti-CD52,
desde ha alguns anos usado no tratamento de doengas linfo-
proliferativas e que recentemente tem vindo a ser alvo de
ensaios clinicos em esclerose multipla.

Caso Clinico: Doente de 69 anos, sexo feminino, antece-
dentes de leucemia linfocitica crénica (LLC) com cerca de 15
anos de evolucdo e sob tratamento com Alentuzumab ha
cerca de 1 ano. Referenciada a consulta de Neurologia por pé
pendente a direita com 15 dias de evolucdo. TC-CE, RMN lom-
bossagrada e PL sem altera¢oes. EMG sem sinais de sofrimen-
to nervoso. Agravamento clinico aos 3 meses: surgimento de
disartria e progressao ascendente dos défices motores do
membro inferior direito. Estudo laboratorial de sangue e
liquor e PCR do JC virus sem alteracdes. RMN-CE: hiperinten-
sidade em T2, cortico-subcortical frontal posterior parassagi-
tal e bilateral, com restri¢do a difusao e realce giriforme. Face
aos achados, foi suspenso o Alentuzumab e instituido cidofo-
vir, sem melhoria clinica. Nos meses subsequentes manteve
deterioracao progressiva do quadro clinico, com desenvolvi-
mento de hemiplegia direita e afasia, constatando-se aumen-
to da drea da lesao na RMN. Solicitada nova pesquisa de DNA
JC virus no LCR que foi positiva, confirmando LMP. A doente
faleceu 9 meses ap6s o inicio dos sintomas.

Discussao/Conclusao: Apresenta-se um caso de LMP em
doente com antecedentes de LLC sob terapéutica com
Alentuzumab.
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Infeccdo sistémica por Listeria
monocytogenes com envolvimento
encefalico
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Introduc@o: A Listeria monocytogenes é um Gram positi-
vo, anaer6bio facultativo. Infecgdes por Listeria sdo secunda-
rias a ingestdo de alimentos contaminados e subsequente
penetracdo da mucosa intestinal com atingimento sistémico.
A L. monocytogenes pode invadir o parénquima cerebral ao
atravessar a barreira hemato-encefdlica. A encefalite é rara.

Caso Clinico: Homem de 55 anos, com quadro febril de
predominio vespertino, hipersudorese nocturna, nduseas,
cefaleias e poliartralgias de ritmo misto com més e meio de
evolucgdo. Associadamente, dor abdominal tipo cdlica, acom-
panhada de dejeccdes diarreicas e exantema localizado ao
dorso e palmas das maos, limitado no tempo tendo desapare-
cido espontaneamente. Por volta do 45° dia de evolucao
desenvolve alteracdes ao exame neurolégico: desorientado,
lentificagdo global, alteracdes da linguagem de predominio
expressivo, defeito na atenc¢ado, apraxia motora, discreto nis-
tagmus no olhar horizontal bilateral, hiperreflexia miotética e
discreta ataxia da marcha.

Na investigacdo, encontrado no sangue periférico monoci-
tose, trombocitopenia, pleomorfismo linfocitario com carac-
teristicas de linf6citos activados, transaminases e desidroge-
nase lactea discretamente aumentadas. Hemoculturas negati-
vas.0 estudo do LCR revelou proteinorraquia (74 mg/dl),
pleocitose linfocitica (11 mononucleares/mma3), glicose nor-
mal, estudo bacteriolégico e flingico negativo. Tragado ele-
troencefalografico com alteragdes do tipo encefalopatico. A
Ressondncia Magnética craneo-encefalica ndo revelou altera-
¢oes. Inicia terapéutica empirica com Aciclovir e posterior-
mente associada Ampicilina. O estudo serolégico veio a reve-
lar serologias para Listeria positivas no soro (titulo1/800)
embora negativas no LCR. Realizou Tomografia Computo -
rizada toraco-abdominal que revelou paniculite mesentérica
e colonoscopia sem alteracoes.

Completou 21 dias de terapéutica antibiética com Ampi-
cilina, com melhoria clinica.

Conclusdes: A encefalite por Listeria no adulto jovem imu-
nocompetente é rara. O curso subagudo do quadro clinico e
as discretas alteracoes do LCR dificultaram o diagnéstico etio-
légico. Este caso € ilustrador da forma invasiva de Listeriose,
com periodo de incubacdo longo e de como os sintomas sisté-
micos podem mimetizar outros diagnésticos, nomeadamente
ndo infecciosos (sindromas paraneopldsicos, linfoma, doen-
¢as sistémicas autoimunes).

Uma causa pouco frequente de
Mielopatia: a importancia da epidemiologia
e imagiologia
Joana Morgado, Sara Dias, Joao Sequeira, Carlos Capela, Bruno
Maia, Rui Pedrosa
Servico de Neurologia do Centro Hospitalar de Lisboa Central,

EPE, Lisboa
joanacmorgado@gmail.com
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Introducdo: A mielopatia apresenta multiplas etiologias,
sendo a neuroschistossomiase uma etiologia comum em
areas endémicas, mas encontrada com pouca frequéncia nos
paises desenvolvidos. Pretende-se descrever um caso clinico
de schistossomiase medular e rever o diagndstico e tratamen-
to desta entidade.

Caso Clinico: Mulher de 26 anos, natural da Guiné-
Conakry, parto eutécico 4 meses antes, iniciou quadro de
paraparésia de instalacdo progressiva associada a retencao
urinaria. A RMN medular toraco-lombar mostrou espessa-
mento do cone. Foi transferida para Portugal, ficando interna-
da na Neurocirurgia para investigacdo de eventual lesdo
medular tumoral, apresentando uma paraparésia grau 3 e
retenc¢do urindria com necessidade de algaliagdo. Um meés
depois, repetiu RMN que mostrou lesdo expansiva intramedu-
lar de D9-10 a L1-2, hiperintensa em T2, iso/hipointensa em
T1, com reforco heterogéneo apés administracdao de gadoli-
nio. Apés duas semanas, foi transferida para a Neurologia
onde realizou nova RMN sobreponivel a anterior e puncao
lombar com 20 células mononucleadas, 143 proteinas e pre-
senca de bandas oligoclonais com imagem em espelho. Fez
RMN-CE e potenciais evocados somatossensitivos dos mem-
bros inferiores sem alteracdes, serologias infecciosas (incluin-
do HIV, HTLV, VDRL) negativas (a excepcao da serologia para
Schistossoma), folato, vitamina B12 e autoimunidade sem
alteracdes. O diagnostico de neuroschistossomiase provavel
estabeleceu-se através da epidemiologia, imagiologia, serolo-
gia para Schistossoma positiva e auséncia de outras causas de
mielopatia. Foi feita pesquisa de ovos nas fezes e urina, ja apos
realizacdo de medicacdo dirigida, pelo que veio negativa. O
tratamento consistiu num anti-helmintico (praziquantel) e
corticoterapia de acordo com as guidelines e fisioterapia, veri-
ficando-se uma melhoria progressiva.

Conclusdo: A schistossomiase medular é uma entidade
encontrada com pouca frequéncia nos paises desenvolvidos,
pelo que a interaccdo entre a epidemiologia e o reconheci-
mento da aparéncia imagiolégica sdo fundamentais para se
instituir um tratamento precoce com consequente melhor
prognostico.

Deterioracao cognitiva e coreia de
evolucao sub-aguda - um caso inesperado
e atipico de Leucoencefalopatia multifocal
progressiva

Marta Arenga’, Pedro Correia’, Nildelema Silva?, Ana
Morgadinho', José Grilo Gongalves'

1-Servigo de Neurologia, 2-Servico de Infecciologia, Hospital
Geral do Centro Hospitalar Universitario de Coimbra
martarenga@gmail.com

Introducao: A Leucoencefalopatia multifocal progressiva
(LMP) é uma doenca desmielinizante da substdncia branca
causada pela re-activagdo do virus JC num contexto de imu-
nodepressao e pode ser a primeira manifestacao de infeccao
por VIH (5% dos casos). Sendo as manifestacoes clinicas ines-
pecificas, o diagndstico baseia-se em critérios imagioldgicos e
na evidéncia laboratorial ou histolégica do virus JC no sistema
nervoso central.

Caso Clinico: Doente do sexo masculino, 64 anos, sem
antecedentes pessoais relevantes, observado por deterioracao
cognitiva e alteracdes do comportamento de 6 meses de evo-
lugdo, agravamento progressivo (apesar de previamente
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medicado com Donepezilo 5 mg id) e repercussdo funcional.
Apresentava histdria familiar de deterioracao cognitiva (pai e
dois irmaos). O exame neurolégico revelava um doente par-
cialmente orientado, com defeito executivo e mnésico discre-
to, com diminuicao da amplitude das sacadas, movimentos
coreicos faciais e das extremidades e ataxia da marcha. Foi
pedido estudo genético para Doenca de Huntington, que veio
arevelar-se negativo. O estudo do LCR demonstrou proteinor-
rdquia de 76.1 mg/dL, 21 células/mm3 (predominio: mono-
nucleares), indice de IgG de 1.27 e auséncia de bandas oligo-
clonais. A RM CE revelou multiplas dreas da substéncia bran-
ca cerebral com hipersinal em T2 e FLAIR e hipossinal em T1,
algumas com realce ap6s contraste, sem efeito de massa. O
doente foi submetido a nova investigacao analitica que reve-
lou positividade para o VIH-1, contagem de linfécitos CD4+ de
0.381x103/uL e RNA viral de 26 cépias/ml (1.41 log). Apesar da
introducdo de terapéutica anti-retroviral, verificou-se agrava-
mento neurolégico e imagiolégico.

Conclusoes: A anamnese e a histéria familiar descrita, ini-
cialmente sugestivas de etiologia degenerativa, revelaram-se
um quadro atipico de LMP num doente sem antecedentes de
imunodepressao conhecidos. Um ponto de interesse deste caso
é a negatividade do virus JC, o que, na presenca de achados
imagiolégicos tipicos de LMP, questiona a sensibilidade dos
métodos de diagnéstico molecular actualmente disponiveis.

Neurocisticercose subaracnoideia
cronica: um desafio terapéutico

Carina Fernandes', Rui de Carvalho?, Vitor Castro Ferreira®,
Nadine Ferreira'

1-Servigo de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia,
3-Servico de Neurocirurgia, Hospital Garcia de Orta, Almada
fernandes.carina@gmail.com

Introducdo: A neurocisticercose caracteriza-se por um
marcado pleomorfismo clinico, relacionado com o ntimero e
localizacgdo das lesdes e a intensidade da resposta imunitaria
ao parasita. Estao descritas as formas parenquimatosa e extra-
parenquimatosa. Esta tultima, mais rara, é frequentemente
resistente a terapéutica antiparasitdria, nao existindo proto-
colos de tratamento definidos nestas situacoes.

Caso Clinico: Doente do sexo feminino, 56 anos, natural de
Cabo Verde, com antecedentes de epilepsia (crises parciais
complexas com generalizacdo secundaria) desde os 20 anos
de idade. Em 2010 inicia um quadro de cefaleia em contexto
de hipertensdo intracraniana, cuja investigacao foi compati-
vel com o diagnéstico de neurocisticercose, efectuando trata-
mento com albendazol na dose de 15mg/kg/dia durante 15
dias, acompanhado de corticoterapia. Nos dois anos seguin-
tes teve 6 reinternamentos por recorréncia da sintomatologia,
tendo a investigacdo complementar em todos revelado resul-
tados semelhantes: LCR com pressao de abertura aumentada,
hiperproteinorrdquia, hipoglicorrdquia, pleocitose linfocita-
ria, serologia e PCR para Taenia solium positivas; RM encefa-
lica e medular com 4reas de loculagao quistica nas cisternas
da base, que se estendem ao espago subaracnoideu perime-
dular cervical, e aspectos de aracnoidite adesiva, possivel-
mente sequelar, na regido lombo-sagrada. Efectuou em todos
os internamentos a terapéutica supracitada. No dltimo, dada
persisténcia do quadro apesar dos varios ciclos de terapéuti-
ca, optou-se por medicar a doente com albendazol numa dose
e duracao superior: 30mg/kg/dia durante 3 meses. Constatou-
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se boa tolerancia, verificando-se apenas ligeira subida do
valor das transaminases. Cinco meses depois, observa-se
melhoria clinica sustentada. No LCR, melhoria dos parame-
tros citoquimicos e PCR para Taenia solium negativa. Os
aspectos imagiol6gicos mantém-se sobreponiveis, podendo
corresponder a alteracoes sequelares.

Conclusdes: O presente caso ilustra o desafio do tratamen-
to da forma subaracnoideia da neurocisticercose. Ocorreu
uma resposta favoravel a terapéutica com albendazol numa
dose e duragao superiores ao recomendado, com boa toleran-
cia, podendo traduzir uma opc¢ao terapéutica segura e mais
eficaz nestes doentes.

Encefalomiopatia mitocondrial
devido a uma nova mutag¢ao no gene
SUCLA2 num doente Portugués

Ana Teresa Carvalho', Ana Beleza', Cldudia Alfaiate’,
Henriqueta Aratijo', Laura Vilarinho?, Paula Garcia', Luisa
Diogo'

1-Departamento de Doencas Metabélicas do Centro de
Desenvolvimento da Crianca, Hospital Pedidtrico de Coimbra,
Coimbra; 2-Unidade de Rastreio Neonatal, Departamento de
Genética, Instituto Nacional de Satde Dr. Ricardo Jorge
a.teresa.carvalho@gmail.com; diogo.luisa@gmail.com

Introducao: O quadro de encefalomiopatia, deple¢dao do
ADN mitocondrial (ADNmt) e acidtiria metilmaldnica ligeira
foi associado a alteracoes nas subunidades da succinil-CoA
sintetase (SCS). A SCS é uma enzima mitocondrial que catali-
sa a sintese reversivel de succinil-CoA a partir de succinato e
CoA. O gene SUCLA2 codifica a subunidade beta da SCS-A,
uma isoforma da SCS que esté envolvida na sintese de ATP.

Caso Clinico: Apresentamos o caso de um menino de dois
anos de idade, primeiro filho de pais ndo consanguineos, nas-
cido ap6s uma gravidez e parto normais. Apresentava, desde o
nascimento, dificuldades de alimentacado; aos 3 meses de
idade, iniciou um quadro de ma progressao ponderal, com
atraso de crescimento, associado a atrofia muscular, hipoto-
nia grave, distonia e hipoacusia ligeira. A investigacao labora-
torial de rastreio revelou hiperlactacidemia persistente com
elevacdo da alanina e do ratio lactato/piruvato. A analise dos
dcidos organicos urindrios revelou excrecdo de acido metil-
maloénico, adipico, fumdrico, glutdrico, 3-hidroxiglutdrico e 3-
hidroxiisovalérico, sugestivos de disfun¢ao mitocondrial.
A razdo metilmalonil/succinilcarnitina no sangue encontra-
va-se elevada. O estudo imagiolégico com RM cerebral
demonstrou atrofia cerebral ligeira. A avaliagdao do desenvol-
vimento psicomotor (Escala de Griffiths) aos 2 anos de idade
revelou uma idade mental de 6 meses. A andlise molecular
demonstrou uma nova mutagdo missense em homozigotia no
gene SUCLA2: p.M329V (c.985A> G), envolvendo uma regiao
altamente conservadora. O doente foi sujeito a reabilitacdo
fisica, com discreta melhoria.

Conclusdes: Até ao momento, foram descritos apenas 18
doentes com mutac¢do no gene SUCLA2. O fenétipo habitual
compreende hipotonia, atrofia muscular, distonia, sindrome
"Leigh-like", deplecao de ADNmt no musculo e sobrevida
curta. Postula-se que o defeito genético possa provocar uma
disrupcao no complexo SCS/quinase difosfato do nucleosideo
mitocondrial, prejudicando a sintese de ADNmt. Destacamos
a nova mutacao do gene SUCLA2, que amplia o espetro desta
situacdo rara.
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Enceflite por EVB: a imagem como
chave para o diagnéstico

Joana Pinto’, Silvia Carvalho', Cristina Pereira*, Margarida
Henriques®, Ricardo Veiga', Rui Pais’

1-Servico de Imagem Médica - Centro Hospitalar Universitario de
Coimbra; 2-Centro de Desenvolvimento Dr. Luis Borges - Hospital
Pediatrico de Coimbra; 3-Centro Hospitalar Leiria -Pombal
joanatpinto@hotmail.com

Introduc@o: As infecgdes primarias pelo virus Epstein-Barr
(VEB), classicamente, apresentam-se por uma mononucleose
infecciosa. A patogénse do VEB no sistema nervoso central
permanece incerta, € rara e a sua significativa afeccao ocorre
em menos de 1% dos casos.

Caso Clinico: Apresentamos o quadro de um menino de 8
anos com cefaleias e febre que inicia crises ténicas cerca de 5
dias ap6s o aflorar do quadro, altura em que é admitido no ser-
vigo de urgéncia: prostrado, pouco colaborante, com rigidez
terminal da nuca. Analiticamente apresentava discreta leucoci-
tose com PCR elevada. A punc¢do lombar (PL) revelou um
aumento de células, com predominio de mononucleares. As
serologias e liquorologias foram negativas. Realizou TC créanio-
encefdlica (CE) que ndo revelou alteragdes. Inicia terapéutica
empirica com ceftriaxone, ciprofloxacina e aciclovir. Por man-
ter crises tonicas e tonico-clonicas optou-se pelo internamento
na unidade de cuidados intensivos. O EEG apresentava um tra-
¢ado lentificado bi-hemisférico. Realizou RM CE que revelou
hipersinal bilateral e simétrico em T2 e FLAIR dos ntcleos da
base com aumento do seu volume, sugerindo edema, sem res-
tricao da difusdo. A espectroscopia revelava um pico de lactato
e glutamato, nesta regido. As alteragdes sugeriam encefalite por
EB, atendendo ao contexto clinico. Repetiu PL que revelou PCR
positiva para EB. Teve alta ap6s cumprir 19 dias de aciclovir e 13
de prednisolona, apresentando-se sem crises, consciente, cola-
borante, com alteracoes disfésicas e discreta ataxia da marcha.

Conclusoes: O VEB apresenta tropismo preferencial para
os nucleos da base. O atingimento simétrico destes, poder-
nos-ia levar a pensar numa doenca metabdlica, mas dado o
contexto infeccioso a encefalite por EB surge como o diagnoés-
tico mais provavel. Enfatizamos o papel da ressonancia que,
apresentando uma imagem tipica e na auséncia de pistas dos
restantes exames complementares, revelou ser a chave para o
diagnostico da patologia.

Sindrome de Rasmussen:
caracteristicas e dificuldades terapéuticas

Liliana Letra’, Cristina Pereira®, Concei¢cao Bento', Francisco
Sales’, José Augusto Costa®, Conceicao Robalo®

1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Neuropediatria, 3-Servico
de Neurocirurgia Pedidtrica, Centro Hospitalar e Universitdrio de
Coimbra

lilianaletra@gmail.com

Introducio: A Sindrome de Rasmussen é uma entidade rara
e de etiologia desconhecida, caracterizada pela ocorréncia de
inflamac@o crénica e progressiva de um hemisfério cerebral.
Ocorre tipicamente entre o 1 e os 14 anos de idade, cursando
com epilepsia focal refractaria que evolui com défices neurol6-
gicos no hemicorpo contralateral e declinio cognitivo. A desco-
nexao funcional do hemisfério acometido € a estratégia tera-
péutica de eleicao (até 80% dos doentes com Classe Engel I).

Casos clinicos: Apresentam-se 2 casos de Sindrome de
Rasmussen devidamente documentados com EEG, video,
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RMN-CE e histologia. Tratam-se de criancas do sexo masculi-
no e previamente sauddveis, que iniciam crises parciais sim-
ples motoras aos 3 e 8 anos de idade, com posterior desenvol-
vimento de epilepsia parcial continua refractaria ao tratamen-
to com antiepilépticos, corticoides, imunoglobulina e imu-
nossupressores. Ambos apresentavam hemiatrofia cerebral
com consequente hemiparesia e deterioracdo cognitiva. As
criancas foram submetidas a hemisferotomia apés a qual
apresentaram um periodo livre de crises e evolucdo clinica
favoravel. No entanto, assistiu-se a recidiva da epilepsia com
semiologia idéntica a apresentada inicialmente.

Conclusao: Apesar de ser o Unico tratamento potencial-
mente curativo, a hemisferotomia apresenta uma taxa nao
negligencidvel de recorréncia de crises epilépticas (cerca de
20%, Classe de Engel II a IV). A presenca de actividade paro-
xistica bilateral, que se observou nos 2 doentes apresentados,
constitui um factor preditivo de recorréncia.

Orphanet-PT: o portal de referéncia
para doencas raras e medicamentos
orfaos em Portugal

Patricia Arinto’, Jodo Silva', Jorge Sequeiros"**

1-Centro de Genética Preditiva e Preventiva; 2-Unidade de
Investigacao Genética e Epidemiolégica em Doengas
Neurolégicas, Instituto de Biologia Molecular e Celular, Porto;
3-Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar, Porto
patricia.arinto@ibmc.up.pt; joao.silva@ibmc.up.pt;
jorge.sequeiros@ibmc.up.pt

Introducdo: A ORPHANET (www.orpha.net/national/PT-
PT) é o Portal de Doencas Raras e Medicamentos Orfaos,
tendo enorme impacto em toda a Europa e mais além, na pro-
visdo de informacao a profissionais de satide e cientistas na
drea das ciéncias da vida e da satide, a doentes e associa¢des
de doentes, meios de comunicagao social e publico em geral.

Objetivos: (1) contribuir para a implementacao do Plano
Nacional das Doencas Raras; (2) produzir, promover a divul-
gacdo e disponibilizar o acesso a informacao validada, em lin-
gua portuguesa sobre doencas raras e medicamentos 6rfaos.

Metodologia: A ORPHANET oferece uma variedade de ser-
vigos de acesso fécil e gratuito: Enciclopédia de doengas raras;
Inventario de medicamentos Orfaos; Diretério de recursos
especializados; Ferramenta de assisténcia ao diagnostico;
Guias de emergéncia; Relatérios temadticos.

A equipa nacional faz a traducdo e validacdo desses con-
tetidos, bem como o levantamento e atualizacido pelo menos
anual dos recursos existentes no pais.

Resultados: A ORPHANET recebe cerca de 20000 acessos
didrios de mais de 200 paises.

Estao disponiveis em portugués todos os menus do portal,
todos os nomes das doengas, 300 sumadrios e 18 guias de
emergéncia em doencas raras.

Estao registados em Portugal 425 profissionais, 140 centros
especializados, 114 laboratérios, 753 testes diagndsticos, 157
projetos de investigacdo, 21 ensaios clinicos, 73 associacoes
de doentes e 20 registos/biobancos.

Conclusdes: A ORPHANET é um sitio onde esta reunida
informacao cientificamente credivel e validada sobre mais de
6000 doengas raras, acedivel em seis linguas incluindo o por-
tugués, assim como os recursos disponiveis no pais para o seu
seguimento e tratamento.

O objetivo principal de ajudar na melhoria e encurtamento
do tempo de diagnéstico, de cuidados especializados e do tra-
tamento dos doentes, estd a ser concretizado em 37 paises
europeus e outros participantes e tem vindo a afirmar-se cada
vez mais como um projeto mundial.
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Importancia do estudo genético na
confirmacgao do diagnéstico clinico de
doenca de Thomsen

Ana Filipa Brandao’, Isabel Alonso'?, Jorge Sequeiros"**, Helena
Felgueira®, Telma Santos*, Hugo Morais*

1-CGPP Instituto de Biologia Molecular e Celular (IBMC), Univ.
Porto; 2-UnlGENe, IBMC, Univ. Porto; 3-ICBAS, Univ. Porto;
4-Centro Hosp. de Vila Nova de Gaia/Espinho
ana.brandao@ibmc.up.pt

Introduc@o: A miotonia congénita é uma doenga muscular
hereditaria causada por mutacdes no gene CLCN1, um canal
de cloro dependente da voltagem, expresso no musculo
esquelético, sendo a doenca mais comum associada a muta-
¢Oes em canais i6nicos. As mutacdes no gene CLCN1 incluem
mutacoes missense (as mais frequentes), insercdes, nonsense
e mutacoes de splicing. Recentemente, grandes rearranjos
génicos também foram descritos. Encontram-se descritos
dois modos de hereditariedade: autossémico dominante
(doenga de Thomsen) e autossémico recessivo (doenca de
Becker). Apresentam-se clinicamente por miotonia, hipertro-
fia muscular e mialgias.

A miotonia é um sintoma partilhado por outras entidades
clinicas, nomeadamente distrofia mioténica tipo I e II,
Paramiotonia congénita e Paralisia periédica hipercalémica.

Caso Clinico: Mulher de 65 anos, com miotonia ocular e
apendicular (maos e membros inferiores) desde a
infancia/adolescéncia, com melhoria progressiva sem qual-
quer tratamento instituido. Sem histéria familiar de miotonia.
Diagnéstico clinico de Distrofia Mioténica efectuado noutra
instituicdo hd mais de 20 anos. Observada em 2010 apresenta-
va miotonia ocular e das maos. Excluido atingimento oftalmo-
logico e cardiaco. EMG apresentava raras descargas miotoni-
cas. Pesquisa do gene da DM tipo I e II negativa. Procedeu-se
a pesquisa de mutacdes no gene CLCN1, por amplifica¢do por
PCR das regides exdnicas e intrénicas flanqueantes, seguida
de sequenciagao direta e bidirecional. Foi identificada uma
mutacao localizada no exao 23 do gene CLCN1, e que consiste
na substitui¢do do aminodcido arginina por um codao stop,
na posicao 976, originando uma proteina truncada.

Conclusdes: A caracterizacdo genética desta doente foi
essencial para a exclusao do diagnéstico clinico de distrofia
mioténica (se bem que clinicamente fosse pouco sugestivo) e
a confirmacdo da doenca de Thomsen, o que permitira ofere-
cer aconselhamento genético adequado ao doente e aos seus
familiares em risco.

Mutac¢ao nova no gene CACNA1A
numa familia com enxagueca hemiplégica

Ana Filipa Brandao', Mariana Miranda Leitao Marques?, Isabel
Luzeiro?, Isabel Alonso'?, José Alves Grilo Gongalves?, Jorge
Sequeiros'**

1-CGPP Instituto de Biologia Molecular e Celular (IBMC), Univ.
Porto; 2-S. Neurologia, Hosp. Geral, Centro Hosp. e Universitario
de Coimbra; 3-UnIGENe, IBMC, Univ. Porto; 4-ICBAS, Univ. Porto
ana.brandao@ibmec.up.pt

Introdugdo: A enxaqueca hemiplégica familiar (FHM) é um
subtipo raro de enxaqueca com aura. O padrao de hereditarie-
dade é autossémico dominante. A FHM é caracterizada por
episddios de hemiparésia, ocasionalmente associada a outros
sintomas como febre, nduseas, confusao/coma e convulsoes,
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que se podem prolongar ao longo de dias ou semanas. Cerca
de 20% das familias com FHM apresentam também sinais
cerebelosos. A idade de inicio da doenga ocorre geralmente na
infancia ou adolescéncia. A FHM apresenta heterogeneidade
genética, com mutacdes identificadas em trés genes conheci-
dos: CACNA1A (FHM1), ATP1A2 (FHM2) e SCN1A (FHM3). O
gene CACNAIA codifica a subunidade a.1A de um canal de cal-
cio, expresso preferencialmente no cérebro. Mutagdes neste
gene sdo também responsdveis pela ataxia episédica tipo 2
(EA2) e pela ataxia espinocerebelosa tipo 6 (SCA6).

Metodologia: Foi realizada a pesquisa de mutacdes nesses
genes num doente com clinica de enxaqueca hemiplégica e
histéria familiar concordante (mae e filha do doente), por
amplificacdo por PCR das regides exdnicas e intrénicas flan-
queantes, seguida de sequenciagdo direta e bidirecional.

Resultados: Foi identificada uma muta¢do desconhecida,
localizada no exdo 27 do gene CACNAIA, que consiste na
substituicao de uma valina por uma metionina no codao 1456
(p.Val1456Met), na regido formadora do poro do canal.
Posteriormente, foi também estudada a filha deste doente,
que apresentava um quadro clinico semelhante, tendo sido
confirmada a segregacdo da mutacdo p.Vall456Met, o que
apoia a sua patogenicidade. A anédlise bioinformatica realiza-
da indicou este residuo como altamente conservado e, dada a
sua localizagdo numa regido importante para a func¢ao da pro-
teina, reforca o seu papel patogénico.

Conclusdes: Assim, esta nova mutacao é responsdvel por
um quadro de cefaleia com hemiplegia por vezes associadas a
estado confusional. A descoberta vem reforcar o papel da
regido formadora do poro para a manutencao das proprieda-
des funcionais dos canais de cdlcio.

Leucoencefalopatia com
desaparecimento de substancia branca
diagnosticada na idade adulta

Andreia Veiga', Andreia Matas', Maria Gama?®, Ana Margarida
Lopes?, Isabel Alonso***, Joao Paulo Gabriel’, Jorge
Sequeiros***, Mario Rui Silva'

1-Servico de Neurologia, Hospital de Vila Real, Centro Hospitalar
Tréas-os-Montes e Alto Douro; 2-CGPP, Instituto de Biologia
Molecular e Celular IBMC), Univ. Porto; 3-UnIGENe, IBMC,
Univ. Porto; 4-ICBAS, Univ. Porto

ana.brandao@ibmc.up.pt

Introducdo: A leucoencefalopatia com desaparecimento de
substancia branca (VWD) é uma doencga autossémica recessi-
va, geneticamente heterogénea, podendo ser causada por
mutagoes em 5 genes diferentes (EIF2B1, EIF2B2, EIF2B3,
EIF2B4, EIF2B5), sendo o EIF2B5 o gene mais frequentemente
mutado. Esta doenca afeta predominantemente criancas e
jovens e pode ser desencadeada por febre, trauma ou emocoes.

Caso Clinico: A historia desta doente remonta aos 3 anos,
altura que apresentou regressdo cognitiva e motora. Nao tinha
antecedentes pessoais, nem familiares, relevantes. Recupera e
consegue, a custo, uma escolaridade de 9 anos. Investigada
aos 24 anos, objetiva-se tetraparesia espastica. A RMN encefa-
lica revela leucoencefalopatia sem causa identificada. Aos 26
anos, perde (abruptamente) a autonomia na deambulacdo e
intelectualidade. Depois, sofre varios episédios de estado de
mal epiléptico, com crises focais de expressao multisegmen-
tar, secundariamente generalizadas, alguns associados a
febre. Um ano depois esté aletuada, sem contato verbal. A epi-
lepsia encontra-se controlada. Nove anos depois, constata-se
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degeneracao cistica da substancia branca supratentorial. Para
confirmacdo do diagndstico clinico foi realizada pesquisa de
mutacdes nos genes associados a esta patologia, através de
amplificacdo por PCR das regides regides exonicas e intréni-
cas flanqueantes, seguida de sequenciagao direta e bidirecio-
nal. A pesquisa de mutac¢des permitiu identificar duas muta-
¢oes missense no gene EIF2B5, uma localizada no exd@o 3 e
outra no exao 7. A primeira mutacao produz a substituicao do
aminodcido arginina por uma histidina no codao 113 e a
segunda substitui também uma arginina mas por uma cistei-
na no codao 315.

Conclusdo: Nao sendo um diagnéstico frequente em adul-
tos, a VWM é uma leucoencefalopatia comum. O diagndstico
clinico foi realizado por RMN e pela evolucao carateristica. A
confirmacdo molecular, conseguida com a identificacdo de
duas mutacdes missense EIF2B5, j4 descritas na literatura,
permitird oferecer o aconselhamento genético e o rastreio em
cascata aos seus familiares.

Hipoparatiroidismo Primario
familiar: identificacao de um novo gene
associado a doenca por estudos de
genotipagem completa do genoma e de
seguenciacdo de exomas

Isabel Santana'?, José Bras®, S6nia Batista', Paula Pires®, Helena
Ribeiro?, Maria Rosdrio Almeida®, Catarina Oliveira*®, John
Hardy?, Rita J. Guerreiro®

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de
Coimbra, Coimbra; 2-Faculdade de Medicina da Universidade de
Coimbra, Coimbra; 3-Department of Molecular Neuroscience,
UCL Institute of Neurology, London WCIN 3BG, United
Kingdom; 4-Hospital do Santo Espirito, Terceira, Agores, Portugal;
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Coimbra, Coimbra; 6-Laboratory of Neurogenetics, National
Institute on Aging, National Institutes of Health, Bethesda,
Maryland, United States of America

isabeljsantana@gmail.com

Introducdo: As alteragcdes neurologicas do SNC mais fre-
quentes do hipoparatiroidismo sao as crises epilépticas, os sin-
tomas extrapiramidais e as calcificacoes cerebrais, nomeada-
mente a nivel dos ganglios da base. Quadros encefalopéticos
ou deméncia rapidamente progressiva, estdo descritos, mas
geralmente respondem ao tratamento e raramente sao pro-
gressivos se diagnosticados precocemente. Estudos molecula-
res nalgumas familias permitiram identificar muta¢des em
genes relacionados com o disttrbio metabélico, mas que nao
explicam a grande maioria das formas familiares da doenca.

Caso Clinico: Doente do sexo feminino, com diagndstico
prévio (aos 22 anos) de epilepsia com controlo farmacoldgico,
cataratas (aos 40 anos), calcificacdes cerebrais e hipoparati-
roidismo primdrio clinico/laboratorial (diagnosticado aos 49
anos) e com boa resposta ao tratamento - sem sintomas de
tetania e bom controlo analitico. Aos 68 anos desenvolveu um
quadro inicialmente encefalopatico, que evoluiu para demén-
cia e mutismo acinético em 2 anos, sem resposta a qualquer
intervencao terapéutica. Os valores de PTH foram sempre
normais ou ligeiramente elevados, mas o doseamento urina-
rio do cAMP sob estimulacdo sugeriu resisténcia a PTH.
Existia uma histéria familiar de hipoparatiroidismo, com 2 de
7 irmaos afectados (alteracdes laboratoriais e calcificacoes
cerebrais) em contexto de possivel consanguinidade. Como a
pesquisa de mutagdes conhecidas foi negativa, avangou-se
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para estudos de genotipagem completa do genoma e de
sequenciagao de exomas tendo como pressuposto um modelo
de transmissdo da doenga autossémico recessivo o qual reve-
lou uma nova mutagdo missense em homozigotia PTHIR
(p.R186H).

Conclusdes: Descreve-se uma familia Portuguesa com
hipoparatiroidismo primario, tendo-se identificado pela pri-
meira vez nesta doenga uma mutac¢ao no gene PTHI1R. O caso
index desenvolveu um quadro demencial progressivo e irrever-
sivel, o qual poderd constituir o fenétipo desta nova mutacao.

Melanoma primario do cone
medular

Luciano Almendra', Mariana Baptista®, Olinda Rebelo’, Gonc¢alo
Costa?®, Beatriz Santiago'

1-Servigo de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia,
3-Servico de Neurocirurgia do Centro Hospitalar e Universitdrio
de Coimbra, Coimbra

luciano.af.vieira@gmail.com

Introducdo: As neoplasias melandciticas primérias do
Sistema Nervoso Central (SNC) tém origem nos melandcitos
leptomeningeos e classificam-se em: Melanocitose difusa ou
Melanomatose; Melanocitomas e Melanomas malignos.
Melanomas malignos do SNC representam cerca de 1% de todos
os melanomas, possuindo uma incidéncia anual muito baixa.

Caso Clinico: Mulher de 78 anos, iniciando retencao uri-
ndria ha 6 meses, nao investigada, recorrendo ao servico de
urgéncia por lombalgia violenta, instalacdo aguda com irra-
diagcdo aos membros inferiores, disestesias dos pés e dificul-
dade na marcha. Ao exame neurolégico apresentava parapa-
résia flacida predominio distal, arreflexia dos membros infe-
riores, hipostesia com nivel assimétrico D4, com anestesia S1
bilateral e alteracdo da sensibilidade vibratéria até ao nivel
das cristas iliacas. A Ressondncia Magnética (RMN) dorsolom-
bar demonstrou extensa lesao expansiva localizada no canal
raquidiano, intradural, intramedular, centrada no cone medu-
lar, entre D10 - L1 e edema medular até D4. A doente foi sub-
metida a resse¢ao cirtirgica parcial da lesao, seguida de radio-
terapia. Estudo histol6gico demonstrou neoplasia densamen-
te pigmentada, com focos hemorragicos, elevado indice proli-
ferativo (6,7%), painel imunohistoquimico caracteristico, que
no seu conjunto sugerem neoplasia melanocitica: melanoma.
Exame dermatolégico, oftalmolégico e Tomografia por emis-
sao de positroes sem evidéncia de outras lesoes.

Conclusdo: O melanoma primdrio do SNC é uma entidade
rara e distinta do melanoma cutaneo, devendo ser distinguida
deste ltimo, pois encerra uma abordagem diagndstica e tera-
péutica, distinta, assim como um melhor progndstico. As
neplasias melanociticas perfilam-se como um desafio diag-
ndstico imagiolégico, incluindo RMN, pela dificuldade na dis-
tincdo entre pigmento melanico e hemossiderina, como
exemplificado neste caso. Apesar da apresentacao clinica
variavel, dependente do tipo e localizacao da lesdo, muitas
vezes a manifestacdo inicial pode decorrer de complicacoes
associadas a lesao e nao da propria lesdo.No nosso caso, ape-
sar da retencdo urindria ter sido a primeira manifestagao cli-
nica, foi a mielorradiculopatia aguda associada a hemorragia
tumoral que levou ao diagnéstico.
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Sindrome de opsoclonus-mioclonus
paraneopldsico em doente com timoma
oculto

Sara Dias', Catarina Matos? Margarida Dias', Rui Pedrosa'
1-Servico de Neurologia; 2-Servigo de Medicina Fisica e de
Reabilitagao, Centro Hospitalar Lisboa Central, Lisboa
sarafpdias@gmail.com

Introducéo: O sindrome de opsoclonus-mioclonus é um
distarbio neuroldgico raro e presumivelmente autoimune
com mudltiplas causas, a mais frequente paraneopldsica. A
apresentacdo é heterogénea, incluindo movimentos oculares
involuntarios multivectoriais, mioclonias, ataxia, disfuncao
do tronco cerebral e alteracdes comportamentais. O prognés-
tico é varidvel - alguns doentes melhoram com tratamento
enquanto outros continuam a piorar. Os autores descrevem
uma causa rara deste sindrome.

Caso Clinico: Uma doente de 65 anos foi internada por
quadro de instabilidade da marcha, vertigem, disartria e osci-
l6psia com dois meses de evolugdo, de agravamento progres-
sivo. Na admissao, a estacdao de pé era impossivel sem apoio
por titubeacao cefdlica e axial intensa. Apresentava tremor
grosseiro e ataxia cerebelosa nos quatro membros, abalos
mioclénicos ocasionais e disartria. Eram evidentes movimen-
tos sacddicos multidireccionais que persistiam com o encer-
ramento ocular e agravavam com a fixacao e perseguicao. No
decurso duma investigacdo exaustiva em busca de neoplasia
oculta, foi detectada por TC toracica uma massa no mediasti-
no anterior, submetida a resseccao total com timectomia alar-
gada. A andlise anatomopatoldgica confirmou um carcinoma
timico bem diferenciado, com invasao do tecido adiposo cir-
cundante. Nao foram identificados anticorpos antineuronais
e a restante investigacdo foi negativa. A doente iniciou tera-
péutica com imunoglobulina endovenosa e corticosteréides,
com melhoria parcial. Recuperou progressivamente autono-
mia e alguns meses depois andava com auxiliares da marcha,
contudo faleceu subitamente na sequéncia de tromboembo-
lismo pulmonar.

Conclusdes: Mais do que uma entidade patoldgica, o opso-
clonus-mioclonus é um sinal associado a multiplas doencas
neurolégicas. E essencial excluir uma etiologia paraneopldsi-
caja que o tratamento precoce pode melhorar o prognéstico.
Nem sempre sdo encontrados anticorpos antineuronais. Na
maioria dos doentes, os sintomas neurolégicos sao a forma de
apresentacdo da neoplasia subjacente. O cancro de pequenas
células do pulmao e da mama sdo responsdveis pela maioria
dos casos, mas a associagao com timoma, apesar de invulgar,
esta descrita.

Melanoma primario do SNC?

Augusto Ferreira', Sofia Oliveira® Peter Grebe'
1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Oncologia, Centro
Hospitalar Entre Douro e Vouga
augusto.ferreira@chedv.min-saude.pt

Introducdo: Os melandcitos sao células produtoras de pig-
mento, oriundas da crista neural e que durante o desenvolvi-
mento migram para a pele, olhos, mucosas oro-faringea e
genital e leptomeninges. Os melanomas desenvolvem-se
maioritariamente na pele, podendo ocasionalmente atingir o
olho e as mucosas e mais raramente as leptomeninges. O
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diagnoéstico de melanoma primdrio do SNC é de exclusao,
estabelecido apenas ap6s uma rigorosa avaliacdo dermatol6-
gica e oftalmolégica. Pode surgir ao longo de todo o neuro-
eixo mas localiza-se tipicamente na regido cervical e bulbar.

Caso Clinico: Homem de 55 anos, sem antecedentes de
relevo, com quadro de alteracoes da personalidade e da mar-
cha com 4 semanas de evolucdo. Ao exame neurolégico apre-
sentava-se desinibido, com desorientacao temporal e discreta
hemiparésia direita de predominio crural.

Realizou RM-cerebral que mostrou lesdo neoformativa
aparentemente extra-axial parassagital frontal esquerda, sub-
jacente a foice, com ligeiro edema e intensa captacdo de con-
traste, sendo as imagens no conjunto sugestivas de meningio-
ma ou menos provavelmente de metdstase (de melanoma ou
de tumor mucinoso gastrointestinal).

A pesquisa de tumor primério, com TC toraco-abdomino-
pélvica, endoscopias digestivas alta e baixa, e marcadores
tumorais ndo permitiu identificar nenhuma lesao primaéria.
Foi observado por Dermatologia, Oftalmologia e Otorrinola-
ringologia que excluiram a presen¢a de um melanoma.

Nao tendo sido possivel identificar um tumor primario, foi
feita exérese da lesdo cerebral, cujo exame histolégico revelou
tratar-se de um melanoma. Iniciou tratamento adjuvante com
radioterapia e quimioterapia e durante o follow-up nunca foi
identificada qualquer outra lesdo melanocitica. Veio a falecer
24 meses ap0s o inicio dos sintomas.

Conclusdes: Nem a neuro-imagem nem o estudo histolégico
permitem diferenciar um melanoma primdario do SNC de um
melanoma metastatico, sendo assim um diagndstico de exclu-
sa0. Ao contrario dos melanomas metastaticos, com sobrevivén-
cia média inferior a 6 meses, o progndstico é mais favoravel nos
melanomas primérios do SNC, tal como neste caso.

Pseudotumor inflamatoério
intracraniano

Diana Aguiar de Sousa’, Joana Barata Tavares*?, José
Pimentel**, Luisa Albuquerque'*®

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neuroradiologia, Hospital
de Santa Maria, Lisboa; 3-Faculdade de Medicina da
Universidade de Lisboa; 4-Responsével pelo Laboratério de
Neuropatologia do Hospital de Santa Maria; 5-Responséavel pela
Consulta de Neuro-Oncologia do Hospital de Santa Maria, Lisboa
diana3543@hotmail.com; joanactavares@hotmail.com;
josepimentel@fm.ul.pt; malbuquerque@fm.ul.pt

Introducdo: Pseudotumor inflamatério (PTI) é definido
como uma entidade de origem mesenquimatosa, incluida na
classificacao da OMS desde 2002 na categoria de tumores dos
tecidos moles e com localizacao mais frequente nos pulmées
e oOrbitas. O envolvimento primariamente intracraniano é
excepcional. A patogénese destas lesdes permanece indefini-
da apesar da associacdo com mutagoes genéticas especificas,
processos infecciosos e perturbagdes imunolégicas. Também
em relacao a terapéutica nao existe consenso, estando descri-
tas diferentes abordagens, incluindo cirurgia, imunossupres-
sdo, radioterapia e quimioterapia, com respostas heterogé-
neas. Relatamos um caso de PTI em que foi possivel docu-
mentar ponto de partida dural no seio longitudinal superior e
resposta a corticoterapia e revemos a literatura.

Caso Clinico: Doente do sexo masculino, 44 anos, com
antecedentes de estadias prolongadas em paises de Africa e
Médio Oriente. Em 2008, por crise convulsiva, realiza RM-CE
que mostrou lesdo milimétrica aderente a dura no seio longi-
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tudinal superior, isointensa nas ponderacdes TR longo. Em
2012, na sequéncia de nova crise convulsiva, observaram-se
papiledema bilateral e quadrantdpsia inferior direita. Na RM-
CE evidenciava-se volumosa lesdo expansiva extra-axial, cen-
trada a regido occipito-parietal interna esquerda, com base de
implantacdo na tércula e seios sagital superior e transversos,
acentuado refor¢o com gadolinio, areas periféricas hemorra-
gicas e extenso edema vasogénico associado. Realizada res-
sec¢do parcial da lesdo, com diagnéstico anatomo-patoldgico
de PTI. Avaliacdo microbiolégica e serolégica de microorga-
nismos potencialmente associados a esta entidade, pesquisa
de doenca linfoproliferativa e estudo de auto-imunidade
negativos. Instituida terapéutica com corticoide oral (1
mg/Kg/dia). Apés seguimento de 4 meses, verifica-se acen-
tuada reducao do componente lesional, sem areas de capta-
¢ao an6mala de contraste.

Conclusdo: O PTT intracraniano é uma entidade rara e mal
caracterizada cuja etiologia, patogénese, historia natural e
estratégia terapéutica mais adequada permanecem por esta-
belecer. Relatamos um caso com evolugao lenta em que se
verificou resposta a corticoterapia, apoiando uma etiologia
nao neoplésica.

AMAN como apresentacao de
infec¢do por VIH

Sara Machado, Simao Cruz, Luis Santos, Amélia N Pinto
Servico de Neurologia do Hospital Professor Doutor Fernando
Fonseca, EPE

sara_machado@hotmail.com

Introducdo: A associagdo entre o VIH e a Polirradiculo-
neuropatia Inflamatéria Desmielinizante aguda (AIDP) ou
Sindroma de Guillain-Barré (SGB) é bem conhecida, ocorren-
do tipicamente no periodo de seroconversdao. A Neuropatia
Motora Axonal Aguda (AMAN) é uma variante rara, especial-
mente nos paises Ocidentais, e é responsdvel por apenas 3-5%
dos casos de SGB. Apresentamos um caso clinico de AMAN
num doente com infecc¢ao VIH.

Caso Clinico: Doente do sexo masculino, 44 anos de idade
que recorre ao SU por um quadro clinico de 4 dias de evolucao
caracterizado por diminuicao da forga muscular dos membros
inferiores e sensacao de pressao centro-toracica. No més ante-
rior tinha tido uma infeccao respiratéria superior, mantendo
desde entao astenia e perda ponderal. Na observagao consta-
tou-se rash cutaneo generalizado e multiplas adenomegalias
palpdveis nas cadeias superficiais. O exame neurolégico reve-
lou tetraparésia (MRC 4/5) e arreflexia dos membros inferiores,
encontrando-se os nervos cranianos, modalidades sensitivas e
coordenacdo motora preservados. Da investigacdo etiolégica
realizada, salienta-se: LCR com pleocitose (40 células) de pre-
dominio MN e hiperproteinorrdquia (151,80 mg/dl); RM medu-
lar sem alteragdes; EMG com achados compativeis com neuro-
patia motora axonal aguda; serologia VIH positiva. Foi iniciada
terapéutica com IgsEV, aciclovir e anti-retrovirais. A evolugao
clinica foi favoravel, sendo a marcha possivel com apoio.

Conclusdo: O diagnéstico de SGB e das suas variantes € cli-
nico, sendo suportado por exames complementares de diag-
nostico que podem ser normais nas fases inicias da doenca.
Assim, o tratamento deve ser prontamente iniciado sempre
que esta entidade for considerada. Salientamos que a pleoci-
tose presente no LCR deve estimular a procura de diagnosti-
cos alternativos, nomeadamente a infec¢ao por VIH.
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Miopatia e hipotiroidismo

Augusto Ferreira', Ivania Alves', Ricardo Taipa®, Carlos Veira',
Vitor Cruz'

1-Servigo de Neurologia do Centro Hospitalar Entre Douro e
Vouga; 2-Unidade de Neuropatologia do Centro Hospitalar do
Porto

augusto.ferreira@chedv.min-saude.pt

Introducio: As primeiras descri¢des de patologia muscu-
lar associada ao hipotiroidismo remontam ao final do século
XIX, sabendo-se actualmente que é comum o envolvimento
muscular em adultos com hipotiroidismo (variando entre 30 a
80%, consoante as séries). No entanto, os sintomas muscula-
res raramente correspondem a forma de apresentacdo da
doenca. As queixas mais frequentes sao fraqueza muscular,
caibras e mialgia, estando maioritariamente associadas a um
aumento sérico das enzimas musculares. O tratamento con-
siste na reposicao hormonal, sendo o prognéstico favordvel
na grande maioria dos doentes.

Casos clinicos: Apresentamos os casos de trés doentes
(duas mulheres e um homem). As duas doentes, com 69 e 72
anos, relatavam um quadro progressivo de fraqueza muscular
com varias semanas de evolugao, apresentando ao exame neu-
rolégico uma discreta tetraparésia de predominio proximal. O
doente do sexo masculino, com 22 anos, apresentava um qua-
dro de mialgias associadas ao exercicio fisico com cerca de 6
meses de evolucao, ndo se objectivando qualquer alteracao ao
exame objectivo. Nao havia diagnéstico prévio de patologia
tiroideia em nenhum doente, havendo antecedentes familiares
de hipotiroidismo no doente do sexo masculino. O estudo ana-
litico evidenciou, nos 3 casos, elevacdo das enzimas muscula-
res e da TSH, com doseamento das hormonas tiroideias abaixo
do normal e positividade dos anticorpos anti-tiroglobulina e
anti-peroxidase. O doente mais jovem chegou a realizar bio-
psia muscular, que ndo mostrou alteracdes. Com o diagnéstico
de tiroidite de Hashimoto, todos iniciaram tratamento hormo-
nal, com uma rdpida regressdo das queixas e uma progressiva
normalizacao das alteragoes analiticas.

Conclusdes: Apesar da miopatia raramente corresponder a
forma de apresentacdo de um hipotiroidismo, este deve ser
sempre excluido quando estamos perante uma suspeita de
doenca muscular. Tal como nestes doentes, um tratamento
atempado permite um prognéstico favordvel na grande maio-
ria dos casos descritos

Formas paucissintomaticas de
doenca de Charcot-Marie-Tooth tipo 1A

Ana Gouveia, Luis Negrdo, Anabela Matos, Argemiro Geraldo
Consulta externa de Doencas Neuromusculares, Servico de
Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra, Coimbra
anargouveia86@gmail.com

Introducio: A doenga de Charcot-Marie-Tooth (CMT) tipo
1 é uma polineuropatia desmielinizante sensitivo-motora
hereditaria, de transmissao autossémica dominante. O seu
subtipo mais comum, CMT 1A, representa cerca de 70% dos
casos de CMT1. A maioria dos doentes manifesta o fenétipo
classico, caracterizado por alteragdes sensitivo-motoras dis-
tais bilaterais, deformidades esqueléticas (pes cavus e dedos
em martelo) e diminuicao dos reflexos osteotendionosos. Os
autores apresentam quatro casos de formas paucissintomati-
cas de CMTI1A.
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Casos clinicos: Mulher de 39 anos, sem antecedentes rele-
vantes, apresenta clinica de Sindroma do ttnel cérpico. O
exame neurolégico nao revelou alteragoes da forca muscular,
tonus, reflexos osteotendinosos ou do exame das sensibilida-
des. Nao existiam deformidades esqueléticas.

Adolescente de 11 anos, sem antecedentes relevantes, com
dificuldades na corrida e em subir escadas. Ao exame neuro-
logico apresentava pes cavus ligeiro e retracdo do tendao de
Aquiles bilateralmente com marcada limitagdo da dorsiflexao
passiva dos pés, arreflexia miotdtica generalizada e hipopales-
tesia bilateral.

Mulher de 33 anos, com tremor desde os 6 anos e histéria
familiar positiva para polineuropatia. Ao exame neurolégico
foi objetivada dificuldade na marcha em calcanhares por
retracao do tendao de Aquiles e arreflexia miotatica generali-
zada. O exame das sensibilidades era normal. Ndo existiam
deformidades esqueléticas.

Adolescente de 14 anos, com histéria familiar positiva para
polineuropatia, assintomdtica. Ao exame neurolégico apre-
sentava ligeira retracdo do tendao de Aquiles e arreflexia mio-
tatica. Nao existiam alteragoes da forca muscular, ténus ou do
exame das sensibilidades.

Nos quatro doentes, o estudo neurofisiolégico revelou uma
polineuropatia sensitivo-motora desmielinizante hereditéria.
Nos quatro doentes o estudo genético detetou uma duplica-
¢ao do gene PMP22 (17p11.2), confirmando o diagndstico de
CMT tipo 1A.

Conclusoes: A gravidade da doenga CMTI1A tem grande
variabilidade intra e interfamiliar sendo, contudo, as formas
paucissintomaticas raras. Este aspeto sugere que outros fato-
res — moleculares, endégenos ou ambientais — concorram
para o desenvolvimento do fenétipo da doenca.

Esclerose multipla mimetizada por
neuropatia motora multifocal: descricao
de um caso clinico

4

Ana Monteiro', Maria José S4"%, Fernando Silveira', Goreti
Nadais'

1-Servico de Neurologia do Centro Hospitalar de Sao Joao, Porto;
2-Faculdade de Ciéncias da Satade, Universidade Fernando
Pessoa, Porto

ana.mg.monteiro@gmail.com

Introducg@o: A neuropatia motora multifocal (NMM)
caracteriza-se por paresia assimétrica dos membros, lenta-
mente progressiva e de predominio distal, com bloqueios de
condug¢do nos axénios motores. Ocasionalmente surgem for-
mas recidivantes, sendo o atingimento de nervos cranianos
(NC) na apresentacao raro.

Caso Clinico: Apresenta-se o caso clinico de uma mulher
de 48 anos, caucasiana. Aos 28 anos, inicia episédios de diplo-
pia, com paresia alternante de nervos oculares, por vezes
acompanhados de disfagia e disfonia. Aos 34 anos, apresenta
episddio de diplopia, associada a nistagmo multidireccional,
paresia facial central, disfagia e tetraparesia grave, que moti-
vou internamento. Apds estudo analitico e RM CE que, embo-
ra atipica, foi sugestiva de doenca desmielinizante, o quadro
foi interpretado como surto bulbar de esclerose mdiltipla.
Iniciou terapéutica imunomoduladora, mantendo-se sem
“surtos” durante 10 anos. Aos 48 anos, surge mao pendente
bilateral, pelo que repetiu estudo com RM CE, estudo de LCR,
potenciais evocados visuais e somatosensitivos, sem altera-
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¢oes, com exclusao de doencga desmielinizante do SNC. Foi,
entao, avaliada em consulta de Doencas Neuromusculares: a
EMG e estudos de condugao revelaram bloqueios de condu-
¢do motora da corda posterior do plexo braquial esquerdo e
do nervo radial direito. Os anticorpos anti-gangliosideo foram
negativos. Iniciou tratamento com IgIVs, com melhoria franca
dos défices, estabelecendo-se o diagnéstico de NMM.

Conclusao: Embora a manifestacao inicial tenha sido o
envolvimento de NC, com clinica recidivante, a auséncia de
sintomas sensitivos, a presenca de bloqueios de condugao na
EMG e a excelente resposta a terapéutica com IgIVs permitiu
o diagnéstico de NMM. Apesar de raro, este diagnéstico deve
ser considerado se o envolvimento de NC for recorrente ou
persistente, na presenca de bloqueios de condugao. O correto
diagnéstico é de suma importancia dadas as implicacoes tera-
péuticas e progndsticas nesta entidade clinica. Salienta-se o
diagnéstico diferencial desta apresentacdo clinica nos doen-
tes com suspeita de esclerose multipla.

Miopatia GNE - etiologia rara de
uma miopatia distal

Carlos Andrade’, Fernando Silveira®, Ligia Castro®, Stirling
Carpenter?®, Goreti Nadais'

1-Servico de Neurologia; 2-Servico de Neurofisiologia; 3-Servico
de Anatomia Patoldgica, Centro Hospitalar de S. Jodo, Porto
carlos.hsjn@gmail.com

Introducdo: As miopatias distais sdo um grupo heterogé-
neo de doencas musculares que se caracterizam por um défi-
ce motor distal. O diagnéstico é orientado pela idade de inicio,
padrdo de hereditariedade, atingimento especifico de grupos
musculares e estudo histolégico de musculo. A miopatia GNE
(previamente de Nonaka ou de corpos de inclusao heredita-
ria) manifesta-se por défice motor distal progressivo, com pre-
servagdo do quadricipite femoral. A histologia muscular reve-
la “vactiolos bordeados” (rimmed-vacuoles). As mutacoes do
gene GNE, codificador de uma enzima incluindo na biossinte-
se do acido sidlico, confirmam o diagnéstico. Descreve-se um
caso clinico associado a duas novas variantes do gene GNE,
provavelmente patogénicas.

Caso Clinico: Doente de 34 anos, masculino, com antece-
dentes pessoais e familiares irrelevantes, iniciou pelos 24 anos
défice motor distal, na dorsiflexdo dos pés, associando-se pro-
gressivamente a défice na flexdo plantar e flexdo da coxa, com
atingimento posterior distal dos membros superiores. CK (501
U/L). EMG mostrou alteragdes miopaticas e fibrilacoes e
ondas lentas. Ressondncia muscular demonstrou uma atrofia
grave de todos os musculos da perna e coxa, com excep¢ao do
vastus medialis e lateralis. A biépsia do musculo revelou oca-
sionais fibras atrofiadas angulosas, por vezes agrupadas.
Observaram-se "vacuolos bordeados" em vdrias fibras. Em
microscopia eletrénica identificaram-se feixes de filamentos
desorganizados, de 15-18 nm de diametro, no sarcoplasma de
vdrias fibras, préximos a "membranous whorls”. Estudo gené-
tico identificou duas novas variantes heterozigéticas do gene
GNE (c.217A>G e ¢.2098G>A), no exao 3 e 12 respectivamente,
de significado indeterminado mas que, enquadradas no qua-
dro clinico, serdo de significado patogénico.

Conclusodes: Os autores salientam a raridade desta miopa-
tia na populacdo portuguesa, desconhecendo outros casos
descritos. O correcto diagnoéstico da miopatia GNE é essencial
face as perspectivas terapéuticas futuras, nomeadamente a
reposicao de acido sidlico, ainda em fase de ensaio clinico.
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Miopatias por defeito no gene RYR1
sem “central cores"

Jodao Rocha', Ricardo Taipa?, Manuel Melo Pires?, Jorge Oliveira’®,
M Rosario Santos®, Manuela Santos*

1-Servico Neurologia do Hospital de Braga; 2-Unidade de
Neuropatologia; 3-Unidade Biologia Molecular, 4-Consulta
Neuromusculares, Servico de Neuropediatria, Centro Hospitalar
do Porto

joaomrocha@gmail.com

Introducdo: As miopatias ligadas a mutacoes do gene da
rianodina (RYR1) sdao das mais frequentes, sendo classica a
presenca de "central cores” no musculo. E reconhecida a sua
variabilidade clinica e alguma sobreposi¢cao histopatolégica
com outras miopatias, dificultando a orientacao diagnoéstica.

Casos Clinicos: Sexo feminino, 15 anos, hipoténica mas
sem atraso motor. Mde e um tio materno com fraqueza de pre-
dominio membros inferiores e proximal. Aos 5 anos foi nota-
do ligeiro défice motor dos membros inferiores, estavel até
aos 10 anos, quando desenvolve uma escoliose. Objectiva-
mente identificava-se ptose direita, parésia facial bilateral
ligeira e palato alto; défice dos flexores do pescoco e tetrapa-
résia grau 4 de predominio proximal com hipotonia global.
Fraqueza axial com escoliose dorso-lombar agravou progres-
sivamene em 3 anos. CKs normais. A bi6psia do musculo mos-
trava um marcado predominio de fibras tipo 1.

Sexo feminino, 18 anos com cansaco facil desde sempre e
com agravamento progressivo. Aos 11 desenvolve escoliose
com agravamento rdpido. Apresentava baixa estatura com
hipotrofia muscular, tetraparésia grau 4 de predominio proxi-
mal, com marcada fraqueza axial e escoliose dorso-lombar e
térax estreito. Necessitou cirurgia de escoliose aos 14 anos e
ventilacdo nao invasiva aos 15 anos. CKs normais, A biépsia
de musculo mostrou aumento da variabilidade de didmetro
das fibras e predominio de fibras tipo 1, alguma substituicao
adiposa e fibrose. Encontradas mutac¢des RYR1 nos dois casos,
bem como nos familiares do caso 1.

Conclusdo: Apresentam-se dois casos de miopatia, com
envolvimento axial importante e progressivo. Em ambos, a
histologia do musculo revelava aspectos que poderiam sugerir
o diagnostico (predominio de fibras tipo 1) mas ndo apresen-
tavam cores.

Os casos ilustram a variabilidade fenotipica e histopatolé-
gica das miopatias congénitas relacionadas com a rianodina,
alertando para a possibilidade de identificacdo da escoliose e
insuficiéncia respiratoria como um elemento orientador do
diagnéstico molecular.

Um caso de Sindrome de Churg-
Strauss com uma apresentacao equivoca

Raquel Tojal, Simao Cruz, Angela Timéteo

Servigo de Neurologia, Hospital Prof. Dr. Fernando Fonseca,
Amadora-Sintra

raqueltojal@hotmail.com

Introducdo: O diagnéstico diferencial das neuropatias peri-
féricas agudas e subagudas é vasto sendo essenciais a caracte-
rizagdo exaustiva do quadro clinico e os estudos neurofisiol6-
gicos. A sindrome de Guillain-Barré (SGB) é um diagndstico
frequente mas causas menos comuns como as vasculites, cau-
sas toxicas ou paraneopldsicas devem ser consideradas.

Caso Clinico: Homem, 58 anos, hipertenso, com perda
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ponderal de seis quilos e quadro recente interpretado como
pneumonia atipica. Antecedentes familiares irrelevantes.
Quadro com cinco semanas de evolucao de parestesias simé-
tricas nao dolorosas ascendentes e fraqueza dos membros
inferiores (MI). Exame neurolégico (alterado): forca muscular
(FM) do MI direito grau 4/5 na flexao da coxa, grau 3/5 na dor-
siflexdo do pé, no MI esquerdo FM grau 4/5 global, com refle-
xos rotuliano e aquiliano abolidos a direita. Analiticamente:
leucocitose com neutrofilia e eosinofilia, PCR elevada, atribui-
das a pneumonia atipica. Portador de eletromiograma sugesti-
vo de SBG em fase sub-aguda. Iniciada imunoglobulina com
melhoria do défice motor; agravamento das queixas respirato-
rias e deterioracdo rapida da fungao renal (creatinina méaxima
de 7.65mg/dl). Na investigacao subsequente: proteintria 24h —
2301 mg/24h, anticorpo c-ANCA positivo e p-ANCA negativo,
anticorpo anti-proteinase 3 neutréfilo positivo, biopsia renal
revelando glomerulopatia necrotizante crescéntrica, pauci-
imune, TC-térax com fibrose intersticial bilateral e imagens em
favo de mel. Admitiu-se Sindrome de Churg-Strauss (SCS) pela
presenca de 4 critérios: eosinofilia, perda ponderal, polineuro-
patia, vasculite necrotizante. No dltimo eletromiograma: poli-
neuropatia axonal sensitivo-motora, de gravidade severa.
Conclusdo: As vasculites sistémicas sdo causas raras de
neuropatia periférica. Geralmente caracterizam-se por um
quadro doloroso, assimétrico, com evolucdo aguda/subagu-
da, afectando predominantemente os MIs. A SCS é uma vas-
culite sistémica de pequenos vasos, ANCA positiva, com atin-
gimento pulmonar, renal e do sistema nervoso periférico,
geralmente apresentando-se como mononeuropatia maulti-
pla. Existem raros casos descritos de uma apresentagdo
mimetizando a SGB. Este caso exemplifica a importancia de
uma avaliacdo continua e multidisciplinar de cada doente.

Eritromelalgia, o sistema
autonémico simpatico e a toxina
botulinica - um caso de sucesso
terapéutico

Andreia Costa'?, Joana Meireles'?, Maria José Festas>?, Armanda
Gomes?, Pedro Abreu"**

1-Servigo de Neurologia; 3-Consulta da Dor do Centro Hospitalar
de Sao Joao, Porto; 2-Faculdade de Medicina da Universidade do
Porto

andreiafgcosta@gmail.com

Introducio: A eritromelalgia é uma sindrome clinica rara
que afeta frequentemente as extremidades sendo caraterizada
por paroxismos de dor, edema, calor e rubor intermitentes. No
seu tratamento sao utilizados varios farmacos, no entanto, os
resultados sdo frequentemente pouco satisfatérios, pelo que
por vezes se recorre a simpatectomia. A toxina botulinica
(ToxBot-A) tem sido utilizada para o tratamento de algumas
doencas caraterizadas por uma hiperatividade do sistema
autonémico simpdtico i.e. hiperhidrose plantar, doenca de
Raynaud. Apresentamos um caso em que o tratamento desta
sindrome com ToxBot-A teve bons resultados.

Caso Clinico: Mulher, de 31 anos, sem antecedentes pato-
l6gicos de relevo, inicia em 2002, episédios paroxisticos de dor
em queimor, calor, edema e rubor dos dedos da mao esquer-
da, por vezes associada a posicdo disténica dos 3 dedos
mediais dessa mao. Ocasionalmente, episddios semelhantes
atingiam a mao direita e/ou o pé esquerdo. Esta sintomatolo-
gia ndo era precipitada pelo frio/toque. A doente manteve
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estes episodios de forma intermitente ao longo de cerca de 6
anos. Na Consulta da Dor, ndo foram objetivadas alteragdes ao
exame geral e/ou neurolégico. Realizou vdrios exames com-
plementares de diagnostico, com vista a exclusao de etiologia
secunddria: normais ou negativos. Tentaram-se diversas abor-
dagens terapéuticas, incluindo 4cido acetilsalicilico, amitrip-
tilina, inibidores recaptagdo da serotonina, pregabalina e
levodopa/carbidopa, sem que se tenha verificado uma melho-
ria sintomadtica. Posteriormente a doente inicia ToxBot-A, com
uma diminuicdo franca do namero de episédios e das queixas
dlgicas associadas.

Conclusdao: Embora os autores ndo tenham encontrado
referéncias na literatura sobre o uso do ToxBot-A na eritrome-
lalgia, obteve-se uma melhoria sintomadtica assinaldvel, nesta
doente. Especulamos que a ToxBot-A, atrdves da sua accao
direta neurolitica sobre as fibras nocicetivas e por inibir local-
mente a hiperatividade do sistema autonémico simpatico,
tenha induzido um efeito analgésico.

Doenca de Forestier, uma causa
invulgar de consulta de neurologia

Andreia Veiga', Andreia Matas', Ana Machado®, Ana Roxo? Jodo
Paulo Gabriel', Mdrio Rui Silva'

1-Servico de Neurologia; 3-Servico de Reumatologia, Centro
Hospitalar de Tras-os-Montes e Alto Douro; 2-Servigo de
Neurocirurgia, Hospital de St.> Anténio, Centro Hospitalar do Porto
joaopaulomsgabriel@gmail.com

Introducdo: A doenca de Forestier, ou hiperostose esque-
lética idiopatia difusa, é uma entesopatia ndo inflamatéria.
No raquis envolve principalmente o ligamento paravertebral
antero-externo no segmento tordcico, conduzindo a ostofito-
se massiva com pontagem Ossea entre, pelo menos, quatro
corpos vertebrais contiguos. Geralmente assintomatica, afec-
ta sobretudo idosos. Ndo é uma situagao habitualmente iden-
tificada em consulta de neurologia.

Caso Clinico: Homem de 60 anos, enviado a consulta de
neurologia por cervicalgia com limita¢do funcional significa-
tiva e disfagia, quer para sélidos quer para liquidos, clinica
progressiva, com dois anos de evolucao. O doente havia sofri-
do j& algumas quedas apds extensdo cervical abrupta. Houve
mencao a traumatismo cervical por queda, 5 anos antes, sem
fracturas, nem sequelas no imediato. O exame neurolégico
nao revelou anormalidades, designadamente na mobilidade
do palato, nem se identificaram, clinica ou electromiografica-
mente, sinais de disfuncao do neurénio motor. Na RMN cervi-
cal demonstrou-se exuberantes formacdes osteofitarias mar-
ginais anteriores associadas a calcificacdo do ligamento longi-
tudinal anterior, condicionando marcada deformacao da
parede posterior da hipofaringe; calcificacdo do ligamento
supraespinhoso e do segmento inferior do ligamento nucal
posterior; sendo o canal cervical amplo, o espago subaracnoi-
deu permeédvel, ndo se identificando compromisso mielo-
radiculares. A Investigag@o analitica que incluiu estudo autoi-
mune e do metabolismo de fésforo e célcio, resultou normal.
Gastroenterologia nao identificou lesdo esofdgica intrinseca.
ORL demonstrou hipomobilidade faringea. O doente foi sub-
metido a descompressao cirtirgica com remocao, por via ante-
rior, das formacdes osteofitarias, com notavel beneficio no ali-
vio da dor e remissdo da disfagia.

Discussao: Esta circunstancia é invulgar até porque sdo
raros os casos em que o envolvimento cervical pela doenca
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surge proeminente e com disfagia. Pode até, inclusive, nos
casos graves, cursar com mielopatia. Nao é de estranhar, pois,
observar em consulta de neurologia casos como o relatado,
motivo pelo qual se faz referéncia a esta entidade.

Ganglionopatia associada a
neoplasia uterina

Ana Franco, Jodo Ferreira, Tiago Teodoro, Cldudia Rocha,
Miguel Coelho, Luisa Albuquerque

Servico de Neurologia, Hospital de Santa Maria, Lisboa
catie.ann@gmail.com

Introducio: As ganglionopatias sao doencas raras do gan-
glio dorsal sensitivo, cujas etiologias conhecidas mais comuns
sao a auto-imune e paraneoplasica, sendo idiopética em 50%
dos casos. Descrevemos um caso de ganglionopatia associada
a neoplasia uterina.

Caso Clinico: Mulher de 53 anos, com antecedentes de
psoriase com 11 meses de evoluc¢ao e deficiéncia de vitamina
B12 com alguns meses de evolucdo e de etiologia indetermi-
nada, admitida por instalagao rdpida de incapacidade para a
marcha e alteracdo da sensibilidade dos membros inferiores,
com agravamento progressivo. Ao exame objectivo apresenta-
va anestesia postural do 3° dedo mao direita, mao esquerda e
dedos dos pés, anestesia vibratéria dos pés, disestesia e alodi-
nia das maos e dos membros inferiores (MI), com distribui¢dao
em padrao geogréfico, abolicao dos reflexos osteotendionosos
nos MI, ataxia do membro superior esquerdo e dos MI, agra-
vando com olhos encerrados, marcha atéxica; sinal de
Romberg positivo, com instabilidade postural e forga muscu-
lar conservada. O EMG revelou ganglionopatia sensitiva. O
estudo de doencas auto-imunes, infecciosas, pesquisa de
neoplasia oculta (TC toraco-abdomino-pélvica; anticorpos
anti-neuronais anti-Hu e anti-CRMP5) e causas iatrogénicas
incluindo medicagdo quimioterdpica, talio e antibi6ticos foi
negativo. Documentou-se deficiéncia de vitamina B12 e fola-
to, de etiologia indeterminada, e iniciou reposi¢dao. Manteve
agravamento do quadro neurolégico durante o internamento,
sem beneficio com imunoglobulinas e.v. ou metilprednisolo-
na. A realiza¢do de uma PET demonstrou hiperfixacdo a nivel
do endométrio e nas cadeias ganglionares pélvicas e inguinal
direita, sugestivo de neoplasia do endométrio.

Conclusdes: Este é o primeiro caso de ganglionopatia por
sindrome paraneopldsico associado a neoplasia do endomé-
trio provavel. Este caso reforca a importancia da PET na pes-
quisa de neoplasia oculta em sindromas paraneoplésicas.

Acomoda mas nao reage... a
semiologia de um doente com AVC
isquémico

Sandra Sousa’, Joao Peres', Rui Guerreiro', Cdtia Carmona’,
Pedro Mouro', Carlos Cavaleiro?, Fernando Pita'

1-Hospital José de Almeida de Cascais, Cascais;
2-Neuroftalmologista aposentado
sandracastrosousa@gmail.com

Introducio: A Sifilis € uma doenca infecciosa causada por
uma espiroqueta, o Treponema pallidum. Os defeitos pupilares
podem representar uma das manifestacoes clinicas associadas.

Caso Clinico: Mulher de 58 anos, com habitos tabagicos,
sem outros factores de risco vasculares. Recorre ao nosso hos-
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pital por quadro com dois dias de evolugao de diminui¢ao da
forca muscular a esquerda e dificuldade na articulacao verbal.
Ao exame neurolégico apresentava disartria, hemiparésia
esquerda com componente facial homolateral e compromisso
da marcha, hipostesia dlgica esquerda. Fundoscopia sem alte-
ragdes, anisocoria - a pupila direita midridtica nao reagia a luz
mas reagia a acomodagao, sem ptose ou alteracdes da oculo-
motricidade extrinseca. Na investigacdo destaca-se: RM ence-
falica com encefalopatia vascular microangiopética e lesao
recente com restri¢ao na difusao no territério da ACM direita;
ecocardiograma, ecodoppler dos vasos do pescoco, serologias
HIV1 e 2 e perfil lipidico, normais; Angio-TC provével processo
de vasculite; RPR positivo, confirmado pelo TPHA; LCR pleoci-
tose de 32 células/microl. de predominio mononuclear com
proteinorrdquia de 67mg/dL e glicorrdquia de 53mg/dL e
VDRL positivo (1/8) no LCR. Preenchidos os critérios para neu-
rossifilis forma meningovascular, iniciou terapéutica com
Penicilina G cristalina, 24 milhées de unidades por dia, que
cumpriu durante 14 dias. Foi realizada avaliacdo do defeito
pupilar com instilacao oftdlmica de pilocarpina a 0.1% obten-
do-se uma resposta midtica da pupila afectada. Estes achados
sdo consistentes com a hipersensibilidade da desnervacao da
pupila direita e o diagndstico de pupila de Adie.

Conclusao: Este caso sublinha a necessidade de colocar a
hipétese de neurossifilis no diagnéstico diferencial de doentes
com oftalmoplegia intrinseca e salienta o facto de que, apesar
da pupila de Argyll-Robertson ser a mais caracteristica da
neurossifilis, outros defeitos pupilares, tal como a Pupila de
Adie, apesar de menos frequentes estarem descritos em asso-
ciagao.

Parésia supranuclear do olhar
vertical conjugado devido a lesdo
isquémica mesencefalica unilateral

Miguel Pinto', André Caetano’, Vera Silva?, Jodao Costa’®, Sofia
Calado'*, Miguel Viana Baptista'*

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia,
3-Servico de Oftalmologia, Centro Hospitalar de Lisboa
Ocidental, Lisboa; 4-CEDOC, Faculdade de Ciéncias Médicas de
Lisboa, Lisboa

migueljmp@gmail.com

E conhecido o papel dos nticleos mesencefélicos rostrais
no controlo da oculomotricidade vertical conjugada. As lesdes
focais desta regiao sao pouco frequentes e, geralmente, de
natureza vascular, neopldsica ou desmielinizante. Porém, a
afeccao isolada do olhar vertical conjugado é uma manifesta-
¢ao rara de isquémia mesencefélica.

Descrevemos o caso de uma doente de 62 anos, com hiper-
tensdo arterial, dislipidémia e AVC lacunar prévio, admitida
por um quadro subito de diplopia vertical e desequilibrio na
marcha. O exame neurolégico revelava parésia dos movimen-
tos verticais conjugados do olhar, limitacao da convergéncia e
nistagmo horizontal na posicdo primédria do olhar, bem como
lateropulsao esquerda no ortostatismo. Foi referida diplopia
vertical em todas as posicoes do olhar, exceptuando a prima-
ria. Os reflexos oculocefdlicos verticais e horizontais encontra-
vam-se preservados, assim como os reflexos pupilares e os
movimentos horizontais sacddicos e de perseguicdo. Nao foi
objectivada ptose nem fatigabilidade patologica dos musculos
extra-oculares. A RM-CE evidenciou, além de sinais leucoen-
cefalopatia microangiopdtica, uma pequena lesao mesencefa-
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lica paramediana direita alta, em provavel estadio subagudo. A
investigacdo de fontes emboligenas foi negativa. Foi admitido
AVC isquémico agudo do mesencefélo rostral, em contexto de
doenca arterial local. Assistiu-se a recuperagao total das quei-
xas de diplopia, bem como a remissao da limitacao da conver-
géncia e do nistagmo horizontal. A doente manteve, porém, a
parésia dos movimentos verticais conjugados.

O AVC isquémico mesencefdlico puro é uma entidade
pouco frequente, devendo ser suspeitado perante um quadro
de parésias oculomotoras e ataxia axial e da marcha. Lesoes
bilaterais sdo geralmente necessdrias para afectar a oculomo-
tricidade vertical conjugada. Porém, mais raramente, lesoes
unilaterais foram também descritas. Nestes casos, presume-se
que a lesdo interrompa as vias envolvidas no olhar vertical
antes e depois da sua decussacao, induzindo uma alteracao
anatomicamente uni, mas funcionalmente bilateral.

Acidente Vascular Cerebral
Isquémico como manifestacdo inicial de
Arterite de Takayasu

Pedro Viana', Paulo Batista? Vanessa Almeida? Marta
Moitinho?, Ruth Geraldes'

1-Unidade de Acidentes Vasculares Cerebrais, Servico de
Neurologia, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa
Norte; 2 Laboratério de Hemodinamica Cerebral, Servico de
Neurologia, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa
Norte; 3-Servigo de Medicina II, Hospital de Santa Maria, Centro
Hospitalar Lisboa Norte

pedrofaroviana@gmail.com

Introducdo: A Arterite de Takayasu (AT) é uma vasculite de
grandes vasos que afecta preferencialmente a aorta e seus
ramos principais. 10-20% dos doentes tém envolvimento neu-
rolégico ao longo do curso clinico. O AVC pode ser a manifes-
tacao inicial em 2-5% dos casos.

Caso Clinico: Mulher, 48 anos, fumadora, com quadro de
instalacao subita de hemihipostesia esquerda, seguido de des-
coordenacao e parésia da mao esquerda. Na observagado apre-
sentava parésia grau 4 do membro superior esquerdo, hemihi-
postesia téctil e proprioceptiva esquerdas; diminuicao do pulso
radial e braquial esquerdo e diferencial de pressao arterial entre
os dois bragos >10mmHg. Analiticamente: VS de 57mm/s,
Leucocitose com neutrofilia, PCR de 1.51mg/dL. Restante estu-
do analitico incluindo autoimunidade e serologias infecciosas
negativo. RM-CE com lesao isquémica occipito-parietal direita.
Ultrassonografia dos vasos do pescoco com estenoses significa-
tivas na artéria carétida externa direita e subcldvia esquerda,
com espessamento homogéneo das paredes arteriais, e
Doppler Transcraniano com aumento das velocidades de fluxo
em multiplas artérias intracranianas. Angiografia Cerebral, do
arco aodrtico e vasos do pescoco confirmou estenose circunfe-
rencial da arteria subcldvia esquerda proximal a emergéncia da
artéria vertebral, com enchimento desta em contracorrente na
injecgdo da artéria vertebral direita; drea de vazio vascular fron-
to-parietal direito; aneurisma sacular na bifurcacdao da artéria
cerebral média esquerda. Angio-TC de corpo com espessamen-
to concéntrico difuso de diversas artérias de grande calibre,
incluindo subclévia esquerda, aorta toraco-abdominal, mesen-
térica superior e iliacas primitivas. Assumido o diagnéstico de
AT, adicionou-se a antiagregacao corticoterapia sistémica.

Conclusao: Apresentamos um caso raro de AVC Isquémico
como primeira manifestacdo de AT, com envolvimento de
vasos intra e extracranianos. Salientamos a importancia ava-

Sinapse

93

-



94

liar sistematicamente os pulsos arteriais em doentes com
AVC, bem como a necessidade de alargar o estudo ultrassono-
gréfico a outros vasos, se assimetria de pulsos. Torna-se fun-
damental considerar o diagndstico pois exige uma avaliacdo
diagnostica e terapéutica especificas.

Sindrome de locked-in em
intoxicacdo por organofosforados

Rui Barreto', Sandra Moreira’, José Mdrio Roriz', Paulo Reis*
1-Servico de Neurologia, 2-Unidade de Cuidados Intensivos -
Centro Hospitalar de Entre o Douro e Vouga, Santa Maria da Feira
pedrofaroviana@gmail.com

Introducéo: Os compostos organofosforados sdao ubiquos
na actividade agricola e responsédveis por grande parte das
intoxicacoes ndo-medicamentosas reportadas ao CIAV. O seu
consumo, frequentemente voluntario, cursa com nao s6 com
sindrome hipercolinérgico agudo mas também com a ocor-
réncia de sintomas tardios e crénicos, causando elevada leta-
lidade e morbilidade.

Caso Clinico: Uma doente de 47 anos foi trazida ao Servico
de Urgéncia por sinais tipicos e suspeita de intoxicacdo com
pesticida contendo clorpirifos (organofosforados classe II).
Por agitagdo e instabilidade hemodinamica apés atropiniza-
¢ao completa foi sedada e admitida na Unidade de Cuidados
Intensivos iniciando obidoxima. Ao 4° dia de internamento,
por evolugdo favordvel sem reaparecimento dos sintomas
colinérgicos, procedeu-se a extubacdo e foi transferida para
Unidade de Cuidados Intermédios. Ao longo das 48 horas
seguintes foi notado quadro de anartria, ptose bilateral e
tetraparésia com arreflexia progressiva com envolvimento dos
musculos respiratérios e necessidade de reinstituir ventilagdo
mecanica que manteve durante 12 dias. Apesar da impossibi-
lidade de um desmame ventilatério, constatou-se que a doen-
te mantinha defesa ocular a ameaca e movimentos oculares
espontaneos e dirigidos ao interlocutor. O EEG corroborou
estado de vigilia normal; o nivel sérico de colinesterases per-
maneceu indosedvel; o ENG/EMG mostrou velocidades de
condug¢do normais mas incremento na estimulacao repetitiva,
compativel com bloqueio neuromuscular pré-sindptico.
Melhorou lentamente da tetraparésia, com recuperacdo com-
pleta um més ap6s a admissao.

Conclusdo: A sindrome intermédia dos organofosforados
(SI0), atribuida ao bloqueio neuromuscular por excesso de ace-
tilcolina na fenda neuromuscular, desenvolve-se tipicamente
as 24-96 horas ap6s a intoxicagao, com défice motor afectando
sobretudo os musculos cranianos, bulbares e respiratérios.
Apesar do bom prognéstico funcional, o quadro pode perma-
necer por semanas e requerer ventilacio invasiva. Alteracoes na
EMG podem prever o aparecimento da SIO, devendo estes
doentes ser monitorizados electrofisiologicamente.

Lipomatose epidural espinhal
extensa secundaria a corticoterapia -
comorbilidades e dificuldades na
abordagem
Sandra Moreira, Luis Fontao, José Roriz, Catarina Santos

Centro Hospitalar de Entre Douro e Vouga, Santa Maria da Feira
sandramor3@msn.com
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Introducdo: A Lipomatose Epidural Espinhal (LEE) é uma
entidade rara, resultante da deposicao excessiva de tecido adi-
poso normal no espaco extradural intraespinhal. A causa mais
comum € a administracdo exogena de esteroides. Outras cau-
sas possiveis sdo a producao excessiva de esteroides endoge-
nos e a obesidade, estando descritos casos idiopaticos.

Caso Clinico: Mulher de 63 anos com antecedentes de DM,
HTA, dislipidemia, hepatite auto-imune sob corticoterapia
cronica e fraturas de L2 e L3 sem compromisso neurolégico.
Recorreu ao SU por quadro com 1 semana de evolugao de dor
lombar, dificuldade motora dos membros inferiores, dificul-
dades na miccao, obstipacdo e alteragdes sensitivas dos mem-
bros inferiores. Ao exame neuroldgico apresentava paraparé-
sia flacida simétrica de predominio proximal, auséncia de
reflexos aquilianos, reflexo cutaneoplantar em extensao bila-
teralmente, nivel sensitivo em D6 e aboli¢ao da sensibilidade
vibratéria em ambos os membros inferiores.

A RM vertebro-medular mostrou extensa lipomatose epi-
dural dorso-lombar, com colapso do espaco sub-aracnoideu e
moldagem medular, agravada por fraturas dos corpos verte-
brais de D7, D9-D12 e L1-L4, sem evidentes alteragdes do
sinal medular.

Apesar de ligeiramente melhorada ap6s suspensao da cor-
ticoterapia, esta foi reintroduzida para controlo da hepatite
auto-imune. Nao foi proposta para laminectomia descom-
pressiva por risco de colapso vertebral nos segmentos com
fratura.

Conclusdes: Apesar do atingimento dorsal e lombar serem
os mais frequentes, a afe¢do simultanea destes segmentos, tal
como se verifica neste caso, estd descrita em apenas 10% das
situacoes. O tratamento conservador, com perda de peso e/ou
suspensao dos corticoides pode reduzir a quantidade de teci-
do adiposo e contribuir para a melhoria clinica. A cirurgia des-
compressiva é reservada para casos com défices neurologicos
importantes ou nas situacdes em que o tratamento conserva-
dor nao foi eficaz. O caso que apresentamos € de dificil abor-
dagem pela impossibilidade de suspensao da corticoterapia,
bem como pela contra-indicagdo para laminectomia descom-
pressiva.

Sindrome de depleccao do DNA
mitocondrial associado a mutacdo no gene
da POLG

José Tomds', Luisa Diogo?, Manuela Grazina®, Carmo Macdrio'
1-Servigo de Neurologia do Centro Hospitalar e Universitdrio de
Coimbra; 2-Hospital Pedidtrico de Coimbra; 3-Centro de
Neurociéncias de Coimbra

jmst85@gmail.com

Introducdo: A maioria das proteinas mitocondriais sdo
codificadas por genes do DNA nuclear. A expressao clinica das
mutacdes do gene POLG é muito varidvel e engloba um espec-
tro de fenétipos clinicamente sobreponiveis.

Caso Clinico: Homem, 22 anos de idade com normal his-
téria perinatal e desenvolvimento até aos 2 anos de idade.
Ap6s essa idade iniciou quedas frequentes. Na escola primdria
foi notado desequilibrio na marcha, movimentos cefalicos
involuntarios, fraqueza muscular progressiva nos membros e
dificuldades na aprendizagem. Aos 10 anos de idade desen-
volveu agravamento rapidamente progressivo da sua condi-
¢do clinica que levou a incapacidade para marcha sem apoio.
Aos 14 anos o doente perdeu totalmente a sua capacidade
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para escrita e foi observada limitacao nos movimentos ocula-
res bilateralmente. O doente ficou definitivamente em cadei-
ra-de-rodas aos 16 anos. Tem como antecedentes pessoais
obesidade e tromboembolismo pulmonar. Os antecedentes
familiares sdo irrelevantes e nao existe consanguinidade nos
pais apesar de terem o mesmo apelido e serem naturais da
mesma localidade. Ao exame neurolégico actual apresenta:
disartria, ptose palpebral e oftalmoplegia bilaterais, tetraparé-
sia, arreflexia generalizada e compromisso das sensibilidades
superficial e profunda (com padrao “meia e luva”). Analitica-
mente apresenta défice de vitamina E. O electromiograma
mostrou polineuropatia sensitivo-motora crénica severa, a
RM-CE revelou atrofia cerebelosa e a biépsia muscular mos-
trou alteragdes inespecificas. No estudo da cadeia respiratéria
mitocondrial foi detectada diminuicdo na actividade dos
complexos IV e V e a quantificagaio do mtDNA mostrou evi-
déncia de depleccao (28% do valor normal). O sequenciamen-
to do DNA nuclear revelou mutacao heterozigética da POLG.
Conclusdes: As mutagdes na POLG devem ser considera-
das em todos os doentes com sindrome de deplec¢ao e nos
doentes que apresentam um fendtipo “ataxia neuropathy
spectrum”, como ocorre neste caso clinico, uma vez que é um
dos fendtipos mais frequentemente associados com as muta-
¢des na POLG mesmo que em individuos heterozigéticos.

Acidente vascular cerebral
isqguémico em doente com xantomatose
cerebrotendinosa: uma manifestacao
invulgar de uma doencga rara

Sara Dias, Joao Sequeira, Carlos Capela, Joana Morgado,
Manuel Almeida

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Lisboa Central
sarafpdias@gmail.com

Introducéo: A xantomatose cerebrotendinosa (CTX) é uma
doenca do armazenamento lipidico extremamente rara,
autossémica recessiva, caracterizada por alteracoes do meta-
bolismo biliar com acumulacao de colestanol nos tecidos. As
manifestagdes tipicas incluem cataratas, disfuncao neurolégi-
ca progressiva e xantomas tendinosos. O diagnéstico € facil-
mente confirmado pela elevacao do colestanol sérico ou teci-
dular, com niveis baixos de colesterol. Os autores descrevem
um caso com manifestacdes cerebrovasculares, pouco habi-
tuais nestes doentes.

Caso Clinico: Um doente de 35 anos foi trazido a Urgéncia
apos instalacdo aguda de hemiparésia direita. Tinha histéria
de atraso do desenvolvimento psicomotor e deformacdes dos
membros inferiores, com diagndstico recente de cataratas e
hipertensao. Tinha uma irma com cataratas e atraso cognitivo,
sem outros antecedentes familiares relevantes ou histéria de
consaguinidade. Na observacdo, apresentava hemiparésia
direita com plegia braquial, disartria e parésia central dos ner-
vos facial e hipoglosso. Além do défice cognitivo evidente,
apresentava proeminentes lesdes xantomatosas nos tendoes
de Aquiles, patelares, extensores das maos e dos cotovelos,
bem como disfuncao piramidal e extrapiramidal. A RM-CE
revelou atrofia cerebral e cerebelosa difusa e imagem compa-
tivel com lesdo vascular envolvendo o pedinculo cerebral e
tadlamo esquerdos. O Doppler carotideo evidenciou pequenas
placas em ambos os bulbos e as anadlises revelaram colesterol
total e LDL normais, HDL baixo, ligeira hipertrigliceridémia e
trombocitose. O doseamento de colestanol sérico, elevado,
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confirmou o diagnéstico de CTX. Ficou medicado com 4cido
quenodesoxicdlico, 4cido acetilsalicilico e sinvastatina, aguar-
dando estudo genético e familiar.

Conclusdes: A CTX é uma doenca metabdlica tratdvel,
sendo o diagnéstico precoce essencial de modo a prevenir
sequelas irreversiveis. Apesar do perfil lipidico teoricamente
anti-aterogénico, o envelhecimento e aterosclerose prematu-
ros sao comuns. Este doente tinha hipertensao, trombocitose
e ligeira alteracdo dos triglicéridos e colesterol HDL, sem
outros factores de risco vascular. Embora a CTX esteja asso-
ciada a complicagoes cardiacas, a doenca cerebrovascular nao
é habitualmente reportada.

Sindroma de Cogan

Andreia Veiga', Andreia Matas', Ana Roxo? Jodao Paulo Gabriel’,
Mario Rui Silva'

1-Servigo de Neurologia, 2-Servico de Reumatologia, Centro
Hospitalar de Tras-os-Montes e Alto Douro
joaopaulomsgabriel@gmail.com

Introducdo: A sindrome de Cogan é uma circunstancia
inflamatéria rara, de causa desconhecida, ndo hereditaria.
Afecta especialmente individuos jovens. Carateriza-se pela
associacao entre oftalmopatia inflamatéria, geralmente na
forma de queratite intersticial, e disfuncao audio-vestibular.
O diagnéstico é clinico e a sintomatologia amenizédvel com
corticosteroides.

Caso Clinico: Jovem de 22 anos do sexo feminino referen-
ciada a observagdo neuroldgica por uma semiologia com per-
fil subagudo caracterizada por hipoacusia bilateral progressi-
va, associada a conjuntivite, poliartralgias de grandes articula-
¢Oes sem artrite, e evidéncia inflamatdéria sistémica (Anemia
com Hb=10.3 g/dL de etiologia inflamatoéria, leucocitose com
13200 com 73% PNN, trombocitose 590000, velocidade de
sedimentacdo de 110 mm, Proteina C reactiva de 12 mg/dL)
na auséncia de febre. Havia sofrido um epis6dio autolimitado
de diarreia, 15 dias antes. Nao se identificaram antecedentes
pessoais nem familiares relevantes. Ao exame clinico ndo se
observaram outras anormalidades para além da hipoacusia
(que se haveria de provar neurossensorial) e conjuntivite bila-
teral. Nao houve evidéncia de autoimunidade, nem de sero-
positividade para HIV, virus hepatotrépicos ou brucelose. A
RMN do neuroeixo resultou normal, tal como o estudo de LCR
(que incluiu determinagdo de indice de IgG, pesquisa de ban-
das oligoclonais, serologia de borrelia e VDRL). Conside-
rando-se estar em presenca de um caso de S. de Cogan, insti-
tuiu-se corticoterapia oral e, posteriormente, metotrexato.
Assistiu-se a melhoria clinica, com normalizacao da expres-
sdo inflamatodria sistémica e normalizacdo da audicdo a
esquerda (mantendo hipoacusia e acufeno a direita), corrobo-
rando a hipétese de diagnostico.

Conclusao: A disfuncao auditivo-vestibular é um motivo
cada vez mais frequente de consulta de neurologia, sobretudo
a sintomatologia vertiginosa, tantas vezes dificil de debelar.
Dai que a familiaridade com esta e outras causas deste espec-
tro de manifestacdes clinicas, esta em particular porque trata-
vel, é cada vez mais pertinente para o neurologista, razdo pela
qual se divulga este caso.
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Sindrome de Vernet pelo virus
Epstein-Barr na auséncia de
mononucleose infecciosa

Joao Ferreira, Ana Franco, Sandra Agostinho, Tiago Teodoro,
Carolina Santos, Miguel Coelho, Luisa Albuquerque

Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte, Lisboa
jnuno_gt@hotmail.com

Introducdo: A Sindrome de Vernet define-se por parésia
unilateral dos nervos glossofaringeo, pneumogdstrico e espi-
nhal, podendo ter diversas causas. Damos a conhecer um caso
secunddrio a infecg@o por virus Epstein-Barr (EBV).

Caso Clinico: Um homem de 76 anos, com antecedentes
de poliomielite aos 9 meses de idade, foi admitido por quadro
clinico com uma semana de evolucao, de disfonia e disfagia
para alimentos sdlidos, acompanhado de cefaleia parieto-
temporal direita com irradiacao ao pavilhao auricular direito
e agravamento da dificuldade prévia na elevagao do ombro
direito. Sem queixas de mialgias, odinofagia ou febre. Ao
exame objectivo verificava-se disfonia, parésia do hemipalato
direito, parésia do musculo trapézio direito e lesdes vesicula-
res na concha do pavilhdo auricular direito, com sinais infla-
matorios circundantes a essas lesdes. Sem adeno ou organo-
megdlias. Na laringoscopia observou-se uma paralisia da
corda vocal direita. O exame citoquimico do LCR registou 6
células/mm3, com proteinorrdquia e glicorrdquia normais. A
RMN-CE revelou um espessamento e realce com gadolinio na
ponderacao T1 dos pares cranianos IX, X e XI direitos. A hip6-
tese inicial foi de infeccdo pelo virus varicela-zoster pelos
aspectos clinicos e serologia positiva; no entanto, a PCR no
liquor para este virus foi negativa e surgiu positiva para o EBV.
Houve uma acentuada e progressiva melhoria clinica apé6s
terapéutica empirica com aciclovir e prednisolona.

Conclusdes: A infeccao pelo EBV pode cursar com varias
complica¢des neurolégicas, incluindo polinevrite craniana;
estas podem acontecer sem sintomatologia prévia compativel
com mononucleose infecciosa. A parésia isolada de pares cra-
nianos baixos é muito rara no contexto da infeccdo por este
virus e, geralmente, manifesta-se ap6s quadro clinico de
mononucleose. O nosso caso é excepcional pela auséncia de
mononucleose infeccosa associada a Sindrome de Vernet.

Metronidazol: toxicidade do
sistema nervoso central e periférico numa
doente

Sara Fontes', Cristina Garrido'?, Tiago Rodrigues®, Marta
Salgado*, Joana Damaésio'

1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Pediatria, 3-Servigo de
Neurorradiologia, 4-Servico de Gastrenterologia, Centro
Hospitalar do Porto

sara.fontes@live.com.pt; cgarridopt@gmail.com;
tyagorodrigues@gmail.com; martasalgado1@sapo.pt;
joanadamasio80@gmail.com

Introduc@o: O metronidazole é um firmaco com efeitos neu-
rotéxicos centrais e periféricos conhecidos. A neuropatia periféri-
ca é frequentemente descrita, sendo a sindrome cerebelosa, ence-
falopatia e crises epilépticas complicacdes mais raras.

Caso Clinico: Mulher de 37 anos, com doencga de Crohn , obser-
vada no servigo de urgéncia por parestesias e adormecimento das
extremidades com um més e desequilibrio com 15 dias de evolugao.
Encontrava-se medicada hda 4 meses com metronidazole
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(1500mg/d), ciprofloxacina, vitamina B12 e acido félico. No exame
neurolégico apresentava disartria escandida, hipostesia édlgica em
luva (pelo punho) e petiga (pelo joelho), sem alteragao de sensibili-
dade proprioceptiva, reflexos osteotendinosos presentes e simétri-
cos, dismetria apendicular bilateral e marcha ataxica com funam-
bulo muito instavel. A TC cerebral revelou hipodensidade simétrica
dos nucleos dentados, na substancia branca profunda dos hemisfé-
rios cerebelosos e mesencéfalo. Foi suspenso o metronidazole com
franca melhoria da sindrome cerebelosa ao fim de uma semana e
melhoria progressiva das alteracdes sensitivas periféricas. A RM
cerebral, realizada 10 dias ap6ds a suspensao do metronidazol e ja
com melhoria da sindrome cerebelosa, nao mostrou alteracao de
sinal das estruturas da fossa posterior. Um més depois apresentava,
ao exame neuroldgico, hipostesia dlgica em petiga (terco distal dos
membros inferiores) e discreta instabilidade no funambulo.
Documentamos em video a evolugao clinica da doente.

Conclusdes: Apresentamos um caso de toxicidade do metro-
nidazole em que houve envolvimento sequencial do sistema ner-
voso periférico e central. Tal como descrito, ap6s interrup¢ao do
metronidazole ocorreu rdpida melhoria da sindrome cerebelosa e
alteracdes imagiologicas das estruturas da fossa posterior.
Relativamente ao atingimento do nervo periférico, habitualmente
amelhoria ocorre ao longo de meses/anos existindo casos em que
permanecem défices ad eternum. Pretendemos chamar a atencao
para a apresentacdo clinica e imagiolégica da toxicidade do
metronidazole, uma condicdo grave mas reversivel quando atem-
padamente diagnosticada.
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09h15-10h00

10h00-10h45

11h15-13h00
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Abertura
Pedro Cabral

Perturbacoes cognitivas e do comportamento com epilepsia «sub-clinica»: tratar
ou ndo tratar?
Eliane Roulet (Lausanne)

Dilemas no tratamento dos defeitos de migracao neuronal (a histéria natural das
displasias e malformacoes)

Christine Bulteau (Paris)

Apresentacdo: Ana Moreira, José Carlos Ferreira

MESA REDONDA

Comportamento, empatia, atencao, implicacdes na aprendizagem. Diferentes
perspectivas

Sara Ibérico, Paula Pires Correia, Julia Guimardes, Pedro Cabral

Moderadores: Maria José Fonseca, Manuela Santos

CONFERENCIA Dr. Orlando Leitdo

Avaliacao nao invasiva na epilepsia refractaria
Alberto Leal (Lisboa)

Apresentacao: José Cabral, Clara Romero
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15h00-16h00 CASOS SURPRESA: Sessdo Interactiva
Apresentacao: José Carlos Ferreira
Comentadores: Dilio Alves, Conceicao Robalo, Sofia Quintas

16h30-18h00 COMUNICAC(")ES LIVRES / POSTERS
Moderadores: Célia Barbosa, Fatima Furtado

18h00-19h30 Assembléia Geral da SPNP

08h00-09h30 COMUNICACOES LIVRES / POSTERS
Moderadores: Roseli Gomes, Euldlia Calado

09h30-10h15 Perturbacdes especificas da linguagem e afasias adquiridas
Isabel Pavao Martins (Lisboa)
Apresentacdo: Luis Borges, Rita Lopes Silva

10h45-11h30 Importancia da avaliacdo neuropsicolégica na abordagem diagnéstica e decisao
terapéutica
Christine Bulteau (Paris)
Apresentacdo: Ana Isabel Dias, José Paulo Monteiro

11h30-13h00 COMUNICACOES LIVRES / POSTERS
Moderadores: Inés Carrilho, Carla Mendonca

14h45-18h00 FORUM INTERACTIVO DE CASOS CLINICOS
Discussdo de casos clinicos de epilepsia refractaria, com a participacdo dos
congressistas e dos convidados
Eliane Roulet, Christine Bulteau, Ricardo Rego, Nuno Canas

18h00 ENCERRAMENTO
Teresa Temudo
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Resumos

Moderadores: Célia Barbosa, Fatima Furtado

Heterotopias Nodulares Periventriculares
numa Consulta de Epilepsia Pediatrica

Ana Brett', Bruno Gomes?, Conceicdo Robalo', Ménica
Vasconcelos'

1-Servico de Neuropediatra - Centro de Desenvolvimento Luis
Borges, Hospital Pediétrico, Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra, Coimbra; 2-Servico de Neuroradiologia, Centro
Hospitalar e Universitdrio de Coimbra, Coimbra

Introducdo: As malformacoes do desenvolvimento cortical
sd3o um grupo heterogéneo de patologias onde se incluem as
alteracdes da migracdo neuronal, nomeadamente as heteroto-
pias nodulares periventriculares (HNP). As HNP sdo causa im-
portante de atraso global do desenvolvimento (AGD) e epilepsia,
com inicio varidvel e frequentemente resistente a terapéutica.

Objectivos: Caracterizar as criangas com epilepsia e HNP
seguidas numa consulta de Epilepsia.

Metodologia: Andlise retrospectiva dos processos clinicos
das criangas com epilepsia cuja RM-CE revelou HNP, seguidas
na consulta de Epilepsia de um hospital pediatrico nivel 3 de
2002-2012.

Resultados: Foram incluidas oito criancas, metade do sexo
feminino, com idade média de 11,3+3,9 anos. A idade media-
na de inicio de epilepsia foi 7 anos (1-12 anos), com mediana
de tempo de evolucdo de 1,4 anos (1 semana - 14 anos).
Quatro criancas tinham AGD. Em 5 casos as crises tinham ini-
cio focal, em 2 eram generalizadas e uma crianca apresentou-
se com status epiléptico. O ritmo de base no EEG era normal
em 5 doentes e lentificado nos restantes; 5 apresentavam acti-
vidade paroxistica focal e 1 multifocal; uma crianga apresen-
tou-se em status epiléptico acabando por falecer. A maioria
dos doentes (5) estd sob monoterapia. Actualmente 2 criangas
encontram-se sem crises hd cerca de um ano e 2 tém crises
didrias. Na RM-CE, 5 apresentavam HNP unilateral, sempre a
direita, e 3 HNP bilateral assimétrica (predominio direito), fre-
quentemente associadas a outras malformacoes do desenvol-
vimento cerebrais. A avaliacdo neuropsicoldgica foi feita em 5
criancas, 2 delas com défice cognitivo grave.

Conclusdes: O papel dos n6dulos heterotépicos na génese
das descargas epilépticas é ainda controverso. E evidente a
heterogeneidade clinica, nomeadamente em relacdo a idade
de inicio da epilepsia, tipo de crises e sua gravidade, dificul-
tando uma associacdo entre o nimero de lesdbes HNP e a
forma de apresentacgdo clinica.

Programa Pediatrico de Cirurgia da
Epilepsia do CHLO - Experiéncia de 18 Anos
José Ferreira, Pedro Cabral, Alberto Leal, Clara Romero, Vivian
Gongalves, José Cabral

Grupo de Cirurgia da Epilepsia do Centro Hospitalar de Lisboa
Ocidental, Lisboa

Sinapse

Na idade pediatrica, as situacdes em que a epilepsia se
torna refractdria a terapéutica medicamentosa tém uma
variedade muito maior que nos adultos. Consequentemente,
a avaliacao pré-cirtrgica e o tipo de cirurgias necessarios para
estes doentes exigem uma estratégia especifica. Um nimero
considerdvel destes doentes tem epilepsias muito graves com
repercussao importante sobre o seu desenvolvimento psico-
motor. Ainda assim, varios estudos mostraram a eficicia e
seguranca da Cirurgia de Epilepsia em criangas, dependendo
da patologia e da sindrome epiléptica subjacente.

E proposto descrever a experiéncia do Programa Pedidtrico
de Cirurgia da Epilepsia do CHLO, avaliar a eficdcia e a morbi-
lidade da cirurgia em criancas com epilepsia refractaria atra-
vés de uma analise retrospectiva dos doentes com idade infe-
rior a 18 anos operados entre Janeiro de 1995 e Dezembro de
2012 no Grupo de Cirurgia da Epilepsia do Centro Hospitalar
Lisboa Ocidental, com recolha dos dados demogréficos, pato-
logia de base, tipo de cirurgia e resultado em termos de crises,
segundo a Classificacao de Engel.

Durante este periodo foram operadas no CHLO 100 crian-
cas. 7 dessas criancas necessitaram de uma reoperagao. 60
doentes eram do sexo masculino e a idade média a data da
cirurgia foi 8 anos.

Sao apresentados e discutidos os dados relativos a caracte-
rizacdo dos pacientes, os diagnésticos, os procedimentos
cirtrgicos e os resultados obtidos.

Os resultados confirmam que mesmo os casos de epilepsia
refractaria mais complicados em idade pediétrica podem ter
um resultado favordvel apds tratamento cirtrgico e devem ser
avaliados num centro com experiéncia para permitir encarar
essa modalidade terapéutica.

Crises Gelasticas e Esclerose Tuberosa -
Uma Rara Associacao

Inés Cordeiro', Nddia Pereira?, Ana Cristina Figueiredo?, Rita
Silva®, Alberto Leal®*

1-Servigo de Neurologia, Hospital de Faro; 2-Servigo de Pediatria,
Hospital de Settibal; 3-Servico de Neurologia, Hospital Dona
Estefania, Centro Hospitalar Lisboa Central; 4-Grupo Cirurgia
Epilepsia, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental

Introducao: As crises geldsticas consistem em ataques es-
terotipados de riso desprovido de emocao, podendo ser crip-
togénicas ou sintomaticas, relacionando-se na maioria dos
casos com hamartomas hipotalamicos.

Apresentamos um caso raro de crises geldsticas associadas
a esclerose tuberosa, com foco epiléptico frontal, revisao dos
casos descritos na literatura e dos possiveis mecanismos que
originam este tipo de crises.

Caso Clinico: Crianca, 4 anos, sexo masculino, etnia ciga-
na, ligeiro atraso de desenvolvimento psicomotor e perturba-
¢do do comportamento. Trazido ao servico de urgéncia por
quadro clinico com 2 semanas de evolugdo de agravamento
do comportamento seguido de episédios de riso “estranho’,
olhar fixo, sem resposta a estimulagao, desvio da comissura
labial para a direita, com duracao de 1-2 minutos, tendo cerca
de 10-12 episé6dios diérios.

A observacdo destaca-se comportamento hipercinético,
lesdes cutaneas hipopigmentadas e reflexos osteotendinosos
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aumentados no membro inferior direito, sem outros sinais
focais.

A RM cranioencefdlica identificou 2 tibers corticais no
hemisfério cerebral esquerdo, um tiber volumoso na face
interna do lobo frontal direito e nédulos periependimarios na
parede externa dos ventriculos laterais.

O EEG mostrou actividade lenta e paroxistica frontal
esquerda.

Foi medicado com PHT, TPM e VGB com controlo parcial
das crises e melhoria do comportamento. A monitorizacao
video-EEG documentou actividade ictal e interictal frontal
esquerda. Foi apresentado e discutido pelo Grupo de Cirurgia
de Epilepsia no CHLC.

Discussao: As vias neuronais responsaveis por este tipo de
crises nao sao ainda conhecidas, parecendo envolver diversas
estruturas do SNC de forma complexa, incluindo conexoes
corticobasais adjacentes ao lobo temporal e cértex pré-motor.

Apesar da associacdo entre crises geldsticas e hamartomas
hipotalamicos, esta ndo é patognomonica, existindo alguns
casos com associacdo a esclerose tuberosa.

A semelhanca dos casos descritos na literatura, trata-se de
um caso de epilepsia de dificil controlo. Dada a concordancia
entre EEG e RM foi considerado candidato cirtrgico.

Dieta cetogénica - a experiéncia do Centro
de Desenvolvimento da Crianca

Nélia Ferraria', Pedro Mendes?, Fatima Oliveira®, Cristina
Martins*, Maria José Fonseca’, José Paulo Monteiro*

1-Servico de Pediatria, Hospital Nossa Senhora do Rosdrio,
Centro Hospitalar Barreiro-Montijo; 2-Servico de Pediatria,
Hospital Sao Bernardo, Centro Hospitalar de Settibal; 3-Servico
de Dietética, Hospital Garcia de Orta; 4-Servigo de Pediatria,
Centro de Desenvolvimento da Crianga Torrado da Silva,
Hospital Garcia de Orta

Introducdo: A dieta cetogénica consiste num regime ali-
mentar normoproteico, pobre em hidratos de carbono e rico
em lipidos, que induz um estado de cetose prolongado modi-
ficando o metabolismo energético cerebral. E considerada
uma das op¢des terapéuticas para a epilepsia refractdria.

Objectivos: Caracterizar a populacdo de criancas com epi-
lepsia refractdria, seguida no Centro de Desenvolvimento da
Crianca (CDC) do Hospital Garcia de Orta e submetida a dieta
cetogénica. Avaliar a eficacia e tolerancia da dieta e identificar
os tipos de epilepsia e sindromes electroclinicos com melhor
resposta a esta terapéutica.

Métodos: Revisdo retrospectiva dos casos clinicos de epi-
lepsia refractdria, seguidos no CDC, e submetidos a dieta
cetogénica.

Resultados: Foram incluidas no estudo dezasseis criancas,
sendo onze do sexo masculino. A idade média do inicio das cri-
ses foi 13,9 meses (0-72 meses) e aidade média de inicio da dieta
cetogénica de 4,4 anos (5 meses-16 anos). No final do primeiro
més, 62,5% das criangas tinha tido uma reducdo do niimero de
crises superior a 50%. Esta eficacia foi reduzindo ao longo do
tempo, passando para 43,8% ao final de trés meses e para 31,3%
aos 6 meses de dieta cetogénica. Em 31,3% das criancas houve
registo da diminui¢ao do niimero de anti-epilépticos e em 56,3%
houve uma melhoria a nivel do comportamento e cognigao.

A epilepsia de etiologia genética, as malformacdes corti-
cais, os espasmos infantis, a sindrome Lennox Gastaut e a sin-
drome de Dravet foram as que tiveram melhor resposta. O
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tempo médio até a resposta clinica foi de 1,4 meses (1 semana
- 5meses). Globalmente houve uma boa tolerdncia a dieta
registando-se efeitos secundarios em 31,2% das criancas,
nenhum com gravidade clinica.

Conclusdes: Neste estudo, a dieta cetogénica revelou-se
uma opg¢do segura e eficaz, devendo ser considerada em
criancas com epilepsias graves e refractdrias a outras formas
de terapéutica.

Cirurgia da Epilepsia nos Espasmos Infantis
- experiéncia em 10 casos operados

Alberto Leal
Grupo de Cirurgia da Epilepsia do Centro Hospitalar de Lisboa
Ocidental (CHLO)

Introducdo: Os espasmos infantis correspondem a um tipo
de crises epilépticas caracteristico, em geral associado a lesdes
extensas, grande resisténcia a terapéutica farmacolégica e
progndstico muito reservado em termos de desenvolvimento.
A frequente associacdo a regressao torna este tipo de epilepsias
um componente frequente das encefalopatias epilépticas da
infancia, existindo forte pressao para uma terapéutica eficaz. A
Cirurgia da Epilepsia é uma potencial alternativa, mas a selec-
¢ao dos casos é dificil e ainda pouco divulgada.

Objectivos: Descrever a experiéncia do Programa de
Cirurgia da Epilepsia do CHLO nos Espasmos Infantis e pro-
por uma estratégia de seleccao eficaz dos casos.

Metodologia: Entre 2006-2012 foram avaliados e posterior-
mente operados 10 doentes (0,5 a 8 anos) com espasmos
infantis como manifestacdo essencial da sua epilepsia. A mé-
dia de idades no momento da cirurgia foi de 2,9 anos, tendo 5
doentes sido submetidos a duas operacoes. Em 5 doentes foi
efectuada monitorizagdo invasiva com eléctrodos subdurais.

Resultados: O seguimento médio apds cirurgia foi de 2,6
anos (0,5-6), sendo que 6 doentes estao em classe I (sem crises),
1 em classe II (melhorado das crises) e 2 em classe IV (sem
melhoria). Em 3/5 doentes re-intervencionados alargou-se a
ressec¢do cirdrgica, e em 2/5 efectuou-se hemisferotomia fun-
cional. A cirurgia foi multilobar em 3/10 e lobar em 7/10. As etio-
logias foram: Displasia 5/9, Esclerose Tuberosa 4/10, AVC neo-
natal (1/9). 4 dos 5 doentes reintervencionados estdao em classe
Ia, sendo que somente 1 ndo beneficiou da re-intervencao.

Todos os doentes apresentavam deteriora¢do cognitiva
ligeira a moderada, que foi possivel estabilizar e em parte
reverter, nos casos de sucesso no controlo das crises.

Conclusdes: A cirurgia da epilepsia nos Espasmos Infantis
possibilitou o controlo da epilepsia em 6/10 casos operados,
com beneficio significativo na qualidade de vida e desenvolvi-
mento cognitivo. Foi no entanto necessario recorrer a ressec-
¢oOes cirtirgicas extensas e re-intervencoes num nimero signi-
ficativo de casos (5/10).

Experiéncia de dois anos de utilizacao
sistematica da Bateria de Avaliacdo
Neuropsicolégica de Coimbra num

programa de cirurgia de epilepsia pedidtrica
Ricardo Lopes'?, Mario R. Simdes' & Grupo de Cirurgia da
Epilepsia do Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental*
1-Faculdade de Psicologia e de Ciéncias da Educagao -

Universidade de Coimbra, Coimbra; 2-Programa de Cirurgia da
Epilepsia do Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental (CHLO), Lisboa
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Introducdo: A avaliacdo neuropsicolégica é um dos
componentes importantes do estudo para Cirurgia da
Epilepsia. Ganha particular relevancia na idade pediétrica,
onde ocorrem multiplas epilepsias neocorticais com impli-
cacOes importantes na esfera cognitiva e desenvolvimento.
O protocolo de avaliagdo neuropsicolégica de criancas do
Programa de Cirurgia da Epilepsia do Centro Hospitalar de
Lisboa Ocidental (CHLO) inclui de forma sistemdtica a
Bateria de Avaliacdo Neuropsicoldogica de Coimbra (BANC),
desde 2010.

Objectivos: Avaliar os contributos e limitacdes da BANC
numa série de doentes pediatrico avaliados durante dois anos
no Programa de Cirurgia de Epilepsia do CHLO.

Metodologia: Trinta e sete doentes com idades entre os 5 e
15 anos (média 11,3; 23 rapazes) foram seleccionados e classi-
ficados quanto a origem lobar da epilepsia. A origem da acti-
vidade epiléptica baseou-se nos resultados pos cirtrgicos
(17/37), lesdo detectada em Ressonancia Magnética (31/37) e
registo video-eeg ictal (37/37). A avaliacdo neuropsicoldgica
incluiu as Escalas de Inteligéncia de Wechsler (WPPSI e WISC-
III), BANC e outras provas de avaliacdo dirigida.

Resultados: Dos 37 doentes estudados, 10 apresentavam
foco epileptogénico no lobo frontal, 7 temporal, 9 parietal e 11
occipital. Globalmente, 33/37 apresentaram algum tipo de
défice cognitivo, tendo a BANC evidenciado défices significa-
tivos em 28 dos 37 doentes. Em mais de 85% dos casos, os défi-
ces eram compativeis com a localizacao lobar do foco. Foram
as provas que avaliam funcoes associadas aos lobos temporais
e frontal aquelas que demonstraram maior capacidade de
deteccao de défices, assim como robusta correlacdo anatomo-
funcional.

Conclusdes: A BANC é uma ferramenta eficaz na deteccao
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.

Esclerose Tuberosa - caracterizacao
clinica e tentativa de correlacao
fenétipo/genétipo

Téania Monteiro, Cristina Garrido, Manuela Santos, Rui Chorao,
Inés Carrilho, Sofia Pina, Marta Rios, Tiago Rodrigues, Teresa
Temudo

Unidade de Neuropediatria, Centro Hospitalar do Porto

Introducdo: Esclerose Tuberosa (ET) é um Sindrome neu-
rocutdneo com envolvimento multissistémico de grande
variabilidade de expressdo. O seu diagndstico define-se unica-
mente por critérios clinicos, estando atualmente identificados
dois genes envolvidos na génese da doencga: TSC1 e TSC2.

Objetivos: Caracterizar clinicamente os doentes com ET
seguidos na Consulta de Neuropediatria do CHP e do Hospital
Maria Pia nos tltimos 10 anos, e relacionar o genétipo com a
severidade das manifestacdes neurolégicas e achados imagio-
logicos.

Metodologia: Andlise retrospectiva descritiva, através da
consulta dos registos clinicos dos doentes da consulta de
Neuropediatria com ET.

Resultados: Foram estudados 35 casos com tempo de
seguimento entre os 6 meses e 24 anos. A histéria familiar foi
positiva em 25,7%. A mediana da idade de diagnéstico foi aos
10 meses e o principal motivo de referenciacao foi epilepsia.

Sinapse

Em 32 doentes foram registadas crises epilépticas, com predo-
minio dos espasmos infantis na apresentacao.

Mais de 50% dos casos apresentaram défice cognitivo (20)
e 49% apresentaram alteragdes comportamentais. Apresen-
taram envolvimento cardiaco 42,9%, oftalmolégico 20% e
renal 42,9%.

Realizaram estudo genético 24 criancas com predominio
da mutacao TSC2 (56,5%). Dos 11 casos de epilepsia refractd-
ria, 6 casos associados a mutagdo TSC2 e um a TSC1. Nos
casos de défice moderado e grave (8), 6 realizaram estudo
genético, tendo sido identificadas mutac¢des no gene TSC2 em
5 doentes.

Foram revistas 26 ressonancias magnéticas cerebrais (RM).
Todas apresentaram alteracoes encefdlicas, encontrando-se a
totalidade dos lobos cerebrais atingidos em 20 doentes
(76,9%), reflectindo elevada carga lesional. Dos doentes com
mutacdo TSC2 e RM realizada, todos tinham elevada carga
lesional, tendo 5 casos epilepsia refractaria.

Conclusdes: Na nossa amostra encontramos uma percen-
tagem elevada de mutac¢des no gene TSC2. Esta mutacao esta
associada a um pior prognéstico neuroldgico, com crises mais
vezes farmacorresistentes e atraso cognitivo mais grave.

Ponta-onda continua durante o sono: A
experiéncia do Centro de Desenvolvimento
da Crianca Torrado da Silva

Filipa Reis', Joana Faleiro?, Cristina Martins', Maria José
Fonseca', José Paulo Monteiro!

1-Centro de Desenvolvimento da Crianga, Servigco de Pediatria do
Hospital Garcia de Orta; 2-Departamento de Pediatria do
Hospital Professor Doutor Fernando da Fonseca

Introducdo: A ponta-onda continua durante o sono é uma
forma de encefalopatia epiléptica caracterizada por activida-
de paroxistica de ponta-onda numa proporcao significativa
do sono ndo-REM, associada a deterioracdo cognitiva e/ou
comportamental.

Objectivos: Descrever a clinica, resposta a terapéutica e
evolugdo cognitiva das criancas com esta entidade.

Metodologia: Estudo retrospectivo descritivo dos casos de
ponta-onda continua durante o sono presente em pelo menos
2 electroencefalogramas de rotina com mais de 3 meses de
intervalo, entre 1996 a 2012. Excluiram-se criancas com pato-
logia cerebral estrutural.

Resultados: Foram analisadas 8 criancas (4M,4F) com
ponta-onda continua durante o sono, com idades ao diagnés-
tico entre 4 e 9 anos. Este padrao electroencefalogréfico foi
detectado no primeiro episédio convulsivo em 2 casos, no
seguimento de uma epilepsia benigna da infancia em 5 e por
regressdo da linguagem em 1. A data deste diagnéstico existia
uma deterioracdo cognitiva com dificuldades de aprendiza-
gem em 6 criancas, associada a perturbacao da linguagem em
4. A mediana da duracdo da ponta-onda continua durante o
sono foi de 19 meses (6-72 meses) e aquando da sua resolucao
os doentes estavam na sua maioria medicados com valproato
de sédio, levetiracetam e/ou prednisolona. Uma crianca man-
tém crises clinicas e este padrao electroencefalografico. Em 3
casos persiste ligeira a abundante actividade paroxistica focal
durante o sono. Das 3 criangas com menor tempo de segui-
mento (1,2-3 anos), duas apresentaram crescentes dificulda-
des de aprendizagem. Das 5 criancas com maior tempo de
seguimento (5-11 anos), 4 tinham défice cognitivo (QI 53-75).
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Conclusoes: Apesar de se ter verificado resolucao das cri-
ses clinicas e melhoria electroencefalografica na maioria das
criancas, persistiram a longo prazo défices cognitivos em pelo
menos metade dos doentes. A precocidade do diagnéstico e
da institui¢do de terapéutica dirigida nao foi, na maioria dos
casos, suficiente para evitar as sequelas neurocognitivas.

Mudanca de Paradigma: Cirurgia da
Epilepsia na Esclerose Tuberosa

Alexandra Santos, Clara Romero, José Cabral, Pedro Cabral
Grupo de Cirurgia da Epilepsia do Centro Hospitalar Lisboa
Ocidental, Lisboa

Introducdo: A epilepsia é a manifestagdao neurolégica mais
frequente da Esclerose Tuberosa. Previamente estes doentes
ndo eram considerados candidatos cirdrgicos pela crenca da
resseccao focal nao ser suficiente nos doentes com lesdes
multiplas e pelo receio de défices neurolégicos de novo no
poés-operatério de doentes com lesdes no cortex eloquente.
No entanto, os resultados mais recentes publicados na litera-
tura mostram que a resseccao de lesoes predominantes do
ponto de vista epileptogénico, mesmo quando localizadas no
cortex eloquente é simultaneamente eficaz e segura.

Metodologia: Andlise retrospectiva descritiva dos doentes
com Esclerose Tuberosa operados entre Janeiro de 2007 e
Margo de 2012 no Grupo de Cirurgia da Epilepsia do Centro
Hospitalar Lisboa Ocidental, através da recolha dos dados
demogrdficos, descricdo cirtirgica, estado neuroldgico e out-
come em termos de crises, segundo a Classificacdo de Engel.

Resultados: Durante este periodo 8 criancas com Esclerose
Tuberosa foram operadas no nosso centro. 7 doentes eram do
sexo masculino (88%) e a idade média a data da cirurgia foi 48
meses. Todos os doentes foram submetidos a excisdo de
tubers corticais. Trés doentes foram submetidos a monitora-
¢do EEG invasiva com grelhas subdurais antes da excisdo da
lesdao; num doente duas lesoes foram excisadas na mesma
cirurgia e um doente necessitou de uma segunda cirurgia para
completar a excisdo do cortex epileptogénico. O outcome em
termos de classe de Engel foi classe I em 6 doentes (75%), clas-
se II em 1 doente (12,5%) e classe III noutro doente (12,5%)
ap6s um follow up médio de 27 meses.

Conclusdes: Os resultados do nosso centro sao compara-
veis aos dos estudos previamente publicados na literatura,
mostrando que os doentes com Esclerose Tuberosa devem ser
considerados candidatos cirtirgicos e que se uma area epilep-
togénica tnica ou dominante poder ser identificada, a sua
ressec¢do cirtrgica pode levar a bons resultados a longo
prazo.

Moderadores: Roseli Gomes, Euldlia Calado

Estimulacao cerebral profunda do globo
palido interno no tratamento da distonia
secundaria em criancas.

Raquel Carreira’', Tiago Santos', Miguel Coelho?, Sofia Quintas’
1-Unidade de Neuropediatria do Departamento de Pediatria do
Hospital de Santa Maria - Centro Hospitalar Lisboa Norte;
2-Servico de Neurologia do Hospital de Santa Maria - Centro
Hospitalar Lisboa Norte
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A estimulacdo cerebral profunda (ECP) do globo pdlido
interno (GPi) é benéfica e segura no tratamento de distonias
primarias em criancas refractdrias ao melhor tratamento
médico, melhorando a fungdo motora e a qualidade de vida
(QoL). A sua magnitude de efeito no tratamento de distonias
secunddrias a paralisia cerebral disténica é bastante inferior,
com melhoria motora média de 20%,possivelmente traduzin-
do heterogeidade nos doentes diagnosticados como paralisia
cerebral distonica.

Descrevem-se duas criancas com distonia generalizada
grave, interferindo significativamente com as atividades da
vida diaria e QoL, ambas com antecedentes de encefalopatia
hipéxico-isquémica, secunddria a asfixia perinatal num e a
pré-afogamento aos 3 anos de idade, noutro. As RMN CE ndo
apresentavam alteracoes significativas. Os eléctrodos profun-
dos foram implantados bilateralmente nos GPi sob anestesia
geral, decorrendo sem intercorréncias.. No curto periodo de
seguimento, 8 e 4 meses,verificou-se uma melhoria ligeira do
quadro clinico (mais significativa no segundo caso), sem efei-
tos secunddrios relevantes.Este grau demelhoria teve impacto
positivo na realizacdo de actividades de vida didria.

A ECP-GPi pode ser benéfica no tratamento da distonia
secunddria a paralisia cerebral em criancas sem lesdao dos
ganglios da base visiveis por RMN.

Paraparésias espdsticas hereditarias
"congénitas’” - revisdo de 49 doentes
portugueses

Augusto Ferreira', Catarina Magalhaes?, Eva Brandao’, Luis
Ruano', Vitor T. Cruz', Paula Ribeiro!, Peter Grebe!, Isabel
Alonso?, J. Leal Loureiro"?, Paula Coutinho?, Teresa Temudo®
1-Servigo de Neurologia - Centro Hospitalar de Entre o Douro e
Vouga, Santa Maria da Feira; 2-Servico de Neuropediatria -
Centro Hospitalar do Porto, Porto; 3-Centro de Genética Preditiva
e Preventiva - Instituto de Biologia Molecular e Celular, Porto

Introducdo: As paraparésias espésticas hereditdrias (HSP)
caracterizam-se principalmente por espasticidade e fraqueza
progressivas dos membros inferiores. Dividem-se em formas
puras e complexas (quando existem outras alteracdes neuro-
légicas e extra-neurolégicas além do atingimento cortico-
espinal). O modo de transmissdo é autossémico, dominante
(AD) ou recessivo (AR), ou ligado ao cromossoma X. Con-
soante a idade de inicio dos sintomas classificam-se em pre-
coces ou tardias, sendo raras nos primeiros anos de vida.

Objectivo: Caracterizagao dos doentes com HSP com ini-
cio dos sintomas nos primeiros 24 meses.

Métodos: Estudo retrospectivo dos doentes identificados
no rastreio de ataxias e HSP em Portugal (1994-2004) e na con-
sulta de Neuropediatria do CHP.

Resultados: Identificaram-se 49 doentes, em 35 familias.
Em 40,8% dos doentes hd uma transmissao AD e em 59,2%
uma transmissdao AR, nao se tendo identificado casos com
transmissdo ligada ao cromossoma X. As formas puras repre-
sentam 51,0% dos doentes (36,7% nos AD; 14,3% nos AR) e as
formas complexas 49,0% (4,1% nos AD; 44,9% nos AR). Os
doentes com forma complexa associavam atraso/deteriora-
cao cognitiva (35,8%), epilepsia (7,1%), ataxia (2,0%) ou neu-
ropatia (4,1%). Detectaram-se mutagdes do gene SPG3 em
12,2% dos doentes (11,4% das familias), do gene SPG4 em
8,2% (11,4% familias) e do SPG11 em 8,2% (5,7% das familias).
Nos restantes 71,4% o gene nao foi ainda identificado. A altu-
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ra da tdltima observagao, em média aos 29 anos de idade,
38,2% dos doentes nao apresentavam capacidade de marcha
(2,9% nos AD e 35,3% nos AR).

Comentdrios: As HSP com inicio da sintomatologia nos
primeiros 24 meses estao exclusivamente associadas a uma
transmissao autossémica, maioritariamente recessiva.
Embora nao havendo um predominio de formas puras ou
complexas, as puras sao mais frequentes nas AD e as comple-
xas nas AR. Na maioria dos casos ndo ha ainda um diagndsti-
co genético. A transmissao AR associa-se a um pior prognosti-
co motor.

Monitorizacdes Video-EEG Pediatricas no
CHLO - Casuistica dos ultimos 5 Anos

José Carlos Ferreira, Rita Pinto, Alberto Leal, Pedro Cabral
Grupo de Cirurgia da Epilepsia do Centro Hospitalar de Lisboa
Ocidental, Lisboa

A monitorizagdo Video-EEG de longa duracdo é um ele-
mento essencial no processo de avaliacdo pré-cirdrgica das
epilepsias refractarias. Constitui igualmente um instrumento
valioso para o diagndstico das epilepsias em geral e a sua dife-
renciacao de outros eventos paroxisticos.

Pretende-se descrever a experiéncia de uma Unidade
Pediétrica de Monitorizacdo Video-EEG integrada no Servigo
de Pediatria e na dependéncia funcional do Grupo de Cirurgia
da Epilepsia do CHLO.

Procedeu-se a andlise retrospectiva de todos os registos
dos doentes monitorizados na Unidade entre Janeiro de 2008
e Dezembro de 2012, através da recolha dos dados demografi-
cos, objectivo da monitorizacao, patologia de base, tempo de
internamento e resultado do exame em termos de orientacao
subsequente.

Durante este periodo foram feitas 317 monitorizacoes, 59%
das quais em doentes do sexo masculino. A demora média foi
3,4 dias. 242 das monitorizacoes (76%) tinham uma possivel
indicacdo para cirurgia da epilepsia, sendo as restantes sido
feitas para diagnéstico. As patologias de base foram as habi-
tuais nas séries de epilepsias refractarias pediatricas, com pre-
dominancia dos casos malformativos/disgenéticos e sequela-
res vasculares. Das monitorizacoes feitas para avaliacao pré-
cirtrgica resultou uma indicagdo directa para cirurgia ou para
monitorizacdo invasiva em 30% dos casos e numa negac¢ao da
indicacao em 26%. Os restantes 44% prosseguiram a investi-
gacdo. 14 dos estudos corresponderam a monitorizacao inva-
siva. 67 dessas criancas vieram a ser operadas. Nao se regista-
ram complica¢des major.

A monitorizac¢ao Video-EEG deve ser um exame a realizar
precocemente em qualquer epilepsia focal de dificil controle
e nos casos em que o diagndstico ndo fica completamente
esclarecido por outros meios.

"Se ndo é epilepsia, entdo o que é?"-
Fenomenos Paroxisticos em idade
pediatrica.

Margarida Henriques, Patricia Magao, Cristina Pereira, Susana
Loureiro, Joana Caetano, Conceicdo Robalo

Neuropediatria, Centro de Desenvolvimento Luis Borges,
Hospital Pediatrico de Coimbra, Centro Hospitalar e
Universitario de Coimbra, EPE
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Introducdo: Os episédios paroxisticos assustam os pais e
preocupam os profissionais de satide. Sao0 um dos principais
motivos de observagdo no Servico de Urgéncia (SU) e na
Consulta de Neuropediatria. A avaliagdo clinica por Neuro-
pediatra e a disponibilidade diaria de realizacao de electroen-
cefalograma (EEG) deverd diminuir a imprecisao diagnostica
e os frequentes falsos diagnésticos de epilepsia.

Objectivos: Caracterizacao dos episddios paroxisticos, que
motivaram a realizacdo de um primeiro EEG.

Metodologia: Estudo descritivo, com andlise de dados
retrospectiva, através da consulta dos registos de EEG e do
processo clinico informatizado. Foram incluidas criancas e
adolescentes que realizaram o primeiro EEG entre Fevereiro
de 2011 e Janeiro de 2012, no nosso hospital. Analisaram-se
caracteristicas demograficas, proveniéncia, motivo de realiza-
¢ao de EEG, resultado e evolucao clinica.

Resultados: Durante o periodo de estudo efectuaram-se
296 “primeiros” EEG (42% do total), 70% com vigilia e sono
espontaneo. Os pedidos para realizacdo deste exame foram
provenientes da consulta externa (52%) e do SU (30%), sendo
o principal motivo para a sua realizacao a suspeita de epilep-
sia (213; 77%). Outras situagdes foram: sincopes (7%), cefa-
leias (5%) e perturbagdes do sono (5%).

O EEG revelou-se normal em 51% dos casos e em 43% das
situacoes provenientes do SU. Nos casos com suspeita de epi-
lepsia o video-EEG revelou actividade paroxistica em 58%. Em
98 casos, 33% do total, foi efectuado o diagnéstico de epilep-
sia. Mantém seguimento em consulta 127 criangas.

Conclusoes: Os Fenémenos Paroxisticos sao frequentes
em idade pedidtrica, correspondendo, mesmo num centro de
referéncia, a Fenémenos Paroxisticos Nao Epilépticos em 51%
dos casos. Dos 213 casos suspeitos de epilepsia, o diagnéstico
foi confirmado em 58%. A possibilidade de realizacao de EEG
em tempo ttil permitiu separar fenémenos benignos (muitos
deles fisioldgicos) e evitar investigacdo desnecessdria e tera-
péutica inapropriada.

Status Distonicus, apresentacao de oito
casos clinicos com video

C Magalhaes', S Rocha?, JP Vieira?, S Figueiroa', E Calado? C
Robalo?, T Temudo'

1-Servico de Neuropediatria do Departamento da Crianca e
Adolescente do Centro Hospitalar do Porto; 2-Servico de
Neuropediatria do Hospital Dona Estefania, Lisboa; 3-Unidade
de Neuropediatria do Hospital Pedidtrico de Coimbra

De entre as emergéncias neurolégicas em idade pedidtrica,
as emergéncias das doengas do movimento sdo um grupo
pouco frequente e a literatura sobre este tema é escassa.
Incluem patologias cuja forma de apresentacdo consiste em
parkinsonismo, mioclonus, coreia e distonia.

O status distonicus é um sindrome clinico raro, caracteri-
zado por episddios progressivamente frequentes e severos de
distonia cuja gravidade clinica obriga a admissao hospitalar
urgente para tratamento. A sua morbilidade e mortalidade sdo
elevadas, com risco de complicacoes metabdlicas, renais e
respiratérias. O tratamento inclui medidas médicas e por
vezes cirargicas.

Sao apresentados oito casos de criancas internadas por
status distonicus, cujos dados foram colhidos retrospectiva-
mente pela consulta do processo clinico. Trés casos tinham
Doenca de PANK2, dois casos tiveram como etiologia provével
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uma encefalite por anticorpos anti-NMDAR, um caso tinha
Doenca de Huntington, um caso apresenta uma distonia
generalizada devida a doenca imunolégica e um outro estd
classificado como tendo distonia generalizada idiopética.
Quatro doentes sao do sexo feminino e quatro do sexo mascu-
lino, com idades compreendidas entre dois e treze anos. Em
trés doentes o status distonicus foi a manifestacao inicial da
sua doenca de base. Analisamos a existéncia de um factor pre-
cipitante, as caracteristicas clinicas da distonia, as medidas
terapéuticas e a evolugao.

O status distonicus, pela sua natureza severa e refractdria,
condiciona sofrimento ao doente e familia, com angustia e
ansiedade que se estendem a equipa médica. A raridade desta
entidade em idade pedidtrica é um obstaculo a aquisicao de
experiéncia na sua resolucdo e a divulgagdao de novos casos
com esta forma de apresentagao clinica pode contribuir para
uma melhor abordagem destes doentes.

Neurocirurgia ""Minimamente Invasiva"

Amets Sagarribay, Miguel Correia, Mdrio Matos, Ant6nio
Baptista

Unidade de Neurocirurgia Pedidtrica - H. Dona Estefénia,
Centro Hospitalar de Lisboa Central-EPE

Introducéo: Neurocirurgia “minimamente invasiva” € um
termo que tenta definir uma atitude cirtrgica centrada em
minimizar a “agressividade” das abordagens operatdrias e a
exposicao desnecessaria de estruturas do SN durante as inter-
vencdes, mantendo a seguranca e os objetivos dos procedi-
mentos. Os avancos no conhecimento da anatomia e fisiolo-
gia do SN assim como na tecnologia, nomeadamente a intro-
ducdo da microcirurgia, a neuromonitorizacao, sistemas de
imagem, navegacdo intraoperatéria e a neuroendoscopia,
permitiram o aumento na taxa de sucesso e a redu¢ao da mor-
bilidade dos procedimentos cirtirgicos na ultima metade do
século XX e inicio do século XXI. Todos os esforcos foram des-
tinados a melhorar a precisao na localizacao, visualizacao e
manipulac¢do das estruturas, evitando lesar dreas adjacentes a
estas e maximizando a preservacao da funcao.

Materiais e métodos: Revisdo dos doentes operados na
Unidade de Neurocirurgia Pediatrica do H. Dona Estefania no
periodo compreendido entre Maio de 2010 e Dezembro de
2012. Foram considerados procedimentos “minimamente
invasivos” aqueles em que os doentes foram submetidos a
cirurgias endoscépicas (hidrocefalia, quistos aracnoideus,
base do cranio), cirurgias assistidas por endoscopia e cirurgias
segundo o conceito keyhole.

Resultados: No periodo de tempo delimitado neste traba-
lho foram operados 22 doentes (26 procedimentos cirtrgicos
no total) segundo os critérios da cirurgia “minimamente inva-
siva”: 19 procedimentos para tratamento da hidrocefalia; 2
para quistos aracnoideus; 2 para patologia da base do cranio;
2 para tumores do SNC e 1 para a remocdo de cavernoma
hipotalamico. Sao apresentados os resultados pds-operat6-
rios, os aspectos técnicos mais relevantes e as complicagdes.

Conclusoes: A Neurocirurgia, assim como as outras discipli-
nas cirtrgicas, apresentou um desenvolvimento teérico, tecno-
légico e conceptual muito significativo na dltima metade do
século XX e inicio do século XXI. O conceito de “cirurgia mini-
mamente invasiva’, certo ou errado, participa nesta evolucao,
tentando reduzir as dreas encefalicas expostas nas intervencoes
cirdrgicas, as abordagens cranianas e, incluindo neste contexto
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a endoscopia intraventricular/cisternal, a necessidade de colo-
cacao dispositivos artificiais para a derivacdo de LCR. A
Neurocirurgia e, especialmente a Neurocirurgia Pedidtrica deve
focar o seu trabalho na preservagao da “fun¢do” e em reduzir a
“agressao” que os seus atos infligem nas estruturas do SN.

Monitorizagdo video-EEG continua de
longa duracao em idade pediatrica -
experiéncia e utilidade clinica

Mafalda Sampaio’, Ruben Rocha', Ana Castro', Georgina
Monteiro?, Henrique Costa®, Isabel Pires*, Miguel Ledo’, José
Augusto Mendes Ribeiro*

1-Unidade de Neurologia Pedidtrica, Hospital Pediatrico
Integrado, Centro Hospitalar S. Jodo; 2-Servigo de Pediatria,
Centro Hospitalar de Tondela-Viseu; 3-Servigo de Neurologia,
Centro Hospitalar S. Jodo; 4-Unidade de Neurofisiologia, Servico
de Neurologia, Centro Hospitalar S. Joao

Introducdo: A monitorizagdo video-EEG continua de
longa duragdo (MVEC-LD) tem vindo a revelar-se de modo
consistente uma ferramenta valiosa na avaliacdo de eventos
paroxisticos. Idealmente, este exame deve ser realizado em
contexto de Unidade de Monitorizacao de Epilepsia (UME).
Porém, em situagdes de recursos financeiros limitados, a
MVEC-LD realizada em internamento hospitalar, com assis-
téncia médica imediata, constitui uma alternativa aceitavel,
especialmente no que diz respeito a populacao pediatrica, em
que o acompanhante é um parceiro ativo.

Objetivo: Avaliar a utilidade da MVEC-LD em contexto de
internamento pediatrico em doentes com eventos paroxisticos.

Metodologia: Estudo retrospetivo dos processos clinicos e
registos MVEC-LD de criancgas internadas entre setembro de
2011 e novembro de 2012. Os registos MVEC-LD foram obti-
dos com um equipamento EEG/LTM NicoletOne®. Os para-
metros analisados incluiram caracteristicas demogréficas e
clinicas, e a utilidade da MVEC-LD (sucesso no registo de
eventos tipicos, diagndstico dos eventos e impacto na orienta-
¢do subsequente).

Resultados: Foram realizadas 41 sessdes de MVEC-LD
num total de 38 doentes, com idades compreendidas entre 1
meés e 17 anos (mediana 6 anos), sendo 23 (61%) do sexo mas-
culino. A duracdo da monitorizacdo oscilou entre 12 e 72
horas (mediana 40 horas). Foram consideradas tteis 33 ses-
soes (80%), com uma distribuicao por epilepsia (n=15) e fen6-
menos paroxisticos nao epilépticos (n=18). A maioria dos
eventos foi registada com boa qualidade técnica, ocorrendo 4
a 36 eventos por sessdo, com uma média de 20 eventos por
doente. Ap6s a monitorizacao, 3 doentes (7,8%) suspenderam
terapéutica antiepiléptica.

Conclusdes: A MVEC-LD é um método ttil na avaliacao de
doentes com eventos paroxisticos, permitindo o diagnéstico
diferencial entre fendmenos epilépticos e ndo epilépticos e
consequente decisdo clinica. Os resultados desta série confir-
mam a utilidade da MVEC-LD em situacao de internamento
pedidtrico convencional, fora do contexto de UME.

Adolescéncia e epilepsia

Carolina Viveiro', Andreia Gomes Pereira?, Rita Lopes da Silva*
1-Servigo de Pediatria, Hospital de Santo André — Centro
Hospitalar Leiria-Pombal, EPE; 2-Servico de Neurologia
Pediatrica, Hospital Dona Estefania, Centro Hospitalar Lisboa
Central, EPE
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Introducéo: A Epilepsia é uma doenga neuroldgica crénica
frequente na adolescéncia. Interfere com diferentes areas da
vida, como autonomia, socializagao e rendimento escolar.

Obijectivos: Apurar o impacto da Epilepsia na vida de ado-
lescentes e inferir os conhecimentos acerca da sua doencga.

Material e métodos: Estudo transversal descritivo, basea-
do num questiondrio anénimo, dirigido a adolescentes segui-
dos em consulta Neuropediatria, entre Marco e Outubro de
2012. Analisaram-se varidveis relacionadas com habitos
sociais, tipo de epilepsia, medicacao, conhecimentos e
impacto da doenca.

Resultados: Obtiveram-se 39 questiondrios, 54% do sexo
feminino, com idade média 15,1 anos. A maioria (77%) teve
menos de 1 crise/més no tltimo ano e negava abstencao esco-
lar (62%), porém 44% ja tinham reprovado e 46% beneficiavam
de apoio educativo. Cerca 61% era responsavel pela medicagao,
embora 48% mencionasse esquecimentos. Efeitos secundérios
foram relatados em 62%, sendo mais prevalentes: sonoléncia
(33%) e aumento ponderal (21%). Entre as 15 adolescentes com
mais de 14 anos, apenas 13% tomavam &cido félico e 7% anti-
conceptivos orais. A maioria dos adolescentes nao pensa muito
porque tem epilepsia (64%), nem considera que complica a sua
vida (67%). Contudo, 54% afirma que a sua vida seria mais feliz
sem esta patologia. Relativamente aos conhecimentos, 74%
refere tratar-se de uma doenca do cérebro; 90% que desaparece
ao longo da vida. A maioria sabe agir corretamente perante
uma convulsdo. Apenas 33% procura informar-se sobre a epi-
lepsia, recorrendo sobretudo a internet e médico assistente.

Conclusoes: Os adolescentes da amostra apresentam um
nivel razoavel de conhecimentos sobre a sua patologia, convi-
vendo adequadamente com a mesma. Salienta-se o elevado
ndmero de efeitos secundarios referidos de dificuldades escola-
res. Este estudo piloto permitiu conhecer o impacto da epilepsia
na populacdo adolescente e optimizar a informacao e os cuida-
dos de satde prestados. No futuro, pretende-se realizar um estu-
do multicéntrico ibérico com uma metodologia idéntica.

Manifestacdes neuroldgicas do défice de
piruvato desidrogenase

Marta Santalha', Esmeralda Martins?, Inés Carrilho®, Manuela
Santos®

1-Servico de Pediatria, Centro Hospitalar do Alto Ave; 2-Unidade
de Doencas Metabdlicas, Servigo de Pediatria, Centro Hospitalar
do Porto; 3-Servico de Neuropediatria, Centro Hospitalar do Porto

Introducéo: A deficiéncia do complexo de piruvato desi-
drogenase (PDHc) é uma doenga genética metabdlica rara,
caracterizada por um espetro de manifestagdes clinicas, gra-
vidade e anomalias bioquimicas extremamente heterogéneo.

Objetivo e Métodos: Caracterizacao de criancgas/adoles-
centes com deficiéncia de PDHc seguidas em consulta de
metabolismo e neuropediatria, através da andlise retrospetiva
dos processos clinicos. Varidveis analisadas: sexo, idade ao
diagnéstico, manifestacoes clinicas, diagnéstico e tratamento.

Resultados: Obteve-se um total de cinco casos com défice
de PDHc, dos quais trés eram do sexo masculino. A idade
meédia ao diagndstico foi de 37 meses [6 meses-6 anos],sendo
o tempo médio entre a primeira consulta e o diagnéstico de
14,8 meses [3-46 meses]. As manifestacdes neuroldgicas mais
frequentes foram: atraso do desenvolvimento psicomotor (5),
alteracdes do comportamento (4), perturbac¢des da linguagem
(3), hipotonia (3) e doenca do movimento (2 casos, um com
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distonia e sindromo piramidal e outro com distonia paroxisti-
ca). Nao se verificou nenhum caso de epilepsia.

Os valores médios de lactato e piruvato séricos foram de
3,13 + 1,07 mmol/L e 276,6 + 176,23 pmol/L, respetivamente.
A principal alteracdo na ressonancia magnética cerebral foi a
anomalia do corpo caloso (2). A atividade enzimatica média
da PDHc foi de 30,5%. O estudo molecular foi realizado num
caso, evidenciando mutac¢ao no gene Ela. Todos os doentes
iniciaram terapéutica com tiamina e dieta cetogénica.

Conclusao: As manifestacoes neuroldgicas foram transver-
sais a todos os casos, o que reflete o papel critico do PDHc no
desenvolvimento cerebral. A auséncia de epilepsia podera ser
explicada pelo pequeno ndmero de casos ou pela instituicao
precoce da dieta cetogénica. Apesar do amplo espetro clinico,
salienta-se a necessidade de suspeicao diagndstica na presen-
ca da doenca neurolégica de inicio precoce, sobretudo se
associada a anomalias estruturais cerebrais ou acidose lactica
sem causa aparente, dada a potencial gravidade da patologia.

Grupo |
Moderadores: Ana Moreira, Inés Carrilho

Uma causa rara de cefaleias

Ana Brett"? Lia Gata®, Isabel Fineza', Ménica Vasconcelos',
Fernanda Rodrigues?

1-Servigo de Neuropediatra - Centro de Desenvolvimento Luis
Borges, Hospital Pedidtrico, Centro Hospitalar e Universitdrio de
Coimbra, Coimbra; 2-Unidade de Infecciologia e Servico de
Urgeéncia, Hospital Pediatrico, Centro Hospitalar e Universitario
de Coimbra, Coimbra

Introducéo: O diagnéstico diferencial de cefaleias é exten-
so, sendo frequente em pediatria a etiologia infecciosa.

Caso clinico: Menina de 10 anos que recorreu ao Servico de
Urgéncia por cefaleias holocraneanas com 7 dias de evolugao,
persistentes ao longo do dia incluindo fim-de-semana, com
melhoria ap6s repouso e a noite e com fraca resposta a analge-
sia, sem vOmitos ou despertares nocturnos associados.
Referéncia a arrepios esporédicos, sem febre, sintomas respira-
térios, gastrintestinais ou urindrios. Tinha regressado do
Malawi hé 4 semanas, onde tinha estado durante 3 meses, com
os pais e irmaos. Nao fez profilaxia para a malaria. Nadaram no
lago Malawi (drea endémica para schistosomiase). Um irmao
também referia queixas de cefaleias. O exame objectivo,
incluindo exame neuroldgico com fundoscopia, era normal.
Analiticamente: Hb 13.1g/dL, leucdcitos 12800/uL (neutrdéfilos
4670/uL; eosindfilos 4470/uL (34.9%)), plaquetas 400000/uL;
pesquisa de Plasmodium negativa, VS 31mm/h, proteina C-
reactiva, bioquimica e sumaria de urina sem altera¢des. Dado
as caracteristicas das cefaleias e a eosinofilia, fez TC-CE que
excluiu lesdes, nomeadamente parasitarias. A pesquisa de ovos
de Schistosoma na urina e fezes foi negativa. Reavaliada dois
dias depois, mantinha cefaleias, apresentava edema peri-orbi-
tario e exantema maculopapular migratério. A ecografia abdo-
minal mostrou espessamento vesical irregular e multiplas
nddulos hepéticos, sugestivo de schistosomiase. Foi medicada
com praziquantel. A serologia (ELISA e cercaria hullen reaction)
e a prova de imunoelectrodifusado (antigénios) foram positivas.
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Por persisténcia de cefaleias e nova prova de imunoelectrodifu-
sdo positiva, repetiu praziquantel um més mais tarde, encon-
trando-se actualmente assintomatica. Os dois irmaos e o pai
foram também diagnosticados com schistosomiase.

Conclusao: As cefaleias foram a manifestagao inicial desta
infeccao. A histéria epidemiolégica foi essencial no esclareci-
mento da sua etiologia. Embora n3o sejam a forma tipica de
apresentacdo aguda de schistosomiase, as cefaleias sao espo-
radicamente descritas, estando provavelmente associadas a
reaccdo de hipersensibilidade sistémica as larvas.

Sindrome opercular como primeira
manifestacao de encefalite herpética

Ana Brett', Patricia Macao', Joana Nunes?, Carmen Costa’,
Conceicdo Robalo', Isabel Fineza', Ménica Vasconcelos'
1-Servico de Neuropediatra - Centro de Desenvolvimento Luis
Borges, Hospital Pedidtrico, Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra, Coimbra; 2-Servico de Neuroradiologia, Centro
Hospitalar e Universitdrio de Coimbra, Coimbra

Introducdo: A encefalite herpética é uma infecgado grave do
SNC cuja suspeita diagnostica precoce é essencial para a ins-
tituicdo de uma terapéutica atempada. Em criancas tém sido
descritas apresentacdes neuroldgicas atipicas.

Casos clinicos: Caso 1: Menino de 13 meses observado no
Servico de Urgéncia (SU) por clonias da hemiface direita, com
exame neurolégico intercrise normal. Ap6s 48 horas de evolu-
¢do iniciou febre e prostracao. A TC-CE (D3) revelou hipoden-
sidade frontal esquerda. EEG (D3) com lentifica¢do na regido
posterior direita e actividade paroxistica critica e intercritica
centro-parietal esquerda. A puncao lombar evidenciou pleo-
citose (polimorfonucleares), com glicose e proteinas normais.
A RM-CE mostrou lesoes frontais posteriores e parietais ante-
riores com extensao opercular, insular e ao corpo caloso bila-
teralmente e lesdes talamicas simétricas. A PCR HSV-1 foi
positiva. Ap6s melhoria inicial sob terapéutica com aciclovir,
assistiu-se a uma deterioragdo clinica progressiva com sindro-
me opercular e posteriormente movimentos coreoatetésicos,
que responderam favoravelmente ao tratamento com imuno-
globulina e metilprednisolona.

Caso 2: Lactente de 6 meses observada no SU por clonias
da palpebra e comissura labial a direita. Apés 48h de evolucao,
teve um tnico pico febril (38°C), mantendo sempre estado
geral conservado. Realizou TC-CE que mostrou focos hemor-
ragicos mdltiplos, alguns em fase subaguda, suscitando duvi-
das quanto ao possivel diagndstico etiolégico. A punc¢ado lom-
bar evidenciou apenas pleocitose (mononucleares) e iniciou
terapéutica com aciclovir. A PCR HSV-1 confirmou o diagnés-
tico de encefalite herpética. A evolucao foi favoravel.

Conclusodes: Dado as implicacées para o tratamento e
prognéstico, é fundamental reconhecer o sindrome opercular
agudo como forma de apresentacdo possivel de encefalite
herpética em idade pedidtrica. O exame de neuroimagem
muitas vezes é pouco sugestivo. Nos casos descritos, o teste
diagnostico especifico, a PCR no LCR, foi conclusivo.

Duplicacdo da regido 2g24.3 em criancas
com epilepsia: caso clinico

Ana Castro', Henrique Costa?, Georgina Monteiro®, Miguel
Leao'*

1-Unidade de Neurologia Pediatrica, Hospital Integrado
Pedidtrico, Centro Hospitalar de S. Jodo; 2-Servigo de Neurologia,
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Centro Hospitalar de Sao Jodo; 3-Servico de Pediatria, Centro
Hospitalar Tondela-Viseu; 4-Servico de Genética Médica, Centro
Hospitalar de S.Joao

Introducdo: Mutacdes ou delecoes dos genes que codifi-
cam os canais de sédio podem causar diversos tipos de epi-
lepsia. Duplicacdes que envolvam a regidao 2q24.3 nao sao
ainda amplamente reconhecidas como causadoras de epilep-
sia. Casos recentes da literatura pretenderam estabelecer uma
relacdo entre o envolvimento do cluster de genes (SCNIA,
SCN2A, SCN3A) e um quadro particular de epilepsia com ini-
cio no periodo neonatal e refratdria ao tratamento. A literatu-
ra refere ainda que o envolvimento do SCNIA parece ser o
principal influenciador do fenétipo.

Caso Clinico: Apresentamos uma criang¢a do sexo feminino
com diagndstico de tetralogia de Fallot, submetida a sucessi-
vas corregoes, atraso global do desenvolvimento e microcefa-
lia. Aos dois anos iniciou episédios de paragem psicomotora,
movimentos de mastigacdo, sialorreia e realizou EEG que
mostra atividade epileptiforme frontotemporal direita sendo
medicada com valproato de sédio com bom controlo de crises
até aos 6 anos de idade, momento em que suspende a tera-
péutica. Actualmente com 7 anos encontra-se sem crises,
mantendo atraso global moderado. Do estudo complementar
realizado destacam-se: ressondncia magnética cerebral com
hipoplasia do vérmis cerebeloso e dilatacdo ventricular, cario-
tipo sem alteracgdes e pesquisa de CATCH 22 negativa. O estu-
do por array-aCGH revelou uma duplicagao de 1,5Mb na
regido 2q24.3 envolvendo os genes SCN1A, SCN7A, SCN9A.

Conclusdes: Neste caso o envolvimento do SCNIA ndo deu
origem a um fendtipo tdo grave como nos casos descritos na
literatura fazendo supor que néo existe uma correlacdo linear
entre a duplicacdo deste gene e a gravidade do fenétipo epi-
léptico e que a duplicagdo dos genes SCN2A e SCN3A, directa-
mente ou por interac¢do com outros genes, podera ser igual-
mente relevante. Destaca-se a importancia crescente do
array-aCGH na investigacao de doentes com epilepsia/défice
cognitivo/dismorfias ndo especificas.

Cavernomas do Sistema Nervoso Central
em Criancas

Miguel Correia; Amets Iraneta; Mario Matos; Ant6nio Baptista
Unidade de Neurocirurgia Pediatrica do Hospital Dona Estefania;
Centro Hospitalar de Lisboa Central

Introducdo: Os cavernomas ou angiomas cavernosos, re-
presentam um 5-13% das e podem estar localizados em qual-
quer parte do sistema nervoso central.

Cerca de 25% dos cavernomas sdo diagnosticados na idade
pediatrica. Estudos de diversos autores relatam um maior risco
hemorrdgico nas criangas em relacdo aos adultos, sendo actual-
mente investigada a hipdtese de um comportamento bioldgico
diferente em relacao aos adultos, baseado em alteragdes imuno-
histoquimicas, nomeadamente a proliferacao endotelial e mar-
cadores de neoangiogénese. Estas malformagoes vasculares sao
muitas vezes diagnosticadas pelo inicio stibito de hematoma
intracerebral com déficits neurolégicos focais agudos, epilepsia
ou sinais de aumento da pressao intracraniana. Em criangas, a
hemorragia é uma manifestacdo comum, com uma incidéncia
variando de 27,3-78% versus 8 a 37% em pacientes adultos.

Material e Métodos: Os autores descrevem trés casos clini-
cos de criancas com idades compreendidas entre os 18 meses
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e 0s 17 anos, com o diagnéstico de cavernomas com hemorra-
gias recentes, que necessitaram de intervencao cirtrgica. Em
dois casos as lesdes tinham uma localizacao infratentorial (
tronco cerebral e hemisfério cerebeloso ) e apenas um caso de
cavernoma supratentorial com localizac¢ao hipotalamica.

A abordagem cirtrgica diferiu em cada caso, tendo-se efec-
tuado uma abordagem minimamente invasiva supraorbitaria
assistida por endoscopia para excisdo do cavernona supraten-
torial hipotalamico, ventriculocisternostomia endoscépica
para tratamento da hidrocefalia obstrutiva do cavernoma do
tronco cerebral e craniotomia cldssica da fossa posterior,
abordagem transcortical guiada por ecografia intraoperatéria
para remocdo de cavernoma do hemisfério cerebeloso, adja-
cente ao pedunculo cerebeloso.

Os autores efectuam uma revisao da literatura, realcando
os aspectos clinicos, imagiol6gicos, os diagnoésticos diferen-
ciais e alternativas terapéuticas para o tratamento dos caver-
nomas do SNC, dando especial énfase as suas especificidades
na faixa etdria pedidtrica.

Conclusdo: O tratamento e seguimento adequado dos
cavernomas tem sido um assunto de muito debate.
Atualmente o tratamento médico é preconizado nas lesdes
assintomaticas sem sinais de hemorragia recente e o trata-
mento cirrgico nos cavernomas sintomdticos ou com even-
tos hemorragicos qualquer que seja a localizacao. Estudos
atuais apontam para um risco maior de hemorragia na popu-
lacdo pediatrica em relagdo aos adultos, o que pressupde uma
vigilancia clinica e seguimento mais diferenciado.

O avango das tecnologias de apoio neurocirdrgico como a
cirurgia guiada por neuronavegacdo, monitorizacdo intra-
operatoéria, técnicas de microcirurgia e uso da endoscopia,
tem contribuido de forma determinante para uma melhor e
segura abordagem a estas lesoes.

Ritmos rapidos no EEG: para além da
PLA2G6.

Henrique Costa', Mafalda Sampaio? Riben Rocha? Ana
Castro?, Georgina Monteiro?, Ricardo Rego*, Miguel Leao*®
1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de S. Jodo; 2-Unidade
de Neurologia Pediatrica, Hospital Integrado Pedidtrico, Centro
Hospitalar de S. Jodo; 3-Servico de Pediatria, Centro Hospitalar
de Tondela/ Viseu; 4-Servigo de Neurofisiologia, Centro
Hospitalar de S. Joao; 5-Servigo de Genética Médica, Faculdade
de Medicina da Universidade do Porto

Introducdo: Em criangas com hipotonia de apresentagdo
neonatal, hipovisao e atraso global de desenvolvimento psico-
motor (ADPM), a presenga de alteragdes imagioldgicas tipicas
ouritmos rdpidos de grande amplitude no electroencefalogra-
ma (EEG), sugerem o diagnoéstico de distrofia neuroaxonal
infantil classica (PLA2G6).

Caso Clinico: Crianca do sexo feminino, fruto de gestagdo
de termo, parto distécico e sem necessidade de reanimacgao,
com histéria de hipotonia neonatal, ADPM e hipovisdao, com
evolugdo progressiva para quadro de tetraparésia espastica.

Aos 30 meses é admitida por status disténico na Unidade de
Neurologia Pedidtrica. A Ressonancia Magnética Cerebral (RM)
mostra um corpo caloso fino, ventriculomegalia supra e infra-
tentorial, perda de volume encefélico de predominio supraten-
torial e hipersinal periventricular bilateral em T2, de predomi-
nio posterior, mas sem alteracoes de sinal dos ganglios da base
ou dos hemisférios cerebelosos. As RM realizadas previamente
aos 3 e 21 meses nao tinham mostrado alteracoes relevantes.
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Realizou EEG que mostrou ritmos rdpidos de grande
amplitude, generalizados, considerados altamente especificos
de distrofia neuroaxonal infantil.

Os estudos electrofisiolégicos e as bidpsias de pele, nervo e
musculo foram normais. Os estudos moleculares para
PLA2G6 e lipofuscinose ceréide neuronal tipo 10 (CLN 10)
foram igualmente negativos.

Face a auséncia de diagnéstico etioldgico, foram solicita-
dos aCGH-Arrays que revelaram uma microdelecdao que
engloba o gene KANKI, também designado ANKRDI15, previa-
mente descrito em associagdo a paralisia cerebral quadriplé-
gica espdstica tipo 2 (OMIM #612900).

Discussao: Em quadros clinicos sugestivos, a presenca de
atrofia cerebelosa e hipersinal em T2 no cértex cerebeloso e
ritmos rdpidos de grande amplitude no EEG, permitem-nos
presumir o diagnoéstico de distrofia neuroaxonal infantil
(PLA2G6). O padrao EEG, apesar de altamente sugestivo, ndo
parece ser patognomonico da distrofia neuroaxonal infantil,
podendo equacionar-se a hip6tese da existéncia daquele
padrdao EEG em doentes com anomalias do gene KANK1, a
confirmar-se a sua patogenicidade pelo estudo dos progenito-
res desta doente.

Epilepsia de dificil controlo apds infecgao
por Herpes virus tipo 6

Inés Girbal, Teresa Moreno

Unidade de Neurologia Pedidtrica, Servigco de Pediatria
Departamento de Pediatria, Hospital de Santa Maria EPE, Centro
Hospitalar de Lisboa Norte

A infeccdo pelo Virus Herpes tipo 6 (VHHS6) é habitualmen-
te benigna, mas a sua associacdo com quadros de encefalite ou
epilepsia é descrita de forma crescente. Descrevem-se 2 casos
clinicos de epilepsia em que o VHH6 pode estar implicado.

Caso 1: Lactente de 16 meses, internada aos nove por febre
e convulsdes generalizadas, controladas com terapéutica
dupla. O exame citoquimico do liquor foi normal e a RMN-CE
mostrou finas faixas de hipersinal em T2 em ambas as insulas,
de dificil valorizacdo. O EEG revelou generalizagdo rdpida das
crises. Doze dias apds inicio do quadro surge exantema macu-
lopapular. Ao 15° dia iniciou aciclovir por PCR positiva para
VHHS6 no liquor, tendo posteriormente alta sem crises. Ap6s 6
meses retomou crises, controladas com terapéutica tripla.
Nova RMN-CE revelou hipersinal dos hipocampos e insulas,
mais marcado que anteriormente, e EEG revelou actividade
desestruturada e ondas agudas bilaterais frontais.

Caso 2: Menina de 11 anos, irma da lactente do caso 1,
internada aos 23 meses por convulsdes generalizadas sem
febre, controladas com terapéutica tripla. Ao 14° dia iniciou
febre, exantema e diarreia. O exame citoquimico, bacteriol6-
gico e virulégico do liquor, assim como a RMN-CE e restante
investigacao foram normais, EEG mostrou foco epileptogéni-
co frontal direito. Alta ao 23° dia. Da evolucao clinica destaca-
se re-inicio de convulsdes generalizadas ap6s periodo livre de
13 meses, dificuldades escolares e défice cognitivo ligeiro. Aos
8 anos as crises cessaram, verificando-se melhoria do desen-
volvimento. Recentemente realizou RMN-CE (imagem hipe-
rintensa em T2 no hipocampo esquerdo dificil de valorizar),
estd assintomadtica, sem terapéutica.

Apresentam-se os casos de duas irmas, cuja epilepsia é
compativel com quadro clinico p6s-VHHS, isolado no liquor
do primeiro mas nao pesquisado no segundo. Poucos estudos
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referem associacdo entre factores genéticos e predisposi¢do
para atingimento do SNC. Embora de fisiopatologia desco-
nhecida, a epilepsia apds encefalite a HHV6 tem sido descrita,
pelo que seguimento a longo prazo de casos confirmados é
mandatdrio.

Duplicacdo e delecdo dos genes ZNF674,
ZNF673 e CHST7, cofatores para atraso
cognitivo ndo sindréomico e epilepsia?

A propdésito de dois casos clinicos

Georgina Monteiro', Ana Castro? Ana Grangeia’, Henrique
Costa®, Mafalda Sampaio? Ruben Rocha? Miguel Leao**
1-Centro Hospitalar Tondela-Viseu, E.PE; 2-Unidade de
Neurologia Pediétrica do Hospital Pediatrico Integrado do Centro
Hospitalar Sao Joao; 3-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar
de S. Jodo; 4-Departamento de Genética da Faculdade de
Medicina da Universidade do Porto

Introduc@o: a técnica de aCGH (arrays comparative geno-
mic hybridization) é considerada como o primeiro meio auxi-
liar de diagndstico na investigacao no atraso global de desen-
volvimento nao sindrémico e nas perturbacoes do espectro
do autismo.

Apesar de muito raros tem sido descritos casos de muta-
¢oes pontuais, deleccdes e e duplicacdes dos genes ZNF673 e
ZNF674 (“zinc finger genes”), com funcoes reguladoras da
transcricao, em doentes sem epilepsia, mas com défice cogni-
tivo ndo sindrémico (DCNS), ligado ao cromossoma X. Os
autores descrevem dois doentes com epilepsia cujo estudo
por aCGH revelou, respectivamente, a existéncia de uma
microduplicacdo e de uma microdelecao Xq11.3.

Casos clinicos: o primeiro caso refere-se a um adolescente
de 13 anos de idade, com DCNS, epilepsia e dismorfias faciais
minor que apresenta uma microduplicagdao Xq11.3 envolven-
do os genes ZNF674 e CHST7 (carbohidrato-sulfotransferase
7), descrita previamente apenas num caso de DCNS, sem epi-
lepsia associada e com duplicacao dos genes ZNF673, ZNF674
e CHST7.

O segundo caso é o de um adolescente, também com 13
anos de idade, com DCNS, epilepsia, estereotipias, dismorfias
faciais minor e escoliose, que apresenta uma microdelegao
Xq11.3 contendo o gene ZNF673.

Conclusao: estes resultados reforcam os dados da literatu-
ra quanto ao envolvimento etiolégico dos genes ZNF673 e
ZNF674 com o DCNS e descrevem, pela primeira vez, a sua
presenca em doentes com epilepsia e défice cognitivo, asso-
ciados a dismorfias faciais.

Eritromelalgia primaria familiar - caso
clinico.

Eliana Oliveira, Ana Cristina Barros, Natacha Fontes, Nadia
Rodrigues, Helena Sa Couto, Roseli Teixeira Gomes
Departamento da Mulher, da Crianga e do Jovem do Hospital
Pedro Hispano, Unidade Local de Satide de Matosinhos

Introducgdo: A eritromelalgia primdria familiar é uma
doenca autossémica dominante rara, caracterizada por epis6-
dios recorrentes de dor, calor, rubor e edema das extremida-
des, desencadeados frequentemente pela exposicdo ao calor e
pelo exercicio fisico. Estd associada a mutacdes no gene
SCNYA que codifica um canal de sédio voltagem-dependente.
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Caso Clinico: Os autores descrevem o caso de uma crianga
de 19 meses de idade, sexo masculino, previamente saudével,
referenciada a consulta de Pediatria por episddios recorrentes
(contabilizados 7 episddios) de dor, calor, eritema e edema
dos membros inferiores (regido glitea e coxa), que tiveram
inicio aos 12 meses de vida. A duracao dos episddios variava
entre 1 a 2 horas e a mae relacionava o aparecimento da sin-
tomatologia com traumatismos locais e com o esforco asso-
ciado a defecag@o. Como fator de alivio referia o arrefecimen-
to local com 4gua fria e negava qualquer melhoria algica com
a administracdo de paracetamol oral. Sem outros sinais ou
sintomas associados, nomeadamente sintomas constitucio-
nais. Os antecedentes familiares revelaram uma histéria trige-
racional (mae, avé materna e bisavd materno) de episddios
semelhantes, sem diagnéstico conhecido. Perante a suspeita
clinica de eritromelalgia primdria familiar foi realizado o teste
genético diagnéstico, que identificou uma mutacao num dos
alelos do gene SCN9A [mutacdo ¢.4835T>C (p.Leul612Pro) no
exdo 27], mutagdo ainda nao descrita na literatura. O estudo
genético dos progenitores e familiares afetados encontra-se
em curso. Optou-se por um tratamento conservador, dado a
duracao limitada dos sintomas e o prolongado dltimo interva-
lo intercrise (>3 meses).

Discussao: No presente caso, a idade da crianca, a apre-
sentacao clinica tipica, a auséncia de comorbilidades associa-
das e a histéria familiar levantaram a suspeita diagnéstica de
eritromelalgia primadria familiar de inicio juvenil, confirmada
pela teste genético que identificou uma mutacdo no gene
SCNYA. Este teste deve ser considerado nas crianc¢as com his-
téria familiar positiva, em que as causas secunddrias sdao
menos provaveis, de forma a evitar uma investigacdo diagnos-
tica extensiva e desnecessdria.

A abordagem terapéutica desta canalopatia constitui um
desafio, ndo existindo nenhum tratamento farmacolégico efe-
tivo, pelo que é extremamente importante dotar os doentes de
conhecimentos que lhes permitam evitar os fatores precipi-
tantes e aplicar medidas de arrefecimento.

Défice de sulfito-oxidase com
apresentacdo atipica tardia

Susana Rocha’, Ana Cristina Ferreira? Ana Isabel Dias', José
Pedro Vieira', Silvia Sequeira*

1-Servigo de Neurologia, Hospital Dona Estefania, Centro
Hospitalar Lisboa Central EPE; 2-Unidade de Doencas
Metabdlicas, Hospital Dona Estefania, Centro Hospitalar Lisboa
Central EPE

Introducio: O défice de sulfito-oxidase é uma patologia de
transmissao autossémica recessiva, com apresentacao habi-
tualmente no periodo neonatal com um quadro neurolégico
complexo incluindo convulsdes, muitas vezes refractérias aos
antiepilépticos, com evolu¢ao para uma encefalopatia rapida-
mente progressiva semelhante a encefalopatia hipdxico-
isquémica neonatal grave, com morte precoce. Na maioria
dos casos surge luxacdo do cristalino. Tém sido descritas, com
frequéncia crescente, apresentacdes mais tardias e ligeiras
desta patologia. Estas apresentagdes incluem regressao psico-
motora com perda de aquisicoes ou doencas do movimento.

Caso clinico: Crianca de 4 anos que apresentou, no contex-
to de vomitos incoerciveis, episddios intermitentes de ataxia e
movimentos descoordenados dos quatro membros. Um ano
antes fora descrito episddio semelhante de ataxia, com recupe-
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racdo neurolégica completa e desenvolvimento psicomotor
normal. Diagndstico recente de luxacao bilateral do cristalino.
A RM encefélica mostrou hipersinal bilateral do globus pallidus.
O valor de homocisteina era quase indetectavel e o Sulfitest
positivo. A investigacdo posterior confirmou uma deficiéncia
isolada de sulfito-oxidase, com auséncia de actividade enzima-
tica na cultura de fibroblastos. O estudo molecular levou a iden-
tificacdo de uma nova mutacdo ndo descrita anteriormente.

Conclusdes: Este caso ilustra a variabilidade clinica do
défice de sulfito-oxidase, sendo nao s6 atipico como parece
ser a forma mais ligeira descrita até ao momento. A associa¢ao
de luxacdo do cristalino com uma doenca do movimento,
mesmo sem regressao psicomotora, deverd levar-nos a consi-
derar este diagnéstico. A homocisteina plasmatica é geral-
mente indetectdvel nos casos de défice de sulfito-oxidase e no
défice do cofactor molibdénio, podendo constituir um teste
de rastreio simples destas patologias.

Esclerose tuberosa e sindrome de Moebius
na mesma crianca

Susana Rocha', Madalena Patricio? Carla Conceicao?, Ana
Isabel Dias’

1-Servigo de Neurologia, Hospital Dona Estefania, Centro
Hospitalar Lisboa Central EPE; 2-Servico de Radiologia, Centro
Hospitalar Lisboa Central EPE / Hospital Dona Estefania

Introducéo: A sindrome de Moebius é uma patologia con-
génita ndo progressiva que se define por paralisia facial e
compromisso oculomotor, sobretudo do recto externo, atri-
buiveis a lesdes dos ntcleos dos VII e VI pares cranianos, res-
pectivamente. O seu espectro clinico é varidvel mas atinge
habitualmente outros pares cranianos e pode acompanhar-se
de multiplas malformacdes. No entanto, a associacgao a escle-
rose tuberosa nunca foi descrita.

Caso Clinico: Crianca do sexo feminino referenciada a
consulta de Neuropediatria aos 12 meses de idade por convul-
soes. Apresentava duas manchas cutaneas hipopigmentadas e
dismorfia facial, com hipertelorismo, fendas palpebrais incli-
nadas para fora e para baixo, pirdmide nasal larga e palato ogi-
val. Ao exame neurolégico destacava-se uma parésia do olhar
horizontal com ligeira ptose bilateral e hipomimia facial, além
de hipotonia axial, com um atraso global do DPM. Apés pri-
meira RM encefélica ao ano de idade considerada normal,
esta € repetida aos 5 anos, evidenciando hipoplasia/agenésia
dos VI e VII pares cranianos, confirmando a suspeita clinica de
sindrome de Moebius, associando-se ainda ttiberes corticais e
nédulos subependimdrios calcificados caracteristicos de
esclerose tuberosa. Foi medicada com valproato de s6dio, sem
recorréncia de crises. Actualmente com 8 anos, apresenta um
défice cognitivo moderado, com maior expressao na area da
linguagem, défice de atencao e impulsividade.

Conclusdo: A etiopatogenia da sindrome de Moebius nao
estd esclarecida, havendo duas teorias propostas, a genética e
a vascular. A apoiar a primeira had casos com delec¢des no
braco longo do cromossoma 13.A teoria vascular defende a
accao de factores toxicos ambientais que levam a interrupcao
da irrigacdo do tronco cerebral em fases precoces do desen-
volvimento embriondrio. A esclerose tuberosa é uma patolo-
gia autossémica dominante com 2 genes responséveis identi-
ficados no cromossoma 9 e 16. Os ttiberes observados na ET
correspondem a heterotopias de substancia cinzenta, origina-
das na fase proliferativa do desenvolvimento cortical.
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Epilepsia do banho: primeira descricdo em
irmaos

Susana Rocha', Ant6nio Levy Gomes?, Ana Isabel Dias'
1-Servico de Neurologia, Hospital Dona Estefania, CHLC;
2-Unidade de Neuropediatria, Servi¢o de Pediatria, Hospital de
Santa Maria, CHLN

Introducio: A epilepsia do banho é um tipo de epilepsia
reflexa desencadeada pelo banho doméstico em dgua a tem-
peratura normal. A sua denominacdo confunde-se habitual-
mente com a epilepsia da dgua quente, prevalente no sul da
India e Turquia, e que tem uma forte predisposicdo genética.
Nao encontrdmos descritos, até ao momento, casos familiares
de epilepsia do banho.

Casos clinicos: Rapariga de 15 anos e rapaz de 2 anos que
iniciaram cerca dos 12 meses episédios de perda de conheci-
mento com cianose facial e hipotonia, geralmente no inicio do
banho de imersao, com durac¢ao de alguns minutos e sonolén-
cia posterior. Apresentavam desenvolvimento psicomotor ade-
quado e exame neurolégico normal. Os Electroencefalogramas
realizados foram normais. Dada a frequéncia dos episédios e
como nao cessaram completamente quando passaram a tomar
banho com duche, foram medicados com carbamazepina, com
boa resposta.

Discussdo: A epilepsia do banho apresenta-se habitual-
mente no primeiro ano de vida com crises parciais complexas
e sintomas autonémicos durante o banho de imersao, o que
dificulta o diagnéstico diferencial com outros eventos paro-
xisticos. Contrariamente a epilepsia da dgua quente, até ao
momento ndo foi encontrada uma base genética para este
tipo de epilepsia reflexa sendo, no nosso conhecimento, os
casos apresentados os primeiros descritos na mesma familia.

Grupo Il
Moderadores: Teresa Temudo, Carla Mendonca

Heterotopia subcortical em banda: um
diagnédstico clinico, imagiolégico e
molecular

Irina Carvalheiro', Joana Faleiro? Laura Lourenco®, Ana Filipa
Lopes?®, Patricia Dias*, José Paulo Monteiro®

1-Servico de Pediatria, Centro Hospitalar do Oeste, Caldas da
Rainha; 2-Departamento de Pediatria, Hospital Prof. Doutor
Fernando Fonseca, E.PE; 3-Centro de Desenvolvimento da
Crianca Torrado da Silva, Servico de Pediatria, Hospital Garcia de
Orta; 4-Servigo de Genética, Centro Hospitalar Lisboa Norte,
Hospital de Santa Maria

Introducio. A lisencefalia e a heterotopia subcortical em
banda (HSB) resultam de uma perturbacdo no processo de
migracdo neuronal. Alguns dos genes envolvidos estao descri-
tos, existindo formas esporadicas e familiares. A clinica é
varidvel e na maioria dos casos a epilepsia € refrataria.

Caso clinico: Crianca do sexo feminino, 5 anos, referencia-
da por crises parciais complexas de predominio noturno com
2 meses de evolucdo. Estes episddios caracterizavam-se por
paragem, olhar fixo, cianose labial, automatismos orofaciais e
dos membros superiores. Nos antecedentes pessoais salien-
tam-se dificuldades na linguagem, coordena¢ao motora e gra-
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fomotrocidade mais evidentes a partir do 2° ano de vida.
Antecedentes familiares de epilepsia na linha materna. Exame
neurolégico normal, sem dismorfias ou lesdes cutaneas e
perimetro cefélico no P50, O EEG revelou frequentes surtos de
lentificagdo teta e teta-delta projectada a dreas temporais
médias a direita, particularmente na sonoléncia e hiperpneia.
A RM-CE demonstrou bandas bilaterais de substéncia cinzen-
ta interpostas na substancia branca entre o cortex e os ventri-
culos laterais. Por apresentar um gradiente anteroposterior da
heterotopia foi pedido estudo molecular do gene DCX e
encontrada a mutagdo c.814C>T em heterozigotia no exdo 5. A
avaliacao neuropsicolégica (WPPSI-R) aos 6 anos mostrou um
funcionamento intelectual muito inferior ao esperado (QIEC
63 QIV 66 QIR 62) com desempenho comprometido nos
dominios da atencdo, fungdes executivas, linguagem e memé6-
ria. Foi medicada com VPA e por persisténcia das crises adi-
cionou-se lamotrigina, com controlo das crises e normaliza-
¢ao do EEG. A mae encontra-se assintomdtica e a RM-CE nao
revelou lesoes estruturais, encontrando-se em curso o estudo
molecular.

Conclusdes: As mutagdes no gene DCX (cromossoma
Xq22.3) estdo associadas a lisencefalia nos rapazes e a HSB em
raparigas heterozigdticas com fendtipo habitualmente menos
grave, como no caso descrito. O diagnéstico de HSB foi ima-
giolégico e molecular, sendo o estudo genético familiar essen-
cial para aconselhamento genético.

Limitacdes da Ressonancia Magnética
Funcional da Linguagem no apoio a
decisao cirdrgica: a propésito de um caso
clinico

Luis Ferraz', Rita Jer6nimo', Ricardo Lopes?, Clara Romero® e
Alberto Leal*

1-Centro de Investigacdo e Intervencao Social — CIS-IUL;
2-Faculdade de Psicologia e Ciéncias da Educacdo da
Universidade de Coimbra; 3-Servigo de Neurocirurgia, Centro
Hospital de Lisboa Ocidental (CHLO); 4-Unidade Auténoma de
Neurofisiologia, Centro Hospitalar Psiquiatrico de Lisboa (CHPL)

Introducao: Interven¢des neurocirtrgicas no hemisfério
esquerdo acarretam frequentemente riscos de comprometi-
mento da linguagem. A Ressondncia Magnética Funcional
(RMf) da linguagem é um método popular de obter mapas
funcionais desta fungao, utilizado frequentemente no planea-
mento de intervencdes de risco. No entanto, e por ser um
método de activacdo, existem motivos metodoldgicos para
encarar os mapas obtidos como limitados quanto ao poder
para prever os efeitos da cirurgia. Neste trabalho apresentamos
um caso clinico com informagao relevante neste contexto.

Caso Clinico: Doente do sexo feminino, 12 anos, recorre ao
Servico de Urgéncia apds crise ténico-clonica generalizada
inaugural. No pds-critico apresenta discurso lentificado. Sem
histéria de febre ou quadro infeccioso recente, cefaleias ou
vomitos. Os exames complementares (TAC e Ressondncia
magnética) revelam lesdo tumoral intra-axial temporal
esquerda, de presumivel origem glial. Nao obstante a sugestao
de um tumor de baixo grau, decidiu-se avangar para uma bio-
psia. Como a lesao envolvia dreas relacionadas com a lingua-
gem foi realizada RMf da linguagem, que apresentou normal
padrao de activacoes no hemisfério esquerdo, envolvendo as
dreas de Broca e Wernicke. Obteve resultados maximos no
conjunto de testes neuropsicoldgicos seleccionados da
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PALPA-P (Provas de Avaliacdo da Linguagem e da Afasia em
Portugués). Por motivos técnicos a via de acesso da biépsia foi
através do sulco temporal médio, envolvendo uma d&rea de
activacdo funcional revelada na RMf. A reavaliacao especifica
da Linguagem pds-operatéria nao registou qualquer défice
acrescido resultante da intervencao.

Conclusdo: O caso apresentado realca as limitagdes da
RMf em prever os efeitos da cirurgia sobre a fun¢ao da lingua-
gem. Torna-se necessdrio melhorar o poder predictivo destes
mapas funcionais, de modo a que seja aparente a drea cortical
que € necessdrio preservar para nao induzir défice funcional e
nao somente as dreas que activam durante o desempenho da
funcao.

Distrofia muscular congénita com espinha
rigida e Lamina A/C

Catarina Magalhaes', Ana Rita Gongalves?, Ricardo Taipa®, Jorge
Oliveira®, Emilia Vieira?, Manuel Melo Pires®, Rosdrio Santos?,
Manuela Santos'

1-Consulta de Neuromusculares, Servico de Neuropediatria, CHP;
2-Unidade de Genética Molecular, Centro de Genética Médica Dr.
Jacinto Magalhaes, INSA; 3-Unidade de Neuropatologia, CHP

Introducao: As laminopatias estdo na origem de doencas
que envolvem diferentes tecidos e 6rgaos. Os fen6tipos mus-
culares descritos sao a distrofia de Emery-Dreifuss 2 e 3, a dis-
trofia das cinturas tipo 1B e uma forma de distrofia muscular
congénita (DMC) com espinha rigida. Apresentamos dois
doentes com DMC e espinha rigida.

Casos clinicos: Trata-se de dois doentes do sexo masculi-
no, com 13 (caso 1) e 4 (caso 2) anos de idade. O primeiro ini-
ciou a marcha pelos 11 meses mas era incapaz de se levantar
do chdo. Apresentava uma tetraparésia proximal de predo-
minio axial com hiperlordose marcada. Aos 5 anos perdeu a
marcha, aos 6 anos tinha rigidez do rdquis. Iniciou ventila-
¢do (VNI) aos 10 anos. O segundo andou aos 18 meses mas
era incapaz de se levantar do chao sem apoio. Aos 2 anos,
apresentava diparésia facial, palato alto e tetraparésia com
predominio axial, em especial dos flexores do pescoco, e aos
4 anos rigidez do rdquis e necessidade de VNI. No caso 1 o
valor de CPK era de 1427 U/L e no caso 2 de 2468 U/L. Em
ambos a RMN CE era normal e o musculo distréfico, com
fibrose marcada, com estudo imunohistoquimico normal. O
estudo molecular revelou, em ambos, uma muta¢dao em
heterozigotia no gene LMNA: ¢.810+1G>T (caso 1) e ¢.1381-
6_1384del (caso 2). Ambas afetam o processamento do RNA
mensageiro, traduzindo-se na auséncia de aminodcidos nas
laminas A e C.

Comentarios: As DMC s3ao doengas de inicio precoce e as
mais comuns sdo as merosinopatias, as doencas do colagénio
e as distroglicanopatias. Estes dois casos demonstram a
necessidade de ter em conta os defeitos no gene LMNA nos
doentes com musculo distréfico, RMN CE normal e CPK ele-
vada. O seu diagndstico € frequentemente mais tardio dada a
auséncia de retraccoes aquando dos primeiros sintomas.

Doencga celiaca e manifestacoes
neurolégicas

Clara Marecos, Paulo Rego Sousa, Sandra Jacinto, Ana Isabel
Dias, Rita Lopes da Silva

Servico de Neurologia Pedidtrica, Hospital Dona Estefania,
Centro Hospitalar de Lisboa Central EPE
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Introducdo: Ataxia cerebelosa, neuropatia periférica e epi-
lepsia sdao algumas das manifestacdes neurolégicas associa-
das a doenga celiaca no adulto, sendo pouco frequentes na
idade pediatrica.

Caso clinico: Crianca de 23 meses do sexo masculino, com
mad progressao estaturo-ponderal desde os 7 meses e desenvol-
vimento psicomotor considerado adequado. Avaliado previa-
mente por 3 episédios de curta duragao, caracterizados por ini-
cio subito de extensao e rotacao interna dos membros superio-
res seguido de tremores generalizados dos 4 membros, por vezes
ocorrendo em salvas, acompanhados de choro, gemido, facies
de dor e melhoria com paracetamol. Estes epis6dios ocorreram
em associagao com otite média aguda e fissura anal. Nao apre-
sentava alteracoes no exame neuroldgico e fez video-EEG, sem
registo de eventos e sem actividade paroxistica. Neste contexto
foram interpretados como epis6dios paroxisticos de dor.

Recentemente recorreu ao SU por episédios com caracte-
risticas semelhantes, relacionados com a sonoléncia ou sono
no contexto de invaginacao ileo-ileal recorrente. A investiga-
¢do da ma progressao estaturo-ponderal foi compativel com
doenca celiaca (anticorpos antitransglutaminase, antigliadina
e antiendomisio positivos, biépsia duodenal e bulbar com
atrofia vilositdria e infiltrado inflamatério transepitelial).
Repetiu video-EEG em que se registaram crises electroclinicas
semelhantes as descritas, com actividade paroxistica tempo-
ral bilateral, mais evidente a direita. Fez TC e RM CE que nao
mostraram alteragdes. Iniciou terapéutica com levetiracetam,
com boa resposta clinica.

Discussao: Neste caso clinico as convulsdes foram de difi-
cil diagnéstico, tendo inicialmente sido interpretadas como
reacgoes a dor, pelo que se destaca o papel do video-EEG.

Na doenga celiaca existe um risco aumentado de epilepsia.
As convulsdes podem preceder o aparecimento de calcifica-
¢oOes cerebrais posteriores de natureza nao esclarecida.

Epilepsia vitamino-dependente: revisao
bibliografica e proposta de protocolo.

Andreia Gomes Pereira, Rita Lopes da Silva, Ana Isabel Dias,
José Pedro Vieira, Euldlia Calado, Ana Moreira

Servico de Neurologia Pedidtrica, Hospital Dona Estefania,
Centro Hospitalar Lisboa Central, EPE.

Introducdo: Na década de 40, as vitaminas do complexo B6
foram reconhecidas como potencial terapéutica na epilepsia
precoce. Em 1954, Hunt publicou o primeiro caso de sucesso
utilizando a piridoxina na epilepsia intratdvel, descrevendo
pela primeira vez o conceito de epilepsia piridoxina depen-
dente.

Em 2002, descreveu-se pela primeira vez a eficdcia do fos-
fato de piridoxal no controle da epilepsia refractaria a pirido-
xina.

Objectivos: Revisdo bibliogréfica e elaboracao de protoco-
lo de prova terapéutica com vitaminas complexo B6.

Metodologia: Consulta de publicacdes online, acedendo
ao PubMed e UpToDate, com palavras-chave epilepsy, epilep-
tic encephalopathy, vitamin B6, piridoxin, pyridoxal phospha-
te, folinic acid.

Elaboragdo de protocolo de administracao de vitaminas
complexo B6, como prova terapéutica.

Resultados: As epilepsias responsivas as vitaminas do
complexo B6, apesar de raras, constituem uma causa tratavel
de encefalopatia em idade precoce. Considera-se boa pratica
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clinica a realizacdo de uma prova terapéutica com vitaminas
do complexo B6 nas seguintes situacdes: recém-nascido (RN)
com encefalopatia epiléptica de dificil controlo com fairmacos
anti-epilépticos, RN prematuro com histéria perinatal de
sofrimento fetal agudo, crianca com menos de 2 anos com
epilepsia de dificil controlo, de etiologia ndo esclarecida.

E fundamental a colheita de produtos biolégicos para a
identificacdo do défice vitaminico subjacente. A prova tera-
péutica consiste na realizacdo de EEG com prova de piridoxina
(50-100 mg/dose, ev; 2 doses intervalo 1h), seguida da admi-
nistracdo em simultaneo de piridoxina ev e dcido folinico ev 4-
7 dias; caso a epilepsia se mantenha, poder-se-4 ponderar a
administragao de fosfato de piridoxal oral, 3-5 dias. A melhoria
eléctrica e/ou clinica sdo critérios de resposta a terapéutica.

Conclusdes: A epilepsia dependente de vitaminas do com-
plexo B6 é uma causa rara, mas tratdvel de encefalopatia epi-
léptica de inicio precoce. Os marcadores biolégicos que diag-
nosticam esta condi¢@o sdo conhecidos, mas ndo especificos,
pelo que a investigacao etiol6gica nao deve atrasar a realiza-
¢ao de prova terapéutica.

Crise inaugural numa criangca com
astroblastoma

Jodo Passos’, John Peter Foreid', Sofia Nunes?, Duarte Salgado"*
1-Servigo de Neurologia; 2-Unidade de Neuro-Oncologia
Pediatrica do Servico de Pediatria do Instituto Portugués de
Oncologia de Lisboa Francisco Gentil

Introducao: As crises epilépticas sdo uma das principais
causas de morbilidade nos doentes com tumores cerebrais. A
incidéncia varia entre 30 e 70%. Sao mais frequentes nos glio-
mas de baixo grau e nas lesdes corticais. A desaferenciagao, as
alteracoes do tecido cerebral peritumoral, o desequilibrio
entre mecanismos excitatorios/inibitérios e alteracoes meca-
nicas constituem explicacdes patofisioldgicas.

Caso Clinico: Crianca do sexo masculino que aos dez anos
de idade inicia quadro de cefaleias recorrentes, com agrava-
mento progressivo. Seis meses depois, refere visdo turva.
Apresentava edema bilateral da papila e a RM-CE revelou volu-
mosa lesdo parenquimatosa temporo-parietal esquerda. Foi
submetida a remog¢ao macroscdpica total da lesdo e o diagnés-
tico histolégico foi de astroblastoma. Seguiu-se tratamento de
acordo com o protocolo HIT-GBM-D. Apéds 11 meses de trata-
mento, documentou-se recidiva local. Suspendeu-se o proto-
colo HIT-GBM-D e iniciou-se temozolomida. Cinco meses
depois, inicio de episédios de afasia e limitacdo da marcha.
Ap6s dois meses, foi trazida a urgéncia do nosso hospital por
quadro com dois dias de evolu¢do de parésia do membro
superior direito e alteracdo da linguagem. Ao exame objectivo
destacavam-se: pausas anémicas frequentes, défice na com-
preensdo de ordens simples, parésia facial central direita e
diminuicao da forca muscular do membro superior direito de
predominio distal. A RM-CE nao demonstrou alteragdes de
novo. Realizou EEG que mostrou paroxismos lentos prolonga-
dos na regidao temporo-parietal posterior esquerda. Foi medi-
cado com levetiracetam, com reversao das anomalias descritas
no EEG ap6s 15 dias. Encontra-se assintomético ha dois anos.
Completou 12 ciclos de temozolomida e a lesdo mantém-se
estavel nos estudos imagiolégicos seriados.

Conclusao: Descrevemos o caso de uma crianca com um
tumor neuroepitelial raro, tratada com cirurgia e quimiotera-
pia, que desenvolve quadro de afasia e defeito motor. Este
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caso realca a importancia da valorizacao clinica suportada
pelo EEG no diagnéstico e tratamento da epilepsia, com con-
sequente melhoria da qualidade de vida.

Epilepsia com crises mioclonicas-aténicas
com padrdo ponta onda continua em sono

Ruben Rocha', Mafalda Sampaio’, Ana Castro', Georgina
Monteiro? Henrique Costa’®, José Augusto Ribeiro*, Miguel Leao’
1-Unidade de Neurologia Pedidtrica, Hospital Pediatrico
Integrado, Centro Hospitalar S. Jodo; 2-Servigo de Pediatria,
Centro Hospitalar Tondela Viseu; 3-Servico de Neurologia, Centro
Hospitalar S. Joao; 4-Unidade de Neurofisiologia, Servico de
Neurofisiologia, Centro Hospitalar S. Joao

Introducdo: As crises mioclénicas-aténicas estdo presen-
tes em varias encefalopatias epilépticas, em criancas com
desenvolvimento psicomotor prévio normal e no caso de pre-
dominarem, podem enquadrar-se na definicao da Epilepsia
mioclonica-aténica. A sindrome de ponta-onda continua em
sono (POCS) é caracterizada pela presenca de atividade quase
continua de ponta-onda generalizada durante o sono NREM.

Caso Clinico: Crianca de 3 anos, sexo masculino, sem ante-
cedentes patolégicos de relevo, com desenvolvimento psico-
motor normal, iniciou aos 2,5 anos crises mioclonico-aténicas
(na maioria) e puramente mioclénicas. Inicialmente medica-
da com valproato de s6dio, mas sem resposta favoravel,
mesmo com aumento da dose até 40mg/kg/dia. Internado
eletivamente para monitorizagao video-EEG, o registo revelou
em vigilia um ritmo de base normal e frequentes descargas de
ponta-onda e poliponta-onda (2-2.5Hz), generalizadas, com
maximo nitidamente frontocentral e mais amplas no hemisfé-
rio direito, que se tornam quase continuas (ocupando mais do
que 85 % do registo - padrdo POCS) nos primeiros e dltimos
ciclos do sono. Sem registo de crises ténicas. Iniciou cloba-
zam, com reducao do nimero de crises e seu controlo total na
dose de 2mg/Kg/dia, bem como melhoria do padrao EEG. A
RM cerebral revelou na regido parietal alta esquerda uma
lesao sequelar com sinais de necrose laminar.

Discussado: Embora a existéncia de uma RM cerebral nor-
mal seja um critério mandatério para uma classificacao sin-
drémica, neste caso, com excepcao da RM cerebral, toda a res-
tante constelacdo clinica e electroencefalogrifica apoia o
diagnostico de Epilepsia com crises miocldnicas-astaticas
tipo Sindroma de Doose. Os autores apresentam este caso cli-
nico pela raridade da associacao entre a epilepsia com crises
mioclénicas-aténicas e o padrdo POCS.

Hemidistonia aguda em crianca com
esclerose mesial e crises desde o 1° ano
de vida

Teresa Moreno', Rita Lopes da Silva®, Carla Concei¢ao? Eulalia
Calado?®
1-Hospital dos Lusiadas, 2-Hospital de Dona Estefania (CHLC)

Apresenta-se o caso clinico de uma jovem de 6 anos de
idade, seguida desde os primeiros meses de vida por crises
convulsivas em apirexia, caracterizadas por desvio ocular e
cefélico para a direita e generaliza¢do secundaria.

TAC e EEG normais no 1° ano de vida. A epilepsia foi con-
trolada com carbamazepina que suspendeu aos 2 anos de
idade.
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Reinicia crises aos 5 anos com idéntica semiologia, acom-
panhadas de outros epis6dios de desconforto abdominal, pali-
dez e vomitos, que ocorriam em salvas, com duracao inferior a
3 minutos e se acompanhavam de sonoléncia p6s critica.

A investigacdo realizada mostrou esclerose mesial a
esquerda em ressonancia magnética e foco temporo-ocipital
bilateral de predominio esquerdo no electroencefalograma.

Reiniciou carbamazepina com rash cutaneo, pelo que foi
substituida por levetiracetam com controlo clinico das crises.

Inicia de modo stbito, quadro de hemiparésia / hemidisto-
nia direita, com sinais piramidais discretos.

Internada para investigagao, realizou RM — CE com difusdo
sem sinais de lesdo aguda e EEG que revelou actividade paro-
xistica, simultaneamente com caracteristicas generalizadas e
focais, com possivel incidéncia frontal esquerda e no vertéx.

Evoluiu com flutuacao do seu quadro disténico cuja gravi-
dade parece ter relagdo com a dose do AE, com transferéncia
espontanea da lateralidade, sem crises clinicas.

Discutem-se eventuais patologias subjacentes e investiga-
cao.

Epilepsia e cromossoma 20 em anel -
experiéncia terapéutica com estimulacao
do nervo vago

Tiago Santos', Sofia Quintas'?, José Pedro Vieira®, Ant6nio Levy'
e Grupo de Cirurgia da Epilepsia®

1-Unidade de Neuropediatria, Departamento de Pediatria,
CHLN-HSM; 2-Grupo de Cirurgia da Epilepsia, CHLN-HSM;
3-Servico de Neurologia Pedidtrica. CHLC-HDE

O cromossoma 20 em anel é uma cromossomopatia rara
que se caracteriza normalmente por défice cognitivo, altera-
¢oes do comportamento e epilepsia de dificil controlo.

Devido a clinica particular e as alteracoes electroencefalo-
gréficas caracteristicas, configura uma sindrome epiléptica
propria.

Habitualmente as crises sdo resistentes aos vdrios antiepi-
lépticos e atendendo a sua origem multifocal, a abordagem
cirdrgica nao é opc¢ao. Existem apenas alguns relatos pontuais
na literatura relativamente a utilizacao da estimulacao do nervo
vago (ENV) nestes doentes, com resultados ndo conclusivos.

Os autores apresentam os casos clinicos de dois doentes de
23 e 25 anos, com esta patologia, ambos com quadro clinico
semelhante: inicio de epilepsia na infancia, caracterizada pre-
dominantemente por estados de mal epiléptico ndo convulsi-
vo diérios (crises parciais complexas) e crises ténico-clonicas
generalizadas; refractdria a terapéutica anti-epiléptica.
Electroencefalograficamente, destacam-se periodos longos
de actividade lenta e ampla frontal bilateral, com pontas e
ondas abruptas associadas. Ambos apresentam défice cogni-
tivo moderado e alteragdes comportamentais. Um deles foi
submetido a calosotomia anterior, sem melhoria duradoura
das crises. Foram submetidos a ENV, aos 19 e 22 anos (tempo
de seguimento actual sob estimulacdo 2,5 anos e 9 meses),
com a qual se obteve uma reduc¢ao inferior ou igual a 25% das
crises (com reducdo da duragao dos estados de mal).

Caracteristicamente, a epilepsia na sindrome do cromos-
soma 20 em anel é particularmente refractdria a terapéutica
anti-epiléptica. Os resultados obtidos com a ENV parecem ser
também menos favordveis, comparativamente a outras sin-
dromes epilépticas, em que estd descrita, de forma consisten-
te, uma reducao superior a 50% das crises em 55 a 80% dos
doentes em que € instituida.
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Programme

09h00 WELCOME ADDRESS
Maria José Sa, Centro Hospitalar Sdo Joao, Porto, Health Sciences Faculty, University
Fernando Pessoa, Porto

09h15-11h00 SESSION 1 - MS and Neuroimmunology
Chairpersons: Armando Sena, Hospital dos Capuchos, Lisboa and Maria do Carmo Macério,
Centro Hospitalar Universitario de Coimbra

The cytokines network in MS relapses and the impact of high dose intravenous methylprednisolone
Christian Sindic, Dept. of Neurology, Cliniques Universitaires Saint-Luc, Brussels, Belgium

Autoimmunity and MS

Thomas Berger, Multiple Sclerosis Clinic, Clinical Dept. of Neurology, Innsbruck Medical University, Austria
Update in body fluid markers

Gavin Giovannoni, Blizard Institute of Cell and Molecular Science, Barts and The London School of Medicine
and Dentistry, Queen Mary University of London, UK

11h30-13h30 SESSION 2 - MS, a complex disease
Chairpersons: Maria José Sa, Centro Hospitalar Sao Jodo, Porto, Health Sciences Faculty,
University Fernando Pessoa, Porto and José Vale, Hospital Beatriz Angelo, Loures

Evidence for Disease Heterogeneity in MS: Update on Controversy

Claudia Lucchinetti, Dept. of Neurology, Mayo Clinic College of Medicine, Rochester, USA

Clinical and imaging pitfalls in MS diagnosis

Mar Tintoré, Unitat de Neuroimmunologia Clinica (UNIC), Hospital Universitari Vall d'Hebron, Barcelona,
Spain

15h00-15h30 Conference "Tiles of a city: Streets and monuments of Porto"
Chairperson: Salvato Trigo, Rector of the University Fernando Pessoa
Sérgio Lira, Human and Social Sciences Faculty, University Fernando Pessoa, Porto
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15h30-17h00 SESSION 3 - Cognition in Multiple Sclerosis
Chairpersons: Ana Martins, Centro Hospitalar do Porto and Ana Passos, ISCTE-Instituto
Universitario de Lisboa

Assessing cognitive abilities in MS patients: Comprehensive evaluation and brief battery approaches
Ralph H. B. Benedict, SUNNY Bufallo School of Medicine, USA

Cognitive dysfunction in MS: Problems and solutions
Maria Pia Amato, Dept. of Neurology University of Florence, Italy

17h30-19h00 SHORT-COURSES ""“MS IN DAILY CLINICAL PRACTICE"
Organization: Pedro Abreu and Teresa Mendonga, Centro Hospitalar Sao Joao, Porto

COURSE | "Multiple Sclerosis and autoimmune diseases"

Clinical cases presentation - Paulo Alegria, Hospital Beatriz Angelo, Loures
Interactive discussion - Pedro Abreu, Centro Hospitalar Sao Jodo, Porto
Theoretical review - Jodo Cerqueira, Hospital Escala Braga

COURSE Il “Multiple Sclerosis escalating therapy"

Clinical cases presentation - Graca Sousa, Centro Hospitalar de Vila Nova de Gaia/Espinho
Interactive discussion - Filipe Palavra, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra
Theoretical review - Ernestina Santos, Centro Hospitalar do Porto

COURSE IIl "MS Team - focus in MS nurses"

Disease-modifying therapeutics in the Multiple Sclerosis Day Hospital - Fatima Lopes, Centro Hospitalar
Sao Joao, Porto

Multiple Sclerosis Disease-modifying therapeutics in the outpatient care - Francisco Moreira, Centro
Hospitalar Vale do Ave, Guimaraes

Clinical cases presentation and discussion - Elisabete Meireles, Centro Hospitalar Sdo Joao, Porto; Odete
Rodrigues, Centro Hospitalar Vale do Ave, Guimardes; Teresa Gomes and Margarida Cardoso, Centro
Hospitalar do Porto

09h00-10h30 SESSION 4 - Patient-centred therapy
Chairpersons: José Grilo Goncalves, Centro Hospitalar Universitario de Coimbra and Rui
Pedrosa, Hospital dos Capuchos, Lisboa

Treatment “a la carte”: Reality or fiction?

Oscar Fernandez, Hospital Regional Universitario Carlos Haya, Malaga, Spain

Overview of rehabilitation approaches

Jurg Kesselring, Dept. of Neurology and Neurorehabilitation, Rehabilitation Centre, Valens, Switzerland

11h00-12h00 Conference “2012 Hot Topics in MS"
Chairperson: Livia Sousa, Centro Hospitalar Universitario de Coimbra

Prof. Otto R. Hommes, Chairman European Charcot Foundation 1990-2013
Joint Meeting with
Multiple Sclerosis Study Group of Portuguese Society of Neurology
Grupo de Estudos de Esclerose Multipla (GEEM)

12h00 Welcome address
Joaquim Pinheiro, Centro Hospitalar Vila Nova Gaia/Espinho
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12h15-13h30

14h30-16h30

17h00-18h00
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SESSION 5 - Ten minutes vignettes of approved disease-modifying drugs
Chairpersons: Mario Veloso, Hospital Egas Moniz, Lisboa and Jorge Reis, Centro Hospitalar Sdo
Jodo, Porto

Betaferon®  Eva-Maria Wicklein, Bayer HealthCare, Germany

Rebif® Ali Ben-Amor, Merck Serono, Switzerland
Copaxone® Carla Fernandes,Teva Pharma, Portugal
Avonex® Shibeshih Belachew, Biogen Idec, Switzerland
Tysabri® Shibeshih Belachew, Biogen Idec, Switzerland
Gilenya® Davorka Tomic, Novartis Pharma AG, Switzerland

Oral presentations
Chairpersons: Joaquim Pinheiro, Centro Hospitalar Vila Nova Gaia/Espinho and Joana
Guimaraes, Centro Hospitalar Sdo Jodo, Porto

Different profiles of MMP9 activators in the CSF of MS and CIS patients

Jodo Cerqueira, Susana Monteiro, Ana Sousa, Joao Torres, Jodao Sousa, Fernanda Marques, Joana Palha, Nuno
Sousa

Results from TEMSO and TOWER: Two randomised, double-blind, placebocontrolled phase III studies of
oral teriflunomide in patients with relapsing Multiple Sclerosis

Armando Sena, Christian Confavreux, Tomas Olsson, Giancarlo Comi, Mark Freedman, Aaron Miller, Jerry
Wolinsky, Ludwig Kappos, Hadj Benzerdjeb, Deborah Dukovic, Philippe Truffinet, Paul O’Connor

Speech and swallowing disorders in Multiple Sclerosis

Marta Silva, Ricardo Jorge Santos

Oligoclonal bands in Multiple Sclerosis disease course

Ana Valado, Maria Helena Garrucho, Jodo Sargento-Freitas, S6nia Batista, Livia Sousa, Catarina Resende
Oliveira, Inés Baldeiras

A case of antiAquaporine 4 antibody positive Neuromyelitis Optica and a successful pregnancy

Andreia Gomes Pereira, Claudia Aratjo, Ana Palha, Artur Costa e Silva, Teresa Moreno, Maria Isabel Leite,
Ruth Geraldes

Why is that important to validate neuropsychological instruments to the clinical practice? The case of a
battery of neuropsychological tests for Multiple Sclerosis patients in Portugal

Mariana Rigueiro Neves, Ana Margarida Passos, Aristides Ferreira, Claudia Sousa, Maria José Sa

SIMS (Seasonality in Multiple Sclerosis): Seasonal Variation of MS Relapse Rate

Ana Massano, Augusto Ferreira, Carlos Andrade, Jodo Raposo, Miguel Grunho, Silvia César, Pedro Barros
Multiple Sclerosis and Motherhood Choice: An observational study of the Portuguese women (EMINA
study)

Ana Teresa Carvalho, Andreia Veiga, Joana Morgado, Raquel Tojal, Sofia Rocha, Angela Timéteo

Sexual Dysfunction in women with Multiple Sclerosis

Ivania Alves, Filipe Correia, Paulo Coelho, Rui Loureiro, Sara Franca, Eva Brandao

Pediatric Multiple Sclerosis in Portugal: An overview

Ana Sofia Correia, Luis Augusto, Joana Meireles, Joana Pinto, Ana Paula Sousa

Neuromyelitis optica in Portugal: A multicentre study

Joana Domingos, Luis Isidoro, Rita Figueiredo, Marisa Brum, Carlos Capela, Pedro Barros

Poster session | EXHIBITION HALL

Session |
Chairpersons: Eva Antunes, University Fernando Pessoa, Porto and Clarinda Festas, University
Fernando Pessoa, Porto

0001 - 0010 - 0023 - 0031 - 0040 - 0043

Session Il
Chairpersons: Teresa Mendonca, Centro Hospitalar Sao Jodo, Porto and Ernestina Santos,
Centro Hospitalar do Porto

0006 - 0009 - 0024 - 0025 - 0033 - 0039 - 0044
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Session Il
Chairpersons: Jodo Cerqueira, Hospital de Braga, Braga and Rita Simoes, Hospital Fernando
Fonseca (Amadora-Sintra), Amadora

0003 - 0005 - 0020 - 0030 - 0036 - 0041 - 0051

Session IV
Chairpersons: Jorge Reis, Centro Hospitalar Sao Joao, Porto and Maria Manuel Campos, Centro
Hospitalar Sao Jodo, Porto

0008 - 0013 - 0016 - 0017 - 0022 - 0027 - 0045 - 0057

Session V
Chairpersons: Pedro Abreu, Centro Hospitalar Sdo Joao, Porto and Vasco Salgado, Hospital
Fernando Fonseca (Amadora-Sintra), Amadora

0007 - 0032 - 0037 - 0038 - 0042 - 0048 - 0049 - 0050

Session VI
Chairpersons: Cladudia Sousa, Centro Hospitalar Sdo Jodo, Porto and Elia Baeta, Unidade Local
de Saude do Alto Minho, Viana do Castelo

0011 - 0012 - 0014 - 0015 - 0019 - 0021 - 0034
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Resumos

WHAT SCIENTIFIC EVIDENCE
SUGGESTS ABOUT THE EFFECTIVENESS
OF PHYSICAL ACTIVITY / PHYSICAL
EXERCISE IN MULTIPLE SCLEROSIS?

Filipa Fonseca, Anabela Martins
Escola Superior de Tecnologia da Satide de Coimbra, Coimbra,
Portugal

Introduction: Multiple Sclerosis (MS) affects approximate-
ly 2,5million people worldwide. Until very recently, the prac-
tice of physical activity in people with MS was not advised,
because the fatigue is one of the symptoms adjacent to the ill-
ness in 75-90% of the cases. However, the same way as the
drug treatments have evolved, also the ideas and taboos have
been disappearing.

Goal: Verify what the current evidence suggests more
about the effects of physical activity in MS.

Methods: Review of literature based in the analyses of
RCT’s and Systematic Reviews of the last 3 years searched
through Pub-Med and B-on. The final analyses focused in 14
articles of interest, having been used 11 for all the review but
only 6 to the results. Results: Although there is no “recipe” with
the exercises to be undertaken by people with MS, over the
last few years has been reached a consensus in scientific evi-
dence about the type of activity/training taking place, the
“dosage” and to whom it is addressed (for example: moderate
intensity (between 50-70% VO2max, 65-75% HRm4éx, 50-60%
1RM), 30 to 45 minutes, 2 to 3 times per week, maintaining a
perceived exertion between 11 and 14 in Borg’s Scale.

Conclusion: We can summarize in a single phrase the gen-
eral thought: “better some, than none Physical Activity”. And
when we associate physical activity with a chronic illness like
MS, this expression makes even more sense. Today, the scien-
tific evidence is clear, and there are profs that the regular prac-
tice of moderate, controlled and orientated physical activity, is
highly benefic in many ways (increase of VO2maximum, mus-
cular strength, aerobic fitness and reduction of fatigue) and in
long term, improving the Quality of Life and Functional
Capacity of individuals with MS. However it is extremely
important to increase the number of studies in this area, once
there is scientific evidence about the benefits of physical
activity in MS, this is still a topic rarely addressed and little
accepted not only by the MS carriers but also by the health
professionals that surround them.

ANTI-INFLAMMATORY
CYTOKINES AND THE PHYSICAL
ACTIVITY IN MULTIPLE SCLEROSIS

Margarida Florindo
Escola Superior de Satde Cruz Vermelha Portuguesa, Lisboa,
Portugal

Introduction: Besides the functional benefits, exercise
triggers a hormonal pattern of immunologic answer with an
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anti-inflammatory effect in human body. In presence of
Multiple Sclerosis (MS), the relation between inflammation
and neurodegeneration in the Central Nervous System (CNS)
implies changes in cytokines productions.

Purpose: Analyse the influence of physical activity in the
anti-inflammatory metabolism of an individual with Multiple
Sclerosis, identifying the intensity threshold which allows the
anti-inflammatory physiological mechanism in these individ-
uals.

Methodology: A systematic review was made on data bases
MEDLINE, PubMed, Sciencedirect, PloS, PEDro and Web of
Science. The inclusion criteria were studies published in
English, and randomized studies referring the inflammatory
process, relating it, with physical activity in individuals with
MS. Five studies were included.

Results: The results reveal that physical activity add to
modulate IL-6 and IL-10 anti-inflammatory cytokines, either
in healthy and MS individuals, having both improved the
physical and cardiorespiratory performance. During intensive
and extended exercise, the process seems similar in both indi-
viduals, occurring an increase anti-inflammatory cytokines
concentration, and a decrease on inflammatory markers.

Conclusions: The intensity and duration control of physi-
cal activity may influence quality of life in individuals with MS
and, at the same time it seems to stimulate the presence of
anti-inflammatory cytokines which regulates the inflammato-
ry process. It is required more investigation that allows to
determine the more efficient physical activity to each MS indi-
vidual autoimmune process.

Key-words: Multiple Sclerosis, Anti-inflammatory, Physical
activity, Cytokines, Physiotherapy

DIFFERENT PROFILES OF MMP9
ACTIVATORS IN THE CSF OF MS AND
CIS PATIENTS

Susana Monteiro, Ana Sousa, Joao Torres, Jodao Sousa, Fernanda
Marques, Joana Palha, Nuno Sousa, Jodo Cerqueira

Life and Health Sciences Research Institute, School of Health
Sciences, University of Minho, Braga, Portugal

Background: Metalloproteinases (MMP), particularly
MMP-9, have long been implicated in the breakdown of the
blood brain barrier, an early and essential step for the devel-
opment of MS. However, besides the action of the Tissue
Inhibitor of Metalloproteinase-1 (TIMP-1), the role of other
MMP-9 regulators such as the Extracellular Matrix
Metalloproteinase Inducer (EMMPRIN), Cyclophilin A and
urokinase Plasminogen Activator (uPA) in MS is still largely
unknown.

Purpose: We aimed at assessing MMP-9 activation path-
ways (EMMPRIN, Cyclophilin A and uPA) in patients with
RRMS and clinically isolated syndromes (CIS).

Methods: We retrospectively identified samples of patients
with RRMS, CIS (that remained free from disease progression
for 2 years) and controls (with non inflammatory neurological
disorders) from the CPMS biobank at our institute and used
commercial ELISA assays to assess the CSF concentrations of
MMP-9 and its regulators TIMP-1, EMMPRIN, Cyclophilin A
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and uPA. We also collected demographic and clinical data
including, for RRMS and CIS, number of MRI Barkhoff crite-
ria, presence of oligoclonal bands and functional system
affected.

Results: As previously described, higher MMP-9 and MMP-
9/TIMP-1 ratio levels were found in CIS and MS patients,
which confirms that these are good candidates to become MS
biomarkers. Noticeably, we observed that uPA and EMMPRIN
levels are differentially elevated in CIS and MS patients: while
uPA levels were elevated in MS cases, EMMPRIN was elevated
in CIS. As a result, uPA to EMMPRIN ratio was significantly
higher in MS relative to CIS.

Discussion: In conclusion, the CSF levels of MMP9 and its
regulators are useful biomarkers for MS and, after further
scrutiny, the uPA to EMMPRIN ratio in the CSF might even
become a predictor of CIS conversion, which has to be tested
in further studies.

POSSIBLE INTERACTION
BETWEEN ORAL CONTRACEPTIVE USE
WITH APOE POLYMORPHISM IN
DISABLING PROGRESSION OF MULTIPLE
SCLEROSIS

Carlos Capela'?, Armando Sena'?, Rémy Courderc®, Véronique
Ferret-Sena’, Rafael Roque?, Ana Sousa?, Joana Morgado?, Rui
Pedrosa*

1-CEDOCEFCM, Lisboa, Portugal; 2-Hospital dos Capuchos,
Lisboa, Portugal; 3-Hopital Armand-Trousseau, Paris, France;
4-CIIEM, Lisboa, Portugal

Background: Recent work has suggested an association of
oral contraceptive (OC) use with a milder disabling course in
patients with relapsing-remitting multiple sclerosis (RR-MS)
(Sena et al. JNS, 2012). An association of ApoE polymorphism
with disease severity in these patients is controversial, but a
gender-related effect has been suggested. Differential meta-
bolic and cognitive effects of ApoE isoforms have been shown
to interact with estrogen or OC use. The present study was
aimed to investigate the associations of this genetic polymor-
phism and OC use behavior with disease severity in these
patients.

Methods: 187 female RR-MS patients (age 36.1+/-9) with a
median disease duration 4.0 (interquartil 2.0;9.0) years and
before initiating immunomodulatory therapy were included.
Patients were stratified in two groups: Those who never used
OC or stopped its use before disease onset; and those who
used these drugs after disease onset for at least a continuous
period of at least 12 months (afterusers). Disease severity was
assessed by using the Multiple Sclerosis Severity Score
(MSSS). ApoE polymorphism was examined by using an iso-
electric focusing method. The Kruskal-Wallis and Mann-
Whitney tests were used.

Results: No association of ApoE polymorphism with MSSS
values were observed (p=0.913). In patients with the ApoE 3/3
phenotype (n=142), after-users had a lower median MSSS in
comparison to never or past-users (2.4 vs. 4.7, p<0.001). No
significant differences in MSSS were associated with OC use
behavior in patients caring de ApoE 4 (n=25,p=0.231) or the
ApoE 2 (n=17,p=0.481) isoforms.

Conclusion: These results support an association of OC use
with a milder disabling course of MS and suggest that this
influence is modulated by the ApoE polymorphism.
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CLINICAL, EPIDEMIOLOGICAL,
DEMOGRAPHICAL AND STATISTICAL
DATA OF MS PATIENTS FOLLOWED OF
THE DEPARTMENTS OF NEUROLOGY/MS,
HOSPITAL DE SAO MARCOS - BRAGA
AND HOSPITAL SENHORA DA OLIVEIRA
- GUIMARAES, PORTUGAL ON
2009/12/31

José Figueiredo', Angela Silva?, Jodo Cerqueira®, Paulo Pereira*
1-Hospital Privado de Braga, Braga, Portugal; 2-Hospital Senhora
da Oliveira, Guimaraes, Portugal; 3-School of Health Sciences,
Universidade do Minho, Braga, Portugal; 4-Dept. of Mathematics
and Applications, Universidade do Minho, Guimaraes, Portugal

Background: The number of MS prevalence studies in
Portugal is small, according to the scientific literature.
Whereas in 2006 a prevalence study in a district in the center
of Portugal determined a prevalence of 46.3 cases/100,000, a
nationwide survey presented in 2011 found this number to be
54/100,000. More recently, a prevalence study in a referral
hospital and three community health clinics in a large city
determined an age and gender adjusted crude prevalence of
41.4/100,000. In the district that is considered, there are two
hospitals with consultation and treatment of Multiple
Sclerosis for a resident population of 866,012 inhabitants.

Purpose: Our main goal is to characterize the MS popula-
tion in the district of Portugal with respect to prevalence, inci-
dence and survival.

Methods: We considered the epidemiological measure-
ments according to age, gender, and their diagnosis of MS. We
will also present some preliminary results from the analysis of
the geographical distribution of the disease and its possible
relation with, explanatory variables as region of residence.

Results: In the present MS study, we found an estimated
disease prevalence of 39.84 per 100,000 inhabitants (41.64 in
hospital and 36.46 another hospital). In addition, for all MS
patients followed at MS Outpatient Clinic, we report patient
demographic characteristics (sex, age, age at diagnosis, treat-
ment, spatial distribution of place of residence) and clinical
outcome: type of the disease, treatment, clinical severity score
(EDSS rating scale), year and month of diagnosis. The propor-
tion is two women for 1.12 men.

Discussion: Our main conclusions were obtained compar-
ing the results of this study with the one from the other MS
studies in Portugal. In this study we estimated a prevalence of
39.84/100,000.

DISABILITY IMPROVEMENT WITH
ALEMTUZUMAB VS. INTERFERON BETA-
1A IN RELAPSING-REMITTING MULTIPLE
SCLEROSIS PATIENTS WHO
EXPERIENCED DISEASE ACTIVITY ON
PRIOR THERAPY (CARE-MS II)

Gavin Giovannoni', Douglas Arnold?, Jeffrey Cohen®, Alasdair
Coles*, Christian Confavreux®, Edward Fox®, Hans Hartung’, Eva
Havrdova®, Krzysztof Selmaj’, Howard Weiner'’, Cary Twyman'',
Tamara Miller'?, Stephen Lake'?, David Margolin'?, Michael
Panzara', Alastair Compston"*

1-BARTS & London Centre for Neurosciences, London, E1 1BB,
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UK; 2-McGill University, Montreal, Quebec, Canada; 3-Cleveland
Clinic, Cleveland, Ohio, USA; 4-Addenbrooke’s Hospital,
Cambridge, CB2 2QQ), UK; 5-Université Claude Bernard, Lyon,
France; 6-University of Texas Medical Branch, Round Rock, Texas,
USA; 7-Heinrich-Heine University, Dusseldorf, D40225, Germany;
8-Charles University First School of Medicine, Prague, Czech
Republic; 9-Klinika j Katedra Neurologii Akademii, Lodz, 90-153,
Poland; 10-Brigham & Womens Hospital Center, Boston,
Massachussetts, USA; 11-Associates in Neurology, Lexington,
Kentucky, USA; 12-Advanced Neurology of Colorado, Fort Collins,
Colorado, USA; 13-Genzyme Corporation, Cambridge,
Massachussetts, USA; 14-University of Cambridge, Leeds, UK

Purpose: Compare the efficacy of alemtuzumab vs. subcu-
taneous interferon beta-la (SC IFNB-1a) in MS-related sec-
ondary and tertiary disability outcomes.

Background: In the Phase 3 study CARE-MS II, alem-
tuzumab reduced the relapse rate over 2 years compared with
SC IFNB-1a by 49% (0.26 vs. 0.52; p<0.0001) and reduced the
risk for 6-month sustained accumulation of disability by 42%
(p=0.0084), meeting both co-primary endpoints.

Methods: RRMS patients who had relapsed on prior thera-
py were randomized to receive alemtuzumab 12mg/day intra-
venously on 5 days at study start and 3 days one year later or
SCIFNBla 44mcg 3-times weekly. Expanded Disability Status
Scale (EDSS) was assessed by blinded raters at baseline and
every 3 months. Worsening and improvement were defined as
=0.5 point increase and decrease, respectively, from the base-
line EDSS score. Sustained Reduction in Disability (SRD) was
defined as a =1 point decrease in EDSS score sustained for 6
months among patients with baseline EDSS =2; 321 alem-
tuzumab patients (75.4%) and 153 SC IFNB-la patients
(75.7%) had baseline EDSS scores =2.

Results: Alemtuzumab patients improved from baseline an
average of -0.24 EDSS points (p=0.0064) compared to worsen-
ing by SC IFNB-1la patients by an average of +0.17 points
(p=0.0044), a significant difference (p<0.0001). Alemtuzumab
patients were more likely to improve from baseline (45.6%)
than worsen (24.1%) or remain stable (30.3%) compared to
SCIFNBI1a patients (29.4% improved, 40.8% worsened, 29.9%
remained stable) (OR=2.10, p<0.0001). The estimated propor-
tion of alemtuzumab patients attaining 6-month SRD by
Month 24 was 28.8% compared to 12.9% for SC IFNB-1la
patients (HR: 2.57, p=0.0002). The estimated proportion of
alemtuzumab patients attaining a 3-month improvement was
34.7% and 19.4% for SC IFNB-1a patients (HR: 2.15, p=0.0003).

Discussion: Neurological recovery with reversal of pre-
existing impairments, and not just stability, may be a goal for
MS disease-modifying therapies. These data highlight alem-
tuzumab’s potential to reach this goal.

Study Supported by: Genzyme, a Sanofi company and
Bayer Healthcare Pharmaceuticals

MCARDLE’S DISEASE AND
MULTIPLE SCLEROSIS: A RARE
ASSOCIATION

Carolina Figueira', Filipe Palavra?, Amélia Guilherme?, Manuel
Melo Pires*, José Grilo Gongalves®

1-Neuroradiology Department, Centro Hospitalar e Universitario
de Coimbra, Coimbra, Portugal; 2-Neurology Department,
Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra, Coimbra, Portugal;
3-Neurology Department, Unidade Local de Satde de Castelo
Branco, Castelo Branco, Portugal; 4-Neuropathology Unit,
Hospital de Santo Anténio, Centro Hospitalar do Porto, Porto,
Portugal
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Background: The association between glycogen storage
diseases and multiple sclerosis (MS) is a rare clinical condi-
tion, with limited number of cases reported in the literature.

Purpose: To describe the case of a patient with a simulta-
neous diagnosis of McArdle s disease and MS.

Methods: A descriptive and retrospective analysis was per-
formed, using patient’s clinical, laboratorial, imagiological
and histopathological data.

Results: We describe the case of a female patient currently
with 55 years old, with a histopathological diagnosis of
McArdle’s disease established at 41 years old, in the context of
a progressive history of fatigue with years of evolution, gener-
alized muscle pain and, analytically, with elevated levels of
serum creatine kinase activity (3000 U/L) and myoglobinuria.
Three years later, she emerged with sudden neurological com-
plaints: left hemiparesis (grade 4+) with ipsilateral Babinski
sign and right central facial paralysis. The diagnostic proce-
dures performed at the time (extended analytical study, brain
CT and brain MRI) revealed aspects that were interpreted in
the context of a multi-infarct brain syndrome. Ten years later,
in 2011, by worsening of neurological complaints, a new brain
MRI study revealed the presence of multiple supra and infra-
tentorial lesions, greater in number than those previously
described and which location and morphology were sugges-
tive of a primary demyelinating disease of the central nervous
system. A lumbar puncture was performed, revealing the pres-
ence of oligoclonal bands. There were no other relevant
changes observed on analytical tests. We established the diag-
nosis of a relapsing-remitting MS, after the retrospective iden-
tification of two more episodes consistent with possible clini-
cal relapses. The patient is currently under treatment with
glatiramer acetate and in a clinically stable situation.

Discussion: The association between McArdle s disease
and MS, in the same patient, is rare. Fatigue complaints are
common in both diseases, which can contribute to an eventu-
al delay in diagnosis. An exhaustive medical history is essen-
tial for a proper clinical appreciation of the results obtained
with complementary tests.

CADASIL: AN ALERT FOR
DIFFERENTIAL DIAGNOSIS WITH
MULTIPLE SCLEROSIS

Isabel Moreira, Ana Martins Silva, Ernestina Santos
Hospital Santo Anténio, Centro Hospitalar do Porto, Porto, Portugal

Background: Cerebral autossomical dominante arteriopa-
thy with subcortical infarcts and leukoencephalopathy
(CADASIL) is a vasculopathy of small arteries due to muta-
tions in Notch3 gene. It's characterized by migraine with aura,
subcortical brain infarcts and dementia at a young age and is
one of the leukoencephalopathies to consider as differential
diagnosis of multiple sclerosis (MS).

Purpose: Study demographic, clinical and brain image
characteristics that can help in the differential diagnosis
between CADASIL and MS.

Methods: We report two cases in which the differential
diagnosis between CADASIL and MS was a challenge

Results: Case 1: A women at 32yo suddenly had left hemi-
paresis and hemi-hypoesthesia. Brain CT showed right lentic-
ulo-capsular hypodensities and brain MRI multiple periven-
tricular white matter and right lenticular nucleus lesions. At

Maio de 2013 | N.21 | Volume 13



39yo she had double vision. New brain MRI showed new
lesions in the periventricular white matter and corpus callo-
sum. Spinal MRI was normal. Serological, immunological and
cerebrospinal fluid studies were normal, without oligoclonal
bands. Visual evoked potentials showed retro-chiastic com-
mitment. Methylprednisolone provided partial improvement.
At 40yo she had new episode of left hemi-hypoesthesia. It was
interpreted as MS and started interferon (INF) beta la. She
worsened, despite increasing INF dose. At that time she was
observed for the first time in our hospital and had bilateral
internuclear opthalmoparesis, cerebellar dysarthria, spastic
hemiparesis, bilateral dysmetria and ataxic gait. There was
family history of migraine and cerebral infarcts at young age.
The screening for NOTCH3 mutation was positive.

Case 2: A women at 37yo had an episode of vertigo, vomit-
ing and gait instability during a week. About the same time
she started with progressive neuropsychiatric symptoms,
mood and memory disturbances, falls after prolonged walk-
ing periods and had wurinary urgency/incontinence.
Neurological examination showed inappropriate behavior
(frontal) and bilateral pyramidal signs. Brain MRI exhibited
extensive hyperintensities in cerebral hemispheres white mat-
ter and multiple hypersignal foci in lenticulostriate nucleus,
internal capsula, thalamus and pons. Her mother and sister
had ischemic stroke at young age (42yo, 54yo). Screening for
NOTCH3 mutation was positive.

Discussion: These two cases illustrate that young age, sex
and clinical characteristics (brainstem syndrome/sphincter
alterations/cognitive impairment) can be similar in MS and
CADASIL. Family history and warning signs on MRI (confluent
lesions in basal ganglia and pons other then periventricular,
lesions more common in temporal lobe and internal/external
capsula, presence of lacunar infarcts and micro-bleedings and
absence of gadolinium enhancement and medullar lesions)
are essential to distinguish them.

THE INFLUENCE OF HOME-BASED
EXERCISE PROGRAMME ON THE
FUNCTIONALITY AND QUALITY OF LIFE
IN PATIENTS WITH MULTIPLE
SCLEROSIS

Claudia Silva', Joana Nunes?

1-Physiotherapist and Professor at the Scientific-Technical Area
of Physical Therapy (ATCFT) of the School of Allied Health
Sciences of Porto (ESTSP), Porto, Portugal; 2-Physiotherapist of
Rovisco Pais Physical Medicine and Rehabilitation Center
(CMRRC-Rovisco Pais), Tocha, Portugal

Backgroung: Despite the fact that, multiple sclerosis
patients for many years were advised not to participate in
physical exercise because it was reported to lead to worsening
of symptoms or fatigue, it has become generally accepted,
during the last two decades, to recommend physical exercise
for this patients (Dalgas and Stenager, 2012). Although agree-
ment seems to exist about benefits associated with exercise in
both physical and mental functioning, lack of evidence
regarding home-based programs justifies further studies.

Purpose: The aim of this study was to analyze the influence
of a twenty weeks home-based exercise programme on func-
tionality and quality of life in patients with multiple sclerosis.

Methods: Nineteen subjects, aged 30 to 55 years and mem-
bers of an association were voluntarily divided into interven-
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tion and control groups. Functionality and quality of life were
evaluated, at the beginning and after twenty weeks of the
home-based programme implementation, through Functional
Independence Measure (FIM) and Medical Outcomes Study-
Short Form 36 (MOS SF-36).

Results: No significant differences regarding these param-
eters were observed between groups at the beginning of the
study. At the end of the programme, intra-group analyses
showed that the intervention group revealed improvements in
functionality and some categories of the MOS SF-36, such as
physical and emotional performance, physical pain, general
and mental health and vitality, but they were not statistically
significant. In the control group, functionality and all cate-
gories of the MOS SF-36 worsened. Significant differences
between groups were found in quality of life, particularly in
physical and emotional performance, physical pain, mental
health, social function and vitality of the MOS SF-36. Data
were statistically analyzed with a a=0,05 level of significance.

Discussion: In contrast to the results of other studies con-
ducted to determine whether a long-term exercise pro-
gramme influences functionality and quality of life in multiple
sclerosis patients, our study revealed a significant functional-
ity decrease in the control group. Contrary to this, the study by
Romberg et al (2005) found no significant differences between
intervention and control groups and within-groups, concern-
ing both functionality and quality of life. Different method-
ological approaches may have contributed to these differ-
ences in the results. In contrast to physiotherapy, exercise is
not part of commonly used therapies offered to multiple scle-
rosis patients. Exercising at home seems a practical and low-
cost option for the maintenance of functional ability in ambu-
latory subjects with multiple sclerosis.

DIFFUSION TENSOR IMAGING IN
MULTIPLE SCLEROSIS: A PROXY OF
COGNITIVE EFFICIENCY?

Rosana Magalhaes', Luciana Gomes', Liliana Maia', Filipe
Palavra?, José Grilo Gongalves?, Oscar Gongalves', Adriana
Sampaio'

1-Laboratério de Neuropsicofisiologia - Escola de Psicologia,
Universidade do Minho, Braga, Portugal; 2-Servico de
Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra
(CHUCQ) - E.PE., Coimbra, Portugal

Background: Multiple Sclerosis (MS) is a neurodegenera-
tive disorder with well-known physical and emotional impli-
cations. Cognitive functioning in MS has been already well
described, being the most frequent deficit in speed of process-
ing. The neuropathologic substrates of MS can predict cogni-
tive dysfunction. Specifically, brain pathways are affected
mostly as a consequence of white matter injury. Diffusion
Tensor Imaging (DTI) is a technique that allows the investiga-
tion of white matter integrity by measuring the directional
anisotropy of water. Specifically, in CSE water molecules diffu-
sion is unrestricted; while in white matter water molecules
diffusion tends to occur along the fiber tracts. DTI provides
visualization and measurement of white matter (WM) path-
ways in vivo and non-invasively - therefore is very sensitive to
white matter (WM) pathology. Main DTI parameters include
Mean Diffusivity, Fractional Anisotropy, Axial and Radial
Diffusivity, reflecting properties of water diffusion in different
brain tissues.
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Purpose: Considering that individual differences in reac-
tion time (RT) may be due to differences in white matter (WM)
architecture and integrity, it is of utmost importance to under-
stand if WM disease can explain neuropsychological variabili-
ty. Previous studies found an increased Mean Diffusivity and
reduced Fractional Anisotropy in Corpus Callosum (CC) and
internal capsule - areas that normally present high anisotropy.
Corpus callosum is the major white matter fiber bundle
responsible for homotopic and heterotopic interhemispheric
connections and has been studied in MS. Fibers of the CC are
implicated in a wide range of cognitive abilities, such as visu-
al attention and processing speed. Of note, these cognitive
functions have been found to be affected in MS. According to
some DTI metrics, it seems that the main divisions of corpus
callosum (genu, body and splenium) are differently affected.
Herein we present preliminary data on the relation of neu-
ropsychological measures, such as speed of processing, and
white matter fibers’ integrity of MS patients.

Methods: In this study, 10 patients were invited to partici-
pate in a clinical trial to analyze the efficacy of cognitive inter-
vention using neuropsychological and neuroimaging
methodologies.

Results: These results were related with the corpus callo-
sum (CC) DTI analysis, using a tractographyassisted white
matter segmentation approach. White matter integrity of CC
was assessed using fractional anisotropy, mean diffusivity,
axial and radial diffusivity.

Discussion: DTI measures of CC were found to be associ-
ated with speed of processing measures. Clinical and research
advantages of this technique are discussed.

TRAINING OF ATTENTION WITH
COMPUTERIZED PROGRAM IN PATIENTS
WITH MULTIPLE SCLEROSIS

Ana Maria Canzonieri, Kelen Cristina de Jesus, Juliana
Goncalves, Denise Carvalho, Mara Crisitina Giacomo, Liliana
Russo

ABEM, Sao Paulo/Sao Paulo, Brazil

Background: Multiple sclerosis (MS) is a chronic disease
with desminieliza¢do from various areas of the Central
Nervous System (CNS), depending on the region affected, can
cause cognitive impairment. Cognitive dysfunction in MS is
characterized by deficits: memory, attention, speed of infor-
mation processing and executive functions. The overall preva-
lence of cognitive impairment is 45% to 65% “(Negreiros et al,
2011). Evaluate and develop attention and concentration of
patients with MS is important in user function of the incon-
veniences caused as a social life, family and work. This study
aims to assess the degree of difficulty of the patient as focused
attention and observe if there is change it by using a comput-
erized training programmed instruction (computer assisted
therapy).

Objectives: To characterize the attention of MS patients;
compare the level of care of patients with MS before and after
training programmed computerized.

Methods: Quantitative research observational, with con-
venience sample of 30 patients with MS enrolled in an institu-
tion nongovernmental, nonprofit. Are considered as inclusion
criteria to have any of the types MS and 18 or more years. This
evaluation is made with the neuropsychological test D2, to
assess the degree of attention of the patient before and after
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training for 8 sessions of programmed instruction with com-
puterized Rehacon - Cognitive Rehabilitation, which is a spe-
cialized software, validated skills training for memory, atten-
tion and executive functions, through programs tailored to
progressive development, whose strategy is based on trial and
error. Selected patients possessed EDSS (Expanded Scale
Disability Status) from 0 to 6.5.

Results: The data collected will be treated quantitatively
using SPSS 20.0.

Discussion: At present the study is being done to collect
data, with its completion scheduled for early Dezember/2012.
The data will be made available to Congress

BALO'S CONCENTRIC SCLEROSIS:
A CLINICO-RADIOLOGICAL PARADOX
AND THE THERAPEUTIC DILEMMA

Daniela Jardim Pereira', Beatriz Santiago', Pureza Dias? Livia
Sousa'

1-Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra - HUC, Coimbra,
Portugal; 2-Centro Hospitalar Leiria e Pombal, Leiria, Portugal

Background: Bald’s concentric sclerosis is a rare variant of
multiple sclerosis, characterized by alternating bands of
demyelinated and myelinated white matter, resulting in a
concentric pattern of the lesions. The traditional concept of
the disease, as an aggressive type of multiple sclerosis with
rapidly progressive course and an invariant fatal prognosis, is
being contested by recent case reports and the advent of MRI.
The early application of imaging techniques allows the identi-
fication of the characteristic concentric pattern in a mild
phase of the disease, often with the simultaneous presence of
classic multiple sclerosis plaques. Therefore, the aggressive
MRI lesions not always correspond to the milder clinical char-
acteristics, contributing to the therapeutic challenge.

Purpose: Describe a rare form of multiple sclerosis and
discuss its clinico-radiological paradox.

Methods: Case report and review of the literature.

Results: A 23-year-old woman was admitted to the hospital
with a five-day history of subacute left visual loss. She could
count fingers at 30 cm with the left eye, associated with a
Marcus Gunn pupillary sign. The neuraxis MRI showed multi-
ple white matter lesions with poor contrast-enhancement and
perilesional edema. Methylprednisolone (1000 mg/day) was IV
administered for 10 days with small improvement in visual
acuity. The control brain MRI, performed on 12th day, revealed
decreased of perilesional edema and increasing in the number
and size of the lesions. Furthermore, major lesions presented a
strong contrast-enhancement with a concentric pattern, along
with other small classic multiple sclerosis plaques. Given the
aggressive imaging features, she was started on immunoglob-
ulin IV (0,4g/kg/day) for 5 days, with no clinical improvement.
At this time, she initiates plasmapheresis. After the 11th ses-
sion, MRI revealed a worsening of perilesional edema with
mass effect and a more obvious concentric pattern of the
lesions in T2. However, the visual acuity had improved (3/10).
She started monthly cyclophosphamide infusion, with signifi-
cant improvement of visual acuity (8/10), evaluated a month
later. The subsequent brain MRI, showed resolution of perile-
sional edema, decrease in lesions size and no active lesions.

Discussion: It is known that irreversible deficits in patients
with MS are due to the axonal loss that occurs in an inflamma-
tory milieu. Consequently, early intervention is crucial to the
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therapeutic success. When other therapeutics failed, intensive
immunosuppression is a justified option for the rapidly pro-
gressive forms of the disease. However, a mild clinic hiding an
aggressive and rare form of MS, without established therapeu-
tic recommendations, always becomes a dilemma.

ASSESSMENT OF COPING ABILITY,
THROUGH THE COLOR PYRAMID TEST
PFISTER (TPC) IN PATIENTS WITH
MULTIPLE SCLEROSIS

Ana Maria Canzonieri, Kelen Cristina de Jesus, Maria Cristina
Giacomo, Liliana Russo
ABEM, Sao Paulo, Brazil

Background: Evaluation on the capacity of responses to
stimuli in patients with multiple sclerosis, through the analy-
sis of personality characteristics, using the Test of Pfister
Colored Pyramid (TPC). The emotional state influence the
coping ability and emotions are expressed by visceral mani-
festations arising from the interaction between the brain and
the sensations caused by stimuli. The emotion is regulated by
the limbic system and brain areas also responsible for control
of the autonomic nervous system (ANS). The integration of
SNA and central nervous system (CNS) causes the body to
adapt to environmental conditions. Multiple Sclerosis (MS) is
a chronic disease of the CNS, causing change in myelin bar
(the protective layer of nerve fibers of the brain and spinal
cord). The demyelination causes variability of symptoms
depending on the region affected.

Objective: To evaluate the ability of coping, through the
analysis of the personality characteristics of patients.

Method: is chosen as the TPC projective test to obtain a
result that is not consciously assigned to the patient because
it has a tendency to rigidity and rejection of diagnosis. The use
of the test does not imply any physical or mental effort which
could aggravate the patient’s condition. The test consists of
running three “beautiful” pyramids and the free use of colored
cards on the board with a drawing of a pyramid. Tests were
performed in 8 patients, the initial interview in a non-govern-
mental institution, nonprofit. We analyzed only the chromatic
formula that is considered a stable element of the test. In case
of a retest, interpretations tend to be similar and reliable to
the reality of the person.

Results: The result of chromatic formula shows that 5
patients demonstrate broad capabilities in relation to receive
stimuli and 3 with moderate capacity, which indicates how to
interact with the stimulus received and return the response is
compromised by emotional issues.

Discussion: The test demonstrates the fragility of the emo-
tional structure, suggesting that the emotional content influ-
ences behavioral coping responses. This information helps
health care team to assist the patient, so that it can perform
more adequately their coping ability.

TRANSVERSAL CUT OF A SAMPLE
OF PATIENTS WITH MULTIPLE
SCLEROSIS

Ana Maria Canzonieri, Kelen Cristina de Jesus, Maria Cristina
Giacomo, Liliana Russo
ABEM, Sao Paulo, Brazil
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Background: Multiple Sclerosis (MS) is a chronic disease
in which the myelin, the protective layer of nerve fibers in the
brain and spinal cord is damaged, impairing the transmission
of nerve impulses. The demyelination can affect various areas
of the central nervous system. MS affects more women (2:1)
than men; the symptoms vary according to the affected region
and develops in different ways. Adapting to a different way of
living (personal, social and professional) since the disease
affects mainly young adults, in the more dynamic phase of life
are significant factors that affect the psychological state.

Objective: Understand the patient and assess the need to
implement projects in a multidisciplinary team to meet the
patient needs.

Methods: This qualitative research makes a transversal cut
of the data through the following instruments: sociodemo-
graphic data collection, EDSS (expanded scale for disability
status) and DEFU (functional scale for determining the quali-
ty of life). 14 patients were analyzed in a convenience sample,
from a nongovernmental institution, nonprofit, being 3 males
and 11 females, 1 black and 13 white.

Results: The sample has 85.71% of patients aged 18 to 50
years, 50% of patients with college educational level complete
/ incomplete and 50% high school level complete / incom-
plete; 50% of patients were single and 57.15% reside with a
family member, 50% Catholic and 50% did not disclose their
religion: 14.28% of patients are active in the labor market. The
most prevalent symptoms in early onset of the disease are
motor impairment (28.57%) and visual loss (21.42%); EDSS
predominant in the sample is in the range of 3 to 6 points in
the EDSS scale in 71.5% of cases. The DEFU score more than
100 points on the scale, indicating that 64.28% of patients per-
ceive the state of quality of life where they are.

Discussion: The sample is predominantly in the produc-
tive age, but the disease generates an unproductive frame,
thus requiring a multidisciplinary assessment and interven-
tion to meet the social, psychological, physical and spiritual
needs of the patient.

MULTIPLE SCLEROSIS AND
OLIGODENDROGLIOMA: A VERY RARE
ASSOCIATION

%

Ana Carvalho"?, Paulo Linhares?®, Ligia Castro*, Maria José Sa'*®
1-MS Clinic, Neurology Department, Centro Hospitalar Sao Joao,
Porto, Portugal; 2-Neurology Department, Centro Hospitalar Vila
Nova Gaia/Espinho, Vila Nova de Gaia, Portugal; 3-Neurosurgery
Department, Centro Hospitalar Sao Joao, Porto, Portugal; 4-
Pathological Anatomy Department, Centro Hospitalar Sao Joao,
Porto, Portugal; 5-Health Sciences Faculty, Fernando Pessoa
University, Porto, Portugal

Introduction: The global risk of cancer among patients
with multiple sclerosis (MS) seems to be lower than in gener-
al population. The co-occurrence of MS and oligoden-
droglioma is even rarer, with only 7 cases reported in the liter-
ature since 1967.

Case Report: A 43-year-old male patient is followed in our
MS Clinic since 1994 with the diagnosis of clinical definite
relapsing-remitting MS, after a paraparesis as clinical presen-
tation, typical MRI lesions and positive oligoclonal bands in
the cerebrospinal fluid. Treatment with interferon f1-b was
started in 2003 with clinical efficacy. In 2003 a routine brain
MRI revealed a new extensive lesion localized in the left
frontal lobe, suggesting a tumefactive demyelinating lesion.
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Its imagiological characteristics remained consecutively
unchanged. In 2008, the patient presented with seizures and
progressive right hemiparesis. Brain MRI revealed modifica-
tion of the lesion characteristics, suggestive of an infiltrative
lesion. On this basis, a cerebral biopsy was performed.
Histological examination features were found to be diagnostic
of a World Health Organization grade 2 oligodendroglioma.
The immunomodulating treatment was interrupted and
patient underwent conventional fractioned radiotherapy. At 3
years follow-up, the patient presents minor right hemiparesis
and dysarthria stable imagiological features.

Discussion: The diagnosis of a brain tumor in a MS patient
is challenging: the co-occurrence of 2 neurological diseases in
the same patient is uncommon, particularly oligoden-
droglioma and MS; new neurological symptoms in MS patients
are easily attributed to a disease relapse; MRI lesions, even if
suspicious, are commonly diagnosed as a tumefactive form of
MS. Atypical symptoms for MS (as headache or cortical signs)
or radiological features (size>2cm, mass effect, perilesional
oedema and/or atypical enhancement) should be recognized
as red flags for MS. Cerebral biopsy is the accurate way to con-
firm the diagnosis. It is worth of note that oligodendroglioma is
a glial cells derived tumor, which are involved in myelin pro-
duction and hence in the MS physiopathology. In this sense, a
causal association between oligodendroglioma and MS has
been proposed, but considering the rarity of cases, this associ-
ation could be explained merely by coincidence.

Conclusion: As far as we know, this is the 8th reported case
of oligodendroglioma and MS cooccurrence. The atypical
clinical and radiological features in MS patients are the key for
accurate diagnosis. In such cases, a brain tumor has to be kept
in mind no matter how rare this association is.

LYME NEUROBORRELIOSIS AND
MULTIPLE SCLEROSIS: A CHALLENGING
DIAGNOSIS...

Silvia César, Rosa Lobato, Sandra Perdigao
Unidade Local de Saude do Alto Minho, Viana do Castelo, Portugal

Introduction: Lyme Neuroborreliosis is an infectious dis-
ease of the central nervous system that for its diverse clinical,
laboratorial and radiological manifestations can sometimes
be confused with Multiple Sclerosis (MS). It's a zoonosis of
great importance worldwide and particularly in Portugal,
where is still being under-diagnosed. During the incubation
period of Borrelia spirochete, demyelination of the central
nervous system can occur pantomining MS.

Clinical Case: An 18-year-old previously healthy boy pre-
sented with a two-month history of diminished visual acuity
associated with retroocular pain in the left eye. On admission
neurological evaluation disclosed decreased visual acuity with
left predominance and associated bilateral optic atrophy.
Examination was otherwise normal. His past medical history
was irrelevant and he did not recall a tick bite or any skin
changes during the previous months. A complete metabolic,
blood cell with differential count, liver chemistries, thyroid
function, vitamin B12, folic acid, antinuclear antibodies,
ANCAS, angiotensin-converting enzyme, erythrocyte sedi-
mentation rate, calcium, ionogram, VDRL, HIV1, HIV2, HCV,
HVB were all within normal limits or negative. Lumbar punc-
ture was performed and cerebrospinal fluid (CSF) studies
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revealed raised protein levels, and positive Borrelia burgdor-
feri PCR in CSF and serum. All other neurotropic agents were
negative, as well as CSF and serum oligoclonal bands. Cardiac
evaluation was normal. Brain magnetic resonance imaging
(MRI) showed numerous white matter lesions in both cerebral
as well as cerebellar hemispheres suggestive of demyelinating
disease. Visual evoked potentials were consistent with bilater-
al increased latencies with left predominance. According to
the EFNS diagnostic criteria based on clinical manifestations,
CSF increased protein level and positive Borrelia serology, the
diagnosis of Lyme neuroborreliosis was made. The patient
was treated with ceftriaxone 2 g IV once daily for three weeks
with improvement of the visual complaints.

Conclusion: Lyme neuroborreliosis can mimic MS for its
similar multiple clinical, laboratorial and radiological mani-
festations. It’s important to be aware of this diagnosis since
there are no pathognomonic lesions. Frequently the patient
doesn "t recall the bite, so the need to keep in mind this possi-
bility is pertinent making this a challenging diagnosis.

RESULTS FROM TEMSO AND
TOWER: TWO RANDOMISED, DOUBLE-
BLIND, PLACEBOCONTROLLED PHASE
111 STUDIES OF ORAL TERIFLUNOMIDE
IN PATIENTS WITH RELAPSING
MULTIPLE SCLEROSIS

Armando Sena', Christian Confavreux?, Tomas Olsson®,
Giancarlo Comi*, Mark Freedman®, Aaron Miller®, Jerry
Wolinsky’, Ludwig Kappos®, Hadj Benzerdjeb?®, Deborah
Dukovic', Philippe Truffinet’, Paul 0’Connor"'

1-New University of Lisboa, Lisboa, Portugal; 2-University Claude
Bernard Lyon 1, Lyon, France; 3-Karolinska Institute, Stockholm,
Sweden; 4-University Vita-Salute San Raffaele, Milan, Italy;
5-University of Ottawa, Ottawa, ON, Canada; 6-Mount Sinai
School of Medicine, New York, NY, USA; 7-University of Texas
Health Science Center, Houston, TX, USA; 8-University Hospital
Basel, Basel, Switzerland; 9-Sanofi, Chilly Mazarin, France;
10-Sanofi, Bridgewater, NJ, USA; 11-University of Toronto,
Toronto, ON, Canada

Background: Teriflunomide, a once-daily, oral immuno-
modulatory agent recently approved in the US for relapsing
multiple sclerosis (RMS) selectively and reversibly inhibits
DHODH, the key enzyme in de novo pyrimidine synthesis,
required for stimulated T and B lymphocyte proliferation.
Slowly dividing or resting cells are relatively unaffected, relying
on the salvage pathway for pyrimidine synthesis instead, and
normal immune function is generally maintained.

Purpose: The TEMSO and TOWER studies evaluated the
efficacy and safety of teriflunomide versus placebo in patients
with RMS.

Methods: TEMSO and TOWER were multicentre, multina-
tional, randomised, double-blind, parallel-arm, placebo-con-
trolled Phase III trials of similar design. Patients with RMS
(TEMSO/TOWER: N=1088/1169), aged 18-55 years, scoring 0-
5.5 on the Expanded Disability Status Scale (EDSS), having =1
relapse in the previous year or =2 relapses in the previous 2
years, were randomised to teriflunomide 14mg, 7mg or placebo
for 108 weeks (TEMSO) or a variable treatment duration ending
48 weeks after last patient randomised (TOWER). For both stud-
ies, the primary endpoint was annualised relapse rate (ARR:
number of confirmed relapses per patient-year) and key sec-
ondary endpoint was time to sustained disability progression
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(persistent increase for =12 weeks in EDSS score of =1.0 point
from baseline, or =0.5 points for patients with baseline EDSS
score >5.5). In TEMSO, magnetic resonance imaging (MRI) end-
points were also evaluated. Both studies assessed safety.

Results: Teriflunomide 14mg significantly reduced ARR
(TEMSO/TOWER: 0.37 versus 0.54/0.32 versus 0.50; terifluno-
mide versus placebo, respectively), with relative risk reduc-
tions of 31.5% (p<0.001, TEMSO) and 36.3% (p<0.001, TOWER)
versus placebo. Risk of disability progression was reduced by
29.8% (p=0.03, TEMSO) and 31.5% (p=0.04, TOWER) in
patients receiving teriflunomide 14mg. Teriflunomide 7mg
significantly reduced ARR by 31.2% (p<0.001, TEMSO) and
22.3% (p=0.02, TOWER), but not disability progression, versus
placebo. In TEMSO, both teriflunomide doses demonstrated
superiority over placebo for a range of MRI endpoints. The
safety data are consistent across both TEMSO and TOWER,
with alanine aminotransferase increase, hair thinning and
diarrhoea commonly reported treatment-emergent adverse
events in each of the studies. No deaths were reported in
TEMSO. Four deaths were reported in TOWER (teriflunomide:
motor-vehicle accident, sepsis, suicide; placebo: respiratory
infection).

Discussion: As consistently demonstrated in two clinical tri-
als, teriflunomide 14mg significantly reduced ARR and risk of
disability progression in patients with RMS versus placebo.
Teriflunomide has a well-characterised safety profile and was
generally well tolerated. MRI-assessed disease activity, evaluat-
ed in TEMSO only, was significantly decreased versus placebo.

VALIDATION OF PORTUGUESE
VERSION OF THE MODIFIED FATIGUE
IMPACT SCALE AND THE FATIGUE
SEVERITY SCALE FOR INDIVIDUALS
WITH MULTIPLE SCLEROSIS

Luciana Reis Gomes', Filipe Palavra?, José Mauricio Haas
Bueno?®, Rosana Magalhaes’, José Grilo Gongalves?, Joao
Cerqueira‘, Oscar Filipe Goncalves'

1-Laboratério de Neuropsicofisiologia, Escola de Psicologia,
Universidade do Minho, Braga, Portugal; 2-Servico de
Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra - E.PE,
Coimbra, Portugal; 3-Universidade Federal de Pernambuco,
Centro de Filosofia e Ciéncias Humanas, Departamento de
Psicologia, Recife, PE, Brazil; 4-Instituto de Investigacao em
Ciéncias da Vida e da Satde (ICVS), Escola de Ciéncias da Satde,
Universidade do Minho; ICVS/3B’s-PT Laboratério Associado.,
Braga/Guimaraes, Portugal

Background: Fatigue is considered to be one of the most
common and disabling symptoms among patients with mul-
tiple sclerosis (MS). The Fatigue Severity Scale (FSS) and the
Modified Fatigue Impact Scale (MFIS), the most common
fatigue specific questionnaires, have not yet been adapted to
the Portuguese population.

Purpose: The objective of this study was to produce a
Portuguese version of both scales and to evaluate their psy-
chometric properties.

Methods: The MFIS and FSS were translated into European
Portuguese and culturally adapted for a Portuguese popula-
tion. The psychometric properties, including validity, underly-
ing structure and internal consistency, were evaluated in MS
population and in healthy control (HC) subjects.

Results: The MFIS and FSS scores differed statistically
between the MS patients and HC subjects. Moderate correla-
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tions were found between MFIS and FSS, between MFIS and
Visual Analog Scale (VAS) and between FSS and VAS.
Cronbach’s alpha was notably high (>0.88) in both scales.
Factor analysis did not completely confirm the original
assumptions on the components of the MFIS and FSS scales.

Discussion: The evaluation of the Portuguese versions of
the MFIS and FSS demonstrated that the scales could be used
in fatigue management programmes for patients with MS in a
Portuguese population.

SUBPOPULATIONS OF
MONOCYTES AND DENDRITIC CELLS IN
MULTIPLE SCLEROSIS

Andreia Monteiro'?, Mafalda Fonseca?, Luiza Rosado"?, Pedro
Rosado'?, Anténio Atalaia'?, Tiago Carvalheiro®, Artur Paiva®
1-Centro Hospitalar Cova da Beira, Covilha, Portugal;
2-Faculdade Ciéncias da Saude - Universidade da Beira Interior,
Covilha, Portugal; 3-Centro de Histocompatibilidade do Centro,
Coimbra, Portugal

Background: Multiple sclerosis (MS) is considered to be an
immune-mediated disorder of the central nervous system
(CNS), driven by myelin-specific autoreactive T cells that infil-
trate the CNS. T cell activation and survival require signals
from antigen presenting cells (APC).

Monocytes and dendritic cells (DCs) are APCs with a crucial
role in innate and adaptive immune responses as well as in
maintaining immune tolerance to self-tissues. At least 3 differ-
ent subpopulations of peripheral blood (PB) DC can be identi-
fied: plasmacytoid (pDC), myeloid (mDC), and CD16+DC.
Abnormalities in monocytes and DC phenotype and function
have been identified in several autoimmune disorders.

Purpose: To elucidate if relapse phase induces significant
alterations on peripheral blood monocytes and DC subsets
homeostasis and therefore the possibility to be good markers
of disease monitoring.

Methods: Blood samples were obtained from 13 patients
with MS diagnosis according to the criteria of McDonald et al.
MS patients were divided in two groups based on results of mag-
netic resonance imaging (MRI), one in the stable phase of dis-
ease (8 female, mean age 43+8), and the other in the relapse
phase (4 female/1 male, mean age 40+15). In parallel, 10 healthy
donors were included in the study. Data acquisition was per-
formed in FACSCanto flow cytometer. DC subpopulations were
identified based in the following phenotype: pDC HLA-
DR++CD123+++CD14-CD16-CD11c-CD33-, mDC HLADR+++
CD123+/++CD14-CD16-CD11c+++CD33+++ and CD16+DC
HLA-DR++CD123+/++CD14CD16++CD11c+++CD33++, and
monocytes HLA-DR+CD123+CD14+++CD16-CD11c+++CD33
+++.

Results: We observed a significantly decrease in the
absolute value of DC in MS patients, (control group
56,7+14,2cel/uL, stable group 20,8+15,2cel/uL, relapse group
18+28,8cel/puL (p=0,003)). Among DC we observed a signifi-
cantly decrease in the relative frequency of CD16 DC subset in
stable phase of MS with a consequent increase of mDC subset,
inside the control group the relative frequency are 12,3+6,2
pDC, 25,7+13,9 mDC, 61,9+17,1 CD16DC, in the stable group
16,2+5,9 pDC, 48,9+21,5 mDC, 34,9+21,2 CD16DC, and in the
relapse group 6,9+8,1 pDC, 14,7+13,4 mDC, 78,4+21,1
CD16DC. For monocytes were no found significant differ-
ences between each group.
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Discussion: The subsets of DC in which we found the
biggest changes was quantitatively CD16+DC, the study group
in which this change is most noticeable is the group of
patients in stable phase, possibly this decrease is result of the
therapeutics or a migration of these cells from PB to peripher-
al tissues, in this case the CNS. In order to verify these changes
there is need to increase the number of patients involved in
the study.

SCALE VALIDATION MSQOL54
FOR PATIENTS WITH MULTIPLE
SCLEROSIS

Ana Maria Canzonieri, Rute Meneses, José Pais-Ribeiro, Luisa
Pedro, Isabel Silva, Kelen Cristina de Jesus, Camyla Azevedo,
Juliana Gongalves, Maria Cristina Giacomo, Liliana Russo
ABEM, Sao Paulo, Brazil

Background: Multiple Sclerosis (MS) is a chronic disease
where random demyelination occurs in areas of the Central
Nervous System and alters the nerve impulses transmission
with different signs and symptoms according to the affected
region. The evolution of the disease may be different for each
patients, so the adaptation becomes elaborate and individual-
ized, changing the quality of life and personal, social and pro-
fessional relations.

Objective: To validate the MSQOL - 54 scale (Multiple
Sclerosis Quality of Life - 54), for patients with MS.

Methods: Study jointly organized by a non-governmental
institution, nonprofit and not Portuguese and Portuguese
researchers. Application of scale in a sample of 200 patients, of
non-governmental institution; collecting sociodemographic
data and EDSS (expanded scale for disability status). The scale
was translated and validated from the original English to
Portugal and from this, the validation will be made in this
study. Initially it was held on adaptation cultural project.

Results and Discussion: The phase of this study is to col-
lect data with greater demand in the city and in early 2013,
several states in the country where the study is held.

COMPLEX PARTIAL SEIZURES AS
A PRESENTING FORM OF MULTIPLE
SCLEROSIS

Helena Felgueiras, Pedro Barros, Ana Carvalho, Miguel Veloso,
Joaquim Pinheiro

Centro Hospitalar de Vila Nova de Gaia/Espinho, Vila Nova de
Gaia, Portugal

Background: Since early descriptions of multiple sclerosis
(MS), seizures occurrence have been recognized. Various
studies have attempted to find their incidence and preva-
lence. Although they differ in the reported prevalence,
seizures do appear to be more common in MS cohorts than in
the general population. Pathological basis of seizures in MS
remain unknown. Cortical and subcortical demyelination and
inflammation may explain the increased frequency of seizures
in MS, although this hypothetical correlation remains to be
proved. Partial and complex seizures have been described in
MS cohorts. Some unusual seizure presentations, such as
aphasic status epilepticus and musicogenic epilepsy, have
also been described. Seizure can be the first symptomatic
manifestation of MS.
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Purpose: To describe an atypical case with complex partial
seizures as a presenting form of multiple sclerosis.

Methods: Description of a clinical case.

Results: 29 year-old male, without relevant past medical
history. Medication: lorazepam 1mg for insomnia. Referred to
outpatient clinic complaining of 2 weeks long stereotyped
episodes of language disorders, sometimes with paresthesias
of the right upper limb, lasting 3-5 minutes, spontaneous res-
olution and unability to remember the event. The neurologi-
cal examination was normal. EEG: generalized beta activity.
He started eslicarbazepine acetate 400mg id. Since the start of
medication, no new episodes. Brain MRI scan: left frontal
lesion, subcortical, hyperintense on T2, with incomplete ring
gadolinium enhancement, without peri-lesional edema;
spinal cord MRI: 3 lesions hyperintense on T2 (C2-C3, C7,
D10) without gadolinium enhancement. CSF: 29 mononu-
clear cells, proteinorachia (58mg/dL), increased IgG index,
positive OCBs search; normal evoked visual potentials.
Remaining research irrelevant. Neuraxis MRI was repeated at
6 months and revealed 7 new white matter lesions (supra and
infratentorial, periventricular, subcortical and affecting the
corpus callosum), two with gadolinium enhancement.
Immunomodulatory therapy with interferon beta 1a was pro-
posed.

Discussion: In the reported case we doubted if the seizure
was the initial manifestation of MS. Although first brain MRI
scan wasn't typical, when repeated, dissemination in space
and time was evident allowing to make MS diagnosis. The
emerging concept of cortical involvement in MS may give the
pathological substrate for “cortical MS,” and, possibly, of the
observed increased rate of seizures. Cortical demyelination is
a common pathological finding.

MULTIPLE SCLEROSIS - THE
EXPERIENCE OF A GROUP THERAPY IN
REHABILITATION

Daniela Pinto, M6nica Bettencourt, Melissa Gorayeb, Daniela
Prada
Centro de Medicina de Reabilita¢cao de Alcoitdo, Cascais, Portugal

Introduction: Multiple Sclerosis (MS) is a nervous system
chronic, inflammatory, demyelinating and degenerative dis-
ease, which interferes with the control of functions such as
mobility, vision, speech/ language and balance. The etiology is
unknown, the evolution is variable and frequently leads to a
loss of functionality. In order to minimize morbidity and
enhance quality of life and participation of the MS patients,
despite current therapies that reduces the activity and pro-
gression of the disease, it is crucial to adapt the Physical
Medicine and Rehabilitation (MFR) intervention to the clini-
cal evolution. Fatigue is one of the most common and dis-
abling symptoms in MS. The Fatigue Severity Scale (FSS) and
the Modified Fatigue Impact Scale (MFIS) are the most fre-
quently used questionnaires in its appraisal.

Purpose: The aim of this study is to evaluate the function-
al dexterity using MFIS in a group approach in rehabilitation.

Material and Methods: The authors identified and fol-
lowed a set of MS patient that would be enrolled in a
Therapeutic Group of Multiple Sclerosis. These group sessions
of rehabilitation comprise a program involving multidiscipli-
nary areas, lasting for 8 weeks, twice a week in a total of 16 ses-
sions. Functionality was measured using the Modified Fatigue
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Impact Scale (MFIS) in the first and at the last sessions.
Additional data was collected from the clinical files.

Results: The sample consisted of 10 patients, (3 males and
7 females) with a mean age of 49.3 years. The average age at
diagnosis was 34 years, with mean duration of disease of 14
years. MS was classified according to progression and location
of disease. Patients were classified according to type of dis-
ability, impaired speech / language, bladder function, ability
to walk and autonomy. The progression of physical, cognitive,
and psychosocial feature were determinate by MFIS.

Discussion/Conclusion: A review of the literature indi-
cates the benefit of exercise in MS, correlating that with an
improvement in functionality. Group sessions of rehabilita-
tion in MS patients concurred to minimize the symptoms
most frequently observed in MS, such as fatigue, spasticity,
ataxia / tremor, pain, balance disorder and mobility. Cognitive
and psychological changes were identified, and MFIS proved
to be a valid tool in identifying these changes. The group
approach also promoted education, information and training
of patients, family and caregivers.

Keywords: Multiple sclerosis, quality of life, rehabilitation
group, modified fatigue impact scale.

VESICOURETHRAL DYSFUNCTION
IN MULTIPLE SCLEROSIS

Daniela Pinto, Anabela Ferreira, Filipa Faria, Maria da Paz
Carvalho
Centro de Medicina de Reabilitacao de Alcoitdo, Cascais, Portugal

Introduction: Vesicourethral dysfunction (VD) is an
important cause of morbidity in Multiple Sclerosis (MS) with
a negative impact on quality of life. Lower urinary tract symp-
toms (LUTS) appear generally in the first 10 years of disease.
Urodynamic evaluation is the gold standard to characterize
the Vesicourethral dysfunction.

Purpose: The aim of this study is to characterize urody-
namic patterns and LUTS in the Vesicourethral dysfunction
in MS.

Matherial and Methods: Descriptive and retrospective
study of the patients with MS that were evaluated in the
Urodynamic Unit from January 2005 to September 2012. The
information was collected from the clinical interview on the
study day and also from the results of urodynamic patterns.
We considered for our study the first evaluation of each
patient. The impossibility of characterizing urinary symptoms
was considered as an exclusion criterion.

Results: Population of 37 patients was characterized in
terms of age, gender, time of disease progression, urinary
symptoms and current medications. The urodynamic pattern
was characterized taking into account the following parame-
ters: type of detrusor, detrusor compliance, detrusor-sphinc-
ter dyssinergia and bladder capacity.

Discussion/Conclusions: Literature review indicates that
there is no agreement about the first intervention for urinary
complains in MS. Our results suggest, in agreement with most
authors, that a thorough urodynamic evaluation is mandatory
for effectively diagnosing urinary tract dysfunction, detecting
the risk factors for upper urinary tract, planning urinary tract
management and to establish scheduled follow-ups.

Key-Words: multiple sclerosis; neurogenic dysfunction of
the urinary bladder; urodynamic.
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MULTIPLE SCLEROSIS AND
ETANERCEPT TREATMENT: A CLINICAL
CASE

Silvia César, Sandra Perdigao
Unidade Local de Satide do Alto Minho, Viana do Castelo,
Portugal

Introduction: Tumor Necrose Factor (TNF) is a cytokine
used in the treatment of several inflammatory diseases such
as psoriasis, psoriatic arthritis, rheumatoid arthritis, ankylos-
ing spondylitis and Crohn’s disease. Etanercept is a TNF-«
antagonist approved for the treatment of chronic moderate to
severe psoriasis and psoriatic arthritis and an important
mediator of disease in Multiple Sclerosis (MS). Its values are
elevated in patients with MS in both the serum and CSE In
some patients, treatment with etanercept has been associated
with increased risk of demyelinating disease and few cases of
MS have been reported.

Clinical Case: A 47-year-old woman with psoriatic arthritis
of 20 years'duration presented with inespecific complains of
blurry vision and altitudinal visual defect. She had most
recently been treated with etanercept for 6 months. The neu-
rologic examination revealed normal visual acuity, no afferent
papillary defect, no red dessaturation, normal motor, sensory,
coordination and gait findings. A complete metabolic, blood
cell count with differential count, liver chemistries, vitamin
B12, antinuclear antibody, angiotensin-converting enzyme
level and erythrocyte sedimentation rate values were all with-
in normal limits. Lumbar puncture (LP) was performed and
cerebrospinal fluid (CSF) studies revealed normal cell counts,
glucose and protein levels, with negative Borrelia serology,
cultures and PCR for neurothropic viruses (including VVZ,
EBV, HSV, CMV and JCV). CSF studies were also negative for
oligoclonal bands. Brain magnetic resonance imaging (MRI)
showed seven supratentorial T2 hyperintense round lesions in
the frontal left lobe, right parahippocampal gyrus and one
infra-tentorial in the mesencephalon. Cerebral angiography
was normal. At this point etanercept was stopped and the
patient started methylprednisolone intravenously for 5 days
followed by oral prednisolone. Six months later presented
with tingling and hypoesthesia of the right upper limb that
lasted for one week. LP was repeated and CSF studies became
positive for oligoclonal bands but remaining negative in
serum. Brain MRI showed nine new T2 hyperintense lesions in
the pons, cerebellar hemispheres and left superior frontal
gyrus. In regard of this specific treatment for MS was initiated.

Conclusion: Treatment of some chronic diseases such as
psoriatic arthritis with etanercep has been associated in some
cases with demyelinating disease and the treatment must be
interrupted. In our patient and in spite of the suspension of
etanercept, nine new symptomatic brain lesions and positive
oligoclonal bands appeared six months later fulfilling the
McDonald criteria for MS.

SPEECH AND SWALLOWING
DISORDERS IN MULTIPLE SCLEROSIS

Marta Silva®*, Ricardo Jorge Santos"?

1-Escola Superior de Tecnologia da Satde do Porto, Vila Nova de
Gaia, Portugal; 2-Hospital Privado da Trofa, Trofa, Portugal;
3-Centro Hospitalar do Porto - Hospital de Santo Anténio
(Servico de Fisiatria), Porto, Portugal; 4-EPAP, Lisboa, Portugal
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Background: Multiple Sclerosis (MS) is an acquired,
inflammatory, demyelinating disease of the central nervous
systems (CNS). The scattered lesions in the CNS produce a
combination of motor, sensory and cognitive impairments
that can affect speech and swallowing. Symptoms associated
with MS vary extensively, depending on the size, age, activity
and location of the lesions. Speech in multiple sclerosis has
components of both ataxic and spastic dysarthria. The pattern
of speech difficulties is likely to differ from person to person,
according to the brain area affected, and may change over
time for any one person. Some studies reported that the most
prominent speech deviations in MS are difficulty controlling
loudness, hoarse and harsh voice, innacurate articulation,
hipernasality, speech “slurred” and uncoordinated. Cognitive
impairments, spasticity, stiffness, tremor and incoordination
also contribute to swallowing problems. Reduced pharyngeal
peristalsis, delayed swallowing reflex and difficulty initiating a
swallow are the most common features of swallowing disor-
ders in MS describe in the literature. However, dysphagia in
MS usually receives limited attention.

Purpose: The aim of this study is to define the most fre-
quent symptoms and impairments suggestive of speech and
swallowing disorders in MS.

Method: Speech and swallowing was evaluated in twenty-
five patients (n=25) with EM. Protocols were used for clinical
evaluation of swallowing, neuromuscular and sensory evalua-
tion and perceptual analysis of speech.

Results: Data analysis revealed that the dysphagia symp-
toms related with swallowing were coughing or choking dur-
ing a meal. Clinical history of pneumonia was present in 8% of
the patients. These data constitutes two alarming symptoms
of patients with swallowing disorders. It was also noted that
80% of patients showed ataxic dysarthria, characterized by
slow rate, innacurate articulation and uncoordinated move-
ments. Some patients (n=7) had hoarse and harsh voice and
weak vocal intensity. Swallowing assessment showed difficul-
ties in the oral phase in all patients (n=25). Only three patients
showed abnormalities of the pharyngeal phase.

Conclusion: Swallowing and speech abnormalities should
be considered an important problem even in earlier stages of
MS. Clinical and instrumental evaluation of swallowing and
perceptual analysis of speech should be included in the diag-
nostic standard protocol of MS and patients could benefit
from swallow and speech therapy.

GRANULOMATOUS UVEITIS,
SENSORIAL DEAFNESS AND BRAIN
DEMYELINATION: IS IT COGAN
SYNDROME?

Andreia Gomes Pereira"?, Lia Neto', Ana Casas Novas?, Filipa
Ramos!, Cidalina Ferreira', Ruth Geraldes'

1-Hospital Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte EPE,
Lisboa, Portugal; 2-Hospital Dona Estefania, Centro Hospitalar
Lisboa Central EPE, Lisboa, Portugal

Background: Central nervous system demyelinating
lesions have been associated to several autoimmune disorders
but when associated to non-syphilitic interstitial keratitis and
audiovestibular involvement, Cogan Syndrome becomes one
of the main possible diagnoses. However, this is a very rare
syndrome, with no specific biological markers and many of
the described cases are in fact atypical.
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Purpose and Methods: We aim to describe a case of diffuse
asymptomatic white matter changes in an adolescent with
recurrent granulomatous uveitis and deafness.

Results: Fifteen year old girl. By the age of 12, she had sever-
al episodes of non-simultaneous bilateral granulomatous ante-
rior uveitis. When she was 14 years old, she complained of slow-
ly progressing hearing loss. She had no other organ or system
manifestations, including neurological, cardiac or joint com-
plaints. Laboratory evaluation showed increased sedimenta-
tion rate and the body cintigraphy revealed contrast hiperfixa-
tion in the lacrimal glands, corresponding to inflammatory
activity. Lacrimal gland biopsy was unrevealing.Visual Evoked
Potentials showed decreased photopic response in the right
eye; Auditory Evoked Potentials were compatible with right
neurosensorial deafness. Brain MRI showed confluent bihemis-
feric demyelination areas, with no Gadolinium enhancement,
and less intense signal in the left cochlea. AngioMRI was nor-
mal. Cerebrospinal fluid analysis was normal, including
absence of oligoclonal bands. Extensive laboratory evaluation
excluded infection and autoimmune screening was normal,
including ANCAs. She was treated with ocular and systemic
steroids, as well as several imunossupressors, achieving only
mild improvement of the ophthalmologic complaints (only to
worsen again months after); the hearing loss was irreversible.
The patient never had neurological signs or symptoms.

Discussion: Though in typical Cogan Syndrome, intersti-
tial keratitis associated to audiovestibular involvement with
progressive hearing loss occurs within 2 years, atypical forms
of this disorder have been described when eye and/or ear
involvement is of a different type or when the interval separat-
ing their appearance exceeds 2 years. According to literature,
neurological involvement is present in 13% of these patients,
most frequently in atypical Cogan Syndrome. Neurological
involvement may range from cerebral vascular accident to
asymptomatic white matter lesions consistent with cerebral
vasculitis. In our patient, the ocular manifestations are not
typical (thought they are described in atypical Cogan
Syndrome) but the audiovestibular involvement occurred
within 2 years. Infectious and other systemic autoimmune
disorders were excluded. White matter changes were attrib-
uted to SNC involvement of Cogan syndrome.

OLIGOCLONAL BANDS IN
MULTIPLE SCLEROSIS DISEASE COURSE

Ana Valado"?, Maria Helena Garrucho®?, Joao Sargento-Freitas*,
Sénia Batista®, Livia Sousa’, Catarina Resende Oliveira®?, Inés
Baldeiras®?

1-Department of Clinical Analysis and Public Health, College of
Health Technology, Polytechnic Institute of Coimbra, Coimbra,
Portugal; 2-Department of Life Sciences, Faculty of Sciences and
Technology, University of Coimbra, Coimbra, Portugal;
3-Laboratory of Neurochemistry, Coimbra University Hospital,
Coimbra, Portugal; 4-Department of Neurology, Coimbra
University Hospital, Coimbra/Centro, Portugal; 5-Faculty of
Medicine, University of Coimbra, Coimbra, Portugal

Background: Intrathecal synthesis of IgG, resulting in the
appearance of oligoclonal IgG bands (OCGB) in the cere-
brospinal fluid (CSF), is characteristic of MS patients. The
presence of CSF oligloconal IgM bands (OCMB) has been pos-
tulated to predict a more aggressive disease course. However,
the clinical significance of the presence of OCMB in MS
patients remains controversial.
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Purpose: To evaluate the presence of immunoglobulins
oligoclonal bands (IgG and IgM) in CSF of MS patients with
different clinical subtypes (relapsing-remitting-RRMS, sec-
ondary progressive-SPMS, primary-progressive-PPMS,
relapsing-progressive-RPMS), and to assess their prognostic
value in the course of the disease.

Methods: Paired serum and CSF samples from 125 MS (98
RRMS, 13 SPMS, 6 PPMS and 8 RPMS) and 78 controls (41
patients with other inflammatory diseases-ID and 37 patients
with non-inflammatory of the central nervous system-NID)
were analysed by isoelectric focusing followed by
immunoblotting, and the presence of OCGB and OCMB
bands was evaluated.

Results: OCGB bands were present in 85.6% of all MS
patients, but only in 8 patients from the ID group and 4
patients with NID (15.4% overall; P<0.001), while OCMB were
positive in 18.2% of MS patients and in 5.9% of controls
(P=0.102). Within MS patients, OCGB were not uniformly dis-
tributed amongst clinical subtypes: RRMS-90.8%; SPMS-
84.6%; RPMS-62.5% and PPMS-33.3% (P<0.005), but this was
not the case for OCMB (RRMS-20.0%; SPMS-9.0%; RPMS-
33.3%; P=0.632). In the MS group, OCGB-positive patients
reached significantly lower EDSS scores (OCGB-positive = 2.8
+0.2; OCGB-negative = 4.0 + 0.5; P=0.022), while OCMB-posi-
tive patients tended to have an increased relapse rate (OCMB-
positive = 1.89 + 0.30; OCMB-negative = 1.38 + 0.08; P=0.066).

Discussion: The study confirms the diagnostic role of CSF
OCGB in MS patients and suggests that the absence of OCGB
might be associated preferentially with a progressive course of
the disease. The presence of OCMB seems to be indicative of a
strong inflammatory component and of a more aggressive
course of the disease.

A CASE OF ANTIAQUAPORINE 4
ANTIBODY POSITIVE NEUROMYELITIS
OPTICA AND A SUCCESSFUL
PREGNANCY

Andreia Gomes Pereira"?, Claudia Aratdjo', Ana Palha’, Artur
Costa e Silva', Teresa Moreno', Maria Isabel Leite®, Ruth
Geraldes'

1-Hospital Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte EPE,
Lisboa, Portugal; 2-Hospital Dona Estefania, Centro Hospitalar
Lisboa Central EPE, Lisboa, Portugal; 3-Weatherall Institute of
Molecular Medicine, Jonh Radcliffe Hospital, Oxford, Portugal

Background: Neuromyelitis Optica (NMO) is an autoim-
mune inflammatory disease, based on a humoral immune
mechanism (mediated by aquaporin 4 antibodies, AQP4-Abs),
characterized predominantly by relapsing and potentially
severe optic neuritis and myelitis. NMO affects mainly
females, many of which at childbearing years. There are few
studies regarding the influence of pregnancy on NMO, and
none on the potential role of NMO on pregnancy and delivery.

Purpose and Methods: We aim to report a case of a suc-
cessful pregnancy and delivery in a NMO patient with AQP4-
Abs.

Case report: A 23-year-old African female, previously
healthy, mother of a healthy three-year-old girl presented with
vision loss, cervical and lumbar pain, which evolved to para-
paresia and urinary incontinence. She was treated with intra-
venous methylprednisolone and was discharged from the
hospital with supported gait. A month later, she worsened,
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was paraplegic and was transferred to Portugal. The medullar
MRI showed a gadolinium enhancing intramedullary lesion
C6-T7. Brain MRI was normal. CSF analysis showed increased
cellularity and proteins. Serum AQP4-Abs were present. She
was treated with intravenous steroids and plasma exchange,
and recovered partially: visual acuity - left eye 2/10, right eye
10/10, spastic paraparesia with spasms. She was transferred to
a rehabilitation center, and was put on a chronic treatment
with oral prednisolone, azathioprine, carbamazepine and
baclofen. She recovered gradually over a period of 1 year,
becoming independent in her daily life activities, despite the
visual deficit and the discrete pyramidal signs in the lower
limbs. The medication was slowly tapered, maintaining daily 5
mg of oral prednisolone and azathioprine. In December 2011,
she became pregnant and decided to stop azathioprine, con-
tinuing 10 mg of prednisolone. During pregnancy there was
no neurological worsening. At 36 weeks of gestation, AQP4-
Abs were positive. She delivered a full-term healthy newborn.
Two weeks after delivery she complained of new lower limb
paresthesias that improved by increasing prednisolone to 15
mg daily. One month after the delivery, she is clinically stable
and the newborn has a normal physical and neurologic exam-
ination

Discussion: Recent studies suggest that in women with
NMO, pregnancy significantly increases the relapse rate in the
last trimester of pregnancy and after the delivery. In our case,
though the patient had AQP4-Abs and subtle clinical worsen-
ing was noticed after delivery, there were no other major
issues such as neurological impairment or newborn prob-
lems.

ACUTE DEMYELINATING
SYNDROME PRESENTING AS
ENCEPHALITIS

Rita Simdes’, José Vale', Teresa Nunes?, Nuno Ruivo?, Anténio
Messias®, José Pimentel*

1-Servigo de Neurologia, Hospital Beatriz Angelo, Loures,
Portugal; 2-Servi¢o de Neurorradiologia, Hospital Beatriz Angelo,
Loures, Portugal; 3-Servico de Medicina Intensiva, Hospital
Beatriz Angelo, Loures, Portugal; 4-Laboratério de
Neuropatologia, Servico de Neurologia, Centro Hosiptalar de
Lisboa Norte, Lisboa, Portugal

Background: Primary CNS inflammatory disorders may
present as encephalitis.

Purpose: Discuss the differential diagnosis of acute forms
of demyelinating syndromes.

Methods: Case report and literature review.

Results: A 28-year-old woman, with a past history of non-
complicated cervical myelitis, presented with hypersomnia in
the previous week. There was no fever, respiratory or GI symp-
toms or medication abuse. Neurological examination showed
bilateral Babinski sign and a left Marcus Gunn pupil. Blood
results and CT scan were unremarkable. CSF revealed
mononuclear pleocytosis (96 cells/uL). MRI showed bilateral
multifocal nonenhancing lesions involving fronto-parieto-
temporal juxtacortical regions, splenium of the corpus callo-
sum and peripheral brainstem. Spinal cord was spared.
Acyclovir, ceftriaxone and IV MP were promptly started.
However, in the following 10 days, she progressively deterio-
rated to hypotonic tetraplegia and coma, with ocular dipping
and nonreactive mydriasis . Extensive blood and CSF workup
including autoimmunity, viral and bacterial antibodies, para-
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neoplasic markers and anti-aquaporine4 antibodies were
negative. One oligoclonal band IgG was found in CSE Body CT
scan was normal. A second MRI (D5) showed increased sever-
ity of previous lesions and additional involvement of both
optic nerves, chiasma and optic tracts. A CNS biopsy showed
a PAS-positive macrophagic infiltration, perivascular B and T
lymphocytes and reactive gliosis, with no identified microor-
ganisms or granulomas. Whipple disease was excluded.
Plasmapheresis was begun and two weeks later she slowly
started to recover. Two additional cycles, one month apart,
were done. Two months later, she is out of the ICU, has bilat-
eral decreased visual acuity < 5% and is not yet ambulatory,
requiring physical rehabilitation.

Discussion: As our case illustrates, establishing a definitive
diagnosis in an acute demyelinating syndrome, especially
when MRI and lab findings are atypical, is sometimes very dif-
ficult. We reviewed the encephalitic forms of demyelinating
syndromes and discuss the most likely hypothesis: EM, ADEM
and ADEM-like presentation of NMO.

GAIT REHABILITATION IN
MULTIPLE SCLEROSIS: RATIONALE FOR
ROBOT ASSISTED TREADMILL TRAINING

Luis Boaventura, Graca Sousa, Ant6nio Jorge
CHVNGaia/Espinho, Vila Nova de Gaia, Portugal

Background: Multiple sclerosis (MS) causes deficits in
muscle strength, sensation, vision, balance and coordination
of posture and gait, ultimately causing locomotor disability in
up to 75% of patients. Patients frequently show a reduced
stride length and prolonged double limb support time, lower
walking speeds and higher energy expenditure during gait, fur-
ther worsened by fatigue. Gait rehabilitation is of paramount
importance improving levels of activity, social participation
and independence. Rehabilitation may improve cardiovascu-
lar conditioning, muscle strength, efficiency of the gait pat-
terns, dynamic balance, and self-efficacy. Different types of
gait rehabilitation, besides over-ground training (OGT), are
available: treadmill training (TT) with manual assistance and
support, TT with body weight support (BWSTT) or robot assist-
ed TT with body weight support (RATT). TT rehabilitation in
spinal cord injury (SCI) or stroke has yielded positive results
but the most effective techniques remain undetermined.
Recent studies have put focus on MS patients.

Purpose: This review aims to analyze literature on the
effectiveness of TT, BWSTT and RATT in adults with MS,
focusing on distinct gait-related outcome measurements and
evaluating the rationale behind a possible RATT choice.

Method: A search was conducted on Pubmed database for
experimental studies and systematic reviews on gait rehabili-
tation for adults with MS. Only single therapy programs focus-
ing on TT, BWSTT, or RATT previous to September 2012 were
considered.

Results: Nine studies were included, comprising a total of
147 patients (3 to 5 sessions/week, 4-16 weeks). Increments in
walking speed and endurance were most consistently report-
ed. Step length, double-support time, and Expanded
Disability Status Scale (EDSS) were also improved in different
studies, regardless of the technique used.

Discussion: Gait training for MS patients on a treadmill,
with or without body weight support, offers advantages over
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OGT concerning patient safety, reduced fear of falling, and
number of steps practiced. RATT allows for a repetitive, con-
sistent, kinematically correct gait pattern with less fatigue.
Despite demanding less human resources, the devices still
lack a refined feedback in patient assessment and adaptation
to muscular efforts and passive musculoskeletal properties,
and their price is not negligible. Furthermore, the available
evidence does not support a superior efficacy over TT, BWSTT
or even OGT. Larger randomized controlled trials are needed.

. THE STAR STUDY: 1-YEAR
RESULTS OF AN OBSERVATIONAL
STUDY TO ASSESS SAFETY AND
TOLERABILITY OF, AND ADHERENCE TO,
SERUM-FREE SUBCUTANEOUS
INTERFERON BETA1A IN PATIENTS WITH
RELAPSING-REMITTING MULTIPLE
SCLEROSIS IN REAL-LIFE SETTINGS

Raymond Hupperts', Ana Martins da Silva®, Kurt Marhardt®,
Nikolaos Vlaikidis*, Hanna Kuusisto®, Lizette Ghazi-Visser®,
Michalis Arvanitis’

1-Orbis Medical Centre Sittard, Sittard-Geleen, The Netherlands;
2-Centro Hospital do Porto - H. St° Anténio, Porto, Portugal,
3-Merck Serono S.A. Geneva, Geneva, Switzerland;

4-3rd Neurological Clinic, Aristotle University of Thessaloniki,
Thessaloniki, Greece; 5-Kanta-Hame Central Hospital,
Hémeenlinna and Tampere University Hospital, Tampere,
Finland, 6-Merck B.V. - Schiphol-Rijk, Schiphol, The Netherlands;
7-Merck AE Hellas, Marousi, Greece

Background: Adherence to prescribed treatment regimen
is essential to the success of any pharmacotherapy and is like-
ly influenced by the incidence of treatment-related adverse
events (AEs).

Objective: To assess the safety, tolerability and efficacy of,
and adherence to, interferon beta-1a (IFNb-1a), 22 or 44 mcg
subcutaneously (sc) 3 times weekly (tiw), in patients with
relapsing-remitting multiple sclerosis (RRMS) in clinical prac-
tice over 12 months.

Methods: Inclusion criteria: RRMS; age 18-60 years;
EDSS<6; treatment naive or previously treated with IFNb-1a,
22 or 44 mcg sc tiw, for <=6 weeks. Primary endpoint: propor-
tion of patients with injection-site reactions (ISRs). Secondary
endpoints included proportions of patients with AEs and
specified AEs; reasons for missed injections; annualized
relapse rate (ARR); relapse-free patients; time to 1st relapse.

Results: The safety population comprised 251 patients; 196
completed the month 12 (M12) visit; early termination (ET)
was documented for 42 (16.7%), mainly due to adverse drug
reaction (ADR; 7.2%) and lack of efficacy/relapses (3.6%).
27.5% of patients had ISRs. The most frequently reported AE
was influenza-like illness (30.3%). At M12/ET, adherence was
assessed as very good/good in 91.1% and fair/ poor in 8.1%.
47/224 (21%) patients missed injections; main reasons includ-
ed forgot to inject (51.1%), 71.7% of patients were relapse free.
Mean ARR: 0.4 (1.0; n=237). The proportion of relapse-free
patients was higher in those with very good/good adherence
than those with fair/poor adherence (77.6% vs 50%,
p=0.0107); mean ARR was lower (p=0.0055). Patients with
fair/poor adherence were 4.6 times more likely to relapse by
M12/ET than those with very good/good adherence (odds
ratio 4.584; 95% confidence interval 1.479, 14.208).
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Conclusions: Treatment adherence over 12 months was
generally good/very good. Most discontinuations were due to
ADRs. The main reason for missed injections was forgetting to
inject. The proportion of patients with ISRs is in line with pre-
vious findings with SF scIFNb-1a. These data suggest that SF
scIFNb-1a may improve local tolerability in clinical practice,
which may be associated with a high level of treatment adher-
ence. Patients with fair/poor adherence levels were at higher
risk of relapse. These data underscore the importance of treat-
ment adherence in relation to outcomes, which will be further
explored in future studies using device technology (i.e.
RebiSmart).

Study support: Merck Serono S.A., Switzerland; Merck
Serono Hellas S.A., Greece; Merck Oy, Finland; Merck BV, The
Netherlands; Merck Serono Nordic (affiliate of Merck AB),
Norway; E. Merck AB, Sweden; Merck Serono Portugal.

PREVALENCE, AWARENESS AND
KNOWLEDGE OF MULTIPLE SCLEROSIS
IN THE GENERAL POPULATION IN
PORTUGAL: THE EMCODE STUDY

Joaquim Pinheiro’, Pedro Barros?, Leonor Sequeira®

1-Centro Hospitalar Vila Nova de Gaia/Espinho, Vila Nova de
Gaia, Portugal; 2-Centro Hospitalar Vila Nova de Gaia/Espinho,
Vila Nova de Gaia, Portugal; 3-Merck, sa, Lisboa, Portugal

Aim: Accurate data are lacking on the prevalence of multi-
ple sclerosis (MS) in Portugal (estimated at 5000) and little is
known about the extent of public awareness about the dis-
ease. The EMCoDe study aimed to determine respondent-
reported MS prevalence and to evaluate people’s knowledge of
the disease.

Methods: The current research work was an epidemiologi-
cal, cross-sectional, community-based study of a representa-
tive sample of the Portuguese population aged = 18 years.
Data were collected via a structured questionnaire during a
face-to face interview, using a random-route, door-to-door
methodology. In order to determine prevalence, respondents
were asked whether they or anyone in the household suffered
from MS. If a case was reported, a second questionnaire was
applied to characterize diagnosis, symptoms and medication.
Subjects were asked to provide medical confirmation of the
diagnosis. A neurologist graded identified cases as positive,
suspect or negative, based on symptoms, medication use and
test results. Assuming an estimated prevalence of 0.04%, an
error of 0.02% and a significance level of 0.05, a global sample
of 54,000 subjects (and, therefore, 20,000 respondents) was
required. Respondent-reported prevalence with confidence
intervals and descriptive analyses of questionnaire responses
are presented.

Results: 20,057 respondents were included: 52% female,
mean (SD) age 46.14 (18.12) years. In the prevalence analysis,
40,677 individuals were considered: 52% female, mean (SD)
age 45.77 (17.44) years. 25 cases of MS were reported: 22 clas-
sified as positive, 2 possible, 1 wrong diagnosis. Based on the
positive diagnoses, perceived prevalence of MS was 0.054%
(54 per 100,000; 95% confidence interval 34-74 per 100,000),
representing ~4287 MS patients in Portugal. Although 81% of
respondents already knew about MS, mainly from the media
(66% television, 22% newspapers/magazines, 11% Internet),
40% could not explain what MS is. Nearly half of them had
no knowledge about its causes and one-third could not pro-
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vide an example of a symptom. However, nearly all respon-
dents affirmed that MS has an impact on patients’ lives and,
when asked to rate their concerns about MS on a scale from
0 (minimum) to 10 (maximum), the mean (SD) value was
5.08 (3.06).

Conclusion: The number of estimated MS cases in
Portugal is similar to international projections. The lack of MS
awareness in Portugal may delay diagnosis. The media may be
important communication agents of information about this
disease. Increasing awareness might be most efficiently done
via internet and television.

MULTIPLE SCLEROSIS
FUNCTIONAL COMPOSITE ASSESSMENT
IN PORTUGUESE MS PATIENTS

Andreia S4', Diana Pereira', Claudia Sousa*?, Maria José S4**
1-Faculty of Psychology and Educational Sciences, University of
Porto, Porto, Portugal; 2-MS Clinic, Department of Neurology,
Centro Hospitalar Sao Joao, Porto, Portugal; 3-Faculty of
Medicine, University of Porto, Porto, Portugal; 4-Health Sciences
Faculty, University of Fernando Pessoa, Porto, Portugal

Background: Multiple Sclerosis (MS) is a chronic inflam-
matory and demyelinating disease of the central nervous sys-
tem resulting in a multiplicity of neurological manifestations.
In the last decades, the study of cognitive functioning and its
impact in functionality and quality of life of the patients has
gained attention.

Purpose: The aim of this study is to explore the results of
PASAT and two subtests of the MSFC in a Portuguese sample
of MS patients, thus assessing their physical and cognitive
profiles using three neuropsychological instruments.

Methods: The study involved 32 MS patients (25 women
and 7 men) attended in our MS Clinic. The patients were
selected if they had confirmed diagnosis of MS in the period
from 2008 to 2011. Mean age was 32.78 years (SD=9.89; range
= 18 - 53) and mean education level was 12.09 years (SD =
4.39; range = 4-19). From the whole sample, 29 patients were
right-handed and 2 were left-handed. Patients were assessed
with the Multiple Sclerosis Functional Composite - MSFC (25
Foots; 9 Hole Pegs) and Paced Auditory Serial Addition Test -
PASAT.

Results: Regarding PASAT, the subjects showed scores
ranging from 0 to 56 (M= 35.82, SD= 16.99). In the 25 Foot,
the range went from 4 to 13 seconds (M= 6.82, SD=2.07). For
the 9 Hole Peg with the right hand, the patients took from
12.20 to 40 seconds (M= 21.40, SD= 5.01), and with the left
hand the results ranged from 17 to 37.64 seconds (M= 22.90,
SD=5.22).

Discussion: These instruments are used in clinical set-
tings, although the results have been poorly reported for the
Portuguese population. Our results showed that the 9 Hole
Pegs and the 25 Foot seem to be sensitive to different patterns
of motor functionality. These instruments can be a promi-
nent tool to follow the clinical progression, especially in the
detection of declines related to the motor functioning, with
probable impact in the patient’s daily life. Moreover, the
PASAT revealed that the subjects tend to demonstrate a medi-
um-low result. The performance seems to be affected by for-
mal education; some subjects that find this test difficult, tend
to quit more easily. Despite the limitations regarding this
investigation, as small sample and only one moment of eval-
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uation, it is worth of note that a validation of these instru-
ments to Portuguese population can play a major role in the
neuropsychological field, improving the sensibility of clinical
assessment.

WHY IS THAT IMPORTANT TO
VALIDATE NEUROPSYCHOLOGICAL
INSTRUMENTS TO THE CLINICAL
PRACTICE? THE CASE OF A BATTERY
OF NEUROPSYCHOLOGICAL TESTS FOR
MULTIPLE SCLEROSIS PATIENTS IN
PORTUGAL

Mariana Rigueiro Neves', Ana Margarida Passos', Aristides
Ferreira', Claudia Sousa?, Maria José S4*

1-ISCTE-IUL Instituto Universitario de Lisboa, Lisboa, Portugal;
2-Hospital de Sao Jodo, EPE, Porto, Portugal

Background: Multiple Sclerosis (MS) is a chronic, neu-
rodegenerative disease that mostly affects young adults aged
between 20 and 45. In Portugal, the number of MS patients is
estimated to be around 5000. In addition to the physical
symptoms associated with MS, such as paraesthesiaes, dise-
quilibrium, visual deficits and many others, 40 to 70% of the
patients present cognitive deficits that neurological exams
cannot detect (Guimaraes & S4, 2009; Sartori & Edan, 2006).
Thus, to determine a global approach to intervention with
regard to MS, appropriate neuropsychological assessment is a
crucial and extremely relevant complementary procedure to
neurological exams (Sartori & Edan, 2006). In order to routine-
ly implement neuropsychological assessment in Portugal, we
need to devise accurate and robust neuropsychological tests
with determined and established norms for the specific pop-
ulation we intend to analyze (Ferreira, 2009).

Purpose: The main goal of our project is to adapt and vali-
date the Brief Repeatable Battery of Neuropsychological Tests
(BRBN-T) (Rao, 1991) to the Portuguese context. Therefore we
are improving and promoting neuropsychological assessment
with MS patients in Portugal. In this poster, we intend to pres-
ent the procedures and the results of the first’s steps of this
validation process.

Method: We reviewed several validation processes’ of
BRBN-T in other countries and we have also reviewed other
validation processes’ of neuropsychological tests used with
MS patients. Based on this, we identify some key steps for the
validation of neuropsychological tests — i) Authorization for
test using; ii) Adaptation and translation of the tests; iii) Pilot
study with the experimental version; iv) Item analyses and
selection; v) Sampling procedures; vi) Sampling collection
through neuropsychological assessment; vii) Normalization
of the results; viii) Psychometric analyses (validity and reliabil-
ity); ix) Publication of the results.

Results: In this poster, we intend to show the results of the
steps and procedures that we have already implement and
which resulted in the final version of the tests of BRBN-T to
the Portuguese population. It's also our goal to explore the
next steps of this process, by exposing how they are going to
be implemented in the national context.

Discussion: With regard to national clinical practice and
scientific research, our short and medium term results are
intended to highlight and potentiate the role of neuropsycho-
logical assessment as a complementary instrument for diag-
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nosis. This will facilitate strict monitoring of the evolution of
MS, therapeutic effects and cognitive rehabilitation.

COGNITIVE ASSESSMENT IN
SUSAC'S SYNDROME: TWO CASE
REPORTS

Andreia S4', Claudia Sousa®?, Joana Meireles*?, Pedro Abreu®®
1-Faculty of Psychology and Educational Sciences, University of
Porto, Porto, Portugal; 2-MS Clinic, Department of Neurology,
Centro Hospitalar Sao Joao, Porto, Portugal; 3-Department of
Clinical Neuroscience and Mental Health, Faculty of Medicine,
University of Porto, Porto, Portugal

Background: Susac’s syndrome (SS) is a rare neurologic
microangiopathy that affects mostly white matter and must
be considered in the MS differential diagnostic. This syn-
drome is characterized by a clinical trial of encephalopathy,
sensorineural hearing loss, and branch retinal artery occlu-
sion, which mainly affects women in the age range of 20-40
years. Although it has variable clinical presentations, cogni-
tive and psychiatric symptoms appear to be a feature of the
disease.

Purpose: The main goal of the present study is to assess
cognitive functioning in two patients with SS and to analyze
which cognitive domains were mostly affected and those who
were preserved.

Methods: The study reports two cases of patients with SS
attended in our MS Clinic, who underwent neuropsychologi-
cal assessment in order to analyze cognitive functioning. The
first case is related to a 27-year-old, right-handed, married
Caucasian woman with elementary school completed, and
the second case refers to a 32-year-old, right-handed, married
Caucasian woman with middle school frequency, both diag-
nosed with SS. A comprehensive neuropsychological assess-
ment was proceeded using subtests of the Wechsler Memory
Scale (3rd ed.) to evaluate immediate and delayed recall, sub-
tests of the Wechsler Adult Intelligence Scale (3rd ed.) to assess
the ability of perceptive organization, and specific tasks to
measure attention and frontal executive function.

Results: The results revealed a pattern of cognitive impair-
ments in both cases. In the first case, we could verify impair-
ments in some components of executive function and signif-
icant changes in the perceptive organization and visual
recognition, which were correlated with frontal and parietal
lesions showed in the Magnetic Resonance Imaging. Though,
the patient revealed a good performance in tasks that
required mnesic functions, both verbal and visual domains.
The second case presented a pattern of cognitive dysfunction
very similar to the first one, albeit with worst performance in
visual reproduction, visual recognition and semantic verbal
fluency.

Conclusion: These case reports allow us to acknowledge
cognitive functioning in these specific cases of SS, which
revealed a similar cognitive profile. Since cognition is known
as the best predictor of functionality, it is important to assess
cognitive functions in patients with SS to provide them a spe-
cific treatment to improve their quality of life. Further studies
should consider neuropsychological assessment in other
patients with SS in order to verify if cognitive impairments are
similar to those found in the present cases or if there are other
cognitive deficits.
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HOW AND WHEN SHOULD WE
PERFORM AN MRI IN NATALIZUMAB
TREATED PATIENTS?
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Background: Patients with multiple sclerosis (MS) treated
with natalizumab are at risk of progressive multifocal
leukoencephalopathy (PML). Although PML is a potential life-
threatening disease, it can have a better course if diagnosed
and managed early and promptly. Brain MRI is extremely
important as it has high sensitivity for PML lesions, which
might even be detected during the pre-symptomatic stage
(one to six months before symptoms appearance). MRI
should be performed routinely but the exact periodicity is not
yet established.

Purpose: To review the literature addressing the state of
the art about MRI and natalizumab treated MS patients, in
order to further establish a feasible surveillance imaging pro-
tocol in our hospital.

Methods: A retrospective review of the literature was per-
formed in Pubmed. Papers published after 2009, reporting
PML cases in MS patients, brain imaging characteristics,
imaging acquisition techniques, MRI usefulness and recom-
mendations on the field were chosen.

Results: Fifteen articles fulfilled our criteria. It is unani-
mously defended that, before treatment with natalizumab, all
patients should perform a baseline brain MRI. During treat-
ment, MRI should be repeated annually in all patients, irre-
spective of JCV serostatus, or whenever there are suggestive
symptoms of relapse or PML using a standard protocol (T1,
T1+Gd, T2, FLAIR). In JCV antibody positive patients, the risk
of PML is higher and the imaging should be more frequent. A
Canadian Group published recommendations based on risk
stratification (anti-JCV antibody serostatus, prior immunosu-
pressant use and duration of natalizumab exposure) recogniz-
ing that patients with two or more PML risk factors should
perform MRI every 6-12 months. The Belgian Study Group for
MS argues that more frequent brain MRI may be worthwhile
and recommends that in JCV antibody positive patients,
beyond the annual exams with the standard protocol, MRI
scanning should be performed every six months during the
second year of treatment and every four months in the follow-
ing years, as the risk increases, but only with two sequences —
FLAIR and DWI because these are the most sensitive to detect
early PML lesions. Although this may be costly, it warrants
effectiveness in these patients.

Discussion: There are more and more authors recognizing
the utility of standardized imaging exams in MS patients treat-
ed with natalizumab, although guidelines are quite distinct,
namely regarding periodicity and accurate sequences. Data
from feasibility of published recommendations should so be
discussed prior to the establishment of such a protocol in our
hospital.
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PROGRESSIVE MULTIFOCAL
LEUKOENCEPHALOPATHY IN A LOW-
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Background: Patients with multiple sclerosis (MS) treated
with natalizumab are at risk of progressive multifocal
leukoencephalopathy (PML), a rare opportunistic demyeli-
nating viral infection of the central nervous system.

Purpose and Methods: To describe a case report.

Results: A 32-year-old male was diagnosed with relapsing-
remitting MS at 16 years. Since then, he was treated with
interferon beta-1b that was switched to natalizumab due to
severe relapses in November 2010. MRI showed multiple typ-
ical lesions of MS without gadolinium enhancement.
Serology for JC virus DNA tested in May 2011 was positive
(STRATIFY test). In July 2012, after twenty-one continuous
monthly infusions, he developed a left facio-braquial hemi-
paresis. The EDSS score increased from 1.0 to 3.0. A relapse
was suspected and he was treated with methylprednisolone
1g/day for 8 days without clear benefit. Although no cognitive
or behaviuoral abnormalities were noticed, the evolution of
the clinical picture was strongly suggestive of PML.
Natalizumab was suspended and an urgent brain MRI
showed one new diffuse cortico-subcortical right frontal
lesion without gadolinium enhancement or mass effect, sug-
gestive of PML. He was treated with plasma exchange for five
consecutive days, then with methylprednisolone 1g for 5 days
followed by a high dose prednisolone (1 mg/Kg) oral tapering
and mirtazapine (45 mg/day). The first cerebrospinal fluid
analysis for JC virus DNA was negative (9th August) but a pos-
itive result with 412 copies/ml was obtained in a second
analysis, two weeks later, confirming the diagnosis of PML.
Patient’s symptoms progressively worsened and since the
PML diagnosis he did two high-dose methylprednisolone
pulses. Serial MRIs didn’t show significant enlargement of the
lesion or gadolinium enhancement. He also presented partial
motor seizures, thus levetiracetam 2g/day was instituted.
Patient remains institutionalized and a recent slight motor
improvement has been noticed.

Discussion: Until 3rd October’12, 298 cases of PML were
reported worldwide in natalizumab treated MS patients. As
there are no biologic markers to predict which patients will
develop the disease, an early diagnosis of PML is essential.
Besides clinical surveillance, risk stratification is nowadays
crucial. JC virus serostatus, prior imunossupressants and
duration of treatment with natalizumab are known risk factors
which confer a risk of 1:1.887 for PML in the present case. We
highlight the early diagnosis of PML in our patient; moreover,
the appearance of this complication in a low-risk MS patient
emphasizes the need of research to better characterize the
biology of JC virus-host interaction.
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A CASE OF HEMOPHAGOCYTIC
LYMPHOHISTIOCYTOSIS SYNDROME IN
A PATIENT WITH MULTIPLE SCLEROSIS
ON FINGOLIMOD THERAPY
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Background: Hemophagocytic Lymphohistiocytosis
(HLH) is a potential fatal immune dysregulatory syndrome
that occurs as a familial or acquired disorder. The latter may
have a variety of triggers, such as, infections, autoimmune dis-
orders, malignancies and immunosuppressant drugs. Prompt
treatment of HLH is often difficult since diagnosis is challeng-
ing due to its rarity and variable presentations.

Purpose: To describe a patient with relapsing-remitting
multiple sclerosis (RRMS) treated with fingolimod who devel-
oped HLH with fatal evolution.

Case report: A 39-year-old male with RRMS diagnosed in
2008, previously treated with distinct immunomodulators
(IMD) without benefit (glatiramer acetate, interferon beta-1b,
natalizumab, immunoglobulins), began fingolimod 0.5
mg/day in January 2011 (study LONGTERMS). In April 2012 he
went to the emergency room complaining of night sweats
since late March 2012, fever and icterus in the last two days.
He denied other symptoms and reported no weight loss.
Travel history and recreational/environmental exposures
were irrelevant, as family history. At clinical examination he
was febrile (38.6°C) and icteric, hepatomegaly and erythema-
tous skin lesions in lower limbs were present. Infectious/toxic
hepatitis was suspected, so he was admitted to the depart-
ment of infectious diseases and fingolimod was stopped. The
initial work-up excluded viral and bacterial infections
(Epstein Barr virus serology suggested previous infection).
Serum ferritin level was very high (14.364ng/ml); fasting
triglycerides 693mg/dl, f2 microglobulin 10.336pg/L. A pro-
gressive worsening of hematological and liver function
parameters was then documented. Bone marrow aspiration
showed 25% of immature cells; inversion of CD4+/CD8+ cells
and increased natural killer (NK) population, yet NK mono-
clonality was excluded. HLH was diagnosed after bone and
liver biopsies showing extensive phagocytosis of hematopoi-
etic cells. A high replication of EBV was documented by PCR
on peripheral blood and liver tissue. Patient was transferred to
the intensive care unit and started treatment for HLH on day
22, according to the HLH-2004 protocol, but he died on day 31
due to a malignant right carotid stroke. This fatal adverse
event was reported to our national health surveillance author-
ities (Infarmed) and to Novartis.

Discussion: We report a fatal case of HLH in a MS patient
on fingolimod. As far as we know, this syndrome has never
been reported in fingolimod treated patients. As stated in the
literature, EBV reactivation may have been the triggering fac-
tor of HLH in our patient. Whether fingolimod contributed to
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HLH, through a direct mechanism, or indirectly favoring EBV
reactivation, remains unknown. Our case highlights the diag-
nostic challenge of HLH and the need of monitoring and
reporting serious adverse events in the increasing number of
patients exposed to new IMD.

0040. EFFECTS OF DISABILITY AND
DEPRESSION IN THE QUALITY OF LIFE
OF PATIENTS WITH MULTIPLE
SCLEROSIS

David Costa', Maria José Sd"?, José Calheiros®*

1-MS Clinic, Department of Neurology, Hospital Sao Joao, Porto,
Portugal; 2-Faculty of Health Sciences, University Fernando
Pessoa, Porto, Portugal; 3-Faculty of Health Sciences, University
Beira Interior, Covilha, Portugal; 4-National Institute of Health
Doutor Ricardo Jorge, Lisboa, Portugal

Introduction: Health-Related Quality of Life (HRQOL) in
patients with multiple sclerosis (MS) may be considered the
most important outcome in their general heath perception.
However, the multifactorial nature of HRQOL suggests the
need to determine the weight of each parameter in order to
assess whether some may be predictors. So far, few studies
have analysed the importance of eventual predictors in the
HRQOL of MS patients, such as social characteristics, social
support, disability and depressive symptoms.

Objective: To analyse the effect of disability and depression
in the physical and psychological dimensions of HRQOL in
MS patients.

Methods: The sample is composed by 150 MS consecutive
patients attending our MS Clinic, who gave written consent;
illiterate subjects were excluded. The disease parameters,
such as duration, clinical course and disability (EDSS,
Expanded Disability Status Score) were collected in the clini-
cal protocols. To assess the socio-demographic data (sex, age
group, marital status, educational level, occupation level,
occupation status, household) a specifically designed ques-
tionnaire was applied. The HRQOL dimensions were meas-
ured with Short-Form Health Survey Questionnaire-SF36 and
depressive symptoms with Beck Depression Inventory.
Statistical analysis was done with the Statistics Package for
Social Sciences. In order to compare disability and depressive
symptoms with physical and psychological dimensions of
HRQOL the Pearson's correlations and stepwise linear regres-
sion were used with a confidence interval of 95%.

Results: The mean patient age was 41.7 years (+ 10.4; range:
18-70 yr); MS clinical course was relapsing-remitting in 85.3%
(n=128 cases), secondary progressive in 10.7% (n=16 cases)
and primary progressive in 4.0% (n=6 cases); the mean EDSS
was 2.5 (+2.4; range: 0-9); the mean duration was 9.1 years (+
6.4; range 1-25 yr). We found an inverse relationship between
depressive symptoms or disability and both psychological and
physical compose scores of HRQOL. Stepwise linear regression
analyses show that depressive symptoms and disability were
confirmed to be significant and independent predictors of psy-
chological and physical compose scores of HRQOL.

Conclusion: HRQOL is a broad measure of outcome in MS
implying that all clinical and social indicators must be evalu-
ated simultaneously in order to highlight its predictive power.
Our study sheds light to this topic, revealing that depressive
symptoms and disability independently predict dimensions
of HRQOL in MS.
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COGNITIVE IMPAIRMENT IN
RADIOLOGICALLY ISOLATED SYNDROME
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Background: Radiologically Isolated Syndrome (RIS) is
characterized by T2 MRI hyperintense lesions, fulfilling dis-
semination in space criteria suggestive of Multiple Sclerosis
(MS) in patients without any clinical manifestations of MS.
Cognitive impairment in MS is frequent, affecting 40 to 65% of
patients. Previous studies have suggested that this impair-
ment also affects patients diagnosed with RIS. In this line of
evidence, recent papers have shown that this impairment is
frequent and approximately overlaps those identified in MS.
Until now there are no data showing whether this patients
should start disease-modifying treatments.

Purpose: The aim of this study is to characterize cognitive
function in patients with RIS attended at our MS Clinic.

Methods: Identification, clinical characterization of RIS
patients and evaluation of their cognitive function using the
Rao’s Brief Repeatable Battery of Neuropsychological tests.
This battery has been used as screening test of the main cog-
nitive areas (selective memory, attention, visuo-spacial mem-
ory and verbal fluency). All patients have been reassessed in a
second moment in order to follow-up the evolution of the
cognitive function.

Results: The four RIS patients identified were female,
mean age 32-years-old (range 25-43 years), their mean follow-
up time was 3-years (ranging between 2 and 4 years). All
patients didin’t have clinical manifestation of MS and had
been submitted to brain MRI during the investigation of other
pathologies than MS (pituitary adenomas, orbitary angioma
and headaches). These MRI revealed lesions suggestive of MS
and fulfilled dissemination in space criteria, the majority
showing periventricular and juxtacortical hyperintense
lesions on T2 weighted images. Extensive immunologic, sero-
logic and virologic investigations were normal or negative.
CSF study was positive for oligoclonal bands in all patients.
Our evaluation showed cognitive dysfunction in 2 patients;
selective memory and verbal fluency were the cognitive areas
most frequently impaired.

Discussion: Our results are in line with data recently pub-
lished in the literature showing a significant impairment in
the cognitive function of patients with RIS. Taking these
results into account, we believe that early screening of cogni-
tive impairment is an important tool that may provide some
help in the difficult decision of starting disease-modifying
treatments in these patients.

TYSABRI OBSERVATIONAL
PROGRAM (TOP): THE PORTUGUESE
BASELINE CHARACTERISTICS - AN
UPDATE ON THE EFFICACY AND
SAFETY DATA

Pedro Abreu"*, Maria José S4**, Joao Sa>*
1-Department of Neurology, Centro Hospitalar de Sao Joao and
Department of Clinical Neuroscience and Mental Health, Faculty
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of Medicine University of Porto, Porto, Portugal; 2-Department of
Neurology, Centro Hospitalar de Sao Jodo and Faculty of Health
Sciences, University Fernando Pessoa, Porto, Portugal;
3-Department of Neurology, Centro Hospitalar de Lisboa Norte-
Hospital de Santa Maria and Department of Clinical Neuroscience,
Faculty of Medicine University of Lisboa, Lisboa, Portugal; 4-on
behalf of the TOP Portuguese Investigators, Portugal

Background: In order to meet the need of long-term clini-
cal practice outcomes data in natalizumab treated relapsing-
remitting MS patients, the TOP study, an open-label, multi-
center, observational study to assess long-term safety and
clinical outcomes in the post-marketing context, was started.

Purpose: Evaluate long-term impact of natalizumab on
disease activity (postbaseline annualized relapse rate (ARR)),
neurologic and disability status and incidence of serious
adverse events (SAEs) in Portugal clinical practices.

Methods: Patients enrolled in TOP are at natalizumab start
and met Portuguese prescribing criteria. Demographic MS
and treatment history are collected at baseline. Patients were
followed for up to 4 years, whether or not they continue natal-
izumab, according to normal practice with reporting of relaps-
es, neurologic and disability (EDSS score) status and SAEs.

Results: As of June 2012, 67 patients (74% women), median
age 37-years-old (range 18-64) were enrolled in Portugal.
Median duration of MS symptoms was 6.7 years (range 0.4-
38.2). 92.5% of patients were previously treated with at least 1
disease modifying therapy (DMT) and 56.7% with at least 2
DMT; 22.4% had been treated with immunosuppressants.
Median follow-up time is 17 months (range 1-40) and median
exposure to natalizumab is 17 doses (range 1-42). Overall, the
mean ARR decreased from baseline (1.52) to postbaseline
(0.10; P<0.0001). Across groups postbaseline ARRs were: 0.04
(P<0.0001) in 1 relapse in the year prior to natalizumab group,
0.15 (P<0.0001) in >1 relapse in the year prior to natalizumab
group, 0.09 (P<0.0001) in 1 therapy prior natalizumab group
and 0.12 (P<0.0001) in >1 therapy prior natalizumab group. In
the subgroup of patients (n=54) who stayed in TOP for at least
one-year mean baseline ARRs was 1.50 and postbaseline 0.10
(P<0.0001), 47 (70%) relapse free patients were accounted.
Overall, the median EDSS score was 4.0 (range 1.0-7.0) at
baseline and 3.5 (range 0.0-7.5, P=0.1090) one-year after treat-
ment. The cumulative probability of sustained disability pro-
gression was 7% at one-year and 14% at 4-years. Only two
SAEs were reported in the 4-years of follow-up: hypersensitiv-
ity reaction and benign teratoma.

Discussion: Portuguese TOP patients have important dis-
ability prior to treatment and the majority was previously
treated with 2 or more DMTs or immunosuppressants. ARR
was significantly decreased after natalizumab therapy and a
low cumulative probability of sustained disability progression
was observed. No progressive multifocal leukoencephalopa-
thy was reported in our TOP cohort and SAEs registered are
consistent with natalizumab known safety profile.

THE IMPORTANCE OF SPEECH
THERAPY IN MULTIPLE SCLEROSIS

Maria de Fatima Xavier Ruivo
SPEM, Lisboa, Portugal

Background: Multiple Sclerosis (MS) is a neurologic and

chronic disease with numerous symptoms which is character-
ized by inflammation and demyelination of white matter of
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the central nervous system (CNS). At certain stages of the dis-
ease — on what concerns relapsing-remitting or progressive
forms- there may be substancial changes on oral communica-
tion due speech disorders (dysartria/ dysarthrophonia) usual-
ly connected with a respiratory impairment, articulation,
phonation resonance, prosody and rythmy of speech. as well
swalling disorders. Intervention on Speech Therapy is an
important treatment measure because embodies several
important technical and therapeutic processes to manage or
to support the patients life quality. This intervention includes
pacient’s families counselling as well.

Purpose: With this study we intend to discuss the imple-
mentation of a range of therapeutic models which have been
described on the scientific literature by the repport of specific
therapeutic context: the one of the neurological diseases (MS)
on a patient’s population universe quite heterogeneous on
what concerns sintomatology and behaviors towards this
desease.

Methods: It will be used a quality methodology because it
is the most adapted to a descriptive essay based on several
case studies.

Results: In this study we intend to weave a set of consider-
ations about the potencialities and limitations of several ther-
apeutic and tecnical models on what concerns the specifities
of the MS patients universe. Some of the specifities may com-
promise the potencial of effectiveness of that therapies or
technics.

Discussion: Although, it isn’t always possible to achieve the
goals originally outlined, intervention in speech therapy is
extremely important in order to help the patients to maintain
their quality of life, and not to lose their actual functions.

ACUTE MYELITIS: 5 YEAR -
RETROSPECTIVE STUDY OF A
PORTUGUESE POPULATION

Leonor Almeida’, Carlos Andrade"?, Maria José S4*?, Carolina
Garrett"? Joana Guimaraes"?

1-Faculty of Medicine, University of Porto, Porto, Portugal;
2-Department of Neurology, Centro Hospitalar Sao Joao, Porto,
Portugal; 3-Health Sciences Faculty, University Fernando Pessoa,
Porto, Portugal

Background: Acute inflammatory myelitis is a clinically
syndrome of the spinal cord with a heterogeneous etiopatho-
genesis. The differential diagnose with non-inflammatory
causes is guided by clinical, analytic and radiological charac-
teristics.

Purpose: Characterized the first episode of acute myelitis
in a hospital-based population and assess the differences
between multiple sclerosis (MS) related myelitis and others
myelitis not associated with multiple sclerosis.

Methods: A 5 years retrospective study based on medical
records of admitted patients with the first episode of a spinal
cord syndrome. Demographic, clinical and paraclinical data
of this cohort were collected. Differences between MS-related
myelitis and not related were analyzed. Only patients with age
above 18 and inflammatory etiologies were included. Patients
with known MS before the episode were excluded.

Results: 74 myeolopathies were identified but only 30
myelitis were included. In myelitis group, the final diagnosis
was: clinically isolated syndrome, MS, systemic lupus erythe-
matosus, post-infectious myelitis and idiopathic form.
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Differences statistically significant between the groups were
found in these subsets: presence of autonomic symptoms and
gait autonomy at the onset, brain magnetic resonance imag-
ing (MRI) results and longitudinal extension in spinal cord
MRI. The recurrence of myelitis was also different among
groups. The diagnostics groups were further classified in acute
myelitis associated with MS and other acute myelitis. The sta-
tistically significant differences found among these groups
were the same as in the groups described above. The neuro-
logical disability at the end of the follow-up was correlated
with motor symptoms, hyperreflexia and visual evoked poten-
cials with increased latencies and inversely correlated with an
autonomous gait at the onset.

Discussion: This study characterize a Portuguese popula-
tion with an acute inflammatory myelitis. The percentage of
MS-related myelitis is greater than in the reported literature,
probably because of a greater focus on transversal myelitis.
Similar to other studies, the absence of autonomic signs and the
typical MRI features were consistent with MS related myelitis.

SENSORINEURAL HEARING LOSS
- AN AUTOIMMUNE SIGN

Carlos Andrade"*, Miguel Bernardes?, Maria José Sa"?, Joana
Guimaraes"*

1-Department of Neurology, Centro Hospitalar Sao Joao, Porto,
Portugal; 2-Department of Rheumatology, Centro Hospitalar Sao
Joao, Porto, Portugal; 3-Health Sciences Faculty, University
Fernando Pessoa, Porto, Portugal; 4-Faculty of Medicine,
University of Porto, Porto, Portugal

Introduction: Sensorineural hearing loss (SNHL) is an
unusual neurological symptom. An autoimmune etiology is
rare and its association with systemic autoimmune diseases is
neurologically relevant. We describe a patient whose diagno-
sis of Multiple Sclerosis (MS) was reviewed after the onset of
episodes of hearing loss, leading to the diagnosis of Sjogren’s
Syndrome (SS).

Clinical Case: A 59-years-old woman was diagnosed with
MS at 47, after an episode of vertigo/ imbalance and brain-
MRI revealing supratentorial demyelinating lesions with cere-
bral atrophy. Interferon-betala was started. She remained
clinically and imagiologically stable until, at 55, relatively sud-
den episodes of hearing loss began, first unilateral, then bilat-
eral, initially with spontaneous recovery, and then only with
partial response to steroids. Neurological examination was
otherwise unremarkable. Audiogram showed a moderate
SNHL. CSF study was unremarkable (negative oligoclonal
bands) and brain and spinal MRI were unchanged. At 56, she
first noticed a dry mouth and “red eyes”. Shirmer test was sub-
normal. Retinal angiography was normal. Salivary gland”s
scintigraphy showed bilateral enhancement, and minor sali-
vary gland " s biopsy, although atypical, showed a lymphocytic
infiltrate. Inmunological study was negative, including anti-
SSa/SSb antibodies. After exclusion of secondary causes and a
Rheumatologist consult, SS was assumed, and azathioprine
plus corticosteroids initiated.

Conclusion: SNHL may be associated with autoimmune
disorders of CNS. In the presented case, the recurrent
episodes of NSHL became the dominant symptom and thus, a
red-flag that led to a diagnosis’s review. Based on clinical and
imagiological features, SS was assumed, a known MS mimic
but with a different therapeutic approach.
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MULTIPLE SCLEROSIS: THE
SUBTEXT OF A MANIC EPISODE

Joana Pinto’, Cristina Lopes?, Carla Nunes', Ricardo Veiga', Rui
Pais’

1-Centro Hospitalar Universitario de Coimbra, Coimbra,
Portugal; 2-Hospital de Aveiro, Aveiro, Portugal

Background: The psychiatric manifestations, affective or
cognitive, associated with Multiple Sclerosis have been known
since the first descriptions of the disease. May be secondary to
organ damage or reactive to the impact knowledge of the dis-
ease.

Purpose: We present the case of a 29 year-old girl who
developed a manic episode as the first outbreak of Multiple
Sclerosis.

Methods and Results: In the physical examination
revealed no significant changes, but the lumbar puncture
revealed a high IgG index with nine oligoclonal bands. The
brain MRI showed “multiple hyperintense lesions on TR long
sequences, bi-hemispheric...the bigest lesion is in the right
frontobasal medium gyrus which translates marked demyeli-
nation”. Neuropsychological evaluation suggested a predomi-
nance of right frontal suffering with behavioral and executive
capacities changes.

Discussion: It is still not completely clear whether the psy-
chiatric disorders, associated with Multiple Sclerosis, have to
do with the size, number or location of demyelinating lesions,
particularly at frontal and temporal lobes. This case empha-
sizes the importance of excluding organic etiologies, in the
approach of psychiatric symptoms, especially when is associ-
ated a cognitive deficit, recalling that a first episode of
Multiple Sclerosis can effectively course with only psychiatric
symptoms, without an important impairment in the neuro-
logical examination.

EARLY EFFECT OF FINGOLIMOD
ON CLINICAL AND MRI RELATED
OUTCOMES IN RELAPSING MULTIPLE
SCLEROSIS

Davorka Tomic', Peter Chin? Peter Calabresi’, Ying Zhang?,
Philipp von Rosenstiel', Ludwig Kappos*

1-Novartis Pharma AG, Basel, Switzerland; 2-Novartis
Pharmaceuticals Corporation, East Hanover, New Jersey, USA;
3-MS Center, Johns Hopkins Hospital Pathology, Baltimore, USA; 4-
Department of Neurology, University Hospital, Basel, Switzerland

Background: The expected time lag between start of treat-
ment and onset of efficacy is an important consideration for
multiple sclerosis (MS) therapy, as early benefits may prevent
excess morbidity. In a placebo-controlled phase II trial, oral
fingolimod at daily doses of 1.25 mg and 5 mg significantly
reduced various focal lesion outcomes on magnetic reso-
nance imaging (MRI) within 2 to 4 months and annualised
relapse rate over 6 months.

Purpose: We evaluated early benefits of fingolimod at the
approved 0.5 mg once daily dose during the first 6 months of
two large placebo-controlled phase III clinical trials.

Methods: Data from the FREEDOMS (FTY720D2301) and
FREEDOMS II (FTY720D2309) studies were analysed for treat-
ment differences between fingolimod 0.5 mg and placebo on
relapse and brain MRI outcomes within the first 6 months
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after randomisation. Pre-specified and post-hoc analyses
were conducted on the intention-to-treat population without
multiplicity adjustments.

Results: There was a significant (p<0.05 based on log-
rank test) treatment effect on time to first confirmed relapse
within 3 months in both trials, with the differences between
fingolimod and placebo becoming persistently significant by
Day 82 in FREEDOMS and Day 64 in FREEDOMS II. In FREE-
DOMS, the proportions of patients free of confirmed relapse
on fingolimod vs. placebo, were 91.5% vs. 86.8% at 3 months
and 87.1% vs. 78.2% at 6 months. In FREEDOMS 1I the
respective proportions were 93.0% vs. 87.9% at 3 months and
87.7% vs. 78.3% at 6 months. Mean percent brain volume
change after 6 months was -0.22 for fingolimod vs. -0.34 for
placebo (p=0.006) in FREEDOMS, and -0.23 for fingolimod
vs. -0.38 for placebo (p=0.012) in FREEDOMS II. Data on T1
gadolinium enhancing and T2 brain MRI lesions will also be
presented.

Conclusions: Treatment with fingolimod 0.5 mg led to sig-
nificant benefits on relapse related outcomes within the first
3 months and on volume loss over 6 months compared to
placebo in both the FREEDOMS and FREEDOMS II studies.
These concordant results from two large phase III trials,
along with phase II data, allow better definition of expecta-
tions regarding the time lag between initiation and effects of
fingolimod treatment.

PHASE Ill FREEDOMS STUDY
EXTENSION: FINGOLIMOD (FTY720)
EFFICACY IN PATIENTS WITH RRMS
RECEIVING CONTINUOUS OR PLACEBO-
FINGOLIMOD SWITCHED THERAPY FOR
U PTO 4 YEARS

Ernst Wilhelm Radue’, Ludwig Kappos?, Paul O’Connor?, Chris
Polman*, Reinhard Hohlfeld®, Krzysztof Selmaj, Catherine
Agoropoulou’, Shannon Ritter?, Philipp von Rosenstiel’, Lixin
Zhang-Auberson’

1-Medical Image Analysis Centre (MIAC), University Hospital,
University of Basel, Basel, Switzerland; 2-Department of
Neurology, University Hospital, University of Basel, Basel,
Switzerland; 3-St. Michael’s Hospital, Toronto, Canada;
4-Department of Neurology, VU University Medical Center,
Amsterdam, The Netherlands; 5-Ludwig-Maximilians University
of Munich, Munich, Germany; 6-Department of Neurology,
Medical University of Lodz, Lodz, Poland; 7-Novartis Pharma AG,
Basel, Switzerland, 8Novartis Pharmaceuticals Corporation, One
Health Plaza, East Hanover, New Jersey, USA

Background: In the 2-year, double-blind FREEDOMS
study, once-daily fingolimod (0.5mg or 1.25mg) demonstrated
significant improvements in clinical and magnetic resonance
imaging (MRI) endpoints vs placebo in patients with relaps-
ing-remitting multiple sclerosis.

Purpose: We report FREEDOMS extension study efficacy
outcomes in patients receiving continuous fingolimod or
placebo-fingolimod (PBO-fingolimod) switched therapy for
up to 4 years.

Methods: In the extension, patients continued on the fin-
golimod dose allocated in the core phase (continuous fin-
golimod) or were re-randomized 1:1 from placebo to fin-
golimod (0.5mg or 1.25mg).

Results: 1272 patients completed the core study; 920 (72%)
entered the extension phase, which 773/920 (84%) completed.
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Annualized relapse rate decreased in the PBO-fingolimod
groups during the extension vs core phase and remained low in
the extension in both continuous-fingolimod groups. Mean
percentage brain volume change (PBVC) over months 0-end of
study (EOS) was lower for continuous-fingolimod (1.25mg, -
1.64; 0.5mg, -1.67) than PBO-fingolimod (-2.24; p<0.001 for
both); similar results were observed over months 0-36 and 0-48.
The effect of fingolimod on PBVC was also evaluated within the
extension and core phases: in switch groups, mean PBVC was
reduced during months 24-48 (PBO-1.25mg, -1.1; PBO-0.5mg, -
0.9) vs months 0-24 (PBO-1.25mg, -1.5, p=0.062; PBO-0.5mg, -
1.4, p=0.008). This effect was also demonstrated within the first
year of switch (months 24-36: PBO-0.5mg, -0.49; PBO-1.25mg, -
0.39) vs first year of placebo (months 0-12: PBO-0.5mg, -0.62,
p=0.2; PBO-1.25mg, -0.63, p=0.023); for continuous fingolimod
groups, there were no PBVC differences between extension and
core, indicating that brain volume loss effects continue. In the
PBO-1.25mg and 0.5mg groups, mean number of new/newly
enlarging T2 lesions decreased from 8.1 and 12.8 in months 0-
24, respectively, to 2.3 and 1.4 in months 24-48 (p<0.001, both);
for the continuous fingolimod groups, they remained low
(1.25mg, 2.1 vs 1.7; 0.5mg, 2.7 vs 2.6) over the same periods.
Conclusions: PBO-fingolimod patients experienced
improvements in clinical and MRI outcomes after switching
to fingolimod; however, patients receiving continuous fin-
golimod for up to 4 years had better overall outcomes than
switch patients. Significant PBVC reductions were observed
during the first year of fingolimod in switch patients and in
continuously treated patients PBVC reductions persisted.

LONG-TERM SAFETY OF
FINGOLIMOD IN RELAPSING MULTIPLE
SCLEROSIS: UPDATE TO INTEGRATED
ANALYSES OF PHASE 2 AND 3 STUDIES

Tracy Reynolds', Jeffrey Cohen?, Paul O’Connor?, Teofilo
Caliolio*, Philipp von Rosenstiel’, Lixin ZhangAuberson', Astrid
Keil', William Collins’, Nikolaus Sfikas', Ludwig Kappos®
1-Novartis Pharma AG, Basel, Switzerland; 2-Neurological
Institute, Cleveland Clinic Foundation, Cleveland, OH, USA;
3-St. Michael’s Hospital, University of Toronto, Toronto, Canada;
4-Novartis Pharmaceuticals Corporation, East Hanover, New
Jersey, USA; 5-Department of Neurology, University Hospital,
Basel, Switzerland

Background: Previous clinical trial data show that fin-
golimod 0.5mg once-daily, approved for relapsing-remitting
multiple sclerosis with high disease activity in the EU, has a
manageable safety profile; label requirements for treatment
initiation monitoring were recently updated.

Purpose: To report updated long-term integrated safety
results from the fingolimod phase 2 and 3 studies and exten-
sions.

Methods: Safety data for fingolimod 0.5mg and 1.25mg
from phase 3 studies (FREEDOMS and FREEDOMS 11, both 24
months vs placebo [PBO], and TRANSFORMS, 12 months vs
interferon beta [IFNb]-1a) and extensions, and from the phase
2, 6-month study and extension, were combined into 2
datasets: population 1 (core study data: fingolimod 0.5mg,
n=1212; fingolimod 1.25mg, n=1313; PBO, n=866; IFNb-1a,
n=431) and population 2 (core and extension data: fingolimod
0.5mg, n=1640; fingolimod 1.25-0.5mg, n=1776; fingolimod
5.0-1.25-0.5mg, n=137).
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Results: In population 1, study drug discontinuation was
similar between PBO (28.3%) and fingolimod 1.25mg (26.1%)
and lower with 0.5mg (19.8%); discontinuations were more
often related to adverse events (AEs) in fingolimod groups
(5.4-8.3%) and unsatisfactory therapeutic effect with PBO
(8.0%). In population 2, total fingolimod exposure for all
patients (n=3553) was 9070 patient-years, with 1510 patients
treated for >=3 years. In population 1, reported AEs were sim-
ilar across groups (0.5mg, 92.6%; 1.25mg, 93.1%; PBO, 93.2%;
IFNb-1a, 91.9%) and serious AEs (up to 31 October 2011) were
similar among fingolimod (0.5mg, 10.5%; 1.25mg, 11.6%) and
PBO (12.2%); rates of infection AEs (51.0-67.9%) and infection
serious AEs (1.4-2.0%) were also similar across groups. In
population 1, reported AEs of interest that occurred more
with fingolimod included: bradycardia (0.5mg, 1.0%; 1.25mg,
2.3%; PBO, 0.6%; IFNb-1a, 0.5%), 2nd-degree atrioventricular
block (0.5mg, 0.1%; 1.25mg, 0.5%; PBO, 0.2%; IFNb-1a, 0%),
hypertension (0.5mg, 10.6%; 1.25mg, 12.6%; PBO, 4.6%;
IFNb-1a, 5.2%), macular oedema (0.5mg, 0.5%; 1.25mg, 1.1%;
PBO, 0.3%; IFNb-1a, 0.2%) and 3-fold liver transaminase ele-
vations (0.5mg, 8.3%; 1.25mg, 9.0%; PBO, 2.8%; IFNb-1a,
1.9%); few patients across treatment groups had malignant
neoplasms.

Conclusions: Safety data from >3500 patients are consis-
tent with the established profile of fingolimod, with no evi-
dence of increased risk of infections, malignancies or serious
cardiovascular events.

-THE COGNIPLUS STUDY:
ASSESSMENT OF COGNITIVE
PERFORMANCE PLUS PHYSICAL
ACTIVITY IN PATIENTS WITH
RELAPSING-REMITTING MULTIPLE
SCLEROSIS

Maria José S4" ¢, Bruno Brochet? Alexander Tallner®, Eva-Maria
Wicklein*, Karola Beckmann*, Dawn Langdon®

1-Faculty of Health Sciences, University Fernando Pessoa, Porto,
Portugal; 2-Université de Bordeaux, Bordeaux Cedex, France;
3-University of Erlangen, Erlangen, Germany; 4-Bayer Pharma
AG, Berlin, Germany; 5-Royal Holloway University of London,
London, UK; 6-MS Clinic, Department of Neurology, Centro
Hospitalar Sao Joao, Porto, Portugal

Background: Physical exercise (PE) has been recognized to
have a role in maintaining cognitive function, among popula-
tions outside MS. Long-term PE has variably improved cogni-
tive function in aging people and may be able to influence
Alzheimer’s disease pathology. In a group of MS patients,
higher cardio respiratory fitness correlated with greater
recruitment of additional brain resources during cognitive
tasks. Recently, correlations between level of physical activity
(PA) and cognitive function, specifically information process-
ing speed have been found in MS patients in two smaller
cross-sectional studies. Several studies have suggested a ben-
eficial effect of interferon -1b on preserving cognitive func-
tion in MS patients. However, large studies on this topic are
lacking, and also no longitudinal study has been published to
date that assesses cognitive function and PA over time.

Purpose: The CogniPlus (Study assessing Cognitive per-
formance plus Physical activity in patients with Relapsing-
Remitting Multiple Sclerosis (RRMS) under treatment with
Betaferon®) study is a prospective, international multicenter,
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non-interventional observational cohort study designed to
assess the relationship between PA and cognitive function in
Betaferon® treated RRMS patients.

Methodology: The CogniPlus study includes ambulatory
RRMS patients under treatment with interferon B-1b
(Betaferon®). The observation period covers 2 years, with visits
every 6 months, following clinical practice. The study is collect-
ing demographic data, including information on educational
level, clinical data, EDSS, employment status, concomitant
medication and vitamin D supplementation. PA is measured at
each visit using the 2 minutes walking test 2MWT), the Baecke
questionnaire and a PA diary. At the first and last visits, the Brief
International Cognitive Assessment in Multiple Sclerosis
(BICAMS) cognitive battery are performed. At each visit, the
Fatigue Scale for Motor and Cognitive functions (FSMC) is
applied to assess fatigue, and the SF-12v2 Health Survey (SF-12)
questionnaire to assess HRQoL. The prevalence of depression is
evaluated using the Center for Epidemiological Studies
Depression Scale (CES-D). Pain will be assessed by the Visual
Analogue Scale (VAS). All Adverse Events will be documented.

Results: Recruitment is expected to be complete in
QIV/2013 and the target cohort size is 2000 patients from 200
centers worldwide.

Discussion: The results of this study are expected to give
valuable insights into levels and patterns of PA over time and
its correlation with cognitive function at baseline versus end
of follow-up.

SIMS (SEASONALITY IN
MULTIPLE SCLEROSIS): SEASONAL
VARIATION OF MS RELAPSE RATE

Ana Massano’, Augusto Ferreira?, Carlos Andrade?, Jodao
Raposo', Miguel Grunho*, Silvia César®, Pedro Barros®

1-Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra, Coimbra,
Portugal; 2-Centro Hospitalar de Entre o Douro e Vouga, Santa
Maria da Feira, Portugal; 3-Centro Hospitalar de Sao Joao, Porto,
Portugal; 4-Hospital Garcia de Orta, Almada, Portugal; 5-Unidade
Local de Satde do Alto Minho, Viana do Castelo, Portugal;
6-Centro Hospitalar de Vila Nova de Gaia/Espinho, Portugal

Background: The etiopathogenesis of Multiple Sclerosis
(MS) presumably results from a complex interaction between
genetic and environmental factors. The presence of seasonal-
ity of MS relapses would further support the hypothesis that
seasonal environmental factors, such as climatic variables,
may play a significant pathogenic role in MS.

Purpose: To investigate whether a seasonal variation in MS
relapse rate exists.

Methods: Patients diagnosed with relapsing-remitting MS
(McDonald criteria, 2005), and that experienced at least one
relapse between 2007 and 2011, were enrolled in a retrospec-
tive multicenter study. Demographic and clinical data were
collected from patients’ charts, and the distribution of clinical
MS relapses across months, seasons, and semesters subse-
quently analyzed. Patients younger than 18 years of age, or
who have changed residence to another district during the
study period, were excluded.

Results: A total of 1447 MS relapses (median 2; range 1-16)
were registered in 530 subjects (74.5% female; mean age 40.4
+10.5 years). While a higher number of relapses was recorded
in May (n = 142; 9.8%) and in June (n = 149, 10.3%), no statis-
tically significant difference in the incidence of relapses was
found across months (p = 0.104), seasons or semesters.
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Discussion: Our study documents no seasonal pattern of
clinical MS relapses, which argues against the hypothesis that
seasonal environmental factors have a determinant influence
in the pathogenesis and disease activity of MS. However, these
results should be interpreted with caution, since the
immunomodulatory treatment modifies the natural history of
the disease. In addition, subclinical (imagiologic) MS activity
was not formally assessed. While the conclusions in this topic
are not uniform across the literature, our findings are consis-
tent with other published studies, and are in line with the
results previously reported in Portugal.

MULTIPLE SCLEROSIS AND
MOTHERHOOD CHOICE: AN
OBSERVATIONAL STUDY OF THE
PORTUGUESE WOMEN (EMINA STUDY)

Ana Teresa Carvalho', Andreia Veiga®, Joana Morgado®, Raquel
Tojal*, Sofia Rocha®, [\ngela Timéteo*

1-Centro Hospitalar Vila Nova de Gaia/Espinho/Centro
Hospitalar de Sao Joao, Portugal, 2-Centro Hospitalar

de Tréds-os-Montes e Alto Douro, Vila Real, Portugal, 3-Centro
Hospitalar de Lisboa Central, Lisboa, Portugal,

4-Hospital Professor Fernando Fonseca, (Amadora-Sintra),
Amadora, 6Hospital de Braga, Braga, Portugal

Background: Multiple sclerosis (MS) is a chronic disabling
disease that occurs mainly in women of childbearing age. MS
may interfere with family planning and motherhood decision.
Despite being a critical issue, to our best knowledge this has
not been addressed in the literature so far.

Purpose: To study the influence of MS diagnosis on moth-
erhood choice by analyzing: the relationship between MS type
and relapses and number of pregnancies occurring after the
diagnosis; the difference between the number of intended
pregnancies before and after the diagnosis; the underlying
reasons for having a different number of pregnancies than
intended before diagnosis.

Methods: A group of female patients with MS was selected
from six Portuguese hospitals based on the following criteria:
age between 35 and 45 years old and at least ten years of dis-
ease evolution. A structured questionnaire was applied to all
patients by the authors. Clinical records were consulted for
characteristics and evolution of the disease. Descriptive and
associative (Mann-Whitney and x2 test) analyses were per-
formed.

Results: One hundred women were included; mean age at
the time of MS diagnosis was 26.3+5.0 years; 90% of the
patients presented with a relapse-remitting MS; 57% had no
pregnancies after the diagnosis. The number of relapses and
MS type were not significantly different between women with
or without pregnancies after the diagnosis (p=0.35 and p=0.34,
respectively). Seventy-two per cent of the patients did not
have the intended number of pregnancies/children. The main
reasons given for having fewer pregnancies were fear of future
disability and the possibility of having relapses. Forty-three
women considered that pregnancy may worsen the disease.

Discussion: Our results showed that motherhood choice is
unrelated to the MS type and the number of relapses. A relevant
number of women had fewer pregnancies than those intended
before diagnosis and believe that pregnancy worsens MS. An
effort to better inform the patients should be made to minimize
the impact of MS diagnosis on motherhood decision.
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SEXUAL DYSFUNCTION IN
WOMEN WITH MULTIPLE SCLEROSIS

Ivania Alves', Filipe Correia® Paulo Coelho?, Rui Loureiro*, Sara
Franca®, Eva Brandao'

1-Hospital Sao Sebastiao (Centro Hospitalar de Entre Douro e
Vouga), Santa Maria da Feira, Portugal; 2-Hospital Pedro Hispano
(Unidade Local de Satide de Matosinhos), Matosinhos, Portugal;
3-Hospital Geral do Centro Hospitalar Universitario de Coimbra,
Coimbra, Portugal; 4-Hospital Santo Anténio (Centro Hospitalar
do Porto), Porto, Portugal (Amadora-Sintra), Amadora; 5-Hospital
Sao Joao (Centro Hospitalar de Sao Jodo), Porto, Portugal

Background: Sexual dysfunction (SD) among women with
multiple sclerosis (MS) is a common symptom, usually not
explored in outpatient clinic settings. Studies point a preva-
lence of SD between 40-80% in this population, the etiology
being multifactorial.

Purpose: The objective of the study was to determine the
prevalence and characteristics of SD in a population of
women with MS, and to correlate it with clinical features.

Methods: An observational, multicentre study was con-
ducted. Participation was proposed to those attending the
outpatient clinic who fulfilled the inclusion criteria: age
between 18-55 years old, MS diagnosed according to Modified
McDonald criteria of 2010, EDDS =<4, written informed con-
sent. Clinical data were collected in the medical records. The
patients were given a document containing anonymous ques-
tionnaires for self-fulfilling containing: Female Sexual
Function Index (FSFI), Beck Depression Inventory (BDI),
Fatigue Impact Scale (FIS).

Results: A total of 44 women were included (mean age
37,848,6), most between 5 and 12 schooling years (77,3%).
84,1% of the women had a relapsing remitting course of the
disease, a mean disease duration 7,8+6,2 years and a mean
EDSS of 1,6+1,1. 29,5% of the patients had at least one urinary
tract complaint (mostly urgency) and almost 41% had spinal
cord lesions on MRI. According to the FSFI, 43% of the women
had sexual dysfunction. The sexual functioning had only a
mildest correlation with BDI score and a moderate correlation
with FIS score (R= -0,428). In this sample, sexual functioning
did not correlate with disease duration, EDSS score, MSSS or
presence of spinal cord lesions.

Discussion: In spite of the low EDSS and the modest dis-
ease duration, a significant proportion of the women had sex-
ual dysfunction. The sexual functioning is apparently inde-
pendent of the other clinical characteristics studied.

PEDIATRIC MULTIPLE SCLEROSIS
IN PORTUGAL: AN OVERVIEW

Ana Sofia Correia', Luis Augusto?, Joana Meireles?, Joana Pinto*,
Ana Paula Sousa®

1-Neurology Department, Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental,
Lisboa, Portugal; 2-Neurorradiology Department, Centro
Hospitalar de Sao Joao, Porto, Portugal; 3-Neurology Department,
Centro Hospitalar de Sdo Jodo, Porto, Portugal;
4-Neurorradiology Department, Centro Hospitalar e
Universitario de Coimbra, Coimbra, Portugal; 5-Neurology
Department, Centro Hospitalar de Lisboa Central, Lisboa,
Portugal

Background: Multiple sclerosis (MS) is an autoimmune

inflammatory and neurodegenerative disease of the central
nervous system (CNS). The onset of clinical MS symptoms is
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typically delayed until early to mid-adulthood. However,
awareness towards pediatric MS has increased, either as a
consequence of consequence of an overall awareness or a spe-
cific increase in the relative proportion of patients presenting
during childhood. The only Portuguese study pertaining to
this theme has shown that the first manifestations of MS hap-
pened before the age of 21 years-old in 9.2% of cases.

Purpose: This study aims to characterize the pediatric
population of MS patients in Portugal, assessing clinical, lab-
oratory and imagiological data. We have also tried to equate
the characteristics of those with an onset in childhood and
adolescence.

Methods: We have performed a retrospective observation-
al, multicentric study, and reviewed those MS patients whose
diagnosis had been made before the age of 18 years old,
according to the IPMS criteria. Clinical, laboratorial, imagio-
logical and therapeutic data have been assessed and submit-
ted to descriptive statistical analysis.

Results: There were 46 patients (72% female) included with
a mean age at diagnosis of 16,1 years and a median EDSS
value of 2. RRMS was most prevalent (98%). 74% had positive
OCBs in the CSF study. Brain MRI studies showed a predomi-
nant involvement of the supratentorial compartment (98%),
whereas the cervical segment was shown to be the most fre-
quently affected in the spinal cord. There were no significant
diferences between the infant (<12 years ols) and the adoles-
cent (>12 years old) groups of patients.

Discussion: We have found a proportion between genders,
and between MS forms similar to that described in the litera-
ture. Laboratorial data, in particular that pertaining to CSF
studies was also overlapping with data recently published.
The female:male ratio found both in the childhood and ado-
lescence groups is also similar to the one reported in
European studies. Regarding treatment options, an overall
preference of interferons has been noticed. Reasons for this
may eventually relate to longer experience in the use of these
drugs.

NEUROMYELITIS OPTICA IN
PORTUGAL: A MULTICENTRE STUDY

Joana Domingos', Luis Isidoro?, Rita Figueiredo®, Marisa Brum*,
Carlos Capela®, Pedro Barros®

1-Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar do Porto, Porto,
Portugal; 2-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e
Universitdrio de Coimbra, Coimbra, Portugal; 3-Servico de
Neuroradiologia, Centro Hospitalar de Sao Jodo, Porto, Portuga;
4-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Settbal, Settibal,
Portugal; 5-Servi¢o de Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa
Central, Lisboa, Portugal; 6-Servico de Neurologia, Centro
Hospitalar de Vila Nova de Gaia, Vila Nova de Gaia, Portugal

Background: Neuromyelitis Optica (NMO) is an inflam-
matory demyelinating disease of the central nervous system
that selectively affects the optic nerve and the spinal cord,
with an estimated prevalence of 0.3-4.4/100.000. There have
been few epidemiologic studies on NMO, none in the
Portuguese population. NMO has been associated with many
other autoimmune diseases and frequently with the presence
of isolated circulating autoantibodies.

Purpose: To describe the clinical, laboratory and MRI fea-
tures of a cohort of Portuguese patients that fullfield
Wingerchuck 2006 NMO criteria. Additionally, we aimed to
identify and characterise those who had concomitant autoim-
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mune disease or circulating autoantibodies.

Methods: We performed an observational, retrospective,
multicenter study. Data were collected from March 2012
through June 2012. Selection was made using hospital medical
records and a specific questionnaire for NMO.

Results: We identified 67 patients fulfilling the inclusion
criteria. They were mainly caucasian and 55 of them were
female. Median age at onset was 32.0 years (range 3-76) with a
mean follow-up of 7.4+6,0 years. Twenty-one out of 67
patients were definite NMO. In 10 (47,6%) the presence of lon-
gitudinal extensive transverse myelitis (LETM) and a negative
initial brain MRI for multiple sclerosis were the major sup-
portive criteria. Optic neuritis (ON) was the most frequent ini-
tial presentation in this group. Forty-six patients were classi-
fied as NMO spectrum. The main subtypes were recurrent ON
and single

LETM (13 and 12 patients, respectively). Twenty-four
patients had positive NMO-antibody, 11 (52%) definite NMO
and 13 (30%) NMO spectrum, without statistical significance.
We found 23 patients out of 50 with available data with other
circulating autoantibodies, 8 (44%) definite NMO and 15
(36%) NMO spectrum. Concomitant autoimmune disease was
present in 15 out of 67 patients, 5 belonging to the definite
NMO group and 10 to the NMO spectrum. There was a signif-
icant correlation between the presence of autoimmune dis-
ease and the positivity for the NMO-antibody (p-value=0,004).
Five patients died, all of them definite NMO.

Discussion: This is the first study about this rare disease in
Portugal. Demographic features in our cohort are similar to
other studies. The existence of concomitant autoimmune dis-
ease was significantly associated with seropositivity for NMO-
antibody. The presence of NMO-antibody was not statistically
different between the two groups (definite NMO and spec-
trum). As we expected the mortality rate was higher in the def-
inite NMO group.

| DON’T WANT TO DIE LIKE THIS

Celeste Silveira?, Inés Ferraz', Joana Guimaraes*®, Diana Maia’,
Rosdrio Curral'?

1-Department of Psychiatry, Centro Hospitalar Sao Joao;
2-Department of Neurology, Centro Hospitalar Sao Joao; 3-
Faculty of Medicine, University of Porto, Porto, Portugal

Background: Factitious disorders are characterized by the
presence of physical or intentionally mental inflicted symp-
toms produced by the individual for assuming a sick role. A
factitious disorder should always be a diagnosis of exclusion.

Purpose: We discuss a case of suspected multiple sclerosis
managed for more than 10 years in our Departments with an
unraveling final diagnosis.

Case Report: A 36 year-old women, married, living with
her husband and 15 years-old daughter with an uneventful
personal history was referred to our Hospital in 1997 for sud-
den left amaurosis. Since then clinical presentation was guid-
ed by worsening sensory and motor deficits, sphincter incon-
tinence, disfagy and dysarthria. However neurologic and ima-
giologic exams remained normal.

Discussion: Factitious disorders may widely differ, mainly
based on the imagination and medical knowledge of the indi-
vidual. Munchausen Syndrome is a factitious disorders char-
acterized mainly by the ability of the patient to present physi-
cal symptoms which enable him to get hospital referrals and
inpatient care. The complex and heterogeneous clinical man-
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ifestations of Munchausen syndrome make general practi-
tioners and specialists to engage on multiple complementary
exams. In conclusion, Munchausen Syndrome should be con-
sidered in any patient with inconsistencies between their
symptoms and the clinical tests. Although it is a rare disease,
its diagnosis is essential for the serious consequences that it
can cause on the patient.
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ORGANIZAGAO:

Programa

52 Feira = 31 Janeiro 2013

08h30-09h30

09h30-11h00

09h30-09h45
09h45-10h05
10h05-10h20
10h20-10h35
10h35-10h50
10h50-11h00
11h00-11h30

11h30-11h50

11h50-12h50

12h50-13h20

13h20-15h00
15h00-16h00
15h00-15h25

15h25-15h50
15h50-16h00
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COMUNICAQGES ORAIS |
Presidéncia - lvone Ferreira, Marta Carvalho

Aterosclerose cerebral

Sessdo Conjunta com a SP Aterosclerose

Presidéncia - Alberto Mello e Silva, Castro Lopes

Contributo dos varios factores de risco - José Pereira de Moura
Indicacdes para medidas preventivas - Pedro Marques da Silva
Avaliacao neurossonolégica - Elsa Azevedo

Avaliacao neurorradiolégica - Jaime Rocha

Tratamento da lesdo aterosclerética carotidea - Armando Mansilha
Discussao

Intervalo

CONFERENCIA: Evolucdo da incidéncia do AVC em Portugal
Manuel Correia
Presidéncia - José Manuel Calheiros

SIMPOSIO - Tratamento e prevengdo do AVC cardioembélico
Desafios comuns na pratica clinica

Organizacdo: Boehringer Ingelheim
Boas vindas e introduco - José Ferro
Desafios comuns no tratamento do AVC agudo em doentes anticoagulados - Teresa Pinho e Melo
Primary and secondary prevention of cardioembolic stroke: when and how to use NOACs
- Martin Grond

CONFERENCIA: Thrombolysis in acute ischaemic stroke
Peter Sandercock
Presidéncia - Miguel Rodrigues

Intervalo

SESSAO - AVC e evolucdo social

Presidéncia - Miguel Castelo Branco, Vitor Oliveira

Influéncia das desigualdades s6cio-econémicas no risco vascular - Henrique Barros
Impacto na gestao do SNS - Rui Cernadas

Discussao
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16h00-17h00

17h30-18h30

17h30-17h50
17h50-18h10
18h10-18h30

18h30-19h00

19h15

08h30-09h30

09h30-10h45

11h15-12h00

12h00-13h00

14h30-15h10

15h10-16h40

COMUNICAC()ES ORAIS - CASOS CLiNICOS
Presidéncia - Ana Luisa Cruz, Jodo Ramalho Fontes

SESSAO - Doengas infecciosas e AVC

Presidéncia - Ana Amélia Pinto, Henrique Lecour

Risco Vascular nas doencas infecciosas - Anténio Sarmento
Doencas tropicais - Francisco Javier Carod Artal

Discussao

CONFERENCIA - Anticoagulantes da Fibrilhacdo Auricular. Qual e quando?
Carlos Aguiar
Presidéncia - Miguel Viana Batista

SESSAO DE ABERTURA
Convidado - D. Manuel Clemente - Para uma Sociedade saudavel

SESSAO DO INTERNO - MGF - Apresentacdo interactiva de casos clinicos
Presidéncia - Gabriela Lopes, Rui Cernadas

COMUNICACOES ORAIS I
Presidéncia - Carla Ferreira, Sebastido Geraldes Barba

CONFERENCIA: The concept of the penumbra-Can it be translated to stroke
management?

Dieter Heiss

Presidéncia - Ruth Geraldes

SIMPOSIO - Prevencdo do AVC nos doentes com Fibrilhacdo Auricular
Da evidéncia clinica a pratica médica
Chairman: Castro Lopes
Co-Chairman: Lopes Gomes
Organizacdo: Boehringer Ingelheim
Novidades do ROCKET AF - Pedro Marques da Silva
Prevencdo secunddria do AVC com os novos anticoagulantes orais
Que evidéncia existe? - Patricia Canhao

ESO MOMENT

New recommendations on hemorrhagic stroke management
Christian Stapf

Presidéncia - Patricia Canhao

COMUNICACOES ORAIS III
Presidéncia - Gustavo Santo, Luis Pereira
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17h10-18h10

18h10-19h15

18h10-18h40
18h40-19h00
19h00-19h15

08h30-09h30

109h30-10h30

09h30-09h40
09h40-09h55
09h55-10h10

10h10-10h30

11h00-12h15

11h00-11h15
11h15-11h30

11h30-11h45
11h45-12h00
12h00-12h15

12h15-13h00

13h00

15h30-17h30
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SIMPOSIO - Quando a cabeca ndo tem juizo, o corpo...
Presidéncia - Castro Lopes
Organizacdo: AstraZeneca
Acidente Isquémico transitério: Como Abordar? - Patricia Canhao
Doenca Vascular Cerebral: Estatina, o encerrar de um ciclo - Pedro Marques da Silva

SESSAO - Pressdo arterial e outros sinais vitais no AVC
Presidéncia - Espiga de Macedo, Vitor Tedim Cruz
Apoio: Takeda
How to manage vital signs in acute stroke - Patrik Michel
Orientacdes para o tratamento da HTA na prevencao secunddria - Teresa Fonseca
Discussao

SESSAO DE POSTERS
Presidéncia - Eduarda Afonso, Jorge Po¢o, Manuel Manita, Miguel Santos, Miguel Veloso,
Rafael Freitas

SESSAO DE MFR

A bioengenharia na reabilitacao do AVC

Presidéncia - Grilo Gongalves, Pedro Cantista

Introducao - Pedro Cantista

Dispositivo para correcdo postural do membro superior em doente com AVC - Tiago Marques
Desenvolvimento de novas ajudas técnicas e equipamentos de reabilitacao, para doentes vitimas
de AVC - Luis Ferreira da Silva

Discussdo

SESSAO - Consequéncias do AVC que importa relevar - Disfuncdo miccional e
sexual

Presidéncia - Francisco Cruz, Luis Cunha

Disfuncao Miccional

Abordagem urolégica - Rui Pinto

Abordagem fisidtrica - Ana Trepa

Disfuncao Sexual

Orientacdo da disfuncdo eréctil - Ivo Lopes

Nem sempre o que parece € - Manuel Esteves

Discussdo

CONFERENCIA: Improving stroke treatment: current challenges and future
perspectives

Michael Brainin

Presidéncia - José Ferro

Sessdo de encerramento
Distribuicao de prémios
Atribuicao da bolsa de investigacao

Sessdo de Informacao a Populacao
Aprenda o fundamental sobre o AVC - Castro Lopes
A importéancia de uma alimentac¢ao sauddvel - Sandra Alves

Nutricao nos doentes p6s-AVC - Célia Lopes, Fdbio Bernardino
Testemunhos
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Resumos

Caracterizacao clinica, imagioldgica e
recuperacdo funcional de um grupo de
doentes com enfarte medular

Raquel Samoes', Isabel Leite?, Tiago Rodrigues?, Sara Fontes',
Pedro Pinto®, Manuel Correia’, Joana Damadsio’

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar do Porto; 2-Nuffield
Department of Clinical Neurosciences, John Radcliffe Hospital,
Oxford University, UK; 3-Servico de Neurorradiologia, Centro
Hospitalar do Porto

araquelfsamoes@hotmail.com

Introducéo: O enfarte medular é raro, correspondendo a
1% dos eventos vasculares do SNC. A presenca de incapacida-
de severa na apresentacdo é um factor de mau prognéstico
funcional, mas a maioria apresenta recuperacao que se man-
tém anos apo6s o enfarte.

Objectivos: Caraterizar clinica, imagiologia e resultado
funcional de uma série de doentes com enfarte medular.

Metodologia: Pelo registo do internamento hospitalar
identificaram-se os doentes com diagndstico de enfarte
medular de Janeiro de 2002 a Agosto de 2012. Foi feita revisao
dos processos clinicos e exames imagiolégicos. A avaliacdo da
recuperacao funcional foi efetuada na tultima visita de segui-
mento, de acordo com a capacidade de marcha, cateterizagdao
vesical e dor.

Resultados: Foram identificados 10 doentes com idade
meédia de 60,4 anos (22-94 anos), 6 mulheres. A instalacdo dos
défices foi subita; 8 doentes com paraparésia, 2 com tetrapa-
résia; todos tiveram diminui¢cdo da sensibilidade superficial.
No grupo de doentes com paraparésia, 7 tiveram dor radicu-
lar, 2 atingimento da sensibilidade profunda, 6 alteracoes
esfincterianas. Os dois doentes com tetraparésia tiveram dor
radicular, nenhum apresentou alteracao da sensibilidade pro-
funda, 1 teve alteracoes esfincterianas. Foi realizada ressonan-
cia magnética medular em 9. Dos doentes com paraparésia, 7
apresentaram hipersinal em T2 e T2/STIR em area correspon-
dente ao territério da artéria espinal anterior e 1 posterior,
envolvendo em média 5 corpos vertebrais (3-8 corpos). Os 2
doentes com tetraparésia apresentaram hipersinal em T2 e
T2/STIR localizado ao territério da artéria espinal anterior,
com envolvimento de 5 e 10 corpos vertebrais. A etiologia do
enfarte foi identificada em 2 doentes com paraparésia (aneu-
risma da aorta abdominal, hipotensao prolongada). Ap6s um
seguimento médio de 1,7 anos (0-6 anos), 4 haviam falecido (1
tromboembolismo pulmonar; 1 imediatamente ap6s o enfar-
te, causa nao esclarecida; 2 ndo foi possivel determinar causa).
Nenhum doente com tetraparésia recuperou a marcha; 2 com
paraparésia readquiriram marcha com apoio; um doente de
cada grupo recuperou a funcao esfincteriana; nenhum apre-
sentou dor sequelar.

Conclusdes: Neste grupo, a percentagem que permaneceu
sem diagnostico etiolégico foi de 80%. Na literatura, a excep-
¢ao de uma série em que a percentagem é 6%, a variacao
encontrada é de 43.5-100%. Tal como esperado, aqueles com
enfartes menos extensos apresentaram melhor recuperacao
funcional, 33% dos doentes vivos readquiriram capacidade de
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marcha. Estes dados sao inferiores aos descritos, que podem
variar entre 41-66%. Pensamos que o pequeno nimero de
doentes e variabilidade no tempo de seguimento contribuiu
para esta diferenca na recuperagao.

NT-proBNP como biomarcador para
deteccao de fibrilhacdo auricular
paroxistica em doentes com AVC
criptogénico

Ana Catarina Fonseca', Dulce Brito? Teresa Pinho e Melo', Ruth
Geraldes', Patricia Canhéo'; José Manuel Ferro'

1-Servico de Neurologia, Hospital de Santa Maria, Centro
Hospitalar Lisboa Norte, Lisboa; 2-Servico de Cardiologia,
Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte, Lisboa
catarinagfonseca@gmail.com

Introducdo: O diagnéstico de fibrilhacdo auricular paro-
xistica (FAp) em doentes com acidente vascular cerebral tem
implicacdes terapéuticas. Contudo, pode ser dificil identificar
esta arritmia. O N-terminal do pro-peptideo natriurético cere-
bral (NT-proBNP), um péptido produzido pelo coracdo pode
ser util na identificagao de FAp em doentes com AVC criptogé-
nico.

Objectivo: Determinar se os niveis séricos de NT-proBNP
na fase aguda do AVC podem contribuir para a identificagao
de FAp em doentes com AVC criptogénico.

Metodologia: Andlise de uma amostra consecutiva de 264
doentes com AVC isquémico agudo admitidos na unidade de
acidentes vasculares cerebrais do Hospital de Santa Maria. Os
niveis séricos de NT-proBNP foram determinados nas pri-
meiras 72 horas ap6s a instalacdo do AVC, através de um
ensaio de electroquimioluminescencia. A etiologia dos AVCs
foi realizada com a classificacao TOAST. Em doentes com AVC
criptogénico foi realizado um registo de Holter de 24 horas
para procurar FA na primeira semana, trés e seis meses apos
o AVC. Numa primeira fase, os doentes com uma etiologia
estabelecida de AVC foram utilizados para construir uma
curva ROC (“Receiver Operating Characteristic”) para deter-
minar a validade do NTproBNP para o diagnéstico de FA. A
partir desta curva, a sensibilidade e especificidade de pontos
de corte pré-estabelecidos foi calculada. Numa segunda fase,
os pontos de corte foram avaliados, em doentes com AVC
criptogenico para avaliar a validade do NT-proBNP para o
diagndstico de FAp.

Resultados: Em 184 doentes foi possivel determinar uma
etiologia especifica. 55 destes doentes tiveram o diagnostico
de AVC cardioembolico relacionado com FA. Utilizando uma
analise multivariada o InNT-proBNP estava independente-
mente associado a fibrilhaca@o auricular controlando para fac-
tores confundidores (OR - 2.7, 95% IC 1.6-4.5; p<0.0001). A
drea sobre a curva (AUC) da curva ROC para o diagnéstico de
FA foi excelente — 0.91 95%IC (0.87-0.95). O valor de corte de
265.5 pg/mL teve uma sensibilidade de 100% e uma especifi-
cidade de 70.6%. O ponto de corte de 912 pg/mL teve uma
especificidade de 87.5%. Oitenta doentes tiveram um AVC
criptogénico. Em 17 (21%) foi identificada FAp durante o
seguimento. O ponto de corte de 265.5 pg/mL teve uma sensi-
bilidade de 88.2% e uma especificidade de 61.9% para o diag-
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nostico de FAp. O ponto de corte de 912 pg/mL teve uma espe-
cificidade de 88.9%.

Conclusdo: O NT-proBNP teve uma boa validade para o
diagnostico de FAp em doentes com AVC criptogénico e pode
ser ttil para a avaliagdo etiolégica destes doentes.

Actividade auricular ectépica
frequente e recorréncia de AVC isquémico
e AIT criptogénicos

Jodo Pinho', Carlos Galvao?, Sofia Rocha', Ana Filipa Santos’,
Ana Cabreiro?, André Gomes®**, S6nia Magalhaes?, Carla
Ferreira'

1-Servico de Neurologia, Hospital de Braga, Braga; 2-Servico de
Cardiologia, Hospital de Braga, Braga; 3-Servi¢o de Medicina
Interna, Hospital de Sao Joao, Porto; 4-Departamento de Higiene
e Epidemiologia, Faculdade de Medicina da Universidade do
Porto, Porto

jdpinho@gmail.com

Introducgdo: A actividade auricular ectépica frequente
(AAEF) tem sido crescentemente associada a risco de desen-
volvimento de fibrilagao auricular paroxistica (FAP) e a risco
de primeiro AVC isquémico e morte. Desconhece-se o signi-
ficado da sua ocorréncia em doentes com AVCs isquémicos /
AlTs criptogénicos (AAC) e o seu papel como factor de risco
para recorréncia de eventos isquémicos neste grupo de
doentes.

Objectivos: Caracterizacdo da frequéncia e significado
prognostico da AAEF em doentes com AAC.

Métodos: Identificacdao de todos os doentes com AAC, de
acordo com a classificagao TOAST, que realizaram Holter-24h
desde Janeiro de 2005 até Setembro de 2012. Revisao dos pro-
cessos clinicos e imagioldgicos electrénicos e caracterizagao
clinica, imagiolégica e fenotipica (A-S-C-O). Definicdo de
AAEF: >10 batimentos auriculares ectépicos por hora durante
a monitorizacdo Holter. Identificacdo de recorréncia de AVC
isquémico e AIT. Anélise estatistica com SPSS-20®.

Resultados: 184 doentes com AAC, idade mediana 56 anos,
52.2% do sexo masculino. Evento index: AVC isquémico em
73.9%, AIT em 26.1%. Tempo mediano de seguimento 28
meses (IQR 12.3-55.0). Nos doentes sem AAEF (n=152, 82.6%)
observou-se uma taxa de recorréncia de 3.1 por 100 doentes-
ano, enquanto nos doentes com AAEF (n=32, 17.4%) foi de
17.6 por 100 doentes-ano (p<0.001). Os grupos sem e com
recorréncias diferem significativamente quanto a idade,
hipertensao arterial e presenca de AAEE A andlise univariada
mostrou que a idade >65 anos (HR=3.98, p=0.002) e a presen-
ca de AAEF (HR=4.52, p=0.001) estavam associadas a um
“hazard ratio” (HR) aumentado para recorréncia de AVC
isquémico e AIT. Ap6s ajuste para idade, hipertensao arterial e
hipocoagulacgdo, a presenca de AAEF estd associada a um
HR=2.49 (p=0.087).

Conclusdes: A presenca de AAEF parece estar associada
a um aumento do risco de recorréncia de eventos isquémi-
cos cerebrais em doentes com AAC, embora esta associacdo
seja atenuada ap0s a andlise multivariada, nomeadamente
apds ajuste para a idade. O estudo tem limitacdes decorren-
tes da sua natureza retrospectiva e relacionadas com o
poder estatistico. Sao necessarios estudos prospectivos com
seguimento longo para esclarecer o papel da AAEF como
biomarcador de FAP e como factor de risco para recorréncia
de AVC / AIT.
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Evolucao cronolégica da prescrigcao
de anticoaqulacao na alta dos doentes
com Acidente Vascular Cerebral isquémico
e fibrilhacao auricular

Liliana Pereira, Miguel Grunho, Miguel Rodrigues
Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta
lipereira@yahoo.com

Introducao: A anticoagulagdo oral é recomendada na pre-
vencdo de acidente vascular cerebral isquémico (AVCi) por
fibrilhacdo auricular (FA), exceto nos doentes de muito baixo
risco. No entanto, ainda é subutilizada e subotimizada.

Em 2007, no servigo de Neurologia de um hospital central,
44,4% destes doentes tinham alta anticoagulados. Os autores
realizam uma anélise comparativa quatro anos depois, avalian-
do taxas de conhecimento prévio da arritmia, indicacdo para
tratamento antes do evento vascular e terapéutica efetuada.

Metodologia: Estudo observacional retrospetivo em doen-
tes com AVCi internados durante 2011, e comparativo com
informacao de 2007. Recolheram-se dados demogréficos, cli-
nicos, subtipos de AVC, pontuacao de risco tromboembdlico
CHA2DS2-VASc antes e apés AVCi, medicagao habitual e pres-
crita na alta.

Apresentam-se estatisticas descritivas e comparacoes de
meédias e proporcoes com os testes t de student e qui-quadra-
do, com intervalos de confianca de 95% (IC95%).

Resultados: Foram internados 213 doentes com AVCi em
2011, com idade mediana de 65 anos (31 a 87 anos), 67,1% do
género masculino. A 21,1% foi atribuida etiologia cardioem-
bélica, 18,3% (39 casos) com FA nao-valvular (FANV) docu-
mentada. Dos doentes com FANV, 48,7% tinham conhecimen-
to prévio da arritmia cardiaca e metade fazia anticoagulagao
(31,6% fazia antiagregacao e 10,5% nenhuma medicagao anti-
trombética). S6 2 doentes anticoagulados tinham INR dentro
do alvo terapéutico. De acordo com a pontuagdo CHA,DS,-
VASc todos os doentes tinham indicacdo para anticoagulacao
(mediana 4, amplitude 2-8), sendo que apenas 1 referia con-
traindicac¢do para esta terapéutica.

Na alta (mediana CHA,DS,-VASc=5, amplitude 3-8) foi
prescrita anticoagulacdo a 85,3%. 14,7% tiveram alta antiagre-
gados por défice neuroldgico grave, situacdo de dependéncia
que impossibilitava controlo adequado do INR ou hemorragia
intracraniana.

Comparativamente com 2007 ndo se observaram diferen-
cas significativas nas caracteristicas das populacdes, nomea-
damente idade, género, fatores de risco vascular e gravidade
do défice neuroldgico na alta. Também o cardioembolismo e a
FANV foram semelhantes (diferencas 7,5%, 1C95% -2,2 a
17,5% e 2,0%, 1C95% -6,7 a 11,3% respetivamente).

A diferenca significativa verificou-se na prescricao de anti-
trombético, com 85,3% de doentes anticoagulados na alta
hospitalar em 2011 vs 44,4% em 2007 (diferenca 40,9%, IC95%
14,9 a 62,2%).

Conclusdes: A pontuacdo de risco CHA2DS2-VASc (reco-
mendada como preferencial desde 2012) confirma a necessi-
dade de utilizar anticoagulantes orais. A atitude terapéutica
em 2011 reflete maior consciencializagao para a necessidade
de prevencao de recorréncias e melhores condicoes de moni-
torizacdo do INR em ambulatério. A disponibilidade desde
2011 de novos anticoagulantes poderd aumentar ainda mais a
percentagem de doentes anticoagulados nos préximos anos.

Maio de 2013 | N.21 | Volume 13



Caracteristicas e Prognéstico do
Acidente Isquémico Transitério no Idoso

Rui Valente!, Patricia Canhao'?

1-Faculdade de Medicina de Lisboa; 2-Servico de Neurologia,
Hospital de Santa Maria, Lisboa

pcanhao@fm.ul.pt

Introducdo: As caracteristicas clinicas e o prognéstico dos
doentes com acidente vascular cerebral variam com a idade.
Apesar do elevado nimero de estudos em doentes com aci-
dente isquémico transitério (AIT), a caracterizagao e o prog-
néstico de doentes idosos com AIT ndo foram detalhados pre-
viamente.

Objectivos: Avaliar se existem diferencas na apresentacao
clinica, etiologia e risco de recorréncia vascular cerebral até
aos 30 dias apds AIT, de acordo com a distribuicao etaria.

Metodologia: Coorte prospectiva de doentes enviados a
Consulta de AIT entre Marco de 2004 e Marco de 2011.
Compararam-se as caracteristicas clinicas, avaliagao etiol6gi-
ca, terapéutica e frequéncia de eventos vasculares cerebrais
até aos 30 dias p6s-AlT de acordo com o grupo etdrio (<70
anos, 70-80 anos, > 80 anos). Efectuaram-se as mesmas com-
paragdes entre doentes com < 80 e > 80 anos (teste qui qua-
drado, t student, Mann-Whitney).

Resultados: Incluiram-se 356 doentes, idade mediana 68
anos (195 doentes <70 a, 96 doentes 70-79 a, 65 doentes >80
anos). A frequéncia de HTA aumentou com a idade (67% vs.
77% vs. 80%, p<0,05) e de tabagismo diminuiu (23% vs. 6% vs.
0%, p<0,01). A afasia aumentou com a idade (19% vs. 34% vs.
52%, p<0,01), e sintomas sensitivos diminuiram (44% vs. 34%
vs. 15%, p<0,05). A gravidade de apresentacao clinica medida
pela pontuagdo ABCD2 >4 aumentou com a idade (65% vs.
76% vs. 94%, p<0.001). Relativamente a etiologia, a frequéncia
de estenose carotidea > 50% aumentou com a idade (5% vs.
8% vs. 14%, p<0.01) e de doenca lacunar diminuiu (20% vs.
17% vs. 11%, p<0.01). Todas estas diferencas se mantiveram
significativas quando se compararam os doentes com >80 e <
80 anos. Nao se identificaram diferencas significativas na fre-
quéncia de requisi¢do dos exames complementares para o
estudo etiolégico, bem como nas atitudes terapéuticas entre
0s varios grupos etarios, apds ajustar para os factores de risco
e etiologia. Ndo se detectou diferenca na frequéncia de recor-
réncia vascular até aos 30 dias de acordo com a idade (9,7% vs.
13,7% vs. 11,3, p=0,570).

Conclusdes: Existem particularidades na distribui¢ao de
factores de risco e apresentacao clinica nos doentes mais ido-
sos com AIT. A gravidade medida pela pontuacdo ABCD2
aumentou com a idade, tal como a identificacdo de etiologias
requerendo terapéuticas especificas. Estes resultados confir-
mam que os doentes idosos com AIT, tal como os mais novos,
devem ser avaliados e tratados urgentemente.

Investigacao etiolégica de AVC
jovem em duas unidades de acidente
vascular cerebral europeias

Ana Catarina Fonseca', Ruth Geraldes', Jean-Louis Mas?, José
Manuel Ferro'

1-Servico de Neurologia, Hospital de Santa Maria, Centro
Hospitalar Lisboa Norte, Lisboa; 2-Servico de Neurologia,
Hospital de Saint-Anne, Paris, Franca
catarinagfonseca@gmail.com
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Introducéo: Os doentes com AVC jovem tendem a ter cau-
sas raras de AVC. Nestes doentes poderd ter de ser realizada
uma avaliagdo etioldgica mais extensa para que se possa
determinar a causa do AVC. Nao existe consenso sobre quais
os exames complementares de diagnéstico que devem ser
realizados.

Objectivo: Comparar dois tipos de investigacdo etiolégica
(extensiva vs orientada pela clinica) e determinar se uma ava-
liagao laboratorial sistemética de vasculites, trombofilia e sifi-
lis detecta um maior nimero destas patologias que uma
investigacdo orientada pela clinica.

Métodos: Andlise retrospectiva de 2 coortes (<55 anos) de
2 unidades de AVC - 143 doentes do Hospital de Santa Maria
em Lisboa, Portugal de 2007 a 2009 (investigacdo extensiva)
213 doentes do Hospital de Saint-Anne em Paris de 2008 a
2009 (investigacao orientada pela clinica). Foram registados
os dados demogréficos, numero e tipo de exames comple-
mentares e etiologia do AVC de acordo com os critérios
TOAST.

Resultados: A coorte de Lisboa teve mais doente com
hipertensao, diabetes e dislipidémia que a coorte de Paris. A
coorte de Paris teve um maior de fumadores. Em Paris foi rea-
lizado um maior nimero de angiografia por Ressonancia
Magnética (Angio-RM) intracraniana e extracraniana e eco-
cardiogramas transesofdgicos. Um ntimero mais elevado de
puncdes lombares e Holters foi realizado em Lisboa. A pro-
porcdo de exames especificos de coagulacdo, seroldgicos e
imunolégicos realizados na coorte de Paris vs Lisboa foi de
42.3% vs 84.6%, 20.2% vs 88.1%, 64.3% vs 80.4 %. Em relacdo a
classificagao etiolgica do AVC, nao se verificou uma diferen-
ca estatisticamente significativa em ambos os centros relati-
vamente a outras etiologias determinadas da classificacdao
TOAST. A coorte de Lisboa teve um ntimero superior estatisti-
camente significativo de doencas de grandes vasos e um
ndamero inferior de causas indeterminadas.

Conclusdo: A causa do acidente vascular cerebral em
ambas as coortes diferiu de acordo com os factores de risco
vascular especificos. Os exames complementares de diagnds-
tico a realizar tem de ser adaptados a prevaléncia da patologia
em cada drea. Uma investigacao etioldgica extensiva ndo con-
tribui para a detec¢ao de um maior ntimero de outras etiolo-
gias determinadas.

Prevaléncia, determinantes e
implicacoes da ateromatose da aorta em
doentes com evento vascular cerebral
isguémico agudo

Carina Fernandes, Liliana Pereira, Miguel Rodrigues
Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta, Almada
fernandes.carina@gmail.com

Introducio: A associacdo entre ateromatose aértica e AVC
encontra-se bem estabelecida. O mecanismo fisiopatolégico
permanece em debate, podendo tratar-se de fonte embélica
ou marcador de risco. Persistem controvérsias na abordagem
antitrombética destes doentes. Pretende-se determinar a pre-
valéncia da ateromatose adrtica em doentes com AVC/AIT,
fatores de risco associados e comparar subgrupos com atero-
matose.

Metodologia: Estudo observacional retrospetivo envolven-
do doentes com AVC isquémico/AIT agudo, num servico de
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Neurologia, de 01/07/2007 a 30/06/2012. Nos doentes com
ecocardiograma transesofagico (ETE), analisaram-se varidveis
demogrdficas, fatores de risco vascular, presenca de ateroma-
tose adrtica e padrao imagiolégico das lesdes. A ateromatose
foi classificada em simples (placas <4mm) ou complexa (pla-
cas >=4mm, ulceradas ou componente moével). Apresentam-
se medidas de sumarizacao e andlise inferencial com t de stu-
dent, ANOVA, qui-quadrado e regressao logistica com odds
ratio (OR) e intervalos de confianc¢a de 95% (IC95%).

Resultados: De 1300 doentes com AVC isquémico/AlT,
337 realizaram ETE (25,9%). Apresentaram idade média de
55,7 anos (21-84 anos, 62,9% homens). Verificou-se dislipidé-
mia em 68,8%, hipertensdao em 63,5%, diabetes em 20,5%,
tabagismo ativo em 38,6% e fibrilhacdo auricular (FA) em
9,8%. Identificaram-se placas simples em 28,3% e complexas
em 18,2%. Os doentes com placas eram mais idosos (placas
complexas: média 62,8 anos, placas simples: 60,2 anos, sem
placas: 50,9 anos; p<0,001), mais homens apresentavam pla-
cas complexas (22,3% versus 11,2% nas mulheres) e mais
mulheres ndo apresentavam placas (60,0% versus 49,8% nos
homens; p=0,032). Quanto aos fatores de risco, a prevaléncia
para doentes com placas complexas, simples e sem placas foi
a seguinte: tabagismo: 75,9%, 52,2%, 45,9% (p<0,001); diabe-
tes: 31,9%, 29,0%, 39,1% (p=0,002); hipertensdo: 22,9%,
31,8%, 45,3% (p<0,001); dislipidémia: 20,8%, 30,7%, 48,5%
(p=0,019); FA: 12,1%, 39,4%, 48,5% (p=0,285). Na analise mul-
tivariada permaneceram como fatores associados a placas
complexas idade >=55 anos (OR=7,1; IC95% 3,2-15,6) e taba-
gismo (OR=4,7; 1C95% 2,1-10,3%), para placas simples ape-
nas idade (OR=3,5; IC95% 2,0-6,2%). Nos doentes com atero-
matose - complexa e simples - observaram-se mais enfartes
territoriais (73,8%, 76,8% versus 60,6% nos sem placas;
p=0,012) e corticais (76,1%, 82,3% versus 60,1%; p=0,002).
Incluiram mais frequentemente o territério posterior (59,1%;
p=0,001), mesmo apds ajustamento para lesao esteno-oclusi-
va vertebral, tabagismo, idade e exclusao de FA (OR=3,0;
1C95% 1,3-6,9).

Conclusdes: Embora a associacdo entre fatores de risco
vascular e placas adrticas sugira serem um marcador de ate-
rosclerose, o risco aumentado de lesdes em territério poste-
rior suporta existéncia de mecanismo embdlico. Em enfartes
posteriores sem doenca vertebral ou FA, a pesquisa de atero-
matose aodrtica é fundamental.

Doenca aterosclerética aértica e
risco de recorréncia de Acidente Vascular
Cerebral isquémico

Liliana Pereira, Carina Fernandes, Miguel Rodrigues
Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta
lipereira@yahoo.com

Introducéo: O acidente vascular cerebral isquémico (AVCi)
recorrente é comum quando existe ateromatose adrtica com-
plicada. O ecocardiograma transesofdgico (ETE) é método
diagnoéstico de eleicao, aguardando-se estudos aleatorizados
que orientem terapéutica antitrombética.

Propusemo-nos avaliar taxa e fatores associados a recor-
réncia cardiovascular nos doentes com e sem placas adrticas.

Metodologia: Estudo observacional retrospetivo em doen-
tes com AVCi/AIT internados em Neurologia de 01/07/2007 a
30/06/2012. Nos doentes com ETE, analisaram-se dados
demograficos, clinicos, ateromatose adrtica, medicacao e
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recorréncia. Apresentam-se estatisticas descritivas, compara-
¢oes com qui-quadrado e regressao logistica com odds ratio
(OR), risco de recorréncia utilizando curvas de sobrevivéncia
de Kaplan-Meyer com LogRank, andlise de riscos proporcio-
nais de Cox com Hazard Ratio (HR), usando intervalos de con-
fianca de 95% (IC95%).

Resultados: Em 1300 doentes, 337 efectuaram ETE
(25,9%). Tém idade média de 55,7 anos (21-84 anos, 62,9%
homens). Identificaram-se placas simples em 28,3% e com-
plexas em 18,2%. A presenca de placas complexas foi fator
decisor de anticoagulacdo na alta (50,8% anticoagulados vs
14,9% com placas simples e 23,3% sem placas; p<0,001),
mesmo ap6s ajustamento para anticoagulagdo prévia, fibri-
lhagao auricular, disfungdo ventricular, massas/trombos
intracavitdrios e auto-contraste (OR=5,0, IC95% 2,4-10,6).
Também influenciou a terapéutica antidislipidemiante com
doses superiores de estatina (60,7% vs 35,4%, p<0,001).

Num seguimento médio de 604,7 dias registou-se taxa de
recorréncia de 10,3%, com 1,3% de letalidade por AVCi. Nao
existiram diferencas significativas nos fatores de risco dos
doentes com/sem recorréncia. Apés 1 ano de seguimento
observava-se mais recorréncia na presenca de placas aérticas
(7,1% se placas complexas, 5,7% se placas simples e 1,8% nos
sem placas, LogRank p=0,097), sendo significativa a diferenca
de recorréncia entre placas e auséncia de placas (6,3% vs 1,8%,
LogRank p=0,0133). A diferenca de recorréncia atenua-se até
final do seguimento com 10,7%, 13,6% e 8,4% respetivamente
(LogRank p=0,14).

Ajustando para terapéutica antitrombotica, o risco de
recorréncia a 1 ano (HR) € 3,54 (IC95% 1,04-12,09) para placas
complexas vs placas simples/sem placas e 6,23 (IC95% 1,36-
28,44) vs sem placas. A recorréncia mais elevada a 1 ano é nos
doentes com placas complexas sem anticoagula¢ao (12,0%),
seguida de placas simples/sem placas sem anticoagulagdo
(4,0%), placas complexas com anticoagulacao (3,2%) e placas
simples/sem placas com anticoagulacdo (0%), LogRank
p=0,082.

Conclusdes: A presenca de placas adrticas complexas
associa-se a maior recorréncia a lano, especialmente sem
anticoagulacao. Esse efeito desaparece ap6s 1ano, porque 2/3
das recorréncias nas placas complexas ocorreram nesse
periodo. Admite-se que a prote¢do dada pela anticoagulacao
diminua com o tempo.

Caracterizacao da recorréncia de
eventos cerebrovasculares em doentes
com doenca aterosclerética intracraniana

Ana Gouveia', Jodao Sargento-Freitas?, Joana Penetra®, Fernando
Silva?, Nuno Mendonga?, Cristina Machado?, Gustavo Cordeiro?,
Luis Cunha®

1-Servigo de Neurologia; 2-Unidade de AVC, Centro Hospitalar e
Universitario de Coimbra; 3-Faculdade de Medicina da
Universidade de Coimbra

anargouveia86@gmail.com

Introducdo: A doencga aterosclerética intracraniana tem
uma prevaléncia muito heterogénea em diferentes popula-
¢oes, estimando-se que represente 8 a 10% dos AVCs isquémi-
cos na racga caucasiana.

Objectivos: Caracterizar as recorréncias de evento cere-
brovascular em doentes com estenose intracraniana sintoma-
tica (EICS) e assintomatica (EICA).
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Metodologia: Realizdimos um estudo de coorte histérica
incluindo todos os doentes observados no nosso hospital por
AVC ou AIT durante o ano de 2011 com informacao sobre cir-
culacdo intracraniana (neurossonoldgica e/ou angio-TAC).
IdentificAmos os doentes com EIC (sintomaética e assintoma-
tica) e estudamos as recorréncias de evento cerebrovascular
(AIT ou AVC isquémico no territério vascular da estenose)
durante um periodo minimo de um ano apés o diagnéstico de
EIC. Calculamos a taxa de recorréncia de eventos cerebrovas-
culares, o tempo médio para recorréncia e investigimos o
mecanismo etiol6gico da recorréncia.

Resultados: Analisamos 498 doentes, 357 (71.7%) do sexo
masculino e idade média de 68.93 anos (DP: 13.41).
Identificamos 90 EIC, 43 (47.78%) sintomaticas e 47 (52.22%)
assintomaticas. A taxa de recorréncia de evento cerebrovascu-
lar foi de 9.21 por 100 doentes-ano para as EICS e de 3.37 por
100 doentes-ano para as EICA (p=0.184). O tempo médio para
recorréncia foi de 0.23 meses (DP: 0.43) para as EICS e de 9
meses (DP: 8.49) para as EICA (p=0.04). Na maioria dos doen-
tes com EICS que sofreram recorréncia, o mecanismo do pri-
meiro e segundo eventos cerebrovasculares foi equivalente.

Conclusdes: Os resultados apresentados confirmam o ele-
vado risco de recorréncia precoce das EIC, sobretudo sinto-
madticas, destacando a importancia do seu diagnéstico atem-
pado e terapéutica agressiva.

Alteracdes morfoldgicas das
artérias caroétidas internas e o risco
associado de acidente isquémico cerebral
do territério carotideo

Hugo FG Martins; Paulo Batista; Fitima Soares; Vanessa
Almeida; Ana Judlia Pedro; Victor Oliveira

Centro Hospitalar Lisboa Norte — Hospital Santa Maria —
Laborat6rio Hemodinamica Cerebral
hugofmartins@gmail.com

Objetivo: Caracterizar os doentes com alteragdes morfol6-
gicas das artérias car6tidas internas (AMCI) da circulacao
carotidea pré-cerebral: angulacao, tortuosidade e enrolamen-
to; identificadas por eco-doppler, relacionando-as com aci-
dentes vasculares cerebrais isquémicos (AVCi) e factores de
risco vascular.

Métodos: Estudo retrospectivo dos 25314 relatérios eco-
grafias cervicais de Jan 2000 a Jun 2012 de um laboratério de
hemodinamica cerebral hospitalar. Angulacdo foi definida
como curvatura angular de um vaso sobre um ponto com
menos de 90°, tortuosidade como configuragao circular em
forma de S ou C e enrolamento como forma circular ou elipti-
ca. Aterosclerose foi definida como espessamento arterial ate-
romatoso identificado por eco-doppler e diabetes mellitus
tipo 2, hipertensdo arterial e hiperlipidémia como valores ele-
vados de: glicémia (em jejum > 7,0 mmol/L em medicoes
repetidas ou glicémia pontual >11,0 mmol/L ou HbAIC =
6,5%), tensao arterial (sistlica = 140 mmHg e/ou diastélica =
90 mmHg) lipidos ou lipoproteinas séricas (colesterol total
>5,0 mmol/L LDL-c > 3,0 mmol/L HDL-c em («<1,0 mmol/Le [}
<1,2 mmol/L ou triglicéridos >1,7 mmol/L) respectivamente
ou doentes medicados para cada patologia conforme orienta-
¢oes da Sociedade Europeia Cardiologia e Aterosclerose e
Federagdo Internacional Diabetes. Os dados foram inseridos
num ficheiro Excel® 2007 e SPSS® 20. Usaram-se testes t stu-
dent, Xi2 e regressdo logistica multivaridvel com calculo de
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odds ratio e intervalo de confianca (IC) 95%. Aceitou-se signi-
ficancia estatistica para valor p<0,05

Resultados: Comparando os doentes com AMCI dos sem
essas alteragdes verificou-se que estava presente em doentes,
em média, mais idosos (64 + 16 anos Vs 71 + 15 p < 0,01), do
sexo feminino (0,54 1C0,50-0,59 p <0,01), com hiperlipidémia
(1,15 IC1,05-1,26 p <0,01), cardiopatia (isquémica e/ou hiper-
tensiva - 1,11 IC1,02-1,22 p <0,01) e aterosclerose (1,37 IC1,26-
1,50 p <0,01) e sem hipertensao arterial (0,90 1C0,81-1,00 p <
0,05). Foi encontrada associag@o das angulacdes com a isqué-
mia cerebral homolateral (2,04; 1C1,17-3,55 p<0,05) mas nao
foi encontrada essa relacao para tortuosidade ou enrolamento

Conclusdo: Este estudo sugere que as AMCI nos seus seg-
mentos cervicais, estudadas por eco-doppler, estdo associa-
das ao sexo feminino e doentes com hiperlipidémia, ateros-
clerose e cardiopatia havendo relagdo entre as angulagoes e
isquémia cerebral homolateral.

Efeito da terapia antirretrovirica na
disfuncdo endotelial em doentes com VIH

Elsa Azevedo', Carmen Ferreira', Pedro Castro’, Francisco
Salgueiro?, Paulo Andrade?, Inés Ferreira®, Tiago Guimaraes®,
Isabel Costa-Santos’, Altamiro Costa-Pereira’, Manuel Pestana®,
Anténio Sarmento®

1-Servigo de Neurologia, Centro Hospital de Sao Joao, Faculdade
de Medicina da Universidade do Porto, Porto; 2-Servico de
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Medicina da Universidade do Porto, Porto; 3-Unidade de
Investigacao e Desenvolvimento de Nefrologia, Centro Hospital
de Sao Joao, Faculdade de Medicina da Universidade do Porto,
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Introducao: Os doentes infetados com VIH tém uma eleva-
da incidéncia de doenca vascular que nao parece ser da res-
ponsabilidade exclusiva dos fatores de risco cldssicos. Estudos
sugerem que a medicacdo antirretroviral (sobretudo os inibi-
dores da protease) pode promover a aterosclerose e disfuncao
endotelial (DE), dois marcadores pré-clinicos de doenca vas-
cular.

Objetivo: Neste estudo pretendeu-se estudar o efeito da
terapia antirretrovirica (TARV) na DE e na espessura intima-
meédia (EIM) em doentes com VIH.

Metodologia: Avaliou-se o indice de hiperemia relativa
(IHR) através da tonometria arterial periférica (EndoPAT) e a
meédia da EIM carotidea bilateral (M’Ath software) em doentes
com VIH acompanhados em ambulatério no nosso centro
hospitalar. Outros parametros analisados foram dados demo-
graficos, fatores de risco vascular cldssicos, dimetilarginina
assimétrica sérica (DMAA), cistina C, PCR de alta sensibilida-
de, funcdo renal, proteindtria, perfil lipidico, tempo de segui-
mento, tempo de TARV, tipo de medicacao e carga viral. Foram
utilizadas a correlagdo de Pearson, regressao logistica multi-
varidvel e a regressao linear, de modo a avaliar os efeitos signi-
ficativos no IHR e na EIM.

Resultados: Foram avaliados 111 doentes (72% sexo mas-
culino) com idade média de 44 + 11 anos. Os tempos médios
de seguimento e de TARV foram de 102 + 62 e 72 meses, respe-
tivamente. O IHR médio foi de 2,1+0,5; a EIM maxima e média
foi de 0,72+0,16 e de 0,60+0,14 mm; os niveis de DMAA foram
de 0,5+0,lmmol/L, de cistatina 0,8+0,1mg/L, de triglicerideos,

Sinapse

151



152

HDL e LDL foram de 149+75, 49+13 e 126+37mg/dL; A taxa de
filtracdo glomerular média foi de 90+16 mL/min e a proteinu-
ria mediana foi de 71mg/day (0-960). O tempo de TARV
(OR=1.011, p=0.013) e o tratamento com inibidores da protea-
se (OR=2.856, p=0.038) associaram-se independentemente
com a DE mas nao com a EIM, apds ajuste multivariado.

Conclusoes: Apesar da disfuncao endotelial e da espessura
intima média serem dois marcadores de doenca vascular pré-
clinica, este estudo mostrou que a terapia antirretrovirica esta
associada apenas com o primeiro. Consequentemente, estes
dois marcadores poderdo ser expressdo de aspetos distintos
da lesao vascular. Num futuro estudo prospetivo, serd interes-
sante avaliar qual destes marcadores serd melhor preditor de
eventos vasculares nesta coorte de doentes com VIH.

Caracterizacao dos defeitos de
atencao e do funcionamento executivo
apos acidente vascular cerebral isquémico

C4tia Mateus'?, Joana Pais', Vitor Tedim Cruz'?

1-Servico de Neurologia, Hospital Sao Sebastidao, Centro
Hospitalar de Entre o Douro e Vouga; 2-Bolseira de Investigacao
da Fundagao para a Ciéncia e Tecnologia; 3-Sec¢ao Auténoma de
Ciéncias da Satide, Universidade de Aveiro
catiacmateus@hotmail.com

Introducéo: A atencdo (AT) e o funcionamento executivo
(FE) sao fundamentais em multiplas actividades, sendo recru-
tados em qualquer tarefa didria. As alteracoes nos diferentes
mecanismos atencionais e executivos tém implicacoes em
todo o processo de reabilitacdo fisica e cognitiva do doente
com acidente vascular cerebral (AVC), pelo que a sua avalia-
¢ao detalhada é fundamental.

Objectivos: Caracterizacao da AT e do FE em doentes com
primeiro AVC isquémico, durante o primeiro més ap6s lesdao
vascular.

Metodologia: Foram recrutados de um servico de interna-
mento hospitalar 80 doentes consecutivos, que sofreram AVC
isquémico em territério anterior ou posterior, supratentorial
(direito/esquerdo). Ap6s a avaliagdo neuropsicolégica, 15
doentes foram excluidos por suspeita de deterioragdo cogniti-
va prévia. Completaram a avaliacdo 41 doentes (idade média
= 61,5 anos; escolaridade média = 2 anos; 15 mulheres/26
homens). Vinte e trés doentes (56%) tinham lesao no hemisfé-
rio esquerdo (HE) e 18 (44%) no hemisfério direito (HD). Em
24% dos casos ocorreu envolvimento da artéria cerebral ante-
rior, em 47% da artéria cerebral média e em 30% da artéria
cerebral posterior. Foi utilizada uma bateria de avaliacdo
composta por diversas provas, nomeadamente Escala de
Memoria de Wechsler 111, Auditory Verbal Learning Test, Corte
de estrelas (BIT), Teste das Trilhas (A e B), Teste de Stroop.

Resultados: Verificaram-se diferencas estatisticamente
significativas no Corte de estrelas entre os doentes com lesao
no HD e no HE, sendo que 75% dos AVC direitos apresentaram
defeito nesta prova (média HD = 38,33; média HE = 49,80;
p<0,05). No Teste de Stroop, 72% dos doentes apresentaram
defeito (M=44,8). Na prova de Controlo Mental, 80% apresen-
taram defeito (M=14,63) e 90% apresentaram defeito no Teste
das Trilhas - forma B (M=4,3 minutos). Nestas provas, nao
foram observadas diferencas significativas entre os doentes
com lesao esquerda e direita (p>0,05).

Conclusoes: Na fase aguda do AVC isquémico em territ6-
rios supratentoriais, os défices de AT e de FE sao muito preva-
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lentes (72 a 90% consoante as provas). Na prova Corte de
estrelas, as diferencas entre hemisférios, estdo provavelmente
associadas a maior frequéncia de heminegligéncia visuo-
espacial. Nas restantes provas, que avaliaram a AT dividida e
sustentada e que recrutam componentes do FE, os defeitos
parecem ser independentes do hemisfério atingido. A elevada
prevaléncia de alteracdes de AT e de FE no primeiro més ap6s
AVC pode condicionar os resultados dos planos de reabilita-
¢do cognitiva e motora, numa fase critica para a reabilitacdo
como sao os primeiros trés a seis meses apo6s lesao.

Agradecimentos: Este trabalho foi financiado pelo projec-
to FCT: PTDC/SAU-NEU/102075/2008.
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prospectiva numa coorte de doentes
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Centro de Medicina e Reabilitacdo de Alcoitao
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Introducdo: As sequelas de AVC constituem motivo de
internamento frequente nos centros de reabilitagdao. Neste
Centro, os doentes sao avaliados no inicio e no final do inter-
namento através da Medida de Independéncia Funcional
(MIF), escala multidimensional com 2 dominios principais:
motor (13 itens) e cognitivo (5 itens), que permite avaliar a
funcionalidade e monitorizar os ganhos conseguidos.

Objectivos: Avaliar a funcionalidade dos doentes nas datas
de admissao e alta, com a MIE comparar resultados consegui-
dos por diferentes grupos etdrios e as implicagoes em termos
de integracao.

Metodologia: Estudo prospectivo, nao intervencional.
Coorte de 217 casos consecutivos, internados entre 18 e
26/10/11, com 18 a 90 anos, com diagndstico de AVC.

Resultados: Na amostra de 217, 41% eram do sexo femini-
no e 59% do sexo masculino. A média de idades era 58 anos. A
maioria (60%) tinha diagnéstico etiolégico de AVC isquémico.
As sequelas afectavam o lado esquerdo em 48,9%, o lado direi-
to em 41,5% e eram bilaterais em 6,5% dos casos. Ficaram
internados em média 62 dias, com varia¢des dos scores motor
e cognitivo de 45 para 61 e de 22 para 25 respectivamente. A
integracdo foi no domicilio em 81% dos casos.

Para andlise estatistica dos dados utilizdmos 3 cutt-off
points (55, 65 e 75 anos), e compardmos os resultados destas
idades. Verificdmos que, nos mais jovens (menos de 55 anos) a
hemorragia intracerebral era mais prevalente que noutras ida-
des (25%), o periodo de internamento era mais curto (60 dias),
0s scores cognitivo e motor eram superiores, na admissao e na
alta (motor: 54,95 para 70,51 e cognitivo: 24,1 para 27,26) e a
taxa de integracdo no domicilio mais alta (90%). Os doentes
com idade superior a 55 anos tiveram internamentos mais lon-
gos (63 dias). O grupo com internamento mais prolongado foi
o de idade superior a 65 (64 dias). Em relacao ao score MIE a
idade maior que 75 associava-se a scores menores na entrada
e na alta (motor: 26,96 para 39,5 e cognitivo: 17,25 para 20,4).

Conclusdes: Os doentes mais jovens tiveram periodos de
internamento mais curtos e valores de MIF mais elevados na
admissdo e na alta, o que parece traduzir progndstico funcio-
nal mais favoravel. Pelo contrério, nos doentes mais idosos, os
scores MIF eram mais baixos, na admissao e na alta, o que tra-
duz menores ganhos funcionais e maior dependéncia no
momento de alta do internamento no Centro de Reabilitacao.
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Padroes de activacao inter-
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Introducédo: Em pessoas sauddveis, os movimentos
voluntdrios do membro superior activam maioritariamente
o cortex sensorio-motor contralateral e o cerebelo ipsilate-
ral. Contudo, nao estd descrito como é que esse padrao é
modulado, quando em simultaneo, se restringe o movimen-
to do membro superior contralateral. O conhecimento
deste padrdo, ainda que em pessoas sauddveis, pode ser
relevante para a reabilitagao motora, em particular no con-
texto do AVC. Para este, quando se procura a reintegracao
dos movimentos comprometidos, uma parte das aborda-
gens de tratamento consiste em recrutar o membro superior
mais afectado, associado a restricido do membro superior
menos afectado.

Metodologia: Neste estudo de ressonancia magnética fun-
cional (fMRI), o nosso objetivo é identificar e comparar os cir-
cuitos neurais envolvidos na elevacao do ombro (ElevOb),
quando é realizada com (ComRestr) e sem restricao
(SemRestr) do movimento do membro superior contralateral.
A actividade cerebral (sinal BOLD) de 18 voluntérios sauda-
veis (17 dextros; 10 mulheres; idade=42.1+13.5 anos) foi medi-
da durante duas sessdes consecutivas de fMRI (3Tesla
Magneton, Tim Trio, Siemens), uma em que a ElevOb recruta-
va o hemisfério dominante e a outra em que recrutava o
hemisfério ndo dominante. O nosso desenho experimental,
tipo bloco, é composto por repouso (condicdo basal) e duas
condigoes: 1) ElevOb SemRestr; 2) ElevOb ComRestr. A condi-
¢ao basal foi dividida em trés fases. Em cada segunda sub-
fase, o membro superior contralateral com mobilizacao passi-
va foi progressivamente até a posi¢ao de restricdo. Usamos o
software BrainVoyager 2.4, com andlise de efeitos aleatdrio
(RFX - “Random effects analysis”) e “False Discovery Rate”
(FDR) correcgao, para processamento de imagens e estatistica
[p(corrected)<.05)].

Resultados: A activacdo do cortex sensério motor contra-
lateral e ipsilateral do cerebelo na ElevOb foi naturalmente
observada. Na ElevOb dominante o padrao de activacao foi
acompanhado por desactivacdo ipsilateral do cértex sensoério-
motor. Porém, este padrao de desactivacao nao se observa na
ElevOb para o hemisfério ndo dominante. A restricdo do
movimento no membro superior é associada a desactivacao
do hemisfério contralateral. A actividade do cértex sensoério-
motor (definida por numero de voxels com activacao positiva
em termos de significdncia estatistica) diminui na ElevOb
ComRestr, em particular na ElevOb dominante.

Conclusdes: O conhecimento sobre os correlatos neurais
envolvidos na ElevOb mostra o papel da dominancia hemisfé-
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rica e da restricao do membro superior, em situacoes sauda-
veis. Estes dados sugerem novos biomarcadores de neuroacti-
vacdo para direccionar a reabilitacdo de pessoas clinicamente
comprometidas, nomeadamente no AVC.

Agradecimentos: A todos os voluntérios que participaram
no estudo. Ao Carlos Ferreira, Jodo Marques, Joao Paulo
Cunha e Sérgio Tafula pela colaboragdo na utilizacao e cedén-
cia de equipamento.
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Introducao: As fistulas arteriovenosas durais (FAVd) repre-
sentam cerca de 10-15% de todas as lesdes arteriovenosas
intracranianas. Caracterizam-se pela comunica¢dao andémala
entre artérias que irrigam a dura-maéter e seios venosos
durais/veias meningeas, ocorrendo a maioria das vezes nos
seios cavernoso, transverso e sigmdoide. A angiografia conven-
cional é o exame complementar de diagndstico de eleicao
perante a suspeita desta patologia. A decisdo de tratamento
das FAVd depende maioritariamente do padrao de drenagem
e da sintomatologia do doente.

Objectivo: Caracterizacdo clinica, angiografica e da tera-
péutica endovascular de um conjunto de doentes com FAVd.

Meétodos: Revisdo do registo prospectivo das angiografias
realizadas num Servigo de Neurorradiologia, por suspeita
confirmada, controlo ou tratamento endovascular de FAVd,
entre Dezembro de 2011 e Novembro de 2012. Procedeu-se
posteriormente a anélise dos processos electrénicos dos cor-
respondentes doentes, avaliando idade, sexo, apresentacao
clinica, exames complementares realizados, localizagao e
classificagdo das fistulas, e terapéutica endovascular.

Resultados: Neste centro, hospital de referéncia para uma
drea de 1 milhdo de habitantes, durante o periodo de 1 ano
realizaram-se 281 angiografias, trinta (10,7%) no contexto de
FAVd, correspondentes a 14 doentes — 57,1% do sexo femini-
no. A idade média ao diagndstico foi de 54 anos. Quanto a
forma de apresentacao: cefaleias (5 doentes), crises convulsi-
vas (3), zumbido (3), alteragdes visuais (2), quemose conjunti-
val (1), encefalopatia (1), hipoacusia (1), encefalopatia (1),
défice neuroldgico focal (1); assintomadticos (2). Quatro doen-
tes apresentavam antecedentes de trombose de seios venosos
(TSV). ATAC cerebral inicial revelou hemorragia em 2 doentes
(1 HSA; 1 hematoma lobar). A localizacao mais frequente das
FAVd foi o seio sigmoide e transverso. De acordo com a classi-
ficagdo de Cognard as fistulas foram classificadas como: I (1),
IIb (3), Ha+b (1), III (7), IV (1), V (1). Verificou-se resolugao
espontanea da fistula em 1 doente. Os restantes foram subme-
tidos a tratamento endovascular, tendo-se obtido exclusao
completa da FAVd em 8 doentes (6 numa unica sessao de
emboliza¢do). Dos 5 doentes com exclusdo incompleta, dois
foram submetidos, até ao momento, a apenas uma sessao.

Discussao: Esta série mostra a heterogeneidade das formas
de apresentacao das FAVd. O tratamento endovascular foi eficaz,
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obtendo-se exclusao completa da FAVd em 61,5% dos doentes, e
a maioria numa Unica sessao. Nos restantes obteve-se reducao
da fistula. De notar que quatro dos doentes tinham anteceden-
tes de TSV, o que pode levantar questdes em relacao ao tempo de
follow-up adequado nessa patologia. Provavelmente outros
doentes com FAVd encontram-se subdiagnosticados.

Hemorragia subaracnoideia
espontanea de causa indeterminada -
entidade benigna?

Guilherme Silva'?, Ana Rocha? Osvaldo Sousa®, Elsa Azevedo®*
1-Servico de Neurorradiologia, 2-Unidade de Neurossonologia,
3-Servico de Neurocirurgia, 4-Servico de Neurologia, Centro
Hospitalar Sao Joao

guilhermebastossiva@gmail.com

Introducéo: A hemorragia subaracnoideia (HSA) represen-
ta cerca de 3-5% dos acidentes vasculares cerebrais. A maioria
das HSA espontineas é causada por rutura de aneurismas
intracranianos. Em cerca de 15-20% dos casos as HSA espon-
taneas tém origem indeterminada, ndo sendo identificados
aneurismas ou outras malformacdes vasculares subjacentes.
Estes casos tém habitualmente melhor progndstico.

Objectivo: Analisar a percentagem de HSA de causa inde-
terminada no nosso centro, assim como as suas caracteristi-
cas e evolugao.

Metodologia: Analisaram-se retrospetivamente os proces-
sos clinicos dos doentes admitidos na nossa instituicao entre
Janeiro de 2007 e Junho de 2012, com diagndstico principal de
alta HSA.

Selecionaram-se aqueles com HSA espontdnea que nao
apresentavam etiologia determinada, nomeadamente apds
estudo angiogréfico.

Recolheram-se dados relativos a género, idade, anteceden-
tes patoldgicos, medicacao habitual, clinica de apresentacao,
estudo imagiolégico, complicagdes no internamento, tempo
de internamento, mortalidade e estado funcional nas consul-
tas de seguimento.

Resultados: As HSA de causa indeterminada correspon-
deram a 19,5% (n=57) de todas as HSA espontdneas admiti-
das no periodo de estudo. Idade média dos doentes: 55+13
anos, sendo 25 homens e 32 mulheres (1:1,3). Antecedentes
mais comuns: HTA (54,4%) e dislipidemia (40,4%). Sintomas
mais frequentes na apresentacdo: cefaleias (89,5%) e nau-
seas/vomitos (71,9%). A maioria dos doentes pontuava 2 na
escala de Hunt & Hess (61,4%), 1 na escala WFNS (66,7%); na
escala de Fisher os doentes distribuiam-se pelos estadios 2,3
e 4 sem evidente predominio (33,3%, 26,3%, 38,6%, respetiva-
mente). Todos os doentes realizaram angio-TC; 49 (86,0%)
realizaram angiografia de subtracdo digital, tendo 18
(36,63%) repetido este exame; dos restantes 8, 3 fizeram
angio-RM e 1 repetiu angio-TC. Houve pelo menos uma com-
plicacao em 64,9% dos doentes, sendo o vasoespasmo, as
infe¢des e a hidrocefalia as mais observadas. O tempo médio
de internamento foi 25 dias. Faleceram 2 doentes nesse
periodo (3,5%). O mRankin aos 3 meses foi de excelente recu-
peracao (mRS=0-1) para 88,9% dos doentes.

Conclusdes: Esta série estd de acordo com a literatura no
que se refere ao bom progndstico em geral das HSA esponta-
neas de causa indeterminada. No entanto, estes casos mere-
cem uma monitorizagao e tratamento em unidades vascula-
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res especializadas, pois ndo é infrequente a ocorréncia de
complicagoes como vasospasmo, hidocefalia e infecoes, que
poderao comprometer a evolugao clinica se nao forem deteta-
das e adequadamente tratadas.

Hemorragia subaracnoideia com
padrdo aneurismatico e angiografia
negativa: avaliacdo da ocorréncia de
rehemorragia a longo prazo

Ruth Geraldes, Ana Castro Caldas, Diana Sousa, Patricia
Canhao, Teresa Pinho e Melo

UAVC, Servico de Neurologia, Hospital de Santa Maria, Lisboa
ruth.geraldes@gmail.com

Introducio: Os estudos de seguimento a longo termo de
doentes com hemorragia subaracnoideia (HSA) espontanea
ndo aneurismdtica, sugerem que o risco de rehemorragia
depende do padrao de distribuicao hematica na TC CE inicial,
variando de 0-11% nas séries de HSA com padrao aneurisma-
tico e angiografia negativa (HSA-PAAN). Pretendemos com
este trabalho avaliar a ocorréncia de rehemorragia no segui-
mento a longo termo em doentes com HSA-PAAN.

Metodologia: Estudo retrospectivo e transversal de doen-
tes internados consecutivamente na UAVC (Janeiro 2005-
Dezembro 2011) com o diagndstico de HSA espontanea, com
padrao difuso de distribuicao das densidades hemadticas na
TC CE e com pelo menos duas angiografias sem aneurismas
ou outras lesdes vasculares. Foram excluidos os doentes com
HSAs perimesencefélicas ou HSAs exclusivas da convexidade.
Os dados foram recolhidos da base de dados prospectiva da
UAVC, notas de alta e registo de consulta e seguimento telef6-
nico, registando-se vardveis demogréficas, pontuacdo na
escala de Hunt &Hess, exames complementares e no segui-
mento: rehemorragia, novos internamentos, intervencoes,
morte e causas de morte.

Resultados: Dos 255 doentes com HSA internados no
periodo de estudo 54 doentes preenchiam os critérios de
inclusdao, com média de idade 55.8(+12) anos, 26 mulheres,
79,6% pontuando <3 na escala de Hunt e Hess. O seguimento
foi obtido em 52 doentes (96.3%), com tempo médio de segui-
mento de 50.7+23.0 meses. A maioria dos doentes estava inde-
pendente (88.5%), 3 doentes com Rankin 3 (5.6%) e 3 6bitos (1
adenocarcinoma, 1 sepsis e 1 morte stbita). Verificou-se uma
rehemorragia numa doente com paramiloidose e disautono-
mia grave, dois anos ap6s HSA-PA (duas angiografias iniciais
foram revistas e confirmou-se que nado tinham alteracoes). A
angiografia apds a recorréncia foi igualmente negativa. Esta
doente faleceu 4 meses ap6s a rehemorragia por morte subita.
Outro doente foi reinternado por cefaleia stibita, 3 anos apds
a HSA, tendo-se feito o diagndstico de hemossiderose cerebral
(LCR sem alteracoes e RM com vazio de sinal em T2* tipico)
secundaria a pseudomeningocelo cervical pds-traumadtico.

Conclusdo: Na nossa série, a taxa de rehemorragia na HSA-
PAAN foi de 2%. O facto de ndo se ter identificado nenhuma
alteracao angiogrdfica na doente com rehemorragia dd con-
sisténcia a atitude de realizar apenas duas angiografias cere-
brais para exclusao de aneurisma ou outra malformacao vas-
cular na fase inicial de HSA com padrdo de distribuicdo de
sangue aneurismadtico. Na nossa série o seguimento permitiu
identificar uma causa rara de HSA.
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Introducdo: A hemorragia subaracnoideia (HSA) nao trau-
matica exclusivamente localizada na alta convexidade (cHSA)
é um subtipo raro de HSA, com muiltiplas etiologias e caracte-
risticas clinicas diferentes da classica HSA, existindo poucos
estudos que avaliem o progndstico a longo prazo.

Metodologia: Seguiram-se prospectivamente doentes
admitidos na UAVC do servigo de Neurologia do Hospital de
Santa Maria (Janeiro 2006- Marco 2012) com diagnéstico de
HSA nao traumaética definida como hiperdensidade exclusiva-
mente nos sulcos corticais em TC CE (cHSA). Registou-se a
etiologia, prognéstico funcional (escala modificada Rankin
(mR)) na alta e no seguimento e ocorréncia de eventos neuro-
logicos.

Resultados: Das 210 HSA internadas na UAVC no periodo
de estudo foram incluidos 15 casos de cHSA (9 homens), com
idade média de 65 anos. A data de alta registaram-se os
seguintes diagnosticos: estenose ateromatosa carotidea signi-
ficativa (superior a 70% ou oclusao) ipsilateral a cHSA (5
casos), angiopatia amiloide (AAC) possivel (2 casos), fistula
dural (2 casos), trombose venosa cerebral (1 caso), sindroma
de vasoconstricdo reversivel (SVCR) (2 casos), causa indeter-
minada (3 casos). A terapéutica foi orientada de acordo com o
diagnéstico etioldgico (ex. antiagregagao, estatina e endarte-
rectomia nas estenoses carotideas, embolizacdo das fistulas
durais, anticoagulacdo na TVC). Todos os doentes foram
seguidos prospectivamente (tempo de seguimento com
mediana de 22 meses). Onze doentes (73%) estavam indepen-
dentes (Rankin <3), dois pontuavam 3 na escala de Rankin (1
doente com fistula dural e 1 doente com estenose da ACI e
AVC isquémico prévio a HSAc) e em dois dos doentes sem
causa inicialmente identificada ocorreram hematomas loba-
res (aos 23 e 27 meses apds cHSA inicial), conferindo-lhes
incapacidade grave (Rankin-5). Estes doentes foram reclassifi-
cados como AAC provéavel. Num doente, com AAC possivel,
ocorreram crises epilépticas

Conclusdes: Nesta série confirmou-se a heterogeneidade
de causas de HSAc, exigindo terapéuticas especificas, tal como
a doenca ateromatosa carotidea, nem sempre valorizada nou-
tras séries. A ocorréncia de hematomas lobares no seguimento
de doentes com HSAc sem causa inicialmente identificada, tal
como aconteceu na nossa série, foi previamente reportada.
Viérios estudos apontam a cHSA como um evento precoce nos
doentes com AAC, pelo envolvimento preferencial das artérias
sulcais nesta doenca. O presente trabalho refor¢a a importan-
cia de manter um seguimento destes doentes.

A trombdlise endovenosa ao longo
dos anos - andlise da mortalidade precoce
Sara Varanda, Joao Pinho, Ricardo Maré, Joao Ramalho Fontes,
Carla Ferreira

Servigo de Neurologia do Hospital de Braga
svaranda@gmail.com
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Introducdo: A implementa¢do de unidades multidiscipli-
nares especializadas no tratamento dos doentes com AVC
conduziu a uma significativa redu¢ao da mortalidade e mor-
bilidade associadas a essa doenca. A taxa de mortalidade
intra-hospitalar ap6s trombélise endovenosa por AVC isqué-
mico varia entre 10 e 15%.

Objectivos: Determinar a taxa de mortalidade precoce,
avaliar a sua modificagdao ao longo dos anos e estudar o
impacto de varidveis potencialmente modificaveis e nao
modificdveis na mortalidade dos doentes com AVC isquémi-
co, submetidos a trombdlise endovenosa e tratados numa
Unidade de AVC. Determinar se a nossa experiéncia se traduz
numa modificacdo da mortalidade ao longo dos anos.

Métodos: Identificaram-se, retrospectivamente, todos os
doentes com AVC isquémico agudo submetidos a trombdlise
endovenosa na Unidade de AVC do Servico de Neurologia do
Hospital de Braga, entre Fevereiro de 2007 e Maio de 2012. As
varidveis estudadas foram idade, género, comorbilidades,
pontuacgao na escala NIHSS na admissao, ASPECTS na TC da
admissdo bem como o tempo clinica-agulha. Procedeu-se a
uma andlise da sobrevida aos 30 dias, procurando factores
preditores de mortalidade, nomeadamente o ano da realiza-
¢ao de trombdlise.

Resultados: Realizaram-se 292 trombdlises endovenosas,
55% em doentes do género masculino, com uma mediana de
idades de 68 anos e mediana de NIHSS na admissao de 13. A
taxa de mortalidade precoce foi de 5.8%. No total morreram 17
doentes, tendo sido a hemorragia intracraniana a causa de
morte mais frequente, seguida pelo enfarte cerebral extenso.
Outras causas de morte foram re-enfarte cerebral, arritmia
cardiaca e edema agudo do pulmao. Na anélise univariada, os
factores preditores de mortalidade identificados foram:
ASPECTS <8 (HR=5.26, p=0.001); incrementos de um ponto no
NIHSS na admissao (HR=1.25, p<0.001); NIHSS na admissao>
12 (HR=14.5, p=0.009); agravamento do NIHSS em quatro
pontos as 24 horas (HR=16.84, p<0.001); ocorréncia de hemor-
ragia intracraniana sintomaética (HR=12.04, p<0.001). Na ana-
lise multivariada ajustada para o NIHSS e o ASPECTS na
admissao nao se observou modificacao da mortalidade con-
forme o ano em que foi realizada a trombélise endovenosa.

Discussao: A taxa de mortalidade precoce do nosso centro
é ligeiramente inferior aquela descrita na literatura. As varid-
veis em que encontrdmos relacdo com um aumento do risco
de mortalidade haviam sido ja previamente identificadas
noutros estudos. Nao apurdmos diferencas de mortalidade
precoce condicionadas pelo ano de realizagdao da trombdlise
endovenosa. Consideramos que a constancia e o rigor da apli-
cacao dos critérios estabelecidos para este tratamento podem
contribuir para estes resultados.

Hematoma espontaneo do musculo
psoas-iliaco como complicacdo da
anticoagulacdo na trombose venosa
cerebral

Carina Fernandes, Pedro Pereira, Miguel Rodrigues
Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta, Almada
fernandes.carina@gmail.com

Introducdo: O hematoma espontaneo do musculo psoas-

iliaco é uma complicac@o pouco frequente da anticoagulacao,
que poderd resultar numa disfuncao neurolégica permanente
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pela compressao do nervo femoral ou do plexo lombar.
A abordagem terapéutica mais adequada permanece contro-
versa, dada a auséncia de evidéncia que favoreca qualquer
uma das opgdes disponiveis, nomeadamente, drenagem
cirtrgica, drenagem percutanea ou terapéutica conservadora.
Contudo, a suspensao da anticoagulacao, mesmo que tempo-
rariamente, € sempre recomendada

Caso Clinico: Puérpera de 42 anos de idade, com um quadro
clinico de cefaleia persistente, com agravamento progressivo,
acompanhada no dia da admissao de incapacidade para a mar-
cha, hemiparesia esquerda e alteracdo do estado de conscién-
cia. A Ressonancia Magnética encefdlica revelou uma trombose
venosa cerebral extensa, com multiplas lesdes parenquimato-
sas bilaterais e hemorragia intraventricular. Foi iniciada tera-
péutica com heparina, posteriormente alterada para varfarina,
observando-se marcada melhoria clinica. Uma semana apds a
admissao iniciou queixas de lombalgia com irradiacdo a coxa
direita. Dias mais tarde, desenvolveu uma parésia da flexao e
aducdo da coxa e da extensao da perna a direita, hipoestesia da
face interna da coxa direita, arreflexia rotuliana direita e atrofia
do quadricipite direito. Uma Tomografia Computorizada da
coluna lombar, e posteriormente pélvica, mostrou um hemato-
ma extenso do musculo psoas-iliaco direito, sendo o défice
neurolégico observado compativel com uma provavel com-
pressdo do plexo lombar direito pelo hematoma. O valor de INR
encontrava-se dentro do intervalo terapéutico pretendido. Nao
obstante o risco de sequelas neuroldgicas permanentes devido
a lesdo periférica, o risco da suspensdao da anticoagulacdo
numa doente com trombose venosa cerebral extensa foi consi-
derado mais elevado, pelo que se optou por uma abordagem
conservadora e a anticoagulacdo foi mantida. Ocorreu uma
melhoria clinica marcada, mantendo, um ano depois, uma
ligeira parésia da flexdo da coxa e da extensao do joelho e uma
ligeira atrofia do quadricipite a direita, sem limitacdo funcional.

Conclusoes: As complicacoes associadas a anticoagulacao
colocam um desafio considerdvel nas doencas neuroldgicas,
particularmente quando a sua suspensao podera colocar em
risco o prognéstico vital e/ou funcional do doente. Nesta
doente, uma abordagem conservadora a um hematoma
espontaneo do musculo psoas-iliaco, com compressdao do
plexo lombar, resultou numa evolugdo clinica favoravel, ape-
sar da manutencdo da anticoagulacdo.

Factores preditivos de
transformacao hemorrdagica e hemorragia
intracerebral sintomatica em doentes com
AVC isquémico agudo submetidos a
fibrinélise endovenosa.

Rute Teoténio', Gustavo Cordeiro’, Isabel Pedrosa’, Ricardo
Morais? Ana Massano', Joao Sargento', Luis Cunha’

1-Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar Universitario de
Coimbra E.PE., Coimbra; 2-Servico de Neurorradiologia, Centro
Hospitalar Universitario de Coimbra E.PE., Coimbra
rute.teotonio@gmail.com

Introducéo e Objectivos: O activador de plasminogénio
tecidual recombinante (rt-PA) endovenoso é uma terapia
reconhecidamente eficaz no tratamento do acidente vascular
cerebral (AVC) isquémico agudo. Contudo, é sabido que a
hemorragia intracerebral é uma das possiveis complicacdes
associadas. O nosso propésito foi determinar quais os predi-
tores clinicos, laboratoriais e/ou imagiolégicos de transfor-
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macado hemorrdgica (TH) e hemorragia intracerebral sintoma-
tica (SICH) em doentes submetidos a fibrinélise endovenosa.

Métodos: Estudo observacional, de caso-controlo, com
inclusao dos doentes com AVC isquémico agudo submetidos
a rt-PA endovenoso num periodo de 20 meses (Outubro de
2010 a Julho 2012). Excluidos os doentes submetidos a terapia
de recanalizacgdo intra-arterial. Realizada andlise de multiplas
varidveis clinicas, laboratoriais e imagiolégicas por consulta
de processo clinico e revisdo “cega” de imagem por um neu-
rorradiologista. Para a andlise estatistica recorreu-se ao soft-
ware SPSS, tendo a andlise multivariada sido feita a partir do
modelo de regressao logistica bindria. Considerou-se signifi-
cancia estatistica p<0,05 .

Resultados: Obtivemos 158 doentes, com idade média de
73,45+11,54 anos, dos quais 91 (57,6%) eram homens. Como
factores preditivos independentes para TH obteve-se o
National Institutes of Health Stroke Scale (NIHSS) de entrada
(OR=1,10 1C95%:1,017-1,189, p=0,018) e Alberta Stroke
Program Early CT Score (ASPECTS) pré-fibrinélise (OR= 0,71,
1C95%:0,50-1,00, p=0,049). Os preditivos independentes para
SICH foram: Hiperdensidade arterial (OR 15,20, IC95%:1,70-
13, p=0,015), Tensdao Arterial Sistélica inicial (OR 1,04,
1C95%:1,003-1,075, p=0,031) e intervalo sintomas-agulha (OR
1,018, 1C95%:1,001-1,036, p= 0,037).

Conclusdes: Os nossos resultados sugerem que alguns
aspectos clinicos e imagiolégicos pré-tratamento podem indi-
ciar um maior risco para TH e SICH ap6s terapéutica endove-
nosa com rt-PA.

Selecdo de critérios objetivos de
artéria cerebral média hiperdensa: andlise
de desempenho de 3 métodos

Liliana Pereira, Miguel Rodrigues
Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta
lipereira@yahoo.com

Introducéo: O sinal da artéria cerebral média hiperdensa
(SACMH) traduz um aumento de atenuagao intraluminal pela
presenca de trombo ou émbolo. Ocasionalmente é a tnica
manifestacdo precoce de AVC isquémico em tomografia com-
putorizada cranio-encefalica (TC-CE).

Propusemo-nos determinar o melhor critério objetivo para
SACMH e a probabilidade de ocorréncia de subtipos de AVC
isquémico se SACMH estiver presente.

Metodologia: Nos doentes internados em 2 anos num
Servico de Neurologia recolhemos dados clinicos e subtipos
de AVC (classificagdo OCSP). As TC-CE iniciais foram analisa-
das para presenca subjetiva de SACMH (critério padrao) e
medida a atenuacdo da ACM em Unidades Hounsfield (UH).
Para critérios objetivos determinaram-se a hiperdensidade
maéxima (MaxHip), a diferenca de hiperdensidade entre lados
(DifHip) e o rdcio de hiperdensidade entre lados (RacHip).
Apresentam-se estatisticas descritivas, inferenciais com cur-
vas ROC e drea sob a curva (AUC) e razdo de verosimilhanca
positiva (LR+), com intervalos de confianca de 95% (1C95%).

Resultados: Incluimos 462 doentes (64,5% homens), com
idade mediana de 66 anos (31-88 anos). Dos 428 com TC-CE
informativa, SACMH foi identificado em 19,4% (IC95% 15,6-
23,2%), 11,2% (1C95% 8,2-14,2%) em M1 e 9,6% (1C95% 6,8-
12,4%) em M2/M3.

Os individuos com SACMH sao mais vezes mulheres
(45,8% vs 33,6%), 3 anos mais velhos (médias 66,7 vs 63,9
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anos), tém mais fibrilhacao auricular (44,6% vs 17,4%) e fize-
ram mais vezes fibrindlise (50,0% vs 13,3%).

Para SACMH em M1 a melhor relacdo sensibilidade/espe-
cificidade é obtida para MaxHip =46UH, DifHip =13UH e
RacHip =1,33. Para M2/M3 estes valores sao =50UH, =11UH e
=1,25 respetivamente.

Para M1 e M2/M3 valores MaxHip =56UH e =57UH foram
100% sensiveis para ocorréncia de SACMH.

Os 3 critérios mostraram excelente desempenho para pre-
ver hiperdensidade em M1 (AUC MaxHip: 0,989, IC95% 0,973-
0,996; DifHip: 0,995, IC95% 0,983-0,999; RacHip: 0,989, IC95%
0,974-0,997) e em M2/M3 (AUC MaxHip: 0,991, IC95% 0,976-
0,998; DifHip: 0,969, IC95% 0,947-0,984; RacHip: 0,951, IC95%
0,925-0,970).

MaxHip =48UH em M1 aumenta a probabilidade (LR+) de
TACI 4,2 vezes (IC95% 2,3-7,8). Analogmente, DifHip =8UH
tem LR+ de 4,4 (IC95% 2,6-7,4) e RacHip =1,22 apresenta LR+
de 3,8 (IC95% 2,4-6,1). Em M2/M3, PACI relaciona-se com
MaxHip=48UH (LR+ 1,5; IC95% 0,9-2,5), DifHip =10UH (LR+
2,2;1C95% 1,3-3,8) e RacHip =1,1 (LR+ 1,1; IC95% 1,0-1,7).

Conclusdes: Os 3 critérios objetivos estudados permitem
distinguir facilmente os vasos normais dos afetados, com
capacidade discriminativa positiva muito elevada para prova-
vel oclusdao. Aumentam significativamente a probabilidade de
enfarte territorial, especialmente em M1, pelo que devem ser
privilegiados sobre avaliagdes subjetivas.

Trombectomia mecanica com stent
retriever - Um ano de experiéncia

Tiago Rodrigues', José Pedro Rocha Pereira', Viriato Alves’,
Gabriela Lopes?, Carlos Correia?, Manuel Correia? Joao Xavier'
1-Servico de Neurorradiologia do Centro Hospitalar do Porto,
Porto; 2-Servigo de Neurologia do Centro Hospitalar do Porto,
Porto.

tyagorodrigues@gmail.com

Introducéo: Na tltima década assistiu-se a significativos
avangos nas estratégias de revascularizacdo cerebral para o
tratamento da fase aguda do AVC isquémico. A utilizacdo dos
stents retrievers, os mais recentes dispositivos de trombecto-
mia, tem-se revelada segura e eficaz, com taxas de repermea-
bilizagao total préximas dos 90% e, deste modo, superior aos
restantes dispositivos de trombectomia.

Objetivo: Avaliacao dos resultados clinicos e angiograficos
dos doentes submetidos a trombectomia mecanica com o
stent retriever TREVO® nos primeiros 12 meses de utilizacao
do mesmo.

Metodologia: Andlise retrospetiva dos processos clinicos e
estudos angiograficos dos doentes submetidos a este trata-
mento entre agosto de 2011 e agosto de 2012.

Resultados: Durante este periodo foram tratados 16 doen-
tes, 9 do sexo feminino (56%), com idade média de 56 anos
(16-77anos). A principal indicacdo para tratamento endovas-
cular foi a ineficdcia da trombdlise endovenosa, observada em
11 doentes (69%). Durante o tratamento endovascular foi ape-
nas realizada trombectomia mecanica.

A circulagao anterior foi envolvida em 12 casos (intervalo
médio sintomas-procedimento de 5:05horas). Em 8 casos
(67%) conseguiu-se uma repermeabilizacdo total (thromboly-
sis in cerebral infarction (TICI) score 3 e 2b) que se traduziu
numa reducao do NIHSS médio de 21 para 11, e numa evolu-
¢do clinica favoravel (mRANKIN<2) aos 3 meses em 7 doentes
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(88%). Nos doentes com recanalizacao subtotal (2 doentes) e
sem recanalizacdo (2 doentes) a redugao do NIHSS médio foi
discreta e nenhum dos doentes apresentou uma evolucao cli-
nica favoravel. Trés doentes (25%) desenvolveram hemorragia
intracraniana sintomatica (um dos quais com repermeabiliza-
cao total) e 2 faleceram (16%), um com repermeabilizacao
subtotal e outro sem recanalizagao.

O envolvimento da circulagdo posterior ocorreu em 4
casos (intervalo médio sintomas-procedimento de 5:24horas).
Conseguiu-se obter uma repermeabilizacdo total em 3 casos
(75%), com reducdo do NIHSS médio de 21 para 9 e evolucdo
clinica favordvel em 2 doentes (67%). Na auséncia de reper-
meabilizacdo (1 caso) verificou-se ligeira redu¢dao do NIHSS
de 11 para 9. Nenhum destes doentes apresentou complica-
¢Oes major periprocedimento.

Conclusao: A utilizacao do dispositivo de trombectomia
TREVO® demonstrou-se segura e permitiu obter taxas de
recanalizacdo total considerdveis. Para que se consiga obter
melhores resultados clinicos é, contudo, fundamental reduzir
o intervalo sintomas-procedimento e efetuar uma melhor
selecao dos doentes.

Acidente vascular cerebral em lactente
de 4 meses

Jorge Sales Marques, Ana Garrido, Helena Santos, Marta Vila
Real

Centro Hospitalar Vila Nova de Gaia/Espinho EPE
jorge.sales.marques@gmail.com

Introducéo: Os AVC sdo raros nas criangas, com uma inci-
déncia anual de 1/100000. A etiologia é multifatorial. Na gra-
videz, no sangue materno hd elevacao dos fatores VII, VIII, X,
fibrinogénio, FVW, PAI-2 e D-dimeros e reducao significativa
da atividade da proteina S e resisténcia adquirida a atividade
da proteina C. Para além do estado de hipercoagulabilidade
inerente a gravidez pode estar associada trombofilia heredita-
ria materna que aumenta o risco de tromboembolismo. O
défice de proteina S tem uma forma congénita de transmissao
autossémica dominante e uma forma adquirida (gravidez,
contracetivos orais, processos inflamatdrios e sindrome
nefrético).

Caso Clinico: Lactente de 4 meses de idade, sexo masculi-
no, com antecedentes pessoais e familiares irrelevantes, a
excecdo de histéria de AVC em avé materna aos 40 anos de
idade, recorre ao médico assistente por ter sido detetado
pelos pais desvio da comissura labial e hemiparesia direita. Ao
exame objetivo foi confirmada estas alteracoes, tendo-se veri-
ficado também a presenca de um sopro sist6lico grau II/VI no
foco trictspide. Por suspeita clinica de AVC, foram realizadas
os seguintes exames cujos resultados foram normais para:
mutacdo 20210A e MTHEFR, Fator V Leiden, proteinas C e S,
anticorpos anti-cardiolipina e anti-fosfolipideos, homocistei-
na, estudo da coagulacao, TORCH, rastreio metabdlico e de
mutagdes pontuais para MELAS. A RMN cerebral detetou
lesdo porencefdlica parieto-temporal esquerda comunicando
o ventriculo lateral com o vale silviano, marginada por uma
drea irregular emitindo hipersinal em T1 sugerindo lesao de
instalacdo intra-uterina tardia ou eventualmente peri-natal,
de natureza isquémica. O ecocardiograma revelou massa
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hiperecogénica na auricula esquerda que apés RMN cardiaca
concluiu tratar-se de codgulo de 0,45 x 0,96 cm. O estudo pro-
trombdtico da mae, revelou Proteina S diminuida (47%) (nor-
mal: 50%-120%). O rastreio protrombético da avé foi normal.
O lactente iniciou tratamento com enoxaparina subcutanea e
fisioterapia, com melhoria clinica e reducao progressiva do
tamanho do trombo.

Conclusdes: Tendo a mde um défice demonstrado de pro-
teina S e excluidas alteracoes da coagulac@o no lactente, suge-
re-se que o AVC tenha sido causado por émbolo/trombo pro-
duzido pelo estado de hipercoagulabilidade materna e trans-
portado via placentdria/circulagdo umbilical para o feto.
Tendo em conta a auséncia de episédios tromboembdlicos
maternos anteriores a gravidez pode concluir-se que o défice
de proteina S materno tera sido adquirido durante a gestacao.
Mantendo o valor baixo de proteina S materna apés o parto, €
provével que, durante a gravidez, tivesse sido alcangado um
valor ainda inferior, favorecedor de eventos tromboembélicos.

Progeria e Doenca Vascular Cerebral

Rita Lopes da Silva', Sofia Quintas? Alexandra Bandeira®,
Manuel Manita®, José Miguéns®, Silvia Sequeira®

1-Servico de Neurologia, Hospital Dona Estefania, Centro
Hospitalar Lisboa Central; 2-Unidade de Neuropediatria,
Hospital Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte; 3-Servico
de Neurorradiologia, Hospital Santa Maria, Centro Hospitalar
Lisboa Norte; 4-Unidade de Neurossonologia, Hospital S. José,
Centro Hospitalar Lisboa Central; 5-Servico de Neurocirurgia,
Hospital Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte; 6-Unidade
de Doengas Metabdlicas, Hospital Dona Estefania, Centro
Hospitalar Lisboa Central

ritalopessilva@hotmail.com

Introducdo: A Progeria ou Sindrome Huntchinson-Gilford
é uma doenca genética extremamente rara, causada por
mutacdo no gene LMNA, que afecta 1 em cada 4 milhoes de
recém-nascidos. Caracteriza-se por um envelhecimento pre-
coce e a doenca cardiaca e a vascular cerebral sdo as princi-
pais causas de morte, geralmente prematura na adolescéncia.
Recentemente foi descrita uma vasculopatia cerebral caracte-
ristica desta sindrome e apresentamos o caso clinico de uma
crianga que a apresenta.

Caso clinico: Crianca de 9 anos de idade, sexo masculino,
com o diagnéstico de Progeria realizado aos 6 anos, com bom
nivel cognitivo e em cujos antecedentes se destaca hipercoles-
terolémia e cirurgias de correccao de criptorquidia bilateral,
ortopédica de ambos 0s pés e colocagao de tubos timpanicos.
Medicada com AAS 25mg/dia e célcio e, de acordo com ensaio
clinico em que estd inserido, também com lonafarnib, acido
zoledrénico e pravastatina.

Aos 8 anos, na sequéncia de TCE por queda de 40cm, ini-
ciou cefaleias e vomitos e realizou TC-CE que mostrou hema-
toma subdural parietal esquerdo com sinais de desvio da
linha média e esboco de herniacdo subfalcial. Foi transferido
para Hospital com valéncia de Neurocirurgia, permaneceu
estavel, sob vigilancia clinica. Em D5 registou-se agravamen-
to com cefaleias intensas e alteracdo da consciéncia, repetiu
TC-CE que revelou agravamento do hematoma e foi submeti-
do a craniotomia parietal esquerda para sua remocao.
Posteriormente permaneceu clinicamente estdvel e sem
sinais neurolégicos focais.

Realizou RM encefélica que evidenciou em ambos hemis-
férios cerebrais sequelas de lesdes vasculares isquémicas em
contexto de hipoperfusdao. A AngioRM mostrou paténcia de
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fluxo em todos lumina arteriais excepto segmentos petroso e
cavernoso da ACI direita, com persisténcia da irrigacao do
segmento supraclinoideu e das ACA e ACM direitas por anas-
tomoses intracranianas e transcranianas. O estudo por eco-
doppler cervical e transcraniano foi compativel com oclusao
da ACI direita e aumento de fluxo significativo no eixo caroti-
deo esquerdo por tortuosidade. A avaliacao cardiaca, incluin-
do ecocardiograma e Doppler transcraniano com pesquisa de
MES, e o estudo protrombético nao revelou alteragoes.

Conclusoes: Tal como neste caso clinico, entre os achados
descritos na Vasculopatia da Progeria encontram-se a esteno-
se/oclusao da ACI cavernosa ou pre-cavernosa (em mais de
90% dos doentes) e os enfartes clinicamente silenciosos. Esta
Vasculopatia tem caracteristicas distintas das encontradas no
S. Moyamoya e na doenca aterosclerética. De acordo com as
recomendacdes internacionais a crianga estd medicada com
AAS, ndo tendo sido encontrada na literatura qualquer refe-
réncia a intervencoes que visem a revascularizacao.

AVC aos 10 anos submetido a
trombectomia - um caso clinico

Marta Géja',Ana Paiva Nunes?, Rafael Fidalgo Roque?,
Alexandre Amaral e Silva?, Clara Ribeiro?®, Isabel Fragata®,
Gabriela Pereira’, Raquel Ferreira*, Rita Lopes Silva®, Joao
Alcantara®

1-Servico de Medicina Interna 1,Hospital S. André, CHLP;
2-Unidade CerebroVascular, Hospital S. José, CHLC;
3-Neurorradiologia de Intervencao, Hospital de Sao José, CHLC;
4-Unidade de Cuidados Intensivos Pedidtricos, Hospital D.
Estefania, CHLC; 5-Servico de Neurologia,Hospital D. Estefania,
CHLC

Introducao: O AVC isquémico é uma situagdo rara na
idade pediatrica. O diagndstico é muitas vezes dificil e tardio,
impossibilitando uma abordagem precoce. As estratégias de
repermeabilizacdo na fase aguda ndo estdo aprovadas nesta
faixa etdria. Existem contudo descri¢does de casos isolados
com bons resultados, sugerindo um possivel beneficio neste
grupo de doentes.

Caso Clinico: Menina de 10 anos, previamente saudavel,
admitida ap6s ativacdo da Via Verde do AVC por cefaleia, ndu-
seas, vomitos, alteracdo da linguagem e hemiparésia direita.
Na admissao, 6 horas apds o inicio dos sintomas, apresentava-
se sonolenta, em mutismo, ndo cumprindo ordens, desvio
conjugado da cabeca e do olhar para a esquerda, hemianépsia
homoénima direita, parésia facial central direita, hemiparésia
direita com forga grau 0 no membro superior e grau 3 no infe-
rior, NIHSS de 23. A TC CE revelava hiperdensidade esponta-
nea da artéria cerebral média esquerda (ACME) e sinais preco-
ces de isquémia em menos de 1/3 deste territdrio arterial. O
estudo por RM mostrou restricao a difusao envolvendo par-
cialmente o territério da ACME, nao evidente na ponderacao
FLAIR. A angio-RM documentou uma oclusdo de M1 a
esquerda. Assim, ap6ds discussao clinica e consentimento da
mae, a doente foi submetida a trombectomia mecanica com
dispositivo TREVO, com repermeabilizacdo do segmento M1 e
divisdo inferior da ACM, mantendo oclusao da divisao supe-
rior. Posteriormente foi transferida para a Unidade de
Cuidados Intensivos Pedidtricos (NIHSS de 17 na admissao)
onde iniciou antiagregacdo. A RM de controlo as 24 horas
mostrou lesao isquémica em extensao sobreponivel a area de
restricdo a difusdo na RM inicial. Investigacao etioldgica
inconclusiva até ao momento, salientando-se ecocardiogra-
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ma sem alteracdes. A data da alta para o domicilio mantém
afasia de predominio anterior e parésia braquial direita com
forca muscular grau 4 (NIHSS:5, Rankin:2).

Conclusdo: A terapéutica endovascular é uma estratégia
utilizada para o tratamento do AVC isquémico agudo do adul-
to. No nosso centro esta foi a doente mais nova submetida a
trombectomia, tendo-se revelado uma opcao eficaz e segura.
A terapéutica endovascular deve ser ponderada na populacao
pedidtrica em casos seleccionados.

Acidente Vascular Cerebral no jovem -
a propésito de um caso clinico

Mbénica Bettencourt, Catia Carmona, Gongalo Proenca, Rui
Guerreiro, Fernando Pita

Hospital José de Almeida de Cascais

msdias7@gmail.com

Introducéo: O AVC no jovem representa 5 a 10% do total
dos AVC's, ocorre entre os 18 e 0s 45 anos, sendo a sua inves-
tigacdo etiolégica um desafio. E possivel descobrir o factor
causal em 55 a 93% dos casos (varidvel de estudo para estudo).
Apesar de raras algumas etiologias podem ser concomitantes.

Caso clinico: Os autores apresentam o caso de uma jovem,
do sexo feminino, 20 anos, raca negra, sem antecedentes pes-
soais ou familiares relevantes e a fazer anticoncep¢do oral
com Minigeste®. A 19/10/12 iniciou quadro de voémitos
incoerciveis e disartria. Por manutencao das queixas, inicio de
prostracao e alteracdo da visao recorreu, 3 dias depois, ao
nosso hospital. No exame neurolégico apresentava: disartria,
alteracdo complexa da oculomotricidade extrinseca, ptose
palpebral bilateral de predominio esquerdo e hemiparésia
ataxica direita. A destacar nos resultados dos exames comple-
mentares efectuados na urgéncia: TC-CE: enfartes isquémicos
recentes na regido cerebelosa superior-esquerda, talamicos
bilaterais, de maior expressao a esquerda, e regiao mesencefa-
lica esquerda. Na investigacdo etiolégica do AVC no jovem a
salientar: na avaliacdo laboratorial — anticoagulante ltapico e
ANA’s positivos, aumento da aPTT; no Ecocardiograma tran-
sesofdgico — fibroelastoma da vélvula mitral. Foi efectuada
excisdo do tumor cardiaco, iniciou anticoagulacao oral e man-
teve internamento num centro de reabilitacao.

Conclusdes: Este caso documenta a presenca de dois fac-
tores etioldgicos raros que podem ser concomitantes, refor-
¢ando a necessidade de uma investigacao etiolégica exaustiva
em doentes jovens com AVC.

Degenerescéncia Walleriana apés
enfartes em Territério Vértebro-Basilar

Sara Varanda', Ana Filipa Santos’, Joao Pinho’, Carla Ferreira’,
Ricardo Maré’, Esmeralda Lourencgo’, Jodo Fernandes®
1-Servico de Neurologia do Hospital de Braga; 2-Servico de
Neurorradiologia do Hospital de Braga

svaranda@gmail.com

Introducdo: A Degenerescéncia Walleriana (DW) consiste
em desmieliniza¢do e degenerescéncia anterégrada dos ax6-
nios, consequente a uma lesao proximal, cortical ou subcorti-
cal, de varias etiologias possiveis. Aquela mais frequente é o
enfarte cerebral e, nesse caso, o fenémeno tem sido associado
a défices neurolégicos persistentes e graves. Geralmente, é
necessdario decorrer um periodo de duas a quatro semanas
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antes que a DW se torne evidente nas imagens de ressonancia
magnética cranio-encefélica (RM-CE) convencional e cerca
de dois a 16 dias na sequéncia difusdo. A localiza¢ao imagio-
logica é a via cortico-espinhal em toda a sua extensao, espe-
cialmente no tronco cerebral e, em particular, nos pedinculos
cerebrais.

Caso Cinico: Descrevemos o caso de um doente do género
masculino, de 80 anos, previamente auténomo, com antece-
dentes pessoais conhecidos de hipertensao arterial nao con-
trolada, internado por instalacdo ictal de nauseas e vomitos,
perturbacao da fala e desequilibrio. O exame neurolégico na
admissao foi flutuante entre nistagmo em todas as posicoes
do olhar, limitacdao da abdugao do olho direito, disartria e dis-
metria esquerda e os anteriores associados a depressao do
estado de consciéncia e hemiparesia direita. A tomografia
computorizada cranio-encefilica revelou lesdes isquémicas
recentes com localizagao occipital esquerda e cerebelosa bila-
teral. A RM-CE, realizada ao 16° dia de internamento, eviden-
ciou evolucdo das lesdes isquémicas para uma fase subaguda.
Associadamente, constatou-se um hipersinal em difusao dos
pedinculos cerebelosos médios e inferiores, bem como dos
feixes cortico-espinhais nos pedtnculos cerebrais, com cor-
respondente hipossinal no mapa ADC. Estas alteracdes foram
interpretadas como DW. O doente foi submetido a traqueos-
tomia e gastrostomia percutanea, apresentando, a data de
alta, anartria, tetraparesia espdstica e sinal de Babinski bilate-
ral. Apo6s trés meses de reabilitagdo, mantém um estado clini-
co sobreponivel.

Conclusdes: Nem todas as lesdes com restricao na difusao,
num doente com doenga vascular cerebral isquémica, devem
ser perspectivadas como novos enfartes. O estudo de difusao
em RM-CE pode possibilitar, numa fase precoce, uma melhor
definicao do potencial de reabilitagao ap6s enfarte cerebral.

Trombose venosa dural apés
tratamento com Imunoglobulina Humana -
a propdsito de um caso clinico

Moénica Bettencourt, Catia Carmona, Rui Guerreiro, Fernando
Pita

Hospital José de Almeida de Cascais

msdias7@gmail.com

Introducdo: A trombose dos seios venosos durais € um
evento raro, com uma incidéncia de até 1,32 casos por 100.000
habitantes por ano. Atinge predominantemente mulheres em
idade jovem e deve ser considerada no diagnéstico diferencial
de uma cefaleia de inicio recente, com ou sem sinais neurolo-
gicos focais. A Imunoglobulina humana tem sido considerada
uma terapéutica relativamente segura, contudo tem uma inci-
déncia de complicacoes trombdéticas de 1.1-4.5%, existindo
alguns casos de trombose venosa dural descritos em associa-
cdo com esta terapéutica.

Caso clinico: Doente do sexo feminino, 44 anos, com ante-
cedentes de polineuropatia inflamatéria desmielinizante cro-
nica sob administrag@o periddica de imunoglobulina. Ap6s o
sétimo ciclo periédico de Imunoglobulina iniciou quadro de
cefaleia, sem rigidez da nuca, que motivou internamento. A
destacar nos resultados dos exames complementares pedidos:
RM-CE mostrava drea de interrupc¢ao do fluxo no seio lateral
esquerdo, em relacdo a trombose parcial do referido seio veno-
so tendo iniciado anticoagulagdo; o exame citoquimico do LCR
nao revelou alteragdes. Por quadro de hipertensao intracra-
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neana com manometria do liquido cefalorraquidiano de cerca
de 40cm de LCR (pressao de abertura) associado a restricao do
campo visual (ligeiro alargamento da mancha cega e escotoma
anelar bilateral) realizou repetidas pungodes lombares. No
entanto manteve quadro clinico, tendo melhorado apenas
apos colocacao de shunt de derivagdo ventriculo-peritoneal.

Conclusdes: Em doentes sob tratamento com Imuno -
globulina humana, com cefaleia “de novo”, a hipétese diag-
néstica de trombose venosa, deve ser considerada.

Trombdlise intravenosa no AVC
isquémico: a etiologia interfere no
resultado?

Miguel Grilo, Ana Monteiro, Helena Rocha, Joana Meireles,
Marta Moura, Elsa Azevedo, pelo grupo de Doenca Vascular
Cerebral do Centro Hospitalar de Sao Joao, Porto

Introducéo: A trombdlise intravenosa é o inico tratamen-
to farmacolégico atualmente aprovado para a fase hiperaguda
do AVC isquémico. Tem sido referido que a oclusdo por car-
dioembolismo poderé recanalizar mais facilmente com este
tratamento.

Objetivos: Identificar possiveis diferencas na resposta a
trombélise intravenosa consoante a etiologia do AVC isquémi-
co, analisando o resultado funcional aos trés meses.

Metodologia: Registo prospetivo das trombdlises realiza-
das no nosso centro durante um ano. Comparamos o resulta-
do funcional aos trés meses (modified Rankin Scale - mRS)
entre os diferentes subtipos de AVC.

Resultados: Do nimero total de 303 doentes com AVC
isquémico admitidos entre julho de 2011 e junho de 2012 pela
via verde do AVC no nosso centro, 96 foram submetidos a
trombdlise. Quinze (15,6%) foram atribuidos a doenca de
grande vaso, 41 (42,7%) a cardioembolismo, 2 (2,1%) a doenca
de pequenos vasos, 1 (1%) a dissecdo arterial e 37 (38,5%) a
multiplas causas, causa indeterminada ou estudo incompleto.
Os grupos de doentes ndo apresentaram diferencas em rela-
¢do a dados demogréficos ou fatores de risco vascular tradi-
cionais, com excecao da idade e existéncia de fibrilacao auri-
cular prévia, mais associadas ao grupo com AVC cardioemb6-
lico. Na analise do resultado funcional aos trés meses, nao se
observou diferenca relativamente a etiologia segundo a classi-
ficagdo baseada no TOAST. Os fatores identificados associados
a mRS superior a 2 aos trés meses foram a idade, o mRS pré-
vio e a gravidade do AVC (NIHSS basal). No entanto, na anéli-
se multivariada, a idade deixou de ser um fator importante
quando ajustada para o mRS prévio e gravidade do AVC.

Conclusdes: Na nossa série, dominada por cardioembolis-
mo e doenca de grandes vasos, a etiologia do AVC ndo pareceu
determinar diferencgas nos resultados funcionais aos 3 meses
em doentes submetidos a trombdlise.

Estado de mal focal nao convulsivo na
isquemia cerebral aguda
Sara Fontes, Isabel Moreira, Rui Felgueiras, Joao Chaves

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar do Porto, EPE, Porto
sara.fontes@live.com.pt

Introducdo: O estado de mal focal ndo convulsivo é uma

apresentacao clinica rara de isquemia cerebral aguda. A feno-
menologia epiléptica tem sido explicada pela ocorréncia de
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hiperexcitabilidade neuronal durante a fase de penumbra
isquémica cortical, estando por isso mais vezes associada a este-
nose carotidea critica do que a oclusdes arteriais mais distais.

Caso Clinico: Homem 73 anos, com hemiparesia esquerda
frustre, sequela de enfarte cerebral fronto-parietal direito dois
anos antes. Apresenta-se com quinze dias de evolucao de perio-
dos intermitentes de prostracdo e incapacidade de marcha. A
TC cerebral inicial mostrou uma lesao cldstica cértico-subcor-
tical fronto-parietal direita e foi-lhe diagnosticada uma infe¢ao
respiratoria. Trés dias depois, apresentou episddios intermiten-
tes de desvio oculocefdlico para a esquerda, automatismos da
mao direita e flutuacao da for¢ca dos membros esquerdos. Estes
episédios duravam horas, com comprometimento da vigilia
entre eles. Repetiu TC cerebral que voltou a ndo mostrar lesdes
agudas e analiticamente ndo apresentava alteragdes. Apos ini-
ciar tratamento com fenitoina endovenosa realizou EEG que
revelou atividade de base normal e atividade lenta fronto-cen-
tro-temporal direita continua. Por manter a intermiténcia das
crises associadas a flutuacao da vigilia associou-se levetirace-
tam, com diminui¢do da frequéncia das crises. Seis dias depois
foi constatada hemianépsia homénima esquerda e agravamen-
to permanente do défice motor esquerdo. A TC cerebral nao
mostrou lesoes de novo, mas a RMN evidenciou um enfarte
recente em territério da artéria carétida interna direita e terri-
torios fronteira. O ecodoppler dos vasos do pescoco confirmou
oclusdo da artéria carétida interna direita.

Conclusdes: Inicialmente ndo se atribuiu uma etiologia vas-
cular aguda a este quadro de estado de mal focal ndo convulsi-
vo. Apenas a instalacdo de défices neurolégicos permanentes
permitiu o diagnéstico tardio de isquemia cerebral de novo.
Esta forma de apresentacdo representa uma manifestacao rara
de uma doenga comum, que deve ser tida em consideracao
para possibilitar uma mais célere orientagao terapéutica.

Trombofilias no AVC isquémico
criptogénico do jovem

Joana Morgado', Joana Rodrigues?, Ana Paiva Nunes®, Alexandre
Amaral-Silva® e Joao Alcantara®

1-Servigo de Neurologia, 2-Servico de Medicina Interna,
3-Unidade CerebroVascular, Hospital de Sao José, Centro
Hospitalar de Lisboa Central.

joanacmorgado@gmail.com

Introducdo: Calcula-se que cerca de 5 a 46% dos jovens
com AVC isquémico seja portador de trombofilias, dependen-
do das séries publicadas. Apesar da importancia das trombo-
filias no determinismo etiolégico do AVC e sua recorréncia ser
controversa, o seu rastreio faz habitualmente parte da investi-
gacao do AVC isquémico criptogénico no jovem.

Objectivos: Determinar a frequéncia de trombofilias em
jovens com AVC de etiologia indeterminada; estudar a relacao
com idade, género, factores de risco vascular, localiza¢dao do
AVC, National Institutes of Health Stroke Scale (NIHSS) a
entrada, foramen ovale patente (FOP) e mRankin aos 3 meses.

Metodologia: Estudo observacional retrospectivo com
inclusdo sequencial de doentes com idade <55 e AVC isquémi-
co agudo de etiologia indeterminada (classificacdo TOAST)
internados numa Unidade de AVC entre Janeiro de 2010 e
Dezembro de 2011. Analisaram-se dados demogréficos, facto-
res de risco vascular (Hipertensdo arterial, Dislipidemia,
Diabetes Mellitus, Tabagismo, Obesidade), classificacao
OxfordShire para localizagao do AVC, NIHSS a entrada, avalia-
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¢ao analitica de trombofilias (défice de proteinas S e C, anti-
trombina III, factor VIII, resisténcia a proteina C activada, fac-
torV de Leiden, mutacao do gene da protrombina, anticorpos
antifosfolipidicos) aos 0 e 3 meses ap6s o AVC, presenca de
FOP e mRankin aos 3 meses.

Resultados: Dos 153 doentes com menos de 55 anos e AVC
isquémico agudo internados neste periodo, 34,6% apresenta-
ram uma etiologia indeterminada. A idade média(+d.p.) foi de
43,4+8,3 anos, 54,7% eram homens. Foi documentada trom-
bofilia em 26,4% dos doentes (défice de proteina S - 7,6%, fac-
tor VIII - 9,4%, resisténcia a proteina C activada - 3,8%, factor
V de Leiden - 1,9% e Sindrome de Anticorpos Antifosfoli-
pidicos - 13,2%). A prevaléncia de FOP foi de 43,4%. Com-
parando os doentes com e sem trombofilia (N=14 e N=39, res-
pectivamente), verificou-se maior NIHSS a entrada (p=0,004)
e menor idade média (p=0,079) no grupo com trombofilias,
sendo as restantes varidveis semelhantes nos dois grupos.

Conclusoes: Semelhante ao encontrado noutros estudos,
cerca de um terco dos AVCs isquémicos do jovem tinha etiolo-
gia indeterminada, entre os quais foi documentada trombofilia
em cerca de um quarto. Os doentes com trombofilia foram ten-
dencialmente mais novos e apresentaram maior NIHSS a entra-
da. Apesar do contributo das trombofilias ndo estar ainda escla-
recido, o seu estudo deve ser realizado em jovens com AVC
isquémico criptogénico, tendo a sua presenca implica¢cdes na
prevencao secunddria do AVC e de outros eventos trombdticos.

Padroes ultrassonograficos na
dissecdo arterial cervical

Carmen Ferreira', Pedro Castro'?, Rosa Santos'?, Elsa Azevedo'?
1-Servico de Neurologia, Hospital de Sao Joao, Porto;
2-Faculdade de Medicina da Universidade do Porto, Porto
elsaazevedo@netcabo.pt; cpatriciaferreira@gmail.com

Introducéo: A ultrassonografia tem provado o seu papel no
diagnostico e consequente tratamento de dissecdes das arté-
rias carétidas e vertebrais, mas o seu valor no prognéstico nao
tem sido avaliado.

Objectivo: O nosso objectivo foi rever uma série hospitalar
de dissecoes carotideas e vertebrais e investigar a influéncia
dos achados ultrassonograficos no progndstico.

Metodologia: Estudo retrospetivo de dados demograficos,
clinicos e ultrassonograficos de casos de dissecoes carotideas
e vertebrais cervicais, baseado nas informacdes registadas na
unidade de neurossonologia e nos registos informéticos hos-
pitalares. Para além da suspeicdo ultrassonografica, o diag-
néstico de dissecao foi confirmado por A-RM, A-TC ou ASD. O
resultado favoravel foi definido como a independéncia aos 3
meses (escala modificada de Rankin 0-2).

Resultados: Foram incluidos 56 casos de dissecdo caroti-
dea e 12 de disse¢ao vertebral. Destes, ocorreu dissec¢ao bila-
teralmente em 3 casos de dissecdo carotidea e em 2 casos de
dissecdo vertebral. A amostra teve predominio masculino (38
homens, 56%), idade e NIHSS medianos de 46 (IQR 38-54) e 4
(3-13), respetivamente. Os doentes foram internados por AVC
isquémico (74%), AIT (6%) ou por outra causa (20%). A varfa-
rina foi usada em 50% dos casos e a trombdlise foi realizada
em 16%. Quatro doentes tinham janelas dsseas insuficientes
para Doppler transcraniano. Os achados patolégicos inclui-
ram oclusao (47%), estenose >70% (34%), estenose <70% (6%)
e outros achados (11%). Do total, apenas 10% apresentavam
lumen duplo e 15% padrao em "bico-de-ldpis", achados
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muito sugestivos de dissecdo arterial. Oitenta por cento apre-
sentaram alteracdes no Doppler transcraniano codificado a
cor, com estenose =50% em 8%, estenose <50% em 4%, e evi-
déncia de colateralizacdo hemodinamica intracraniana em
66% dos casos. Ap6s andlise multivariada, apenas o NIHSS
influenciou inversamente a probabilidade de independéncia
aos 3 meses [OR 0,77 (IC 0,68-0,88) p = 0,0001].

Conclusdes: A ultrassonografia teve uma elevada percen-
tagem de achados patolégicos nas dissecoes arteriais cervi-
cais. Embora tenha provado ser uma ferramenta valiosa na
avaliacdo diagndstica, o padrdo patoldégico nao teve valor
prognéstico independente na independéncia aos 3 meses.

Re-estenose apds angioplastia
carotidea com stenting: Avaliacdo por
ecoDoppler carotideo

Tiago Rodrigues’, Joana Domingos?, Miguel Milheiro®, Ricardo
Taipa? José Pedro Pereira’, Viriato Alves', Pedro S. Pinto’, Carlos
Correia®, Jodao Xavier', Gabriela Lopes®

1-Servigo de Neurorradiologia do Centro Hospitalar do Porto,
Porto; 2-Servigo de Neurologia do Centro Hospitalar do Porto,
Porto; 3-Servico de Neurologia do Hospital de Sao Sebastiao,
Santa Maria da Feira

tyagorodrigues@gmail.com

Introducdo: A angioplastia carotidea com stenting (ACS)
representa uma alternativa eficaz e segura a endarterectomia,
em doentes devidamente selecionados. Os beneficios da ACS
serdo afetados ndo s6 pela taxa de complicagdes periprocedi-
mento, mas também pela recorréncia de estenose e pela
necessidade de uma nova intervencao.

Objetivo: Determinar a taxa de re-estenose carotidea apos
ACS.

Metodologia: Avaliacdo do grau de re-estenose através de
estudo por ecoDoppler carotideo realizado por dois observa-
dores, utilizando critérios ultrassonogréficos previamente
definidos, descritos e validados na literatura. Anélise prospeti-
va (28 doentes) e retrospetiva (16 doentes por arquivo digital).

Resultados: Entre julho de 2000 e julho de 2012 foram reali-
zadas 70 angioplastias carotideas com sfenting, em 63 doentes,
47 do sexo masculino, com idade média de 71anos (50-87anos).
Cinquenta e dois procedimentos foram realizados em esteno-
ses sintomaticas (38 com estenose> 70%) e 18 em estenoses
assintomaticas (15 com estenose> 70%). Foram avaliados 48
doentes (52 das 70 cardtidas intervencionadas (74%)), sendo
que dos restantes, 9 faleceram e 6 faltaram as convocatoérias ou
estavam incontactaveis. A avaliacao foi efetuada com intervalo
mediano de 13meses (3-79meses). Vinte e quatro avaliacoes
foram realizadas nos primeiros 12 meses apés o procedimento
e 28 depois deste periodo. Detetaram-se 6 re-estenoses (11,5%),
3 no grupo de doentes controlados nos primeiros 12 meses (1
estenose 50-69%, 1 estenose 70-99% e 1 oclusao), e 3 nos con-
trolos efetuados posteriormente (2 estenose 50-69% e 1 esteno-
se 70-99%). Dois doentes com re-estenose carotidea apresenta-
ram enfartes cerebrais ipsilaterais, um dos quais teve indicacao
para re-intervencao, que nao foi, contudo, conseguida.

Conclusdo: Na nossa série a percentagem de re-estenoses
carotideas e a taxa de complicacoes clinicas decorrentes estao
dentro dos valores descritos na literatura, sustentando a utili-
zacao da CAS como uma alternativa valida a endarterectomia
carotidea. O facto de termos avaliado apenas 74% das artérias
cardtidas internas intervencionadas constitui uma limitacao
do nosso estudo.
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Dia Nacional Do Doente com AVC:
Como estao os seus factores de risco?
Sabe como reconhecer e o que fazer em
caso de AVC?

Anabela Machado e Equipa Multidisciplinar do Servico de
Neurologia do Hospital Santa Maria.

Introduc@o: O Acidente Vascular Cerebral (AVC) é uma das
principais causas de mortalidade e morbilidade em Portugal.
Para minorar as suas consequéncias é preciso optimizar a pre-
vencdo e o tratamento agudo do AVC isquémico. Para isso, é
necessdrio que a populacao esteja informada sobre a correccao
de factores de risco e a atitude a tomar em caso de sinais de AVC.

Objectivos: Avaliar a percepg¢ao do controlo dos factores de
risco de doenca vascular, o conhecimento dos sinais de alerta
de AVC e a atitude correcta a tomar na sua presenca.

Metodologia: Aplicou-se um questiondrio aos participan-
tes do rastreio realizado no dia 31 de Marco de 2011, Dia
Nacional do Doente com AVC, desenvolvido na entrada prin-
cipal do Hospital de Santa Maria. O questiondrio incluiu: 1)
dados demogréficos; 2) presenca de factores de risco vascular;
3) percepcao do estado de controlo dos factores de risco vas-
cular (HTA, diabetes, colesterolémia, peso); 4) identificacao
dos trés sinais de alerta de AVC de uma lista de vérios sinais
clinicos; 5) seleccao da atitude correcta face a sua ocorréncia.
Apé6s o preenchimento do questiondrio, os participantes
foram avaliados por uma equipa multidisciplinar (médicos de
Neurologia, enfermeiros de Neurologia, dietistas), comple-
mentando-se o ensino de acordo com o ambito do Dia
Nacional do Doente com AVC.

Resultados: Dos 156 participantes avaliados, os questiona-
rios estavam completos em 100, 67% do sexo feminino, 61%
com idade >50 anos. Relativamente a percepcao do controlo
adequado dos diferentes factores de risco, entre 35-58% da
populacdo achava que estavam bem controlados, enquanto
que 33-43% desconhecia se estariam bem controlados. Na
avaliacdo do rastreio, 37% dos utentes tinha valores elevados
de TA (versus 10% que achava que estaria alta), 6% tinha glicé-
mias elevadas (vs 2%), 40% tinha colesterol >190 mg/dL (vs.
22%), 20% tinha obesidade Grau I ou II (vs. 55% que achava
que tinha peso excessivo). 84% dos participantes reconheceu
os trés sinais de alerta de AVC; 90% dos participantes sabia
que se devia chamar o 112, 4% esperava que os sintomas pas-
sassem e 6 % ia ao SU com familiares.

Conclusdes: Embora os participantes saibam quais sao os
factores de risco, nem sempre tém a percepcao se estao correc-
tamente controlados, indispensdvel para uma prevencao ade-
quada. E necessdrio continuar a insistir na informacao a popu-
lacdo sobre os sinais de alerta de AVC, ja que, mesmo no dia do
AVC, quase um quinto da populacao rastreada nao os conhecia.

Acidente Vascular Cerebral: Conhecer
para atuar
Ary de Sousa, Mariana Guedes, Mariana Oliveira, Sofia Frade
Faculdade de Ciéncias Médicas — Universidade Nova de Lisboa,

Lisboa, Portugal
arydesousa@gmail.com

Introducéo: O AVC é a principal causa de morte e incapa-
cidade em Portugal. O pobre conhecimento dos fatores de
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risco e sinais de alerta de AVC pela populagdo em geral tem
sido consistentemente provado, pelo que a implementagdo de
campanhas de sensibilizagdo se torna crucial. Em Portugal, a
campanha de sensibilizacao “Seja mais rdpido que um AVC”
realizou-se em janeiro de 2008. Os estudos até a data demons-
tram um aumento do conhecimento durante as campanhas,
contudo, estd comprovado que o impacto destas diminui sig-
nificativamente apds a cessacdo das mesmas. Assim, este
estudo tem como objetivo avaliar o nivel de conhecimento
sobre AVC dos utentes de Unidades de Satide Familiar da zona
urbana de Braga.

Métodos: Foi realizado um estudo observacional, descriti-
vo e transversal, através da aplicagdo de um questiondrio de
auto-preeenchimento, por via direta, a uma amostra de con-
veniéncia constituida por individuos entre os 25 e 65 anos, em
4 USF’s da zona urbana de Braga (n=492). O questiondrio ava-
liou o conhecimento acerca da localizacao da lesdo, fatores de
risco, sinais de alerta, atuagao e tratamento. Na anélise e tra-
tamento estatistico foram utilizados Epi Info7TM e IBM SPSS
Statistic 17.0®. Para o estudo de associacdo entre variaveis
aplicou-se o teste do Qui-quadrado e um nivel de significan-
cia de 5%. Para avaliacdo do conhecimento global sobre AVC
elaborou-se um score com 3 critérios: reconhecimento dos
sinais de alerta, atitude face a sua identificacdo e conheci-
mento sobre o tratamento.

Resultados: Da amostra estudada, verificou-se que 73,2%
apresentou um conhecimento global sobre AVC insuficiente.
Os fatores de risco mais reconhecidos foram a HTA (88,8%),
hipercolesterolémia (79,3%), excesso de peso (72,8%) e ali-
mentacao (69,7%). Menos de metade da amostra assinalou
patologia cardiaca (46,7%), hébitos alcodlicos (45,3%) e DM
(32,5%). Relativamente aos sinais de alerta, 88,4% nao identi-
ficou os sinais de alerta divulgados pela campanha de sensibi-
lizagao de 2008. Da amostra em estudo, 78,5% contactaria o
112 face a um AVC.

Conclusdo: O reconhecimento dos sinais de alerta do AVC
pela amostra inquirida foi insuficiente. Embora os resultados
obtidos tenham sido superiores aos do estudo nacional reali-
zado em 2006, estes foram significativamente inferiores aos
do estudo realizado imediatamente apds a campanha de
2008. A aplicagdo de questdes de resposta fechada pode ter
sobrevalorizado os nossos resultados. E pertinente a realiza-
¢ao de um estudo nacional de modo a avaliar efetivamente o
conhecimento dos portugueses sobre AVC e avaliar a necessi-
dade de implementar novas campanhas de sensibilizacao.

A "Aceitacdo da Diferenca" p6s-AVC,
pela Psicologia Cognitiva Narrativa

Helder Rodrigues Lopes.

Psico6logo Clinico, Servigo de Medicina Fisica e Reabilitagao,
CHMT, U.H.Tomar.

hrodrigueslopes@sapo.pt; helder.lopes@chmt.min-saude.pt

A conjugacao de uma severidade funcional com o sofri-
mento emocional desencadeante e instalado, que se entrela-
¢cam com a fragilidade humana evidenciada na dependéncia
“versus” independéncia, produz um sofrimento emocional
quase inacessivel e muitas vezes negligenciado no campo do
entendimento emocional. A nova realidade funcional, sensiti-
va e cognitiva espelha uma Diferenga inalterdvel que necessi-
ta de uma Aceitagdo. A Aceitacao estd diretamente ligada ao
processo de personalizagdo. Todo o processo de personaliza-
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¢do confunde-se com a atualizacdo da competéncia Narrativa
pela redacdo relacional de uma histéria a que o interlocutor
chama de “eu”. A Narratividade permite aceder a processos
latentes de auto-representagdo essenciais para compreender
a organizacdo da personalidade, ou no caso do doente pos-
Acidente Vascular Cerebral (AVC), na reconstrucao da identi-
dade pessoal e inevitavelmente na Aceitagdo da Diferenca.

O Mundo nao é o que Existe, mas o que Acontece. Acontece
é o elemento principal da Narrativa. Sustentados nesta afir-
macao desenvolveu-se o presente Caso Clinico onde se
demonstra a eficdcia e eficiéncia da aplicabilidade da
Psicologia Cognitiva Narrativa na Aceitagdo da Diferen¢a no
doente vitima de AVC sem sequelas cognitivas, mas com
padrao emocional disfuncional antecedente ao AVC e poten-
cializado p6s-AVC e de significativa dependéncia funcional
com prognostico evolutivo positivo. Aplicamos a Narrativa
Protétipo, modelo descritivo de acontecimentos basilares da
vida pessoal, cuja construcdo exige uma recolha de elementos
de varios outras narrativas consequentes ou precedente da
narrativa principal. A terapia decorreu em 17 sessdes sema-
nais de que resultou a aquisicado de comportamentos emocio-
nais funcionais e equilibrados, quer em contexto familiar,
quer socialmente, o sono mais longo e recuperador, observa-
se adequada aceitacdo da diferenca, aquisicao da capacidade
de tomada de decisao, intervenc¢ao e participacao nas tarefas
de cariz individual ou em grupo. Da narrativa produzida ao
longo da terapia resultou uma histéria representativa de uma
época da Historia de Portugal de tempos muito dificeis e
cheios de emocoes que ira ser publicada brevemente.

Palavras-chave: Aceitacdo da Diferenca, AVC, Psicologia
Cognitiva Narrativa.

Endocardite Infecciosa e
Complicacoes Cerebrovasculares

Henrique Miguel Delgado’, Sofia Calado"?, Miguel Viana
Baptista'*

1-Servico de Neurologia - Centro Hospitalar Lisboa Ocidental;
2-CEDOC - Faculdade de Ciéncias Médicas da Universidade
Nova de Lisboa.

riquedelgado@hotmail.com

Introducdo: Nas dultimas décadas a incidéncia de
Endocardite Infecciosa diminuiu, assim como as suas reper-
cussoes. No entanto, as complica¢cdes neuroldgicas nao se
alteraram na incidéncia (20-40%), mortalidade (50%) ou mor-
bilidade, sendo as complicacGes cerebrovasculares as mais
comuns. Os autores apresentam dados de 4 casos observados
entre 07/2010-10/2012 de complicag¢des cerebrovasculares de
Endocardite Infecciosa, que correspondem a 0,44% dos doen-
tes internados com patologia cerebrovascular (Servico
Neurologia/UAVC).

Caso Clinico: Doentes com idade média de 72 anos, todos
com factores de risco vascular, DM II em 3; prétese valvular
em 1 doente, outro com prolapso da vélvula mitral. Todos os
doentes com clinica neurolégica como forma de apresenta-
¢do: 3/4 doentes com perturbacdo do comportamento/lenti-
ficagdo psicomotora, 2/4 doentes com défices focais agudos.
Em nenhum doente se objetivou febre no inicio das queixas.
Em 1/4 doentes nao se identificou agente etioldgico, 2/4
doentes com S. Aureus, 1/4 doentes com Streptococcus. Em
todos os doentes foram identificadas lesdes isquémicas cere-
brais nos exames de imagem (ACM esq, cerebelo, ACM bilate-
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ralmente), 1/4 doentes também apresentou transformacao
hemorrégica, 1/4 doentes lesdao hemorrégica (hematoma sub-
insular/cépsula externa esq) e aneurismas micéticos cere-
brais, 2/4 com sindrome meningeo. Através de ecocardiogra-
fia identificaram-se vegeta¢des na védlvula mitral em todos os
doentes e vegetacdes na valvula aértica em 1/4 doentes. O
intervalo de tempo médio entre inicio de clinica e diagndstico
de Endocardite Infecciosa (Critérios de DUKE) foi de 2 sema-
nas (minimo de 4 dias, mdximo de 27 dias). Os doentes nao
apresentaram novas complica¢des neurolégicas apds ajuste
antibioterapia depois de diagndstico de Endocardite, no
entanto 2/4 doentes faleceram por faléncia multiorganica, 1/4
dos doentes realizou cirurgia cardiaca sem intercorréncias,
mRS de 1, 1/4 doentes mRS de 0.

Conclusdo: As complicacdes cerebrovasculares sao as
complica¢des neurolégicas mais comuns da Endocardite
Infecciosa, com maiores repercussoes e de dificil abordagem;
o seu diagnéstico e manejo continuam a constituir um desa-
fio. O Staphylococcus aureus é o principal agente associado a
Endocardite Infecciosa e complicagtes cerebrovasculares. O
diagnostico rapido e intervengdo precoce de antibiéticos con-
tinuam a ser os pilares para evitar complicacoes cerebrovas-
culares.

Sindrome de Vasoconstricdo Cerebral
Reversivel - Poderao os suplementos
alimentares ser uma causa?

Marcelo Mendonga', Henrique Delgado’, Pedro Cunha?, Vera
Cruz e Silva?, Sofia Calado"*, Miguel Viana-Baptista*

1-Servigo de Neurologia; 3-Servico de Neurorradiologia do CHLO
- Hospital Egas Moniz; 2-Servigo de Medicina Interna, CHMT -
Hospital de Torres Novas; 4-CEDOC, Faculdade de Ciéncias
Médicas da Universidade Nova de Lisboa
marcelomendoncasousa@gmail.com

Introducéo: A sindrome de vasoconstri¢ao cerebral rever-
sivel (RCVS) caracteriza-se por cefaleia de inicio stibito, bilate-
ral, atingindo frequentemente a intensidade mdaxima em
menos de um minuto. Ndo existe informacao fidedigna sobre
a sua prevaléncia parecendo, no entanto, ser mais frequente
em mulheres e na 52 década.

A RCVS e a sindrome de encefalopatia posterior reversivel
(PRES) partilham vdrias caracteristicas clinico-imagiolégicas.
Os doentes com PRES tém alteragdes imagioldgicas compati-
veis com edema vasogénico, reversivel, mas que pode ser
complicado por enfartes ou hemorragias. Das vérias causas
comuns as duas sindromes, a hipertensdao e os farmacos
vasoactivos ou imunossupressores parecem assumir um
papel relevante, existindo casos relacionados com a adminis-
tracdo de suplementos alimentares como o Ginseng.

Caso Clinico: Descrevemos o caso de uma mulher de raca
negra de 50 anos, com antecedentes de HTA e Enxaqueca que
recorre ao Servico de Urgéncia por um quadro de instalagdo
stbita de cefaleia intensa holocraniana de predominio bifron-
tal, pulsatil que a despertou e sem alivio com analgésicos. A
doente tinha iniciado suplemento alimentar a base de carniti-
na, acido linoleico e chd verde cerca de uma semana antes do
inicio dos sintomas. A admissdo destacava-se TA de 195/112
mmHg e ligeira hemiparésia flacida direita. Realizou Angio-RM
que mostrava duas lesdes hemorragicas parenquimatosas occi-
pital esquerda e parietal direita com edema da substancia bran-
ca dos dois hemisférios, envolvendo a coroa radidria. Existia
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também evidéncia de HSA que envolvia os sulcos direitos e
trombose dos seios transverso esquerdo, sigméide esquerdo e
recto. A angiografia convencional mostrava multiplas ectasias
seguidas de reducao de calibre luminal das artérias de pratica-
mente todos os territérios intracranianos. Um més depois era
evidente reversdo completa do edema na RM e dos sintomas.

Conclusdo: Neste caso especulamos sobre a possivel rela-
¢ao deste suplemento alimentar com a RCVS e discutimos a
relacdo desta sindrome com a PRES.

Encefalopatia Posterior Reversivel e
Descongestionante Nasal: Um caso Clinico

Silvia César, Sandra Perdigdo, Elia Baeta

Unidade de Neurologia. ULSAM - Hospital de Santa Luzia. Viana
do Castelo

silviacesar85@gmail.com

Introducdo : A Encefalopatia Posterior Reversivel (EPR) é
uma entidade clinico-radiolégica caracterizada pela associa-
¢do de sinais neurolégicos e edema da substancia branca sub-
cortical dos lobos parietais e occipitais. Trata-se de um sindro-
me potencialmente reversivel e com evolucdo favoravel uma
vez identificado e corrigido o fator desencadeante.

Existem poucos casos descritos na literatura que associam
a EPR & utilizacao de agentes simpaticomiméticos, como a
pseudoefedrina existente em alguns descongestionantes
nasais. O mecanismo fisiopatolégico responsavel apesar de
ainda ndo estar totalmente esclarecido parece resultar da ele-
vacdo da pressdo arterial secunddria a libertagdo de mediado-
res adrenérgicos das terminacdes nervosas pds-ganglionares.

Caso Clinico: Mulher de 47 anos sem antecedentes patolé-
gicos de relevo. Admitida no SU por crises ténico clénicas
generalizadas. Apresentava ainda queixas de cefaleia holocra-
niana, nduseas e vomitos com duas semanas de evolucdo de
intensidade varidvel. A doente tinha tido infecao respiratdria
um meés antes encontrando-se desde entdo medicada com
descongestionante nasal (pseudoefedrina).

Na admissdo apresentava PA 180/100 mmHg, FC normal e
apirexia. Ao exame neurolégico encontrava-se consciente e
colaborante, com hemianépsia homdénima direita e hemipa-
resia grau 4, hemihipostesia dlgica e sinal de Babinsky ipsila-
terais. Restante exame neuroldgico e geral sem alteracgoes.

Todo o estudo analitico realizado nomeadamente hemo-
grama, VS, PCR, estudo auto-imune, pré-trombético, serolo-
gias viricas (HIV, HVB, HVC), perfil citoquimico de LCR e PCR
no LCR de virus neurotrépicos (HSV, VZV, EBV, CMV) foi nor-
mal ou negativo.

A TC CE realizada mostrou hipointensidades nas regides
parieto-occipitais e a RMN cerebral realizada posteriormente
confirmou dreas de hipersinal em T2 e FLAIR na substancia
branca parieto-occipital bilateralmente.

Perante a suspeita diagnéstica de EPR foi suspenso o des-
congestionante nasal e instituida terapéutica anti-hipertenso-
ra e anti-epiléptica com descida do perfil tensional e sem
recorréncia de crises. A doente teve alta clinica sem défices
neuroldgicos focais e com RMN CE a evidenciar regressao
parcial das alteracoes da substancia branca. Seis meses apds a
alta em consulta de reavaliacdo permanecia assintomdtica do
ponto de vista neurolégico, normotensa e RMN de controlo
com resolucao completa das lesdes da substancia branca.

Conclusdes: Nesta doente o diagndstico de EPR foi estabele-
cido perante um quadro clinico e radiolégico compativel e sua
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completa reversibilidade. Um dos efeitos adversos possiveis de
agentes simpaticomimeticos como a pseudoefedrina apés
absor¢do e metabolizacdo hepdtica é a subida da pressao arte-
rial, que parece ter sido o fator precipitante deste sindrome.

Hemidistonia Vascular - uma
apresentacdo rara do AVC

Andreia Veiga', Ana Leonor Assuncio? Andreia Costa®, Ana
Graca Velon', Rui Couto', Fernando Afonso', Mério Rui Silva'
1-Unidade de AVC do Centro Hospitalar de Trds-os-Montes e Alto
Douro; 2-UCSP de Lamego, 3Neuropsicologia, Instituto Superior
da Maia

andreia.a.veiga@gmail.com

Introducdo: Os movimentos involuntarios sdo uma forma
de apresentacdo rara do AVC que se estima inferior a 1%.
Dentro desta expressao clinica a hemidistonia é das mais fre-
quentes e, seu substrato fisiopatolégico corresponde a lesdo
estrutural contralateral dos ganglios da base ou do tdlamo.

Caso Clinico: Homem de 62 anos, sem antecedentes pes-
soais de relevo, é observado no Servico de Urgéncia (SU) por
aparecimento de hemihipostesia e hemiparesia direitas.
Objetivamente, o doente encontrava-se agitado, com hemi-
anopsia homénima direita (HHD), desvio preferencial do
olhar para a esquerda, parésia facial central direita, hemipare-
sia grau 2/5 e hemihipostesia direitas. Realizou estudo analiti-
co e tomografia computadorizada (TC) cerebral que ndo
demonstraram alterac¢oes de relevo. Foi decidido iniciar trom-
bélise. Imediatamente antes do inicio da perfusdo, hd agrava-
mento clinico, com marcada disfasia. Apds inicio da tromb6-
lise registou-se melhoria significativa da sintomatologia,
tendo esta decorrido sem intercorréncias. A reavaliagdo, sem
perturbacgdo da linguagem, mantém HHD, hemiparesia grau
4/5 com face e hemihipostesia direitas. A TC cerebral de con-
trolo evidenciou hipodensidade cortico-subcortical occipital
esquerda, estendendo-se a vertente medial do lobo temporal
e ao tdlamo, sugerindo enfarte recente em territério da artéria
cerebral posterior. No decorrer do internamento constata-se
hemidistonia direita. E solicitada ressonancia magnética cere-
bral, para melhor caracterizacdo da lesdo vascular.

Conclusdes: O AVC é a causa mais frequente da hemidisto-
nia. As opgoes terapéuticas recaem nas benzodiazepinas ou
anticolinérgicos. Apesar da descri¢do cldssica sugerir pouco
beneficio existem estudos em que se verificou estabilizacao e
melhoria clinica. S6 o seguimento do doente mostrard qual
serd a sua historia natural e resposta a terapéutica.

AVC isquémico da artéria coroideia
anterior em doente jovem

Denise Lopes', Helena Felgueiras®, André Cunha®, Sérgio Castro®,
Pedro Carneiro®

1-Servigo de Medicina Interna, Hospital Pedro Hispano, ULSM
Matosinhos; 2-Servico de Neurologia do Centro Hospitalar V.N.
Gaia/Espinho; 3-Servico de Neurorradiologia, Centro Hospitalar
V.N. Gaia/Espinho.

ana.denise.lopes@gmail.com

Introducéo: A incidéncia de AVC em doente jovem é de
cerca de 10 em 100.000 individuos caucasianos, segundo estu-
dos europeus. A disseccdo arterial € um dos mecanismos
patolégicos mais frequentes neste subgrupo. O principal
ramo supraclinéideu da artéria carétida interna (ACI) € a arté-
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ria coroideia anterior (AchA). O enfarte desta, secundario a
disseccao carotidea, é considerado um evento raro.

Caso Clinico: Os autores apresentam um caso de um
homem de 31 anos, caucasiano, autonomo, sem histéria de
infec¢do prévia, factores de risco cardiovascular ou consumo
de drogas e sem medicacdo habitual. Inicia cefaleia sdbita
hemicraniana direita, alteragdes visuais e diminuicao de forca
do hemicorpo esquerdo, durante a pratica desportiva. Ao
exame objectivo apresentava HHE, hemiparesia esquerda
grau 4+ e RCP esquerdo extensor. Realizou TC cerebral sem
alteracoes. A RM e a Angio RM cerebral revelaram areas de
enfarte localizadas na regido talamocapsular, esplénio de
corpo caloso e substancia branca subcortical parietal parame-
diana, territério suprido pela AchA direita que é dominante.
Imagem sugestiva de disseccao da ACI direita préxima a ori-
gem das artérias comunicante posterior e AchA, que apresen-
tavam troca dos seus territorios. A artéria vertebral direita ter-
mina em PICA e a artéria cerebral posterior direita é hipopla-
sica. Do restante estudo realizado LCR sem alteracoes, hemo-
grama e VS normal e serologia de sifilis negativa. ECA normal
e estudo imunolégico sem alteragdes. A pesquisa de anticor-
pos antifosfolipidos e anticoagulante lipico foi negativa e
apresentava valor normal de homocisteina. Ocorreu resolu-
¢do de défices neurolégicos e foi iniciada antiagregacao pla-
quetadria.

Conclusdes: O trauma parece ser o mecanismo patolégico
mais provdvel para ocorréncia de dissec¢do carotidea neste
caso, dado o contexto de pratica desportiva e auséncia de
doenca vascular ou do tecido conjuntivo. Dada a grande
variabilidade anatémica da AchA, a sua oclusao terd manifes-
tagoes clinicas imprevisiveis.

Agradecimentos: Joaquim Pinheiro2, Miguel Veloso2,
Anténio Jorge2.

Fibroelastoma papilar - uma causa
rara de embolia cerebral

Ana Filipa Santos', Joao Pinho', Vitor Ramos?, Ant6nio Graga®,
Joana Pardal’, Jaime Rocha®, Carla Ferreira'

1-Servico de Neurologia, Hospital de Braga; 2-Servigo de
Cardiologia, Hospital de Braga; 3-Servico de Cirurgia
Cardiotorécica, Hospital de Sao Jodo; 4-Servico de Anatomia
Patolégica, Hospital de Sao Jodo; 5-Servico de Neurorradiologia,
Hospital de Braga

filipasantos@hotmail.com

Introducdo: O fibroelastoma papilar (FEP) é um tumor
cardiaco benigno, raro, que afecta principalmente as valvulas
cardiacas. A maioria dos individuos é assintomadtica, no
entanto, complicacdes graves podem ocorrer, nomeadamente
AVC, embolizacao sistémica, corondria, disfun¢ao valvular e
morte subita. A excisao cirdrgica é o tratamento de escolha.
Reportamos um caso de AVC isquémico em doente jovem
com FEP que foi submetido a trombdlise endovenosa e trom-
bectomia.

Caso clinico: Homem, 34 anos, fumador, sem outros fac-
tores de risco vascular conhecidos, é trazido a urgéncia por
défice motor direito e perturbacio da linguagem. A admis-
sdo: bem acordado, afdsico, cumpria ordens, hemianopsia
homénima direita, hemiparesia direita (grau 3 MS, grau 4 MI
— MRC) com face, hemihipostesia direita (NIHSS 13). A TAC
cerebral era normal. Foi submetido a trombdlise endoveno-
sa (tempo clinica-agulha: 80 minutos), durante a qual
melhorou, pontuando 10 no final da perfusao. Aos 120 minu-
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tos pos-trombélise: agravamento, com mutismo, plegia do
membro superior e hipostesia grave (NIHSS 17). Apés repe-
tir TAC cerebral (sem lesdes hemorragicas) avangou-se para
trombectomia, conseguindo-se revascularizacdo parcial do
territério da ACME. No final do procedimento pontuava 20
na NIHSS. A TAC cerebral ao 3° dia revelou extenso enfarte
cortico-subcortical fronto-temporo-parietal e insular
esquerdo, coexistindo herniacado subfalcial. Nao foi necesséa-
rio recorrer a hemicraniectomia descompressiva. Procedeu-
se a investigacao etiolégica. O ecocardiograma transesofégi-
co revelou imagem no folheto anterior da valvula mitral,
sugestiva de FEP. O restante estudo foi negativo. O doente foi
submetido a cirurgia cardiotordcica, com exérese da massa
mitral, 28 dias depois do AVC. O exame histolégico confir-
mou tratar-se de FEP. Foi transferido para o Servico de
Medicina Fisica e de Reabilitagdo no 42° dia (NIHSS 14). Teve
alta do hospital no 76° dia, dependente embora com marcha
auténoma (NTHSS 11).

Discussao: AVC isquémico pode ser a primeira manifesta-
¢do do FEP. A sua identificacao é importante porque represen-
ta uma causa corrigivel de eventos embdlicos. Tendo sido
detectado o tumor cardiaco e perante a normalidade da res-
tante investigagdo, a etiologia do AVC isquémico do doente
apresentado foi atribuida ao mesmo. Na literatura estao des-
critos apenas 2 casos de doentes com FEP que foram subme-
tidos a trombdlise (num intra-arterial, noutro endovenosa). A
composicdo do émbolo (material tumoral/material tromboti-
co) tera influéncia na eficicia da terapéutica trombolitica.
Devido a raridade do FEP e auséncia de estudos randomiza-
dos, é dificil definir o risco hemorrdgico da trombédlise, a
melhor prevencao secunddria até a cirurgia e o melhor timing
para a sua exérese ap6s AVC.

Uma apresentacao Atipica de
Hemorragia Protuberancial

Andreia Matas, Andreia Veiga, Jodo Paulo Gabriel, Ana Graca
Velon, Mario Rui Silva

Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar Tras-os-Montes-E-Alto-
Douro

andreia_matas@hotmail.com

Introducao: A hemorragia protuberancial é uma condig¢do
potencialmente devastadora, cujas manifesta¢oes neuroldgi-
cas podem variar desde coma até défices neurolégicos isola-
dos, dependendo da extensdo e da topografia lesional.
Descrevemos um caso que, pela singularidade de apresenta-
cao e pela benignidade de evolugao do curso clinico, merece
especial atencio.

Caso Clinico: Senhor de 68 anos de idade, com anteceden-
tes pessoais de HTA, IRC, ICC e dislipidemia. Admitido ao hos-
pital por trémulo generalizado e disartria de instalacao ictal,
com trés dias de evolucdo. Ao exame neurolégico, parésia
facial central esquerda e disartria escandida, sem outros défi-
ces motores ou sinais piramidais. Apresentava uma ataxia
axial e cinética, bilateral, embora de predominio esquerdo,
assim como mioclonias continuas axiais multissegmentares.
Analiticamente a assinalar apenas anemia normocrémica
normocitica e valores de creatinemia de 1.6 mg/dL, que cor-
responderiam aos valores analiticos habituais para este doen-
te. A TAC cerebral identificou um diminuto foco hiperdenso
protuberancial a esquerda a traduzir hemorragia aguda nesta
topografia (ICH =1). Complementada a investigacao diagnos-

Sinapse

165



tica com RMN encefélica com estudo angiografico que ndo
desvendou qualquer lesdo estrutural subjacente a lesdo
hemorragica. O quadro clinico foi-se desvanecendo progressi-
vamente, a par de uma evolucao imagioldgica favoravel. Dez
dias ap6s a admissdao hospitalar, o doente encontrava-se
assintomatico e TAC cerebral evidenciava reabsorcao comple-
ta da hemorragia.

Conclusdo: Salientamos neste caso clinico a apresentacao
atipica de uma diminuta hemorragia protuberancial a esquer-
da pela uma traducdo neurolégica bilateral, rara e infrequen-
temente abordada na literatura.

Neurobrucelose: Uma entidade
excepcional a considerar no diagnéstico
diferencial de AIT

Andreia Matas, Alexandre Costa, Pedro Guimaraes, Andreia
Veiga, Jodo Paulo Gabriel, Mario Rui Silva

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Trds-os-Montes-E-Alto-
Douro

andreia_matas@hotmail.com

Introducéo: A Brucelose é uma infeccdo multissistémica
com um amplo espectro de apresentacdes clinicas. A
Neurobrucelose, embora rara, ¢ uma importante complicacao
que se traduz habitualmente num quadro de evolugao créni-
ca caracterizado por manifestacdes que podem variar desde o
envolvimento periférico sob a forma de polineurorradiculo-
patia ou, em situacdes mais graves, atingimento central com
meningoencefalite ou complicagdes meningovasculares.

Caso Clinico: Senhor de 69 anos de idade, com antece-
dentes pessoais de hipertensao arterial, dislipidemia e hdabi-
tos etilicos, admitido por quadro de desorientacdo, parésia
facial e défice motor braquial direitos com duracao de alguns
minutos e remissao espontanea. Mencao a ocorréncia de dois
epis6dios clinicamente idénticos e quadro de deterioragao
cognitiva flutuante, ndo progressiva, a evoluir desde hd qua-
tro meses. Sem particularidades a assinalar ao exame neuro-
l6gico, excepto uma pontuacao de 24 no MMSE. Os estudos
analiticos, incluindo electroforese proteica, funcao tiroideia e
estudo imunoldgico e o estudo dirigido a investigacdo de
patologia cardioembdlica ndo foram diagnésticos. O ecodop-
pler dos vasos do pescogo nao revelou alteracoes significatias
e a Angio-RMN evidenciou apenas atrofia cortical e lacunas
isquémicas nao recentes. O EEG demonstrou actividade lenta
anterior teta bilateral. O estudo do LCR evidenciou pleocito-
se (75 células, das quais 98% mononucleares), com hiperpro-
teinorraquia e hipoglicorrdquia, sugerindo meningoencefali-
te crénica. Prossegui-se a investigacao com realizacdo de
serologia para Brucella no soro, com resultado positivo, sem
isolamento cultural deste agente. Instituido tratamento com
doxicilina e rifampicina durante 8 semanas com evolucao
favorével, sem registo de novos episédios apds um ano de fol-
low-up.

Conclusdo: O diagndstico de Neurobrucelose pressupde a
identificagdo de um quadro neurolégico ndo atribuivel por
outra entidade, na presenca de evidéncia de infec¢ao sistémi-
ca por Brucella e de um perfil de liquor congruente. Pretende-
se com este caso clinico ilustrar a similitude semiol6gica com
a doenca cerebrovascular isquémica transitéria, realcando a
importancia do diagnéstico diferencial na institui¢ao da tera-
péutica adequada, tendo em vista a evicgdo de sequelas
potencialmente irreversiveis.
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Sindrome de “Locked-In" - a
importancia do diagnéstico.

Rui Sales Marques, Fernando Monteiro, Miguel Costa, Revelino
Lopes, Joana Costa

Hospital de Faro, E.PE, Faro

rui_s_marques@hotmail.com

Introducéo: O sindrome de “Locken-In” (SLI) representa
uma condicdo rara, caracterizada por paralisia dos membros,
perda da fala, conservando o estado de consciéncia, de vigilia
e as fungdes cognitivas.

Metodologia: Foi realizada uma revisao sistematica, utili-
zando para tal os motores de busca MD Consult, UpToDate,
Pub-Med e Science direct. Foi pesquisada a expressdo
“Locked-In syndrome rehabilitation”. Foram encontrados 228
artigos relacionados.

Resultados: O SLI é causado pela lesoes destrutivas bilaterais
do tronco cerebral, afetando os tratos corticoespinal, cortico-
pontino e corticobulbar. A etiologia mais comum consiste no
enfarte isquémico da face ventral da ponte, geralmente devido a
trombose ou embolia da artéria basilar. Quadriplegia, incapaci-
dade para falar ou engolir, com a cognigao e consciéncia preser-
vada, constituem as marcas chave da sintomatologia. Devido ao
fato do trajeto supranuclear — nervo oculomotor estar preserva-
do, este doentes podem piscar os olhos e mové-los verticalmen-
te. A respiracdo é frequentemente afetada quando a &rea teg-
mental lateral da ponte ou medula é atingida, podendo ser
necessaria ventilacao assistida. A observagao do movimentos
oculares junto ao leito é fundamental para o diagnéstico do sin-
drome de “Locked-In". Esta pesquisa deve ser constante em
pacientes diagnosticados com coma, uma vez que podem evo-
luir para um estado de SLI nao identificado. A RM permite uma
melhor visualizacdo de enfartes e outras lesdes estruturais no
tronco cerebral tais como tumores, abcessos ou contusoes. O
diagnostico diferencial inclui o estado de coma, estado vegetati-
vo persistente, mutismo acinético e estado cataténico. O trata-
mento de fase aguda deve focar-se na manutencao da via aérea,
oxigenacdo adequada e identificacdo e tratamento das causas
vasculares. Para pacientes com SLI ap6s AVC (dentro das primei-
ras 48h desde o inicio dos sintomas ou do mais recente agrava-
mento sintomético causado por embolia ou trombose da artéria
vertebral ou basilar), recomenda-se trombdlise intra-venosa ou
intra-arterial. Muitos doentes ficam “aprisionados” cronica-
mente, no entanto, muitos também recuperam algumas fun-
¢Oes motoras, capacidade para falar, comer, continéncia urina-
ria e intestinal, regressando mesmo as suas casas. A reabilitacdo
iniciada no primeiro més, incluindo fisioterapia, terapia ocupa-
cional, terapia da fala e cinesioterapia respiratéria, € fulcral.

Conclusdes: O diagnéstico correto do SLI é fundamental
para a correta abordagem destes doentes. Um bom exame
neuroldgico e a supervisdo constante dos movimentos ocula-
res dos doente é crucial. Muitos sdo os doentes que voltam a
ter uma vida bem mais independente dentro da sua depen-
déncia, devido a uma abordagem multidisciplinar e empe-
nhada na sua recuperacao.

Importancia da correlacdo clinica e
imagioldgica - relato de caso.

Ana Leonor Assun¢ao', Andreia Veiga®, Pedro Guimaraes?, Ana
Graca Velon?Mdrio Rui Silva*

1UCSP de Lamego, 2Servigo de Neurologia do Centro Hospitalar
de Tréds-os-Montes e Alto Douro

aassuncaomed@gmail.com
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Introdugio: E inegdvel o valor que as técnicas atuais de
imagem cerebral nos oferecem, mas nem sempre o diagnoésti-
co diferencial das lesdes intracerebrais é imediato. Adquire,
portanto, grande relevo a correlacao da clinica com a imagem
para que, nestes casos de incongruéncia, se esclareca o diag-
néstico.

Caso Clinico: Mulher de 71 anos, com antecedentes de
trombose venosa profunda, tromboembolismo pulmonar,
fibrilhacdo auricular, hipocoagulada desde hd 2 anos, recorre
ao Servico de Urgéncia (SU) por instalagdo stbita de alteracao
dalinguagem. Ao exame objetivo, constata-se disfasia motora,
sem outras alteracoes. A imagem da tomografia computadori-
zada (TC) cerebral evidencia lesdo homogeneamente hipo-
densa predominantemente subcortical, temporo-occipital e
parietal esquerda, sem evidente realce com o produto de con-
traste, a sugerir lesdo de natureza infiltrativa, provavel tumor
da série glial. Perante a contradigdo entre a suspeita clinica de
acidente isquémico e aimagem, opta-se por manter vigilancia
da doente em consulta. A doente recorre novamente ao SU,
trés semanas depois, por referir manutencao da sintomatolo-
gia. Objetivamente, mantém disfasia motora, mas com apa-
rente melhoria. Opta-se por repetir novo estudo com TC
sugestiva de lesdes isquémicas ndo recentesna mesma topo-
grafia. Perante os achados contraditérios das imagens, man-
tém-se o seguimento em consulta da doente e solicita-se rea-
lizacdo de ressonancia magnética cerebral e angio-ressonan-
cia, que acabam por confirmar “drea de hipersinal cdrtico-
subcortical parietal esquerda, em contexto isquémico”. A rea-
valiacao clinica, um ano ap6s o incidente, verificam-se apenas
erros nominais, sem outras alteragoes.

Conclusées: O padrio inicial da lesdo favorecia claramen-
te a hipdtese tumoral e, curiosamente, a imagem néo respeita
um territério clinico arterial. Nas situacoes em que os doentes
apresentam fatores de risco para doenca vascular cerebral
(como o caso relatado), é sensato manter vigilancia clinica e
radioldgica, o que nos permitiu confirmar a suspeita clinica
de lesao isquémica. Por outro lado, este caso demonstra que,
embora menos descrito na literatura, também os enfartes
cerebrais podem mimetizar tumores gliais.

Identificacdo de hiperdensidade na
artéria cerebral média: os neurologistas
concordam?

Liliana Pereira, Pedro Pereira, Miguel Rodrigues
Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta
lipereira@yahoo.com

Introducdo: O sinal da artéria cerebral média hiperdensa
(SACMH) é indicador precoce e especifico de oclusdo vascular
e enfarte provavel. Na auséncia de Neurorradiologista é im -
portante que o Neurologista de urgéncia reconheca este sinal.

Os autores avaliam a concordancia da detecao deste sinal
de forma subjetiva e objetiva entre dois internos e um espe-
cialista de Neurologia.

Metodologia: Uma amostra aleatéria de 51 tomografias
computorizadas cranio-encefélicas (TC-CE) de doentes com
AVC isquémico foi analisada para presenca subjetiva de
SACMH nos segmentos M1 e M2/M3, com e sem informacao
clinica. Foi medida a atenuacdo das artérias em Unidades
Hounsfield (UH) bilateralmente. Um assistente de Neurologia
e dois internos avaliaram os exames de forma independente,
primeiro sem informacao clinica e depois com informagao.
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Apresentam-se estatisticas descritivas, concordéancia pelo
valor kappa de Cohen (k) e coeficiente de correlacdo intraclas-
se (ICC) e diferengas antes e apds informacao clinica pelo
teste de McNemar, com intervalos de confianca de 95%
(IC95%).

Resultados: A concordancia na avaliacdo subjetiva de
SACMH em M1 foi excelente entre internos (k=0,87, IC95%
0,68-1,00) e substancial entre internos e especialista (k=0,76,
IC95% 0,53-0,99 e k=0,73, IC95% 0,48-0,98). A andlise dos seg-
mentos M2/M3 é moderamente concordante entre internos
(k=0,64, 1C95% 0,35-0,93) mas ndo reprodutivel entre internos
e especialista (k=0,17, IC95% -0,17 a 0,50 e k=-0,05, IC95% -
0,08 a -0,01).

O conhecimento da sintomatologia ndo alterou significati-
vamente a concordincia entre observadores em M1, tendo
melhorado em M2/M3 (respetivamente k=0,78, IC95% 0,57-
0,99; k=0,30, IC95% 0,00-0,60; k=0,35, IC95% 0,03-0,68).

Para cada observador, informag@o clinica disponivel ndo
modificou significativamente a avaliagdo do SACMH.

A concordancia entre as medi¢coes em UH em M1 é boa
entre um assistente e um interno (ICC=0,69, IC95% 0,52-0,80)
e moderada entre outro interno e especialista (ICC=0,59,
1C95% 0,01-0,81) e entre internos (ICC=0,46, IC95% -0,09 a
0,75). Em M2/M3 obtiveram-se concordiancias moderadas,
respetivamente: ICC=0,57 (IC95% 0,42-0,69); ICC=0,52 (I1C95%
0,17-0,72) e ICC=0,42 (IC95% 0,04-0,65).

Conclusdes: A concorddncia entre observadores é muita
boa a aceitavel na avaliacao subjetiva e objetiva do SACMH
em MI, tornando-o um sinal ttil no diagnéstico do AVC
agudo. A apreciacdo do segmento M2/M3 é menos fidvel e
assim menos informativa. O conhecimento da sintomatologia
ndo foi fundamental para cada observador mas melhorou a
concordancia entre observadores na avaliagao dos segmentos
M2/M3. Na auséncia de Neuroradiologista, a apreciacao obje-
tiva e subjetiva de M1 pode ajudar no diagnéstico e decisao
terapéutica.

Biomarcadores Sanguineos e a
Recorréncia de Acidentes Vasculares
Cerebrais em Doentes com Acidentes
Isquémicos Transitorios: Revisao
Sistematica da Literatura

Filipa Carioca’, Patricia Canhao"*

1-Faculdade de Medicina de Lisboa; 2-Servi¢o de Neurologia do
Hospital de Santa Maria

filipacarioca@gmail.com

Introducio: Devido a sua elevada incidéncia e possibilida-
de de recorréncia, é crucial encontrar marcadores para averi-
guar o progndstico de doentes que sofreram um Acidente
Isquémico Transitério (AIT). Tém sido publicados alguns
estudos que investigam a utiliza¢ao de biomarcadores sangui-
neos na avaliacao do prognéstico destes doentes.

Objetivo: Identificar todos os biomarcadores associados
ao risco de recorréncia vascular em doentes que sofreram um
AIT.

Métodos: Revisao sistemadtica da literatura (PubMed; refe-
réncias bibliogréficas) desde 1974 a Junho de 2012 com o
objetivo de encontrar todos os estudos onde fosse analisado o
papel de biomarcadores na recorréncia de eventos vasculares
cerebrais (precoces ou tardios), em doentes com AIT recente
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(<72h). Previu-se efectuar meta-analise dos dados, se os estu-
dos apontassem os valores de concentragdes dos biomarca-
dores.

Resultados: Da pesquisa electrénica inicial identificaram-
se 827 estudos, seleccionaram-se 53 para revisao, mas apenas
sete estudos preencheram os critérios de inclusdo. Os estudos
apresentaram grande heterogeneidade nas populacdes inclui-
das, na definicao de varidveis, na medicao dos biomarcadores,
na avaliagdo dos prognésticos. Os estudos incluidos eram na
sua maioria de pequena dimensao (tamanho médio da amos-
tra de 147 doentes, minimo 97 e maximo 167) e em seis deles
fazia-se o ajustamento com outros preditores de prognéstico,
como o score ABCD2, idade e presenca de doenca carotidea.
Os biomarcadores identificados foram: Proteina C-reactiva
(trés estudos), massa e actividade da L-Fosfolipase A2 (dois
estudos), D-dimeros (um estudo), Copeptina (um estudo) e
Cortisol (um estudo). Identificou-se associacdo entre a massa
e actividade do Lp-PLA2 e a Copeptina e a recorréncia de aci-
dentes vasculares cerebrais aos 90 dias pds-AIT. Os resultados
dos trés estudos que analisaram o papel da PCR foram hetero-
géneos, e ndo foi possivel fazer meta-andlise por ndo existirem
dados individuais e ter sido usados diferentes pontos de corte.
A associacdo entre outros biomarcadores e a recorréncia de
acidentes vasculares cerebrais nao foi demonstrada.

Conclusdes: Verificou-se grande heterogeneidade nos
estudos que analisaram o efeito dos biomarcadores na recor-
réncia de eventos vasculares cerebrais. Alguns biomarcadores
sdo promissores, mas o seu papel deve ser confirmado, como
amassa e actividade do Lp-PLA2 e a Copeptina. Os investiga-
dores deverao, entre outras estratégias, uniformizar o dese-
nho dos estudos e aumentar a sua amostra de forma a reduzir
o risco de viés, para poder aplicar os seus resultados na prati-
ca clinica.

Perfil dos utentes adultos com
sequelas de acidente vascular cerebral

Eduardo Elambo Caiangula’, Pedro José Mazissa Gomes*
1-Hospital Central do Bié; 2-Universidade Agostinho Neto,
Instituto Superior de Ciéncias de Satide.
mazissa@hotmail.com

Introducé@o: Segundo a Organizacdo Mundial de Sadde
(OMS, 2003), o Acidente Vascular Cerebral (AVC), caracteriza-
se por um défice neurolégico focal ou global stbito, com sin-
tomas que duram mais de 24 horas, podendo levar a morte
devido a lesao vascular cerebral. Contudo, a determinacao do
tipo de AVC depende do mecanismo que o originou.

De acordo com as estatisticas, a doenga cerebrovascular é
uma das enfermidades que maior impacto tem nos custos eco-
ndémicos com a saide, seguida da doenca cardiovascular e do
cancro. Ha que referir que, do total de individuos que sofre um
AVC, aproximadamente 25% morrem dentro de um ano e, entre
15-30%, desenvolvem sequelas que conduzem a graus variaveis
de incapacidade, geralmente sob a forma de diferentes graus de
paralisia a alteracoes da fala, entre outras (Lépori, 2006).

Objetivos: Este estudo visa conhecer o perfil dos utentes
adultos atendidos com sequelas de AVC e, uma vez conhecido,
tomar as medidas para educacgdo para a satde junto da popu-
lacdo, proporcionando, desta forma, uma assisténcia de qua-
lidade aos pacientes, bem como a reinsercao social destes.

Metodologia: Dada a natureza do problema em apreco,
optamos por um desenho de investigacdo nao experimental,
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quantitativo e de tipo observacional, descritivo e transversal,
recebendo esta denominacdo porque este estudo descreve
um fenémeno que decorre numa populacao, comunidade ou
instituicdo, num determinado momento. Equivale, pois, ao
que fazemos quando estudamos os casos de doentes interna-
dos ou atendidos num hospital num dado dia ou periodo
(Silva, 2006).

A amostra foi constituida por um universo de 53 utentes,
atendidos no ambulatério de um Centro de Medicina Fisica e
de Reabilitacdo em Luanda.

Resultados: No que diz respeito aos resultados, verificou-
se que o sexo mais acometido foi o masculino e a faixa etaria
mais afetada situava-se entre os 44 e 51 anos de idade. Quanto
as patologias associadas ao AVC, a maior parte dos utentes
referiu a hipertensao arterial.

Conclusdes: Com a elaboracdo deste estudo e tendo em
vista a diminuicdo dos riscos de AVC, recomenda-se que
sejam desenvolvidos estudos profundos no nosso pais para
uma melhor compreensdo em relacdo a gravidade das doen-
¢as cronico degenerativas e que se evidenciem esfor¢os no
sentido de implementar programas que visem conscienciali-
zar todos os utentes que possuam um ou mais fatores de risco
para o AVC.

Traduz-se, assim, necessario aumentar o nivel de conheci-
mento sobre os fatores de risco para o AVC.

Depressao pés AVC, promover a
recuperacao

Josefina da Costa Pina
Hospital de Faro, EPE — Unidade de AVC
josefina.pina@hotmail.com

Introducao: A depressao p6s AVC é uma altera¢do emocio-
nal que surge com alguma frequéncia na fase aguda da doen-
ca fisica. Estd associada a pior prognéstico e ao aumento da
mortalidade. As pessoas vitimas de AVC expressam niveis
mais baixos de bem - estar psicolégico e de Satide Mental.
Esta doenca stibita tem sinais, sintomas neuroldgicos e o grau
de incapacidade fisica, alteracdo no comportamento estao
dependentes da localizacao e dimensao da lesao cerebral. A
atual perspetiva da Satide Mental através dos cuidados de
Satde Primarios, considera a prevencao como forma efetiva,
eficiente e eficaz de intervir para proporcionar bem - estar
psicolégico a pessoa afetada assim como a familia/ cuidador.

Objetivos: Proporcionar a pessoa com depressdo pés AVC
o acompanhamento em Satde Mental no domicilio apés alta
do Hospital, numa parceria entre o Hospital de Faro e a
Unidade de Cuidados na

Metodologia: Estudo qualitativo e descritivo com a partici-
pacao de utentes internados na Unidade de AVC do Hospital
de Faro EPE. Utilizou-se a escala de HADS validada para a
populacdo portuguesa, com respetiva explicacdo sobre os
objetivos do estudo, seu contetddo e informada a pessoa da
ndo obrigatoriedade no seu preenchimento. A HADS € consti-
tuida por duas subescalas, Ansiedade/ depressao consideran-
do-se niveis significativos para a patologia quando o seu total
é superior a oito.

Resultados/Reflexdes: Perante a doenca subita, o ajuste
imediato as circunstancias de vida provoca alteracdes emo-
cionais a pessoa com AVC e a familia.

A depressdo é um dos principais problemas associados a
doenca, mas os profissionais centra-se na reabilitacao fisica
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preocupados em reduzir a dependéncia da pessoa, nao sendo
atribuida a importancia desejada a recuperacdo emocional.

A reflexdo sobre a temdtica surge com a finalidade de
desenvolver capacidades profissionais para intervir na pre-
vencado da doenga e promover a Satide Mental.

Conclusao: Os resultados obtidos revelaram alteragoes
emocionais, o que vai de encontro ao que esté descrito sobre
a associacao da depressao no AVC. A depressao é uma conse-
quéncia comum ap6s o AVC, afeta negativamente a recupera-
¢ao funcional e cognitiva da pessoa, reduz a motivagao para a
participacdo em atividades. Os resultados relevantes referen-
tes a promocdo da Sadde Mental através dos cuidados na
comunidade, surgem como uma oportunidade de interven-
¢do para a prevenc¢ao da depressdo pés AVC.

Desafios na elaboracdo e aplicacao
de um protocolo de disfagia

Joana Teles Sarmento, Ana Luisa Cruz, Pedro Beleza, Joao Pedro
Pinho, Dalila Morais, Fernanda Freitas, Luisa Costa, Augusto
Duarte, José Alexandre Dias.

Centro Hospitalar do Médio Ave E.PE., Vila Nova de Famalicao
joana.sarmento@chma.min-saude.pt

Introducdo: A disfagia neurogénica é um problema fre-
quente associado ao Acidente Vascular Cerebral (AVC). O seu
diagnostico € essencial nas primeiras horas do AVC para evitar
as complicagdes associadas interessando avaliar o risco de
aspiracao e a capacidade para alimentacdo oral segura. A uti-
lizacdo de protocolos de abordagem da disfagia foi ja conside-
rada, em muitos paises, critério de qualidade fundamental no
processo de acreditagdo das Unidades de AVC (U-AVC).
Existem vdrios testes de disfagia simples e seguros a cabecei-
ra do doente, contudo nenhum foi aceite ainda como ideal.

Objectivos: Apresentar e discutir um protocolo de avalia-
¢do da disfagia na fase aguda do AVC em contexto de U-AVC.

Metodologia: Tendo por bases a literatura cientifica mais
actual e experiéncia clinica, a equipa multidisciplinar da U-
AVC elaborou um protocolo de abordagem da disfagia, adap-
tado as caracteristicas especificas do Servico em que esta
inserida.

Resultados: O protocolo foi elaborado e revisto em vérios
passos, por diferentes profissionais da equipa multidiscipli-
nar. Inclui um conjunto de procedimentos que se sucedem
em vdrias fases com a finalidade de identificar os individuos
em risco de aspiracdo, e aqueles em que o grau de disfagia
implica uma adaptac¢ao da alimentacao e hidratacao, estabe-
lecendo uma dieta segura. Encontra-se actualmente em utili-
zacdo com boa aceitacdo e aplicacdo pelos profissionais de
sadde.

Conclusdes: O exame instrumental dos mecanismos de
degluticdo é o método mais fidedigno mas, geralmente, de
dificil aplicacdo e desnecessdrio na fase aguda do AVC. A
maioria dos testes actuais de avaliacdo de disfagia a cabeceira
do doente apresenta sensibilidades e especificidades muito
variaveis. Acrescem na sua aplicacao dificuldades de ordem
pratica, relacionados com a dinamica de cada servico, que
tém dificultado também a sua utilizacao uniforme. Estas limi-
tagcdes devem estimular esforcos para a elaboracao e imple-
mentacdo de um teste de rastreio sistematico, seguro e fide-
digno, de ambito nacional, isto é, passivel de ser aplicado em
todas as U-AVC e preferencialmente por mais do que um
grupo profissional.
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"Avaliacao da Disfagia"

Enf2 Fernanda Realista ,Enf? Elisabete Chibante, Tiago Lopes
Norte — Hospital Santa Maria Servigo de Neurologia/Unidade de
AVC

O processo de degluticdo inicia-se no ttero durante o
segundo trimestre de gravidez.

A degluticao é um reflexo complexo, a capacidade para
ingerir e deglutir os alimentos sélidos e liquidos esta depen-
dente da posi¢ao e funcao da orofaringe, eséfago, nervos cra-
nianos, cérebro, muasculos e membros.

Quando todos os mecanismos de degluticdo funcionam
correctamente, ndo nos apercebemos que, enquanto estamos
acordados, deglutimos uma vez por minuto, ou seja, 1000
vezes por dia.

O objectivo da degluticdo é conduzir o alimento ou a sali-
va da boca para o estdmago.

Os alimentos sdo ingeridos e obtidos de forma independen-
te pela pessoa adulta, de modo a manter-se activo e saudavel.

Quando durante um tempo, um individuo nao pode obter
ou ingerir alimentos de forma eficiente ou habitual, pode pas-
sar por crises bioldgicos, sociais ou psicolégicos.

A disfagia pode estar presente em pessoas com AVC, uma
intervencao e tratamento adequado pode evitar complicagoes.

E necessério observar sinais como tosse, engasgos, relato
de que os alimentos ficam parados na garganta e dificuldade
em respirar.

A avaliacdo de enfermagem é indispensdvel para que se
compreenda o padrdo de ingestdo de cada individuo e para
que se possam identificar défices especificos.

Uma vez que os problemas de degluticdo sdao complexos,
os enfermeiros devem actuar em colaboragdo com os outros
profissionais da equipa de reabilitagao.

Os enfermeiros tém um papel crucial junto das pessoas
com alteracdes do padrao de degluticao e familiares/cuidado-
res, podendo mesmo ser os primeiros técnicos de satde a
detectarem a existéncia de um problema.

Uma vez concluida a avaliacdo através de uma tabela
adaptada da escala Gugging Swallowing Screen (GUSS) sao
formulados diagnésticos de enfermagem e definidas inter-
vencoes de enfermagem especificas, atendendo a singularida-
de de cada pessoa.

Padrao de recrutamento muscular e
racios de forca isocinética do complexo
articular do ombro, em individuos com
hemiparésia pos-AVC

Diogo André da Fonseca Pires', Abel Maria Agostinho de Lima
Rodrigues®

1-Fisioterapeuta, Escola Superior de Satide Dr. Lopes Dias;
Instituto Politécnico de Castelo Branco, Mestrando de Fisioterapia
em Condicoes Musculo-esqueléticas na Escola Superior de Satide
do Instituto Politécnico de Settibal; 2-Fisioterapeuta, Professor
adjunto na drea cientifica de Fisioterapia na Escola Superior de
Saude Dr. Lopes Dias, Instituto Politécnico de Castelo Branco,
Doutorando em Ciéncias do Desporto Ramo de Actividade Fisica
e Saude da Faculdade de Ciéncias do Desporto e Educacao Fisica
- Universidade de Coimbra

piresdiogo.af@gmail.com

Introducdo: A hemiparésia é a consequéncia mais comum

e a principal causa de incapacidade funcional resultante do
Acidente Vascular Cerebral (AVC).
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Alguns estudos concluiram que a actividade muscular
antecipatéria responsavel pela estabilidade proximal antes de
um movimento, esta diminuida em individuos com hemipa-
résia p6s-AVC. Outra das alteracdes presentes neste tipo de
populacdo é o desequilibrio agonista/antagonista e a incapa-
cidade de producdo de forga. Estas alteracdes estdo associa-
das a padroes de movimento errados e a uma cinematica arti-
cular potencialmente lesiva.

Em individuos com hemiparésia, os mecanismos de recru-
tamento e equilibrio muscular do ombro ainda nao estao sufi-
cientemente estudados.

Os objectivos deste estudo foram investigar o padrao de
recrutamento e o tempo de laténcia relativo dos musculos
estabilizadores da omoplata (Trapézio Superior, Trapézio
Médio, Trapézio Inferior) durante a abducao dinamica do
ombro, assim como analisar desequilibrios musculares entre
os rotadores externos e internos do ombro em individuos com
hemiparésia p6s-AVC, comparativamente com um grupo
controlo de individuos saudaveis.

Materiais e Métodos: Foram avaliados 7 sujeitos (54,4
+15,4 anos) com hemiparésia p6s-AVC que constituiram o
grupo experimental e 10 sujeitos sauddveis (52,9 +7,3 anos),
que constituiram o grupo controlo.

O padrao de recrutamento muscular e tempo de laténcia
relativo dos musculos deltéide médio (DM), trapézio superior
(TS), trapézio médio (TM) e trapézio inferior (TI) foram ava-
liados com recurso a electromiografia de superficie durante o
movimento de abducao do ombro no plano escapular. A dina-
mometria isocinética (Biodex System 3) foi utilizada para
mensurar a performance muscular dos rotadores externos e
rotadores internos do ombro e calcular o racio entre estes gru-
pos musculares (RE:RI).

Resultados: Foram detectadas diferencas significativas
entre os grupos relativamente ao tempo de laténcia relativo
dos miusculos trapézio superior (p=0,008) e trapézio inferior
(p=0,011) que comprovam um atraso no tempo de activacao
dos mesmos. Em relacdo ao racio RE:RI nao foram encontra-
das diferencas significativas entre grupos (p=0,079).

Conclusao: Os resultados deste estudo indicam que no
grupo experimental ocorreu atraso na activagdo muscular dos
estabilizadores da omoplata durante a abducao do ombro. Em
relacdo ao equilibrio muscular traduzido pelo racio RE:RI, foi
detectado uma diminuic¢do destes valores no grupo experi-
mental que, apesar das diferencas ndo serem significativas,
apontam para o desequilibrio de forcas entre os grupos mus-
culares avaliados. Estas informacdes deverdo ser tidas em
conta durante o processo de avaliacdo e tratamento deste tipo
de sujeitos, de modo a prevenir e minimizar os efeitos destas
alteracdes na estabilidade do complexo articular do ombro.

Fisioterapia e Interface Cérebro-
Computador: abordagem combinada para
melhorar a neuroplasticidade em doentes
com Acidente Vascular Cerebral - estudo
de caso

Raquel Carvalho'?, Elsa Azevedo?, Marta Carvalho®, Nuno
Sérgio Dias', Jodo José Cerqueira’

1-Instituto de Investigacao em Ciéncias da Vida e da Saide —
Escola de Ciéncias da Saide (ICVS-ECS), Braga; 2-Instituto
Politécnico de Satide do Norte — Escola Superior de Satide de Vale
do Sousa (IPSN-ESSVS), Paredes; 3-Centro Hospitalar de Sao Joao
e Faculdade de Medicina da Universidade do Porto (FMUP), Porto
raquel.carvalho@ipsn.cespu.pt
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Introducdo: Aproximadamente 80% dos doentes com AVC
sobrevivem a fase aguda, estando o membro superior afetado
em 30% a 69% dos casos. O processo de recuperacao do mem-
bro superior é um dos principais objetivos na neurorreabilita-
¢ao. A fisioterapia (FT) baseada na resolucdao de problemas
(conceito de Bobath) é uma das mais populares e utilizadas na
reabilitacao neurolégica; contudo, surgem atualmente novas
abordagens, nomeadamente a eletroencefalografia como
parte de um sistema de interface cérebro-computador (EEG-
based BCI system) durante a prdtica mental de movimentos.
Encontra-se em curso uma investigacao que pretende estudar
o impacto da combinagao da pratica mental com neurofeed-
back através de um “EEG-based BCI system” com a FT, na
neuroplasticidade e na funcionalidade do membro superior,
em doentes com sequelas motoras de AVC em fase crénica.
Neste estudo, os doentes sdo aleatorizados nos seguintes gru-
pos: Grupo I com sessdes didrias de FT durante 4 semanas,
Grupo I com sessoes didrias FT associadas a 3 sessdes/sema-
na de Neurofeedback num total de 4 semanas e Grupo III
semelhante ao grupo II mas com tratamento pseudo-neuro-
feedback (sham).

Caso Clinico: Para ilustrar a nossa abordagem apresenta-
mos o caso de uma doente do género feminino com 36 anos
de idade, 6 anos pds AVC isquémico da ACM esquerda. A
doente foi submetida a intervencao didria de FT durante 4
semanas e 3 vezes por semana de pratica mental com sham
Neurofeedback. A avaliacdo foi efetuada antes e apds inter-
vencdo. A funcionalidade do membro superior foi avaliada
pelas seguintes escalas: Fugl-Meyer Assessment, a Motor
Assessment Scale e a Action Reach Arm Test. A neuroplastici-
dade foi avaliada através de um paradigma de blocos na res-
sonancia magnética funcional, juntamente com EEG.

Apés a intervengdo observaram-se ganhos funcionais,
estando estes relacionados com uma diminuicao das areas
corticais ativadas durante o movimento de ambos os mem-
bros superiores, indicando um aumento da especificidade
cortical. Um video ilustrativo da evolucao motora sera apre-
sentado.

Conclusao: Este caso evidencia a possibilidade de desen-
cadear plasticidade cerebral mesmo em doentes com lesdes
cronicas.

Mao espastica ulcerada - A propdsito
de um caso clinico

Anténio Duarte, Filipe Ferreira, Luis Malaia

Servi¢o de Medicina Fisica e de Reabilitacdo — Hospital de Faro
E.PE.

luismalaial @gmail.com

Introducdo: O AVC é uma patologia prioritaria de saide
publica que incapacita para o desempenho das atividades de
vida didria. Entre as lesdes neuroldgicas mais incapacitantes
encontra-se a hipertonia do membro superior do utente idoso
com hemiplegia, caracterizada pelo padrao de movimento
anormal e sinergia flexora dos musculos antigraviticos.

As Talas preventivas e/ou corretivas, bem como, a modela-
¢do cicatricial como suporte terapéutico sdo uma estratégia
terapéutica coadjuvante aos tratamentos de Reabilitagao,
melhorando o padrao de participagdo ocupacional. A conjun-
¢do da hipertonia espdstica com o tremor de repouso a nivel
da mao em doentes crénicos pode conduzir a complicacoes
graves e desafios terapéuticos.
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Caso Clinico: No presente caso clinico sera descrita uma
terapéutica inovadora de lesdes cutidneas ulceradas numa
mao espastica p6s-AVC.

Pretende-se descrever os métodos e técnicas de modela-
¢ao cicatricial e utilizacdo de talas na prevencao e correcao
das lesoes cutaneas na mao do utente com hemiplegia espés-
tica, identificar e discutir os resultados da aplicagao da terapia
por hidrogel/silicone e quimiodesnervag¢do com toxina botu-
linica, a fim de promover, restabelecer, modificar e/ou preve-
nir lesdes cutaneas.

Os bons resultados deste caso poderao ser uma op¢ao para
areducao da dor, melhoria da funcionalidade e bem-estar em
casos semelhantes. Estes beneficios foram obtidos na aplica-
¢do das técnicas referidas e na toxina botulinica para minimi-
zar a espasticidade.

Conclusdes: Neste caso clinico, discute-se a aplicagdo e os
beneficios de diferentes modalidades, propondo-se um pro-
grama de reabilitacdo, baseado nas atuais orientacoes tera-
péuticas. Sugere beneficios na aplicacao da terapia por hidro-
gel e silicone em lesdes cutaneas do membro superior, coad-
juvando a utilizagdo de outras técnicas como a aplicacdo de
Talas e Quimiodesnervacao com Toxina Botulinica.

A conjung¢d@o da hipertonia espdstica com o tremor de
repouso a nivel da mdo em doentes crénicos p6s-AVC é um
sinal de alerta por risco de feridas ou ulceras, propondo-se
que seja considerada uma prioridade e urgéncia em
Reabilitacao, obrigando a um programa de reabilitacdo de
acompanhamento e cuidados continuos pela equipa de reabi-
litac@o e cuidadores.

Sugere-se no futuro poder levar a efeito estudos experi-
mentais (ensaios clinicos) que avaliem a efetividade da aplica-
¢do de terapia por silicone em diversas condicdes clinicas.

Compromissos: Nada a declarar.

Utilizacao da Técnica Mirror Visual
Feedback na reabilitacdo apés AVC

Arlinda Gama', Sandra Andrade?, Sénia Alves?®

1-Enfermeira Especialista em Enfermagem de Reabilitacao da U-
AVC do Funchal; 2-Enfermeiras da U-AVC do Funchal
sonia_2lalves@hotmail.com

Introducio: A reabilitacdo do membro superior € limitada
quando comparada a do membro inferior, constituindo um
grande desafio para os profissionais de saide. Para além dos
métodos de reabilitacio convencionais outras técnicas tém
sido simultaneamente aplicadas como por exemplo a técnica
de mirror visual feedback (MVF). Os mecanismos subjacentes a
eficiéncia desta técnica ndo estdo ainda completamente escla-
recidos mas serd provavelmente consequéncia da neuroplasti-
cidade cerebral e da estimulagdo dos “neurdénios-espelho”.

Objectivo: Identificar a eficdcia da técnica de MVF na rea-
bilitacdo do membro superior ap6s o AVC.

Metodologia: Revisdo da literatura a sete estudos publica-
dos nos tltimos cinco anos.

Resultados: Foram analisados dois estudos de caso e cinco
estudos experimentais, que incluiram utentes tanto na fase
aguda quanto na fase crénica. Todos os utentes estavam
incluidos em programas de reabilitacdo convencional tendo
sido acrescido esta técnica. A durac@o do protocolo de inter-
vencdo oscilou entre trés a seis semanas, aplicados entre duas
a cinco sessdes semanais com a duragao de trinta minutos. Os
exercicios mencionados foram: tarefas de alcance e preensao,
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flexao/extensdao do punho, da mao e dos dedos, prona-
cao/supinacao do antebraco, pinca, oponéncia, preensoes
cilindricas, esféricas e tripode, e movimentos funcionais. Os
instrumentos de avaliacdo mais referenciados foram: Escala
de Avaliagdo de Fugl-Meyer (5), Escala de Ashworth (3),
Medida de Independéncia Funcional (2) e Mini-Exame do
Estado Mental (2). Os critérios de inclusao dos utentes nao
foram uniformes entre os diferentes estudos, porém existiram
critérios comuns: capacidades cognitivas preservadas, com-
prometimento motor do membro superior, primeiro AVC e
lesdo unilateral. Os resultados desta técnica foram avaliados a
seis niveis: funcdo motora (7), coordenacgao/velocidade (4),
forca muscular (2), espasticidade (2), sensibilidade (2) e aten-
¢ao (1). Todos os estudos comprovaram a eficdcia da técnica
MVF na recuperacao da fun¢do motora do membro superior
mas nem sempre traduzida em ganhos nas actividades de
vida. Relativamente a coordenacao/velocidade, houve discre-
pancia quanto aos resultados, variando entre um aumento
pouco significativo e uma nitida melhora na coordenacao e
no tempo de realizacdo das tarefas. Verificaram-se ganhos na
forca muscular que ndo foram quantificados. Esta técnica ndo
mostrou influéncia na espasticidade, no entanto, teve uma
influéncia positiva na sensibilidade e nos défices de atencao.

Conclusdes: Da andlise realizada constatamos que a técni-
ca de MFR contribui para ganhos na reabilitagdo do membro
superior. Nao se verificou consenso na seleccdo dos utentes,
duracao, intensidade e tipo de exercicios a implementar. Para
reforcar a efectividade desta técnica torna-se necessario reali-
zar mais estudos.

Reabilitacdo no Sindrome de Locked-In

Luis Boaventura, Ana Cunha e Melo
Centro Hospitalar de Vila Nova de Gaia/Espinho
Ifrboaventural @gmail.com

Introducdo: O Sindrome de Locked-In (SLI), descrito por
Plum&Posner(1966), decorre de uma lesdo bilateral da por¢ao
ventral da protuberancia, geralmente de etiologia isquémica.
Desta resultam défices neuroldgicos graves por lesdo das vias
corticoespinhais e nervos cranianos caudais, condicionando
quadriplegia, limitacdo dos movimentos oculares, diplegia
facial, anartria, afonia, disfagia, paralisia da lingua e insufi-
ciéncia respiratéria. A consciéncia e funcao cortical estdo pre-
servadas e o doente é capaz de movimentos palpebrais supe-
riores e oculares verticais. Bauer propds a classificacao do SLI
em cldssico, total ou incompleto. O American Congress of
Rehabilitation Medicine diferenciou a abordagem do SLI de
outras entidades com alteracdes graves do estado de cons-
ciéncia. O tratamento do na fase aguda e a reabilitacdo apos
alta hospitalar acarretam enormes desafios. A sua atualidade
cientifica e medidtica justificam este trabalho.

Metodologia: Realizamos uma busca na base Pubmed com
o objetivo de analisar a informac¢do disponivel acerca das
principais interven¢des da medicina de reabilitagao em doen-
tes com SLI, na fase aguda e apds alta hospitalar, assim como
o0 seu progndstico a longo prazo. Apenas foram incluidos estu-
dos anteriores a Dezembro de 2012.

Resultados: Incluimos 37 estudos na revisao. A literatura
mostra as dificuldades de um correto diagnéstico e classifica-
¢do na fase aguda. O suporte das fungoes vitais aliada a medi-
das preventivas das complicacdes respiratorias, da espastici-
dade e sindrome da imobilidade, da disautonomia, trombose
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venosa dos membros inferiores, tlceras de pressdo e tlceras
corneanas sao essenciais. O recurso a sonda-nasogdstrica ou
gastrostomia sdo uma regra para alimentacao. A comunicacao
através de movimentos palpebrais deve ser incentivada nesta
fase com envolvimento da familia. No longo prazo, a equipa
de reabilitacdo procura optimizar a comunicacao e alimenta-
¢ao, movimentos residuais dos membros, a incontinéncia, a
mobilidade e participacao social através de recursos humanos
e tecnoldgicos diversos.

O progndstico é mais favoravel naqueles com LIS de causa
nao vascular e apos os quatro meses de sobrevida. A mortali-
dade reportada atinge os 76% nos SLI vasculares. Estudos
demonstram que os doentes estabilizados apés a fase aguda
podem apresentar sobrevidas de 10 ou mesmo 20 anos, em
83% e 40% dos casos, respetivamente. As medidas de qualida-
de de vida assumem um papel fulcral.

Conclusdes: Um programa intensivo de reabilitacdo deve
ser instituido na fase aguda. Atendendo a sobrevida esperada
em doentes com SLI, o acompanhamento crénico assume
particular importancia para obten¢ao da melhor qualidade de
vida possivel. Neste contexto a eutandsia gera discussoes
intensas.

Funcionalidade e Incapacidade no
pos-AVC

Rui Sales Marques, Fernando Monteiro, Miguel Costa, Revelino
Lopes, Joana Costa, Filipe S4 Cardoso, Luis Malaia

Hospital de Faro, E.PE, Faro

rui_s_marques@hotmail.com

Introducéo: A gravidade inicial do acidente vascular cere-
bral (AVC) e a existéncia de um défice prévio constituem um
factor preditivo importante do resultado da reabilitacao.
Atualmente, menos de um terco dos doentes com AVC recu-
peram na totalidade, mesmo com todos os recursos médicos,
incluindo trombédlise. As complicacées do AVC sao muito
variadas, onde se pode destacar disfagia e maior risco de aspi-
racdo ou de défice nutricional, altera¢cdes da miccao e infe-
¢oes do trato urindrio, quedas e fraturas dsseas, obstipagao e
incontinéncia fecal, espasticidade, depressao, tilceras de pres-
sdo, dor e trombose venosa profunda. Desta forma, a reabili-
tacdo tem um papel fundamental neste processo. O seu obje-
tivo é capacitar os individuos com défice para obterem e man-
terem funcoes fisicas, intelectuais, psicolégicas e/ou sociais
optimas, sempre de acordo com o seu nivel de funcionalidade
prévio.

Objetivos: O objetivo principal deste trabalho consiste em
pesquisar as dificuldades sentidas nas atividades dos doentes
que sofreram um AVC, num determinado contexto social,
tendo em conta as estruturas mais afetadas destes e verificar a
importancia do programa de reabilitacao na sua recuperacao
e participacao na sociedade.

Metodologia: Neste trabalho, um questiondrio foi elabora-
do baseado nos componentes da classificacdao internacional
de funcionalidade, sendo preenchido por doentes da consulta
de reabilitacdo de AVC de um Hospital central. A Funcio -
nalidade e Incapacidade (fungdes e estruturas do corpo, ativi-
dade e participacao) foram pesquisadas com perguntas sobre
os sintomas apés o AVC (disartria, disfagia para s6lidos ou
liquidos, diminuicao da forca muscular, alteragoes do equili-
brio, da sensibilidade e da visdo), fisioterapia, terapia ocupa-
cional, terapia da fala, toxina botulinica tipo A, limitagdes das
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atividades (comunicacdo, deambulacdo, alimentacdo, auto-
cuidados, vida doméstica e conducao) e restricao da partici-
pacdo (depressao, confianca e grau de dependéncia). Os fato-
res contextuais foram pesquisados com questdes sobre o
apoio familiar, amigos e discriminacao social.

Resultados: Os resultados preliminares apontam para a
diminuicao de for¢a muscular como a estrutura mais afetada,
maior dificuldade na deambulacao, dependéncia para certas
atividades, bons resultados com a fisioterapia, terapia ocupa-
cional, terapia da fala e uso da toxina botulinica tipo A, apoio
dos amigos, familia e pouca discriminacao social.

Conclusdes: O programa de reabilitagdo aplicado nestes
doentes parece ter bons resultados. O grau de dependéncia
inicial parece refletir a referenciacao dos doentes no p6s-AVC,
nestes casos consulta em meio hospitalar.

Esta pesquisa baseada na perspectiva da funcionalidade,
que é o motor da Medicina Fisica e de Reabilitacao, motivou a
iniciativa do trabalho pelos seus autores.

Avaliacao dos cuidados de
Fisioterapia domicilidria em idosos
vitimas de Acidente Vascular Cerebral
(AVC)

Sophie Geraldes Jacob’, Abel Maria Agostinho de Lima
Rodrigues®

1-Fisioterapeuta, Unidade Local de Satide da Guarda, Centro de
Satide do Sabugal, Mestre em Gerontologia pela Faculdade De
Ciéncias Da Satide da Universidade da Beira Interior. Centro Saude
Sabugal; 2-Fisioterapeuta, Professor adjunto na drea cientifica de
Fisioterapia na Escola Superior de Satide Dr. Lopes Dias, Instituto
Politécnico de Castelo Branco, Mestre em Biocinética do
Desenvolvimento pela Faculdade de Ciéncias do Desporto e
Educacao Fisica - Universidade de Coimbra, Doutorando em
Ciéncias do Desporto Ramo de Actividade Fisica e Satide da
Faculdade de Ciéncias do Desporto e Educacao Fisica -
Universidade de Coimbra. Escola Superior de Satide Dr. Lopes Dias
jacobsophie@gmail.com; rodrigues.a@ipcb.pt

Introducéo: O Acidente Vascular Cerebral (AVC) é uma das
principais causas de morbilidade e mortalidade em todo o
mundo, tendo sido apontado pela Direccdo Geral de Satde
como a principal causa de incapacidade para idosos em
Portugal. A (in)capacidade funcional é um dos outcomes mais
importantes apds um AVC. A fisioterapia tem um papel funda-
mental no processo de reabilitagao, sendo que a Fisioterapia
domicilidria deve dar uma resposta ttil perante o aumento
significativo de solicita¢gdes por parte dos utentes, 0 aumento
da esperanca média de vida, o aumento de utentes com pato-
logias crénicas e a necessidade de diminuicdo dos dias de
internamento hospitalar.

O objectivo desta investigacdo correspondeu a avaliacao
da capacidade funcional, dos utentes com diagnéstico de AVC
submetidos a um programa de fisioterapia domicilidria atra-
vés da sua integracdo em Equipas de Cuidados Continuados
Integrados.

Materiais e Métodos: A amostra foi constituida por 46 ido-
sos a quem foi diagnosticado um AVC, que se encontravam
integrados nas ECCIs da ULS Guarda. Cada utente foi submeti-
do a dois momentos de avaliacdo, com intervalo de dois meses
e meio, e correspondente a um total de 20 sessoes de fisiotera-
pia domicilidria, com periodicidade de 2 sessdes por semana.
Em cada momento de avaliacdo foi avaliada a capacidade fun-
cional dos utentes através da aplicagao do Indice de Barthel (IB)
e da Motor Assessment Scale (MAS), e na primeira avaliacao foi
ainda aplicado um questiondrio de caracterizacao.

Resultados: Dos 46 utentes incluidos no estudo 28 eram do
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sexo masculino e 18 do feminino, e 41,3% apresentavam ida-
des entre 75-84anos. O tipo de AVC mais frequente foi o
Isquémico (60,9%), sendo a lesdao do hemisfério esquerdo a
predominante (56,5%). Na maioria dos casos o cuidador é o
conjuge (60,9%) com idade média de 62,98. Relativamente a
avaliacdo da capacidade funcional, os resultados apontam
para um aumento de 10,17 pontos na média da MAS (média
em t0 = 15,24 e em t1 = 25,41) e de 21,41 pontos na média do
IB (média em t0 = 40,11 e em t1=61,52), sugerindo uma
melhoria na funcionalidade, que se evidenciou significativa
ap6s a realizacao de 20 sessoes de fisioterapia domicilidria
(p=0,001 para a MAS e p=0,001 para a IB).

Conclusdo: A realizacdo de um programa de 20 sessoes de
fisioterapia domicilidria evidenciou uma melhoria significati-
va na capacidade funcional em idosos vitimas de AVC, quan-
do medida pelo Indice de Barthel (p=0,001) e pela Motor
Assessment Scale (p=0,001).

Caracterizacao do processo de
cuidados de fisioterapia de utentes apés
internamento por AVC

Patricia Gordo', Vitor Pinheira*?

1-Fisioterapeuta, Hospital Dr. José Maria Grande — ULSNA, EPE,
Portalegre; 2-Fisioterapeuta, Professor Adjunto na Escola
Superior de Satide Dr. Lopes Dias - Instituto Politécnico de
Castelo Branco; 3-Doutorando em Gerontologia — Instituto de
Ciéncias Biomédicas Abel Salazar — Universidade do Porto
vpinheira@ipcb.pt

Introducéo: O Acidente Vascular Cerebral continua a ser a
condicdo mais prevalente e com grande impacto na socieda-
de, sendo classificado como a doenca crénica mais incapaci-
tante, apesar dos inimeros avancos ao nivel da prevencao e
intervencao perante o AVC. A mortalidade tem diminuido,
contudo a taxa de incidéncia do AVC mantém-se, e 0 nimero
de individuos com sequelas de AVC e a necessitar de reabilita-
¢do pode aumentar, considerando o aumento da esperanca
meédia de vida da populacao portuguesa.

Objectivos: Caracterizar os cuidados de fisioterapia presta-
dos e avaliar os seus resultados na independéncia funcional e
no estado de satide de uma amostra de sujeitos ap6s AVC.

Metodologia: Estudo descritivo, longitudinal, ndo experi-
mental, com uma amostra de 27 sujeitos organizados em qua-
tro grupos consoante o processo de cuidados de fisioterapia
recebidos, com quatro momentos de avaliacao. Foi avaliada a
independéncia funcional (Indice de Barthel) e a percecao do
estado de saide (MOS-SF-12).Para andlise estatistica utiliza-
ram-se testes nao-paramétricos (Wilcoxon-Mann-Whitney)
na comparacao entre grupos e medidas de tendéncia central e
de dispersao para caracterizacao da amostra.

Resultados: Os 27 participantes pertenciam a uma popu-
lacao de 51 individuos internados num Servico de Medicina
Interna, ap6s AVC. Foram distribuidos em quatro grupos:
grupo A, que nao realizou tratamentos de fisioterapia (n=3;
72,002,646 anos; 66,7% masculino); grupo B que recebeu
cuidados de fisioterapia no internamento (n=4; 80,00+8,124
anos; 75,0% masculino); grupo C que recebeu cuidados de
fisioterapia no ambulatério (n=8; 71,50+6,481 anos; 62,5%
masculino) e grupo D que recebeu cuidados em internamen-
to e ambulatério (n=12; 71,25+9,275 anos; 33,3% masculino).

Nas relagdes inter-grupos para a independéncia funcional e
para o estado de satide, encontraram-se diferencas significativas
entre 0s grupos que receberam e os que ndo receberam cuida-
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dos de fisioterapia. Em relacao a independéncia funcional, con-
tudo foi na comparagao entre os grupos C e D que o valor de p
teve maior significancia. Em relac@o ao estado de saide, apenas
se obteve significancia estatistica, bastante forte, para a relagao
entre os grupos C e D.

Conclusdes: Foram encontradas diferencas na avaliacao
inicial entre os grupos, que poderao explicar o recurso a inter-
vencdo da fisioterapia. Nos grupos que receberam cuidados
de fisioterapia estes mostraram resultados significativos com
vantagem para o grupo que recebeu cuidados ao longo de
todo o processo de recuperacdo funcional.

Intervencdo da Fisioterapia em
individuos com sequelas de Acidente
Vascular Cerebral em condicdo crénica

Luisa Albano', Vitor Pinheira >3, Anténio Coutinho?
1-Fisioterapeuta, Hospital Dr. José Maria Grande - ULSNA, EPE,
Portalegre; 2-Fisioterapeuta, Professor Adjunto na Escola
Superior de Saude Dr. Lopes Dias - Instituto Politécnico de
Castelo Branco; 3-Doutorando em Gerontologia — Instituto de
Ciéncias Biomédicas Abel Salazar — Universidade do Porto
vpinheira@ipcb.pt

Introducao: O AVC é uma das principais causas de morta-
lidade e morbilidade em todo o mundo. Em Portugal é a pri-
meira causa de morte e de incapacidade nos idosos. A locali-
zacgdo e extensdo da lesdo determinam o quadro neurolégico
apresentado pelo individuo. Segundo vérios estudos e orien-
tacdes internacionais a prestacao de cuidados de fisioterapia
em individuos com sequelas de AVC em condicdo crénica tem
resultados positivos a nivel de equilibrio, coordenacao da
marcha e mobilidade, mas esses efeitos ndo sao clinicamente
significativos e sdo temporérios.

Objetivos: Verificar a efectividade dos cuidados de fisiote-
rapia em individuos com sequelas de AVC em condi¢ao croni-
ca, apos dois meses de tratamentos de fisioterapia; comparar
os resultados com individuos nas mesmas condi¢des sem cui-
dados de fisioterapia; reavaliar e comparar ambos os grupos
no final de quatro meses.

Metodologia: Estudo ndo experimental do tipo comparati-
vo e corte longitudinal. A amostra foi constituida por vinte
sujeitos, com episddio de AVC anterior, ocorrido entre 12 e 30
meses antes, que se encontrava em lista de espera para receber
cuidados de fisioterapia. O estudo teve trés momentos de reco-
lha de dados: imediatamente antes do inicio dos tratamentos
(Ty), no final dos tratamentos (T,) e dois meses apds o fim dos
tratamentos (T,), para o grupo que recebeu tratamento. Os
sujeitos que nao receberam tratamento foram avaliados nos
mesmos intervalos de tempo. Utilizou-se o Indice de Barthel
para avaliar as actividades da vida didria, e o nimero de passos
e distancia percorrida num minuto. Utilizaram-se testes esta-
tisticos nao paramétricos nas comparacoes entre grupos.

Resultados: A comparacado das varidveis em T0 nao revelou
diferencas significativas entre grupos. O grupo que recebeu
cuidados apresenta ganhos significativos em algumas varia-
veis em T1, mas sem significado quando comparado com o
grupo que nao recebeu cuidados. No follow-up aos quatro
meses nao se encontram diferencas significativas quando se
comparam os dois grupos.

Conclusdes: Cuidados de fisioterapia produzem alteracdes
significativas em individuos com sequelas de AVC em condi-
¢do cronica a nivel da marcha e AVD “s, mas essas alteragdes
nao sao significativas quando comparadas com as alteracoes
encontradas em individuos nas mesmas condicoes a quem
nao foram prestados cuidados de fisioterapia, e os resultados
revelaram-se temporarios.
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Vivéncias da Familia do Doente com
AVC durante o primeiro més de Cuidados

Ana Licia Dias Ildefonso Santos
Hospital de Faro, EPE — Unidade de AVC- Director- Dr. Luis Pereira
analucisantos@gmail.com

Introducéo: Sofrer um AVC € uma experiéncia traumadtica
e devastadora, representando sempre uma reviravolta na vida
da pessoa e nos seus proximos. A familia continua a ser a prin-
cipal fonte de apoio, e um precioso recurso para cuidar da
pessoa dependente no domicilio.

O familiar tem dificuldades em assumir o papel de cuida-
dor quando um doente com AVC regressa ao domicilio. Para
compreender as dificuldades e poder pensar em estratégias a
desenvolver para minimizar as dificuldades, procedeu-se ao
seguinte estudo.

Metodologia: Estudo indutivo, qualitativo e descritivo,
cujos participantes sdo familiares de doentes com interna-
mento na Unidade de AVC, que acompanhem o doente a pri-
meira consulta realizada um més apés o evento. Para a reco-
lha dos dados foram realizadas entrevistas semi-estruturadas
aos familiares dos doentes que apresentavam défices ou
dependiam de familiar para a realizagdo das actividades de
vida. Para o tratamento e interpretacao dos dados recorreu-se
a andlise de conteudo.

Resultados: As necessidade de formacao originam incapa-
cidade para gerir a situacdo e dificultam a adaptacao do fami-
liar a mudanca.

Os cuidadores sentem défices de apoio. Contar com a
ajuda de alguém, alivia-os nas exigéncias do cuidado.

As alteragdes na vida pessoal, faz com que os cuidadores se
sintam privados da sua autonomia. As alteragdes sdo signifi-
cativas quando familias tém baixos recursos econémicos.

Adaptar as condi¢oes da habitacdo a nova condicdao da
pessoa com incapacidade, é um processo que requer algum
tempo, dinheiro e orientacao.

Se existirem ajudas técnicas as tarefas do cuidador tor-
nam-se mais eficazes e menos exigentes. A familia necessita
de tempo e orientacdo para adquirir os equipamentos e ser
ensinada a utilizd-los.

O impacto da sobrecarga gera problemas fisicos, emotivos,
sociais e financeiros no sistema familiar dos cuidadores e na
pessoa cuidada.

Conclusdes: O momento do regresso a casa é dificil para
doentes e familiares. E importante que o enfermeiro ajude a
pessoa e seus familiares a superar a crise motivada pela doen-
¢a, dando enfoque a educacao para a satide. E essencial que se
criem planos de intervencao da rede formal que déem respos-
ta as necessidades do cuidador, quer na area dos servicos de
saude, quer na area dos servicos sociais orientando, assistin-
do e desenvolvendo competéncias que facilitem a prestacao
de cuidados a pessoa dependente. A existéncia de uma con-
sulta de enfermagem de AVC é uma estratégia a ser proposta.

Intervencdes de Enfermagem na
prevencao do Sindrome da imobilidade

Ana Margarida Pinheiro da Silva, Ana Sofia Valentim Rodrigues,
Marta Isabel Arcadinho Pereira, Tiago Miguel Candeias Lopes
ana_margarida50@hotmail.com; anasvrodrigues@gmail.com;
mia_pereira@sapo.pt; tiago.lopes1987@gmail.com
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Introducdo: Somos Enfermeiros do Servico de Neurologia
do Hospital de Santa Maria e apresentamos um poster subor-
dinado ao tema “Papel do Enfermeiro na prevencao do
Sindrome da Imobilidade”.Pretendemos sensibilizar os
Enfermeiros para a importancia dos seus Cuidados nesta pro-
blematica.

Metodologia: Para o efeito, elaboraremos um poster que
reunird informacao referente as suas causas, os varios siste-
mas afectados e os Cuidados de Enfermagem que visem a pre-
vencao dessas consequéncias. Do poster constara informacao
descritiva, figuras e quadros, onde sistematizaremos a infor-
macado necessaria.

A Pessoa que vivencie uma situacao de doenca, acidente
ou tratamento pode vir a necessitar de repouso prolongado, o
que Cruz (2007) define como Imobilidade, a qual pode ser
voluntéria ou involuntdria, parcial ou total. A Pessoa sujeita a
Imobilidade tera a sua vida afectada tanto a nivel emocional,
como social, intelectual e fisico, razao pela qual nao se pode
dissociar a Imobilidade do Sindrome por ela causado.

Apesar de termos como paradigma a Pessoa enquanto ser
holistico, sdo intimeras as consequéncias da imobilidade pelo
que, no poster, serdo apenas abordados os Cuidados de
Enfermagem que previnam as consequéncias a nivel fisico,
nomeadamente na comunicag¢ao, no sono, no metabolismo e
nos sistemas circulatério, musculo -esquelético, neurolégico,
respiratdrio, renal, gastro-intestinal e tegumentar. Esta pre-
vencao passa, principalmente, por reduzir o tempo de imobi-
lidade, mobilizar o maior niimero de segmentos corporais
possiveis desde que a situacao o permita e utilizar todos os
recursos para evitar os futuros problemas. Assim, s6 com a
actualizacao de conhecimentos e sensibilizacdo dos
Enfermeiros se poderdo antecipar problemas e melhorar a
qualidade de vida da Pessoa.

Conclusdo: Pensamos ter justificado a pertinéncia deste
tema para a uniformizacdo e melhoria dos Cuidados de
Enfermagem prestados a Pessoa sujeita a Imobilidade.

Eficacia dos Ensinos a Pessoa/
Cuidador em situacao de dependéncia

Alda Margarida Hip6lito Fidalgo, Ana Filipa Martins Sequeira,
Ana Margarida Pinheiro da Silva, Ana Sofia Valentim Rodrigues,
Neuza Filipa Crist6vao Vieira, Tiago Lopes
magari_dinha@hotmail.com; guin_girl@hotmail.com;
ana_margarida50@hotmail.com; anasvrodrigues@gmail.com;
neuza_vieiral9@hotmail.com; Tiago.lopes@1987@gmail.com

Introducdo: Como Enfermeiras do Servico de Neurologia
do Hospital de Santa Maria presenciamos o internamento de
Pessoas que, numa situacao de doenca subita, se veem “obri-
gadas” a alterar o seu papel no seio familiar e profissional.
Pessoas, até entdo independentes no desenvolvimento das
Actividades de Vida, tornam-se parcial ou totalmente depen-
dentes sem periodo de adaptacdo a essa condig@o.

Objectivo: A Educacdo para a Satide desde que planeada,
organizada e com objectivos mensurdveis é extremamente
importante na promoc¢do da independéncia da Pessoa e na
capacitagao dos Cuidadores para prestar cuidados de qualida-
de visto que nem todos os doentes estdo inseridos num con-
texto familiar/comunitdrio/econémico ideal.

Um outro aspecto a considerar é a variacao da capacidade
de aprendizagem com a etapa de vida, razdo pela qual a infor-
macao nao pode ser transmitida num s6 momento nem numa
linguagem inacessivel, as sessdoes deverdo ocorrer em
momentos diferentes (dai a importancia da recolha de infor-
macdo atempadamente para que durante o curto interna-
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mento do doente, consigamos dar respostas as dificuldades
sentidas). No entanto, na prética didria, vemo-nos confronta-
dos com a necessidade de ensinar as Pessoas a reconquistar a
autonomia na alimentac¢do, na locomogdo, na higiene e no
vestudrio, na mobilizagao, ..., durante a prestacao directa de
cuidados (muitas vezes, encoberta em rotinas) em que a falta
de tempo e o excesso de trabalho condicionam a disponibili-
dade para estar com a Pessoa e familia. Muitas vezes, hd uma
exposicdo de contetidos teéricos em linguagem pouco apro-
priada e com os recursos existentes no Servico e nao o que as
pessoas terao no domicilio.

Reflectimos sobre a satisfacdo dos Enfermeiros do Servico
quanto a transmissao da informacao e sobre a assimilagao por
parte da Pessoa e Cuidador e as dificuldades que teriam no
regresso ao seu contexto, decidindo elaborar um estudo qua-
litativo em que as entrevistas serao feitas apds um periodo de
tempo da Pessoa regressar a casa em situacao de dependén-
cia. Propomos a elaboracao de um poster que transmitird a
primeira fase deste processo de investigacao.

Conclusao: A Educacao para a saide é uma intervencao
auténoma da profissdo de Enfermagem e que se reveste de
particular importancia para a qualidade de vida da populagao.

A Nintendo Wii® na reabilitacdo do
AVC: uma revisao bibliografica

Silvia Melo; Isabel Mota Lopes; Marcia Alves; Maria Rosério
Martins

Centro Hospitalar Médio Tejo — Unidade de Tomar
silvia.melo@chmt.min-saude.pt; isabel. mota@chmt.min-saude.pt;
maria.martins@chmt.min-saude.pt

Introducdo: Nos utentes que sofreram um Acidente
Vascular Cerebral (AVC) verifica-se um nivel elevado de limi-
tacoes funcionais que levam inevitdvelmente a um circulo
vicioso de reducao da actividade fisica e consequentemente
mais limitacdo funcional. A evidéncia actual sugere que a acti-
vidade fisica é essencial para a manutencao e melhoria da
funcionalidade e qualidade de vida dos utentes com AVC. No
entanto, a longo prazo a participagao em actividades fisicas
diminui por parte das pessoas portadoras de incapacidade
funcional (Hurkmans, et al, 2011). A realidade virtual surge
como uma nova estratégia de tratamento na reabilitacdo do
utente com AVC (Hijmans, ef al, 2011). A Nintendo Wii® tor-
nou-se omnipresente na prética da reabilitacdo promovendo
uma terapia que implica actividade fisica com vertente ladica
(Deutsch, et al, 2001).

Metodologia: Consiste numa revisao bibliogréfica de artigos
indexados na base de dados Pubmed. Na pesquisa foram utiliza-
das as palavras-chave: "wii" e "stroke rehabilitation". Surgiram
nove artigos, na investigacao efectuada, dos quais foram exclui-
dos dois, por nao serem estudos sobre a Nintendo Wii®.

Resultados: Dos sete estudos analisados cinco relatam
beneficios na utilizacdo da wii na reabilitacdo dos utentes
com AVC, tais como: aumento dos niveis de actividade fisica;
melhoria na funcao motora, na for¢ca muscular, na amplitude
de movimento (activo e passivo), na espasticidade, na destre-
za motora e na preensao fina da mao, na motricidade, nos
tempos de resposta para completar tarefas; aumento da moti-
vacdo, satisfacdo e promocao de um estilo de vida saudavel.
Os outros dois estudos centram-se na andlise dos elementos
do jogo, realcando a importancia para uma cuidada avaliacao
e monitorizacdo na adaptacdo dos jogos para a reabilitacao

Volume 13 | N.21 | Maio de 2013

por parte do terapeuta e na avaliacdo da viabilidade, seguran-
¢a e da eficdcia da realidade virtual com a consola de jogos Wii
na reabilitacdo do AVC.

Conclusdo: A reabilitacdo virtual com Wii representa uma
alternativa estimulante e motivadora na recuperagao motora
e/ou cognitiva do utente com acidente vascular cerebral. A
realizacdo de mais estudos seria importante para obten¢ao de
resultados mais claros.

Reabilitacdo precoce, o que é?: uma
revisao bibliografica

Silvia Melo; Isabel Mota Lopes; Mércia Alves; Maria Rosdrio
Martins

Centro Hospitalar Médio Tejo — Unidade de Tomar
silvia.melo@chmt.min-saude.pt; isabel. mota@chmt.min-saude.pt;
marcia.ines.alves@gmail.com; maria.martins@chmt.min-saude.pt

Introducao: O AVC é uma das principais causas de limita-
cao funcional na populacdo adulta (Hu, et al, 2010).
Intervengoes de reabilitacao eficazes iniciadas logo apés o
acidente vascular cerebral podem melhorar o processo de
recuperacdo e minimizar incapacidade funcional. Também
contribuem para a satisfacao do paciente e podem reduzir os
gastos dispendiosos nos cuidados de satde (Bates, et al, 2005).

A reabilitacao precoce melhora os resultados funcionais
em utentes com AVC (Hu, et al, 2010). Recentes guidelines
sugerem que a reabilitacdo pés AVC deve ser iniciada tdo cedo
quanto possivel (Hu, et al, 2010), logo que o diagndstico de
AVC é estabelecido e a situacdo estd clinicamente estavel
(Bates, et al, 2005), A base de evidéncia, no entanto, é limitada
e nao é clara a definicao de reabilitagao precoce (Merkert, et
al, 2011), nem o timing do inicio.

Este estudo surge com o intuito de tentar clarificar o que é
considerado reabilitacdo precoce no AVC.

Metodologia: Consiste numa revisao bibliografica de arti-
gos indexados na base de dados Pubmed. Na pesquisa para
este estudo foram utilizadas as palavras chave: "early rehabi-
litation stroke" e "early mobilization stroke", foi seleccionada
a opcao "Titles with your search terms” como critério de inclu-
sdo. Na primeira pesquisa surgiram vinte artigos, dos quais foi
excluido um, por se referir a apoio precoce apos alta hospita-
lar. Na segunda pesquisa obtiveram-se catorze artigos, exclui-
ram-se dez: cinco revisoes sistemdticas/estudos de opinido a
profissionais de saude, quatro artigos de opinido/cartas/co-
mentdarios a outros artigos e um artigo antigo, datado de 1979.
No final ficou-se com um total de vinte e trés artigos.

Resultados: Nos estudos observados encontramos a reco-
mendacao de iniciar a reabilitagao precoce e intensivamente,
nao havendo contudo consenso quando é considerada reabili-
tacdo precoce. Os estudos encontrados referem o inicio da rea-
bilitacao desde o imediatamente ap6s a admissao hospitalar
até seis meses apds o AVC. Num estudo encontrado comparan-
do reabilitacao precoce com reabilitacdo tardia refere que os
primeiros obtiveram melhores resultados, mesmo a longo
prazo e que a reabilitacao precoce tem um papel relevante na
recuperacao do utente com AVC (Musicco, et al, 2003).

Conclusdo: O inicio da reabilitacdo nao esta claramente
definido. Existe consenso no inicio apds estado clinico esta-
vel. Vdrias referéncias indicam que sao alcangados melhores
resultados clinicos quando os pacientes com AVC agudo sdao
tratados num ambiente bem organizado, com uma equipa
especializada e multidisciplinar. Futuros estudos deverdo ser
realizados para clarificar esta temadtica.
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Vasculopatia da varicela e AVC
pediatrico

Andreia Gomes Pereira’, Carla Concei¢ao?, Manuel Manita®,
Rita Lopes da Silva’, José Pedro Vieira'

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

andgpereira@gmail.com

Introducao: Arteriopatia é encontrada frequentemente
(53-86%) em AVC isquémico pedidtrico. Angiopatia da varice-
la, arteriopatia cerebral focal idiopatica, disseccao, drepanoci-
tose e sindroma Moya-moya sdo os diagndsticos mais fre-
quentes. Entre as criancas com AVC isquémico, 7% tiveram
varicela nos 12 meses precedentes.

A vasculopatia pelo Virus Varicela Zoster (VVZ) atinge pre-
dominantemente a artéria cerebral média proximal (ACM). O
enfarte ocorre frequentemente no territério lenticulo-estriado
da ACM. O mecanismo etiopatogénico é controverso, discu-
tindo-se se é devido ao efeito directo do VVZ ou a resposta
imunoldgica.

Nao existem recomendacdes internacionais sobre a tera-
péutica e seguimento, mas é consensual a necessidade de vigi-
lancia clinica e imagiolégica das alteracoes vasculares e seque-
las neuroldgicas, ja que esta vasculopatia pode progredir.

Casos Clinicos: Descrevem-se os casos de trés criancgas
com AVC isquémico, ocorrido nos 12 meses apés infeccdo
pelo VVZ, actualmente seguidas num Servico de Neurologia
Pedidtrica.

1. Crianga 28 meses, AVC isquémico lenticulo-caudado-
radidrio direito, do qual resultou hemiparésia esquerda e
parésia facial central (PFC) homolateral. Angio-RM e ecodop-
pler transcraniano compativeis com estenose significativa no
segmento M1 da ACM direita. Foram detectados Ac anti-VVZ
no LCR. Realizou terapéutica com aciclovir, corticoéide e AAS.
Repetiu RM-CE que mostrou persisténcia da redugao focal de
M1 direito e ecodoppler transcraniano com aumento da velo-
cidade fluxo na ACM e ACA bilateralmente. Actualmente, 17
meses p6s-AVC, mantém défice neuroldgico e terapéutica
com AAS.

2. Crianca 10 anos, AVC isquémico lenticular direito, do
qual resultou disartria, hemiplegia esquerda e PFC homolate-
ral. Angio-RM e ecodoppler transcraniano compativeis com
estenose proximal significativa da ACM direita, confirmada
por angiografia cerebral. Cumpriu terapéutica com AAS
durante um ano. Ecodopplers de controlo revelaram resolu-
¢ao espontanea da estenose da ACM direita. Actualmente, 5
anos pos-AVC, mantém discreta hemiparésia esquerda.

3. Crianga 3 anos, AVC isquémico lenticulo-caudado-
radidrio esquerdo, do qual resultou hemiparésia direita.
Angio-RM e ecodoppler transcraniano compativeis com redu-
¢do fluxo por estenose proximal significativa da ACM esquer-
da. Cumpriu terapéutica com enoxaparina (nove meses) e
AAS. Ecodopplers de controlo revelaram melhoria hemodina-
mica gradual. Actualmente, 5 anos p6s-AVC, o exame neuro-
l6gico é normal; mantém terapéutica com AAS.

Conclusdes: Na crianca com AVC isquémico, a infecgdo a
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VVZ é uma etiologia a considerar, dada a sua relativa frequén-
cia. Considerando que, mais de metade das criangas com AVC
tem sequelas neurolégicas e que arteriopatia é um forte factor
predictor de recorréncia de AVC, a vigilancia e prevenc¢ao
secunddria sao fundamentais.

Os autores destacam a variabilidade do curso clinico e as
diferentes abordagens terapéuticas.

Trombose arterial e Acidente
vascular cerebral na Doen¢a de Crohn -
um caso clinico

Joana Cochicho’, Fernando Silva?, Jodao Sargento-Freitas?,
Emilia Louro’, Paulo Freire®, Anabela Gongalves*, Manuel
Fonseca’, Gustavo Santo?, Luis Cunha?

1-Servico de Medicina Interna dos HUC, CHUGC; 2-Servico de
Neurologia dos HUC, CHUG; 3-Servigo de Gastroenterologia,
HUC, CHUG; 4-Servico de Cirurgia Vascular dos HUC, CHUC
joana.cochicho@gmail.com

Introdugdo: Os fenémenos tromboembdlicos podem
apresentar-se como complicacoes extraintestinais de doenca
inflamatéria intestinal (DII), numa incidéncia que varia entre
1.2-7.1%. Os eventos cerebrovasculares arteriais sdo particu-
larmente raros, sobretudo na doenca de Crohn.

Caso clinico: Homem, 38 anos, com antecedentes de
Doenca de Crohn, medicado com adalimumab, referenciado
ao Servico de Urgéncia (SU) por dor abdominal.
Analiticamente apresentava leucocitose (20.7x1079/L) e, na
ecografia abdominal, ansa intestinal com calcifica¢do central
e espessamento parietal a nivel da fossa iliaca esquerda.
Durante o periodo de permanéncia no SU, apresentou quadro
subito de disartria e hemiparésia esquerda de predominio
braquiofacial (G3/5). Realizou TC CE que nao identificou
lesoes cerebrais e é admitido em Unidade de AVC para fibrin6-
lise endovenosa que nao chegou a efetuar por melhoria
espontanea dos défices (NIHSS 2). Ao primeiro dia de interna-
mento o estudo ultrassonogréfico dos troncos supra-adrticos
identificou, a nivel da artéria car6tida comum direita, trombo
irregular, pediculado e mével, condicionando estenose de
cerca de 60%. No mesmo dia foi submetido a endarterectomia
com trombectomia, que decorreu sem complicacoes. Estudo
posterior com ETE identificou trombo a nivel da aorta descen-
dente. Angio-TC toraco-abdominal apenas confirmou a pre-
senca da lesao ja descrita. Nao foi encontrada evidéncia de
infecdo por possiveis agentes microbioldgicos de endotelite
(suspeita seroldgica inicial de re-infec¢do por CMV nao con-
firmada) e a investigacdo de risco pr6-trombético evidenciou
apenas heterozigotia para muta¢dao MTHFR C677T. No estudo
de autoimunidade, destacam-se anticorpos antinucleares
positivos, anti-dsDNA 5.5U/L (N<4.2U/L) e anti histona nega-
tivos. O estudo anatomo-patolégio da peca operatéria nao
acrescentou elementos tuteis ao diagnéstico etioldgico.
Iniciou anticoagulagdo com enoxaparina e posteriormente
com varfarina, sem recorréncia de eventos ou presenca de
novos trombos (ecodoppler e ETE).

Conclusao: A DII associa-se a um aumento de 3.6 vezes do
risco de eventos tromboembdlicos, sendo a trombose arterial
excecionalmente rara. Embora em mais de metade dos casos
ndo seja identificdvel uma causa, reconhece-se que na maio-
ria, o evento coincide com aumento da atividade da doenca.
Assim, para além de eventual abordagem cirtrgica, antiagre-
gacdo ou anticoagulacdo, que devem ser decididas caso a
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caso, dada a auséncia de evidéncia que permita elaboragao de
normas de orientacdo, o tratamento requer um adequado
controlo da doenca inflamatéria de base. O tratamento com
adalimumab, anticorpo monoclonal anti-TNF«, pode induzir
a formacao de autoanticorpos e, em situacoes raras, o surgi-
mento de doengas autoimunes, o que reforca a necessidade
de uma vigilancia regular e multidisciplinar destes doentes.

Enfartes recorrentes em jovem
consumidor de cannabis

Ana Filipa Santos', Margarida Rodrigues’, Joao Fernandes?,
Jaime Rocha?, Ricardo Maré', Carla Ferreira'

1-Servico de Neurologia, Hospital de Braga; 2-Servigo de
Neurorradiologia, Hospital de Braga
filipasantos@hotmail.com

Introducéo: O abuso de drogas é um factor de risco conhe-
cido para doenca cerebrovascular, especialmente entre
jovens. As substancias mais frequentemente implicadas sao
cocaina, heroina e anfetaminas. Cannabis é a droga ilicita
mais usada mundialmente mas apenas esporadicamente tem
sido associada a isquémicos.
Vasoespasmo, hipotensao ortostatica, arritmias, vasculite tém
sido 0s mecanismos propostos.

Caso clinico: Homem, 27 anos, consumidor de cannabis,
antecedentes de enfarte lacunar (Abril 2006), é internado em
Neurologia (Agosto 2006) por enfarte recente lenticulo-capsu-
lar esquerdo. Pesquisa de canabinéides positiva; estudo anali-
tico (incluindo imunoldgico, protrombético, infeccioso), eco-
cardiograma transesofégico (ecoTE), holter, ecodoppler cervi-
cal normais; LCR: 14 células (75%linfécitos), proteinas e glico-
se normais; doppler transcraniano (DTC): oclusdo do seg-
mento M1 ACME, confirmada por angiografia. Pela suspeita
de vasculite do SNC iniciou-se prednisolona e aspirina. Em
Fevereiro de 2007: hemicoreia esquerda; enfarte lenticulo-
caudado direito na TAC. Pesquisa de canabinéides positiva.
Estudo analitico (incluindo MELAS, Fabry, CADASIL), liquor:
normais. DTC com bubble test. passagem de algumas micro-
bolhas ap6s manobra de Valsalva. EcoTE: no teste de contras-
te e ap6s varias tentativas com manobra de Valsalva, visuali-
zou-se discreta passagem de bolhas da auricula esquerda para
a direita, colocando a hipdtese de pequeno FOP. RM cerebral:
multiplos enfartes ndo recentes; AngioRM: stop em MI.
Perante a possibilidade de fonte cardioembdlica iniciou-se
hipocoagulacao. Em Agosto de 2008: internamento por défice
motor esquerdo subito. Pesquisa de canabindides positiva.
Estudo analitico, liquor, doppler cervical, ecocardiograma,
holter: normais. RM cerebral: multiplas lesdes isquémicas
recentes em territdrio carotideo direito, lesdes antigas bilate-
ralmente. AngioRM: irregularidades arteriais nas circulagdes
anterior e posterior; oclusdo dos ramos periféricos das ACMs.
Reiniciou prednisolona e antiagregante. Sem repeticdo de
eventos cerebrovasculares.

Discussdo: Reportamos o caso de um jovem, consumidor
didrio de cannabis, com enfartes cerebrais recorrentes em
diferentes territérios arteriais. Uma fonte embélica foi exaus-
tivamente investigada. Apesar de liquor inflamatdrio, ndao
havendo evidéncia imagioldgica de vasculite, e pela possibili-
dade de fonte cardioembdlica, esteve hipocoagulado. Sob essa
terapéutica repete enfarte cerebral, e a AngioRM revela acha-
dos compativeis com vasculite. Casos de enfartes cerebrais
relacionados com consumo de cannabis tém sido descritos. E

eventos vasculares
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dificil estabelecer uma causalidade directa, devido ao amplo
consumo desta droga, podendo tratar-se de enfartes criptogé-
nicos coincidentes. Mas achamos que os enfartes recorrentes
neste doente poderao estar associados ao consumo de canna-
bis crénico, sendo o mecanismo mais provavel, neste caso, o
de vasculite. O rastreio toxicoldgico para canabinéides deve
ser ponderado em jovens com enfarte cerebral sem FRV ou
evidéncia de disseccao.

Neurosifilis como causa de Acidente
Vascular Cerebral Isquémico recorrente

Daniel Gomes', Jenny Gradinayna', Ruth Geraldes? Anabela
Oliveira'

1-Servigo de Medicina I, Hospital de Santa Maria, Centro
Hospitalar Lisboa Norte; 2-UAVC, Servico de Neurologia, Hospital
de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte
danielccgomes@gmail.com

Introducio: A neurosifilis, entidade com amplo espectro
de manifestagdes clinicas, é considerada como a “grande imi-
tadora”. Sdo reconhecidas as formas com envolvimento
meningeo, vascular isquémico, ocular, medular, pares crania-
nos e cognitivo. E um diagnéstico que deve ser considerado
na investigacdo do acidente vascular cerebral isquémico em
idade jovem.

Caso Clinico: Homem de 46 anos que foi admitido por um
quadro de instalagao sequencial stibita de diferentes défices
neuroldgicos com um més de evolugao, inicialmente ataxia da
marcha, duas semanas depois parésia braquial esquerda,
disartria, disfagia e no dia do internamento parésia facial peri-
férica direita. Apresentava antecedentes relevantes de hiper-
tensao arterial ndo medicada. A RM-CE, trés dias apés admis-
sdo, revelou lesdo isquémica em fase subaguda coroa radiata-
nucleo caudado a direita, leucoaraiosis confluente, multiplas
lesoes isquémicas e micro/macrohemorragias subcorticais,
ganglios basais e tronco cerebral, nomeadamente na protube-
rancia. O estudo angiogréfico excluiu estenoses/dilatacdes
arteriais. O exame citoquimico no LCR mostrou elevacido de
proteinas e linfécitos com VDRL positivo, serologias VIH séri-
cas negativas. O estudo EMG do nervo facial direito foi com-
pativel com lesao axonal recente por lesao nuclear. Foi ainda
diagnosticada retinopatia hipertensiva grau II e cardiopatia
hipertensiva com disfuncao ventricular diastdlica, tendo sido
excluida hipertensao arterial secunddria. Foi medicado com
penicilina durante 14 dias, antiagregacao e a pressao arterial
controlada com 3 classes farmacoldgicas, com remissao dos
défices neuroldgicos a excepcao da parésia facial. O doente foi
readmitido ap6s 2 meses por quadro de hemiplegia esquerda.
A RM-CE revelou nova lesdo isquémica na coroa radidria
direita, estudo angiografico sobreponivel. Verificou-se eleva-
¢ao 4x titulos de VDRL séricos e o LCR mantinha elevacdo de
proteinas, linfécitos e titulos de VDRL. Repetiu-se curso tera-
péutico com penicilina durante 21 dias com melhoria dos
défices e normalizacdo do exame citoquimico do LCR.

Conclusdes: Na neurosifilis cerebrovascular o processo de
vasculite pode afectar os vasos de todos os calibres, sendo
tipico o envolvimento dos vasos de grande e médio calibre. Os
territérios mais frequentemente afectados sdo tronco cere-
bral, cerebelo, ganglios basais, tdlamo, coroa radidria. Neste
caso, a recorréncia de AVC em curto espaco de tempo foi asso-
ciada a faléncia da terapéutica da sifilis. A auséncia de altera-
¢oes angiograficas sugere que exista um processo de vasculite
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por envolvimento exclusivo de pequenos vasos. Nao encon-
tramos na literatura associacao entre sifilis e microhemorra-
gias cerebrais. Estas poderiam ser atribuidas a hipertensao
ndo controlada, no entanto nao se pode excluir que o envolvi-
mento vasculitico tenha tornado os pequenos vasos mais sus-
ceptiveis a ruptura.

Dois falso-negativos e ainda assim...
endocardite

Sara Varanda', Joao Rocha’, Sofia Rocha', Manuel Ribeiro?,
Anté6nio Gaspar?, Jodo Pinho', Alvaro Machado', Carla Ferreira'
1-Servico de Neurologia do Hospital de Braga;2-Servico de
Neurorradiologia do Hospital de Braga; 3-Servico de Cardiologia
do Hospital de Braga

svaranda@gmail.com

Introducédo: A endocardite infecciosa por Streptococcus
agalactiae é pouco frequente. Tem havido um reconhecimen-
to crescente em associacdo a doencas sistémicas como diabe-
tes mellitus e infeccao por VIH. Todavia, em até 50% dos casos,
pode nao co-existir nenhuma condi¢do subjacente. O diag-
nostico é apoiado pelo estudo ecocardiografico e pelo isola-
mento cultural, podendo, contudo, o primeiro ser negativo
em até 10% dos casos e o segundo em até cinco a 10% dos
casos. A antibioticoterapia é emergente e, nalguns casos,
torna-se necessdria cirurgia cardiaca. Uma das manifestacdes
pode ser o enfarte cerebral de natureza cardioembdlica,
sendo, portanto, obrigatério excluir esta entidade, particular-
mente em doentes jovens, sem factores de risco vascular
conhecidos.

Caso Clinico: Descrevemos o caso de um doente do géne-
ro masculino, de 34 anos, previamente sauddvel, internado
por febre e cefaleias, com evolucao de quatro dias, e instala-
¢do de sindrome confusional no dia da admissao.
Apresentava-se febril, prostrado e desorientado, sem outras
alteracoes ao exame, nomeadamente, sinais meningeos. ATC
cranio-encefdlica (CE) realizada na admissao nao revelou
alteracoes de relevo. Analiticamente, evidenciava leucocitose,
proteina C-reactiva elevada e anemia normocitica e normo-
crémica. O LCR era macroscopicamente normal e apresenta-
va pleocitose neutrofilica ligeira. Foi colocada a hipdtese de
meningoencefalite virica tendo-se instituido terapéutica com
aciclovir endovenoso. Realizou RM-CE que evidenciou multi-
plas lesdes isquémicas recentes, sugestivas de processo
embodlico. O estudo vascular, incluindo ecocardiograma tran-
sesofdgico, ndo mostrou alteragdes com significado patolégi-
co. Os exames bacteriolégico e virulégico de LCR, bem como
as hemoculturas, foram negativos. Verificou-se melhoria clini-
ca e analitica progressiva. O controlo de LCR revelou exame
citoquimico normal. O doente teve alta anti-agregado e orien-
tado para reavaliagdo em consulta de neurologia. Dois dias
depois, foi re-internado por febre e agravamento das cefaleias.
A RM-CE mostrou novas lesdes com restricao de difusao. Foi
detectado, de novo, um sopro mitral mesossistélico. No estu-
do analitico, detectados novamente marcadores inflamatérios
elevados. O ecocardiograma transtoracico mostrou uma vege-
tagao mitral. As hemoculturas permitiram o isolamento de S.
agalactiae, tendo sido o doente transferido para os cuidados
de Cardiologia.

Conclusdes: Descrevemos enfartes cerebrais consequen-
tes a endocardite bacteriana, cujo diagnostico foi dificultado
pelos resultados negativos iniciais em exames com elevada
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sensibilidade. Por conseguinte, perante a suspeita clinica per-
sistente de fonte cardioembdlica, em particular de natureza
infecciosa, destacamos a importancia da repeti¢ao dos exa-
mes complementares. Realgamos também a raridade do iso-
lamento de S. agalactiae em associagdo a esta entidade, espe-
cialmente num doente em que nao se detecta um estado pre-
disponente para tal.

A contrario sensu: o corpo dividido e
o mundo duplicado

Rui Duarte Ramalho Barreto, Paula Ribeiro, Catia Mateus, Vitor
Tedim Cruz

Servico de Neurologia do Centro Hospitalar de Entre o Douro e
Vouga

ruibarreto@iol.pt

Introducio: A alestesia visual consiste na duplicacdo de
elementos de um campo visual para o campo visual oposto,
sendo este geralmente hemiandptico. Este fenémeno é causa-
do por lesdes parietais, podendo estar ou ndo associado a
actividade epiléptica. Uma cuidada anamnese permite a dis-
tincdo da alestesia visual de sintomas mais frequentes como a
diplopia e quadros somatoformes.

Caso clinico: Um homem de 70 anos, fumador e diabético
tipo 2, recorre ao Servico de Urgéncia por ter acordado com
alteracoes visuais. Os sintomas foram interpretados como
diplopia e desvalorizados. Por persisténcia dos sintomas,
regressou 3 dias depois e é referenciado por “nao conseguir
controlar o hemicorpo esquerdo”. Referia fendmenos floridos
de alestesia visual (“os objectos aparecem a direita para apa-
recerem depois a esquerda”’), alucinacgdes visuais (vultos) e
autoscopia (“vi metade de mim sentado”) no campo visual
esquerdo, amputado em hemianopsia homénima. Simulta-
neamente foi notada apraxia ideomotora do membro supe-
rior esquerdo, heminegligéncia, hemipostesia (termo-algica e
vibratéria) e hemiataxia esquerdas, esta revelada por disme-
tria e desequilibrio da marcha. A RM cerebral confirmou lesao
isquémica aguda interessando o cértex occipital, o lobo tem-
poral medial, a regido ventrolateral do tdlamo (artéria talamo-
geniculada) direitos e o esplénio do corpo caloso (artéria calo-
sa dorsal), configurando um AVC isquémico da quase totalida-
de da artéria cerebral posterior direita. O estudo sonografico
vascular e cardiaco era normal, o perfil analitico revelou mau
controlo glicémico (HbAlc - 10%) e hipercolesterolémia. O
estudo neuropsicolégico confirmou alteracoes ao nivel da
atencdo, heminegligéncia, lentificacao na velocidade de pro-
cessamento, apraxia construtiva e defeito em termos de con-
trolo inibitério.

Ap6s um periodo de trés meses, o doente apresenta ligeira
melhoria dos défices (mRS actual 3) mas sofre ainda de aleste-
sia visual, em particular quando persegue objectos com a mao
esquerda. Refere também dores intensas paroxisticas localiza-
das ao hemicorpo esquerdo.

Conclusdes: Neste caso encontramos 0s sintomas tipicos
da sindrome de Dejerine-Roussy (causados pela lesdo talami-
ca lateral), apraxia ideomotora (por possivel desconexdo a
nivel do corpo caloso) e alestesia visual no contexto de hemi-
anopsia (indicando disfuncao cortical parieto-occipital).
Apesar das dificuldades semioldgicas relacionadas com o
modo de apresentacao, é importante manter uma alta suspei-
ta de AVC em todos os doentes com instalacao stibita de sin-
tomas neurolégicos.
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3) Crises nao Epilépticas Psicogénicas - Tiago Rodrigues
Moderadores: Pedro Rosado, Henrique Pereira

10h00-10h45 Conferéncia: "Long term seizure outcome after resective surgery in patients
evaluated with intracranial electrodes"
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12h00-13h00 Simposium BIAL

13h00-14h30 Almocgo
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Carla Bentes, Dilio Alves

1) A alteracdo do ténus entre receptores inibitorios Al e excitatorios A2A da adenosina explica a
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temporal (MTLE) - Graca Lobo

2) Papel dos purinoceptores na modulacao do transporte de GABA e de glutamato em doentes com
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O Tratamento Pré-Hospitalar
1) Das crises repetidas no domicilio - José Paulo Monteiro
2) Durante o Transporte Pré-hospitalar - Isabel Madeira

10h45-12h00 Comunicacoes Orais 3
Conceicdo Bento, Rui Chordo

12h00-13h00 Conferéncia: "Surgical treatment of frontal lobe epilepsies: Diagnostic work-up
and outcome"
Stefano Francione
Moderador: José Pimentel
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16h00-17h30 Hot Topics: "Perspectives of Brain Stimulation therapy in Epilepsy"

Andreas Schulze-Bonhage
Moderador: José Lopes Lima
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Resumos

Mesa Redonda - Nas Fronteiras da
Epilepsia

Sincope

Jodo Freitas

Cardiologista, Centro de Estudos da Fun¢ao Autondémica,
Hospital S. Joao

jppafreitas@gmail.com

Sincope é das causas mais frequentes nos departamentos
de emergéncia nos Estados Unidos da América, corresponden-
do a cerca de 5% dessas visitas e 2% dos internamentos (1).
Apesar da grande maioria das sincopes serem benignas, os epi-
sodios sincopais provocam preocupacao acrescida nos doen-
tes e familiares, especialmente nos individuos assintomaéticos
e reconhecidos como saudéveis. Além disso a sincope é reco-
nhecidamente um sintoma promonitério de morte subita,
quer na comunidade médica ou mesmo na populacao leiga.

A importancia da histéria cuidadosa e do exame fisico,
bem como o recurso criterioso aos exames subsididrios, iram
ser detalhadamente descritos.

As Parassonias

Carla Bentes

Servico de Neurologia. Laboratério de EEG/Sono. Hospital de
Santa Maria-CHLN, Lisboa

ccbentes@gmail.com

As parassonias constituem um dos 8 grupos de doengas orga-
nizados na classificacdo internacional das doencas do sono
(2005) e sao definidas como acontecimentos desagradédveis ou
indesejaveis que acompanham o sono. Diferenciam-se 3 grandes
grupos de parassonias, nomeadamente as que ocorrem em sono
NREM, as relacionadas com o sono REM e outras sem uma asso-
ciagdo definida a uma determinada fase do sono. Nos critérios de
diagnoéstico das diversas parassonias estd a obrigatoriedade das
manifestagdes clinicas ndo serem melhor explicadas por outra
doenca médica, neuroldgica ou psiquidtrica, mostrando a im-
portancia do diagnéstico diferencial destes distirbios do sono.

As parassonias resultam da ativacdo do sistema nervoso
central e englobam manifestacoes clinicas fisicas, verbais
e/ou experienciais, que surgem sem controlo consciente deli-
berado. Na sua fisiopatologia tem sido postulado um fenéme-
no de “dissociag@o de estados”, associado a extensa reorgani-
zacao da atividade cerebral nos periodos de transi¢ao entre as
diferentes fases do ciclo sono-vigilia.

Vérios motivos trazem o doente com uma parassonias ao
médico, nomeadamente traumatismos do préprio ou do com-
panheiro, fragmentacdo do sono e mesmo consequéncias psi-
colégicas e sociais. A historia clinica e um video “caseiro” sao
fundamentais neste diagnéstico, por vezes também suportado
pela video-PSG. Contudo, o diagnéstico diferencial de uma
alteracdo noturna do comportamento é frequentemente um
desafio clinico apesar das diversas propostas para escalas,
entrevistas estruturadas, técnicas neurofisioldgicas e fluxogra-
mas de diagndstico, publicadas como possiveis auxiliares. O
clinico deve estar alerta para comportamentos noturnos paro-
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xisticos que persistem ou tém inicio no adulto, ocorrem vérias
vezes na mesma noite, tém um inicio estereotipado, se acom-
panham de posturas anémalas ou associados a outros sinto-
mas de doenga do sono, médica, psiquidtrica ou neuroldgica.
As parassonias sao referidas como condicdes de fronteira
com a epilepsia, ndo s6 pela semelhanca clinica entre alguns des-
tes disttrbios e a epilepsia noturna do lobo frontal, mas também
pelas ligacdes epidemioldgicas e fisiopatolégicas postuladas.

Crises Nao Epilépticas Psicogénicas

Tiago Rodrigues

Assistente Hospitalar de Psiquiatria (Centro Hospitalar do Médio
Ave, E.PE.)

tiago_a_ rodrigues@yahoo.com

As Crises Nao Epilépticas Psicogénicas (CNEP) sdo episo-
dios paroxisticos que se assemelham a crises epilépticas, mas
sem origem em qualquer descarga eléctrica anormal do cére-
bro. As CNEP sao resultado de uma perturbagao psiquidtrica,
na maior parte dos casos tratando-se de Perturbacao de
Conversao, que se caracteriza pela producao involuntéria e
inconsciente de sintomas fisicos (crises) como traducgao
somadtica de conflitos psicolégicos.

O diagnéstico diferencial entre crise epiléptica e CNEP
define-se sobretudo pela apresentacao clinica e pela anamne-
se, mas em diversas situagoes pode ser necessdrio o recurso a
monitoriza¢do video-EEG, gold standard para alcancar um
diagnéstico definitivo. Convém nao esquecer que o diagnosti-
co de CNEP nao exclui a possibilidade de o doente ter
Epilepsia (em 10-20% dos casos podem coexistir). A comuni-
cacdo do diagndstico deve ser cuidada, de forma a facilitar a
orientagdo subsequente por profissionais de satide mental.

Até a data ndo existem guidelines para o tratamento das
CNEP Os anti-epilépticos devem ser descontinuados quando
for excluida Epilepsia, deve realizar-se uma abordagem psi-
coeducativa (para doentes e familiares) e terapéutica dirigida
a comorbilidades psiquidtricas. Intervengdes psicofarmacolé-
gicas e psicoterapéuticas especificas tém mostrado eficécia,
com graus varidveis de evidéncia.

A abordagem deste tema tem como objectivos (1) fazer a ca-
racterizacao histérica e semioldgica dos fenémenos de Conver-
sdo, integrados no conceito classico de Histeria e (2) alertar para
os desafios que as CNEP colocam aos profissionais de satide que
lidam com este grupo de doentes, cuja articulacao interdiscipli-
nar é essencial para os cuidados integrados destes tltimos.

Mesa Redonda - O Tratamento Extra-
Hospitalar

O tratamento Pré-Hospitalar das crises
repetidas no domicilio

José Paulo Monteiro

Centro de Desenvolvimento da Crianca Torrado da Silva, Servico

de Pediatria — Hospital Garcia Orta, Almada.
mocho66@hotmail.com
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A epilepsia é uma doenca neuroldgica créonica com uma
incidéncia de cerca de 1/1000 habitantes e em cerca de meta-
de dos casos inicia-se em idade pedidtrica. Infelizmente, em
cerca de 20-30% criangas e jovens sob terapéutica antiepilep-
tica, a evolucdo clinica é no sentido de uma epilepsia refracta-
ria, com crises dificeis de controlar e em que o risco de crises
no domicilio ou no ambiente escolar € elevado. Uma propor-
¢ao significativa pode vir a evoluir para estado de mal convul-
sivo, associado a morbilidade e mortalidade significativa. A
evidéncia é que a maioria das crises convulsivas param
espontaneamente sem intervencao, mas que quando persis-
tem mais de 5 minutos, criam-se mecanismos de autoperpe-
tuacdo e circuitos patolégicos envolvendo neurotransmisso-
res excitatorios que conduzem a uma convulsao prolongada.
A janela ideal para intervir parece estar presente entre os 5 e
10 minutos desde o inicio da convulsdao, mas este é um tema
controverso

A literatura cientifica relativa ao tratamento em ambiente
pré-hospitalar é ainda muito reduzida. Nao existe na maioria
dos paises normas de actuacdo ou protocolos relativos ao tra-
tamento na comunidade de convulsdes por pessoal nao médi-
co (familiares, edcuadores, professores). O consenso global é
que o tratamento precoce pode evitar a gravidade e o prolon-
gar do episodio convulsivo, mas nao existe ainda um farmaco
ideal para utilizar no ambiente extra-hospitalar. Nos tltimos
anos tém surgido muitos estudos dirigidos a encontrar um
farmaco de utlizacao simples, inicio de acc¢ao rapido, eficacia
elevada e reduzidos efeitos secundarios, que possa ser admi-
nistrado pelos pais, educadores ou professores na comunida-
de. O midazolam, por via bucal retine na maior parte dos estu-
dos realizados muitas vantagens face ao fairmaco “convencio-
nal”, o diazepam rectal, mas ndo estd ainda comercializado
em Portugal.

As recomendacoes futuras relativas ao tratamento pré-
hospitalar das convulsdes em idade pediatrica implicam:

Informacao clara aos pais, educadores e professores da ati-
tude face a uma crise convulsiva, administrando medicacao
adequada, assim que o episodio convulsivo ultrapassa os 5
minutos de duracao

A administracdo de midazolam bucal ou diazepam rectal
implica uma formacao individualizada, integrada numa estra-
tégia global centrada nas necessidades das criancas e familias
com epilepsia em ambiente extra-hospitalar.

Durante o Transporte Pré-hospitalar

Isabel Madeira
IC Anestesiologia CHP
isabelnamadeira@gmail.com

As convulsdes sao um problema comum no ambito pré-
hospitalar. A maioria dos doentes que tem histdria de epilep-
sia conhecida ndo chega a contactar os servicos de emergén-
cia. O servico de emergéncia é normalmente activado, quan-
do a crise é de novo ou se da num local publico. As convulsoes
sdo também uma das causas frequentes de activagao para viti-
mas em idade pedidtrica.

A abordagem pré-hospitalar pauta-se por protocolos pré-
prios mas estd reconhecidamente condicionada pelo tipo de
farmacos disponiveis e limitada capacidade de avaliagao.
Ainda assim, a abordagem pré-hospitalar destas situagdes por
equipas diferenciadas é determinante pela capacidade de
identificar e avaliar correctamente a situacdo, colheita de
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informacao que podera ser essencial para a orientacao poste-
rior, possibilidade de parar a crise se esta nado tiver cessado
espontaneamente até a chegada da equipa e correccdo de
outras alteracdes ou disfuncdes se necessario.

Nesta palestra além de uma descri¢do da abordagem pré-
hospitalar da convulsao de acordo com a bibliografia publica-
da, serd apresentada a realidade da Viatura Médica de

Emergéncia e Reanimacao do Hospital de Santo Anténio.

Conferéncia

Long term seizure outcome after
resective surgery in patients evaluated
with intracranial electrodes

Jorge A. Gonzalez-Martinez MH Phd
Epilepsy Center, Neurological Institute — Cleveland Clinic
GONZALJ1@ccf.org

Despite advantages in non-invasive localization techni-
ques, many patients with medically intractable epilepsy
require the placement of intracranial electrodes for extra-
operative seizure monitoring, using subdural grids or ste-
reoelectroencephalography. We will discuss the surgical indi-
cations and long-term seizure outcome for the different met-
hods of extra-operative invasive monitoring applied in
patient with "difficult to localize" medically refractory focal
epilepsy.

Conferéncia

Frontal Lobe Epilepsy: lessons coming
from the Malformations of Cortical
Development

Stefano Francione

Centre of Epilepsy Surgery “C. Munari”, Center of Sleep Medicine,
Niguarda Hospital, Milano, Italy

stefano.francione@gmail.com

Among patients with refractory or drug resistant focal epi-
lepsies, frontal lobe epilepsy (FLE) accounts for about 20 to
30%. Such a percentage is mainly derived from surgical series,
since reliable localization of FLE should be based on data
obtained from a complex and complete diagnostic work-up,
in general, utilized only for surgical aims. We reviewed retros-
pectively 643 patients who underwent resective surgery in the
“Claudio Munari” Epilepsy Surgery Centre from May 1996 to
December 2006 for drug-resistant focal epilepsy. We identified
125 cases (19.4%) in which surgery was performed in the fron-
tal lobe, excluding the motor strip. Within these 125 cases, we
selected 106 patients (84.8%) in which epilepsy onset was
before the age of 16 years. This group of 106 patients was ana-
lyzed as a whole and then analyzed as two separate groups,
namely, (a) patients who underwent surgery when they were
below 16 years of age and (b) patients who underwent surgery
after 16 years of age.
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Globally we obtained, after a post-operative follow-up of at
least 5 years, a 72.4% of Engel’s Class I patients.

The clinical features, the diagnostic procedures, the sub-
lobar localisation of surgery and the histological diagnosis,
will be discussed versus the clinical outcome, comparing the
different peculiarities of the patients operated on in child-
hood and those operated on in adulthood.

Apresentacao dos resultados de
Bolsas

A alteracdo do tonus entre recetores
inibitorios A1 e excitatérios A2A da
adenosina explica a acumulacao de Ca2+
pelos terminais nervosos isolados de
doentes com epilepsia do lobo mesial
temporal (MTLE)

Lobo M.G.}, Teixeira C.', Mendes M.!, Guerra-Gomes S.’,
Ferreirinha E', Santos A.?, Rangel R.%, Cordeiro J.M.!, Correia-
de-S4 P!

1-Laboratério de Farmacologia e Neurobiologia, UMIB, Instituto
de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar (ICBAS), Universidade do
Porto, Portugal; 2-Servico de Patologia Forense, Instituto
Nacional de Medicina Legal — Delegacdo do Norte, Portugal;
3-Servico de Neurocirurgia, Centro Hospitalar do Porto —
Hospital Geral de Santo Anténio (CHP — HGSA), Portugal.
mglobo®icbas.up.pt

Introducéo: A adenosina (ADO) atua como antiepiléptico
endégeno. A adenosina controla a excitabilidade neuronal por
intermédio de recetores de membrana do subtipo Al cuja ati-
vidade reduz a entrada de Ca** através de canais de célcio sen-
siveis a voltagem (CCSV) existentes nos terminais nervosos. A
elevada densidade destes recetores por todo o cérebro consti-
tui a base para a sua eficacia no controlo da excitabilidade
neuronal. No entanto, em algumas regioes cerebrais (e.g. cor-
tex, hipocampo) a adenosina através da ativacao de recetores
do subtipo A,, favorece o influxo de Ca** pelos neurénios por
via de CCSV. Assim, em circunsténcias fisiolégicas a excitabili-
dade neuronal resulta do balango entre a ativacdo de receto-
res inibitdrios do subtipo Al e recetores excitatorios do subti-
po A,s. Este equilibrio depende da abundancia relativa de
cada um destes recetores numa determinada sinapse e, tam-
bém, da quantidade de adenosina libertada e/ou formada
endogenamente a partir do ATP libertado durante a atividade
neuronal.

Objetivos: Atendendo ao papel ambivalente que a adeno-
sina desempenha no controlo da atividade sindptica cerebral
resolvemos investigar se existiriam alteracdes do equilibrio
inibicdo A, / excitagdo A,, da adenosina relacionadas com a
fisiopatologia da epilepsia e se as mesmas poderiam consti-
tuir um potencial alvo de intervencao farmacolégica para o
tratamento da MTLE resistente a firmacos.

Metodologia: Neste trabalho, avalidmos o balanco da
modulacdo mediada pelos recetores inibitérios Al e excitato-
rios A2A da adenosina na acumulagdo de Ca* em terminais
nervosos isolados (sinaptossomas) de (1) doentes com MTLE
submetidos a amigdalohipocampectomia, (2) doentes com
epilepsias ndao-MTLE, e (3) caddveres sujeitos a autdpsias
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médico-legais (grupo controlo). A quantidade de Ca** acumu-
lado ([Ca*']i) em terminais nervosos despolarizados com vera-
tridina (VT, 10 uM) foi avaliada usando a sonda fluorescente,
Fluo4 NW. A expressao proteica e a distribuicdo dos recetores
A, e Ay,A da adenosina no tecido cerebral foram avaliadas por
Western blot quantitativo e por microscopia confocal, respeti-
vamente.

Resultados: Inativando a adenosina extracelular com
adenosina desaminase (ADA, 0.5 U/ml) observou-se um
aumento (28+4%) na acumulac¢do de [Ca*]i pelos sinaptos-
somas isolados do hipocampo cadavérico (grupo controlo).
Contrariamente, a incubagao com ADA (0.5 U/ml) reduziu a
captacdo de [Ca2+]i de 9+5% e 10+4% no neocoértex e no
hipocampo de doentes com MTLE, respetivamente. A ativa-
¢do dos recetores Al pelo andlogo estdvel da adenosina, R-
PIA (100 nM), diminuiu a acumula¢do de [Ca*']i nos sinap-
tossomas de neocortex (7+1%) e de hipocampo (26£9%) con-
trolo, mas o contrdrio (aumento de 3-6%) foi observado nos
sinaptossomas dos doentes com MTLE. O bloqueio dos rece-
tores A1 com DPCPX (10 nM) preveniu o efeito inibitério da
R-PIA (100 nM) no tecido controlo, sem alterar o efeito exci-
tatério da R-PIA no hipocampo MTLE. O agonista dos rece-
tores A2A, CGS21680C (3-10 nM), reduziu (5-20%) a capta-
¢ao de [Ca*]i nos sinaptossomas do tecido cadavéricos e dos
doentes com epilepsia nao-MTLE, mas facilitou (4-14%) essa
acumulacdo no neocoértex e no hipocampo dos doentes
MTLE. Curiosamente, verificAmos que os niveis de expressao
do recetor Al da adenosina no neocértex e no hipocampo
dos doentes com epilepsia do tipo MTLE se encontravam
reduzidos a metade dos valores encontrados no tecido cada-
vérico (controlo). J4 a expressao dos recetores A,, no tecido
epilético aumentou 2-12 vezes comparativamente com 0s
valores observados no grupo controlo. Estas alteracoes
foram verificadas tanto nas fracdes sinaptossomais (enri-
quecidas 4x em sinaptofisina) como nos lisados totais de
cérebro. Os ensaios de imunolocalizacdo sugerem que o
recetor Al se encontra predominantemente localizado nos
terminais nervosos do hipocampo (apresentando imunorea-
tividade para a sinaptofisina ou para a sinaptotagmina),
embora também sejam expressos em astrocitos (estruturas
positivas para o GFAP). No que respeita ao recetor A2A, este
parece localizar-se predominantemente nos astrécitos hipo-
campais. O aumento da expressdo destes recetores parece,
assim, correlaciona-se positivamente com a intensa astro-
gliose observada no hipocampo dos doentes com epilepsia
do tipo MTLE.

Conclusao: Os resultados mostram que o equilibrio entre a
ativagdo dos recetores inibitérios A,/ excitatérios A,, da ade-
nosina que controlam o influxo de Ca2+ no neocoértex e no
hipocampo dos doentes com epilepsia do tipo MTLE estéa des-
locado no sentido da ativacao preferencial de recetores excita-
térios do subtipo A,, comparativamente com a situagao con-
trolo. Os dados mostram, ainda, que essa modificagdao pode
dever-se a reducao da expressao de recetores inibitérios do
subtipo A; e a0 aumento concomitante da expressao dos rece-
tores A,, no tecido epilético dos doentes MTLE comparativa-
mente com os individuos controlo sem patologia neurolégica
conhecida.

Agradecimentos: Este trabalho foi financiado pela FCT
(FEDER,PIC/IC/83297/ 2007;UMIB-215/94;FSE-POPH-QREN),
Univ.Porto/Santander Totta e por uma bolsa da Liga Portuguesa
contra a Epilepsia (LPCE).
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Papel dos purinoceptores na modulacao do
transporte de GABA e de glutamato em
doentes com epilepsia do lobo mesial
temporal (MTLE) resistente a farmacos

BARROS-BARBOSA A.}, Guerra-Gomes S.!, Ferreirinha E',
Magalhaes-Cardoso M.T.!, Lobo M.G.', Santos A.%, Rangel R.%,
Correia-de-Sa P.!, Cordeiro J.M.!

1-Laboratério de Farmacologia e Neurobiologia, UMIB, Instituto
de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar (ICBAS), Universidade do
Porto, Portugal; 2-Servico de Patologia Forense, Instituto
Nacional de Medicina Legal — Delegacao do Norte, Portugal;
3-Servico de Neurocirurgia, Centro Hospitalar do Porto —
Hospital Geral de Santo Anténio (CHP — HGSA), Portugal.
mcordeiro73@gmail.com

Introducéo: Cerca de 30% dos doentes com epilepsia sdo
farmaco-resistentes e a maioria tem epilepsia do lobo mesial
temporal (MTLE) com etiologia desconhecida. Uma parte
destes doentes tem indicacdo neurocirtrgica (e.g. amigdalo-
hipocampectomia), enquanto os restantes permanecem sem
tratamento médico eficaz. Devido a esta situagdo torna-se
necessdria a pesquisa de novos alvos farmacolégicos capazes
de controlar as convulsdes e/ou o fenémeno epileptogénico.
Os transportadores com elevada afinidade para os neuro-
transmissores assumem elevada importancia no controlo da
neurotransmissao ja que regulam a excitabilidade neuronal
através da remoc¢ao daquelas moléculas da fenda sinaptica.
Sabe-se hoje que diversas purinas secretadas conjuntamente
com 0s neurotransmissores exercem um papel importante
como substancias neuromoduladoras atuando pré e pos-
sinapticamente por intermédio de 2 familias de recetores de
membrana, P1 e P2, sensiveis a adenosina (ADO) e ao
ATP/ADP, respetivamente. O elevado grau de sincronia na
coabitacao sindptica entre as purinas e os neurotransmissores
cldssicos GABA e glutamato sugere que a manipulacido da
sinalizacdo purinérgica pode ser um provével alvo farmacol6-
gico para o tratamento da MTLE.

Objetivos: Neste trabalho, avalidmos o papel dos purino-
ceptores na modulacdo do transporte de GABA ou glutamato
em terminais nervosos provenientes de neocdrtex humano
proveniente de autépsias médico-legais (grupo controlo) e de
doentes com epilepsias MTLE ou ndao-MTLE. Os subtipos de
recetores purinérgicos envolvidos foram caracterizados usan-
do agonistas e antagonistas seletivos para cada subtipo de
recetor.

Metodologia: Realizaram-se experiéncias para avaliar a
acumulacdo de [*H]-GABA ou ["C]-glutamato em prepara-
¢oes sub-celulares enriquecidas em terminais nervosos
(sinaptossomas) ou em vesiculas da membrana plasmatica
sindptica (VMPS) isoladas a partir do neocdrtex proveniente
de (1) doentes com MTLE submetidos a amigdalohipocam-
pectomia, (2) doentes com epilepsias ndo-MTLE, e (3) cada-
veres submetidos a autépsias médico-legais (grupo contro-
lo). A quantidade de neurotransmissor acumulado foi avalia-
da por espectrometria de cintilacao liquida. A expressado pro-
teica do recetor Al (sensivel a adenosina) e do recetor P2X7
(sensivel ao ATP) foi avaliada por immunoblotting quantita-
tivo.

Resultados: Em VMPS provenientes do neocértex de indi-
viduos do grupo controlo (cadaveres) carregadas com ATP (7
mM) a acumulagdo de [*H]-GABA e de [“C]-glutamato foi
menor em 51,8+3,8% e 59,8+3,0%, respetivamente, do que a
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observada na auséncia de ATP. A inativacao do ATP extracelu-
lar pela apirase (2 U/mL) facilitou a acumulacao de [*H]-
GABA (17,5+3,8%, n=6, P<0,05) e ["*C]-glutamato (26,3+7,2%,
n=12, P<0,05) pelas VMPSs. O agonista do recetor Al (A1R), R-
PIA (100 nM), reduziu a acumulacdao de [*H]-GABA em
16,4+1,8% (n=3, P<0,05), sem afetar significativamente o
transporte de ["*C]-glutamato (n=12, P>0,05). O efeito inibit6-
rio da R-PIA (100 nM) na captagdo de [*H]-GABA foi preveni-
do pelo antagonista A1R, DPCPX (10 nM), ou apds o bloqueio
das correntes GIRK com tertiapina Q (100 nM). O andlogo
estavel do ATP, ATP S (30-300 uM), e o agonista preferencial
dos recetores P2X7 (P2X7R), BzATP (30-100 uM), reduziram
significativamente a acumulagdo de [*H]-GABA, mas ndo
alteraram a acumulacéo de ['*C]-glutamato por VMPS prove-
nientes de neocortex controlo; o efeito inibitério do ATP S
(100 puM, -19,5+4,4%, n=6, P<0,05) foi prevenido pelo antago-
nista dos recetores P2, PPADS (30 uM). O efeito inibit6rio do
BzATP (3-300 uM) na acumulac¢do de [*'H]-GABA por sinap-
tossomas isolados do neocértex de doentes nao-MTLE foi
significativamente maior do que o observado no tecido con-
trolo (300 pM, 39,3+1,3%, n=3 vs controlo= 97,6 +4,2
pmol/mg protein, P<0,05). Esta inibicao foi ainda mais inten-
sa no tecido proveniente de doentes com MTLE (300 uM,
47,4+2,6%, n=9, P<0,05). Contrariamente ao observado no
tecido controlo, o BzZATP (3-300 pM) reduziu a acumulacao
de ["C]-glutamato por sinaptossomas de doentes com epi-
lepsia, tanto do tipo ndo-MTLE (300 uM, 30,9+3,5%, n=3,
P<0,05) como do tipo MTLE (300 uM, 24,7+4,8%, n=9,
P<0,05). O efeito inibitério do BzATP (100 uM) na acumula-
cao de [*H]-GABA e de ["'C]-glutamato foi atenuada na pre-
senca do antagonista seletivo P2X7R, A-438079 (3 uM). As
experiéncias de immunoblotting quantitativo mostraram
uma diminui¢do para metade na expressao dos A1R e um
aumento para o dobro dos P2X7R nos terminais nervosos do
neocoértex dos doentes com MTLE quando comparados com
o tecido controlo.

Conclusdo: Os resultados mostram que o ATP e o seu
metabolito, adenosina, regulam negativamente o transporte
de GABA através da activacao de receptores do tipo P2X7 e
Al, respetivamente. Esta situagao altera-se significativamen-
te nos doentes epilépticos, onde o ATP (em concentragoes
elevadas) por via da ativacdo de recetores P2X7R é também
capaz de inibir o transporte de glutamato. Nos doentes com
epilepsia do tipo MTLE observou-se uma diminuicdo da
expressao dos A1Rs que pode contribuir para a redugao da
sinalizacdo inibitéria GABAérgica. Também se observou nos
terminais nervosos isolados de doentes com MTLE uma
sobrexpressao dos P2X7Rs cuja atividade favorece a excitabi-
lidade neuronal mediada pelo glutamato. Pode ainda espe-
cular-se sobre a possibilidade de que em condigoes de eleva-
da excitabilidade neuronal (e.g. crises convulsivas) a acumu-
lagdo extracelular de ATP conduza a uma excessiva ativacdo
de recetores P2X7 capaz de desencadear uma resposta
GABAérgica excitatdria paradoxal por inversdo do gradiente
i6nico de cloro.
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Efeitos da lateralidade da esclerose mesial
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Introducdo: As func¢des de linguagem e de memoria sdo
habitualmente usadas como indicadores de lateralizacao do
foco epileptogénico na epilepsia temporal. No entanto, a ava-
liacao destas fungdes nem sempre é suficientemente esclare-
cedora. Alguns estudos tém demonstrado uma associacao sig-
nificativa entre esclerose mesial (EM) direita e dificuldade em
identificar emocdes em expressoes faciais, em particular a
emocao medo (Meleti et al., 2003; Benuzzi et al., 2004; Hlobil
etal., 2008). Serd que a avaliacdo da capacidade de identifica-
¢do de emocdes pode fornecer informacao adicional relativa-
mente ao foco epileptogénico?

Objectivos: Explorar a associacdo entre lateralidade da EM
e a capacidade de identificacdo de emogdes em expressoes
faciais.

Metodologia: Foram estudados até ao momento 12 doen-
tes com EM direita (67% mulheres; idade=36.9, dp=_8; escola-
ridade=11.1, dp=4.3; idade de inicio=14.2, dp=7.4; dura-
¢a0=22.75 anos, dp=7.7; namero de anti-epilépticos=2.3,
dp=0.8; 42% com tratamento cirdrgico) e 12 doentes com EM
esquerda (58% mulheres; idade=41.9, dp=8.9; escolaridade=7,
dp=2.9; idade de inicio=16.8, dp=12.3; duragdao=25.2 anos,
dp=14.6; nimero de anti-epilépticos=2.3, dp=0.7; 33% com
tratamento cirtrgico). Todos os doentes responderam ao
Hospital Anxiety and Depression Scale e realizaram o Mini-
Mental State Examimation (MMSE), a Weschsler Memory
Scale (WMS), o Benton Facial Recognition Test (BFRT) e um
teste experimental de identificacdo de emogdes em faces (42
fotografias da base NimStim). A regressao logistica foi usada
para comparar os resultados dos dois grupos de doentes. Os
resultados foram ajustados para as varidveis sexo, idade (<39
vs. =40 anos), escolaridade (=8 vs. <9 anos) e tratamento cirdr-
gico.

Resultados: Registou-se uma tendéncia para os doentes
com EM esquerda terem melhores resultados do que os doen-
tes com EM direita na identificacdo das emoc¢des medo
(p=0.058) e tristeza (p=0.059). Quando as respostas aos esti-
mulos medo e tristeza foram somadas, verificou-se que o odds
da EM ser direita diminuiu com o aumento da pontuac¢do na
identificacdao destas duas emogdes (p=0.039; OR ajustado =
0.560, CI95 = [0.323, 0.971]). Nao foram encontradas associa-
¢oes significativas (p>0.100) entre a lateralidade da EM e
medidas de ansiedade (HADS), depressao (HADS), funciona-
mento cognitivo geral (MMSE), memoria (WMS), percepcao
de caras (BFRT) e identificacdo de outras emocodes (raiva,
nojo, surpresa, alegria e neutra).

Conclusoes: A EM direita afecta mais a capacidade de
identificacdo de emocdes, em particular medo e tristeza, do
que a EM esquerda. Estes resultados preliminares sao promis-
sores quanto a potencial contribuicao para a pratica clinica da
avaliacdo da capacidade de identificacdo de emocdes.

Palavras-chave: Epilepsia, Esclerose Mesial, Identificacdo
de Emocoes.
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Estudo molecular das alteracoes
sindpticas na Sindrome de Ohtahara

Sofia T Duarte'?, Claudia Gaspar', Angels Garcia-Cazorla®
1-Instituto de Medicina Molecular; 2-Unidade de Neuropediatria,
Hospital D. Estefania, CHLC. 3-Unidade de Neuropediatria,
Hospital San Joan de Déu, Barlelona.
sofia.duarte22@hotmail.com

Introducdo/Objectivos: As encefalopatias epilépticas
constituem um grupo heterogéneo de doencas neuroldgicas
em que a actividade epiléptica contribui, pela sua severidade
ou frequéncia, para uma progressiva disfuncdo psicomotora.
A Sindrome de Ohtahara caracteriza-se por um inicio muito
precoce, geralmente neonatal, com padrao de surto supressao
no electroencefalograma e crises tonicas. Pretende-se carac-
terizar, a nivel molecular, as alteragdes especificas na expres-
sdo de genes implicados no funcionamento da sinapse e tam-
bém na sinaptogénese, em fases iniciais do desenvolvimento
cerebral, sobretudo ao nivel dos sistemas de neurotransmis-
sao gabaérgica e glutamatérgica.

Metodologia: Analise, por quantificacdo de RNA mensagei-
ro, da expressao genética diferencial em amostras de cérebro
(cortex frontal) de crianca que faleceu com Sindrome de
Ohtahara, obtida do Banco de Cérebros do Hospital San Joan
de Déu. O tecido utilizado como controlo (crianca com idade
correspondente, sem histéria prévia de doenga neurologica,
foi obtido através da mesma institui¢ao. Foram desenhados
primers para os genes em estudo (BDNE “Brain derived neuro-
trophic factor”, canais de cloro: NKCC1/KCC2, Neuroliginl/
Neuroligin2, transportador glial do glutamato: EAAT 2 e
Proteinas da regido pré sindptica- SNAP 25). As amostras de
tecido cerebral foram colhidas de acordo com protocolo esta-
belecido, ap6s obtencao de consentimento informado e con-
geladas de imediato a 80° negativos. A andlise foi realizada por
PCR em tempo real, usando metodologia convencional.

Resultados: Foram encontras diferencas na expressao dos
genes do transportador vesicular do GABA (ratio em relagdo
ao gene GAPDH: 2.3), BDNF (ratio: 2.1), NKCC1 (ratio: 0.6) e
Neuroligin2 (ratio: 0.7).

Discussao: A elevacao da expressao do transportador vesicu-
lar do GABA j4 foi descrita em modelos animais de epilepsia e
pode representar uma resposta compensatdria. A elevacao na
expressdo de BDNF é esperada em resposta a agressdao neuronal
e pode contribuir para a epileptogénese. A reducao de neurolo-
gin 2, presente nas sinapses inibitdrias, sem reducdo simultania
da Neuroligl, marcador das sinapses excitatorias, pode ser um
resultado de relevancia, uma vez que em modelos animais, a sua
reducdo se associa a aumento da excitabildade neuronal pela
reducao do “clustering” de receptores GABA A associada.

Comunicacgoes orais 1

Convulsoes com febre numa Unidade
de Cuidados Intensivos Pediatricos

Joana Regalal, Raquel Ferreira2, Marta Oliveira2, Gabriela
Pereira2, Ana Moreira3

1-Departamento de Pediatria Médica, 2-Unidade de Cuidados
Intensivos Pedidtricos (UCIP), 3-Servico de Neurologia
Pedidtrica, Hospital Dona Estefania (HDE).
joanaregala@gmail.com
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Introducéo: As convulsdes com febre sdao um diagndstico
relativamente frequente em cuidados intensivos pediatricos.

Objetivo: Caracterizar a populacdo de criangas internadas
na UCIP do Hospital Dona Estefania por convulsao com febre
(grupo 1: convulsao febril; grupo 2: convulsdo com infecao do
SNC) relativamente a caracteristicas demograficas, clinicas,
antecedentes pessoais e familiares, etiologia, achados de EEG,
achados neuroimagiolégicos, sequelas neurolégicas a data da
alta e mortalidade, comparando os casos de convulsdao, mal
convulsivo (MC) e mal convulsivo refratario (MCR).

Metodologia: Estudo transversal, descritivo. Amostra:
criancas internadas na UCIP de 01/01/2005 a 31/12/2010.
Andlise estatistica: teste de Fisher, a<0,05 (SPSS17v).

Resultados: Num total de 46 criancas, 67,3% com idade <2
anos e 55% do sexo feminino, 32 tiveram convulsoes febris (4
simples, 11 complexas, 9 MC, 8 MCR) e 17 infecao do SNC (8
convulsdes, 6 MC, 3 MCR). Os diagnésticos mais frequentes
foram infecao respiratéria no grupo 1 (18/32) e meningoence-
falite no grupo 2 (14/17). Histéria familiar de epilepsia em
5/32no grupo 1 e 1/17 no grupo 2; histéria familiar de convul-
sdo febril em 12/32 no grupo 1 e 3/17 no grupo 2; doenca neu-
rolégica prévia 8/32 no grupo 1 e 3/17 no grupo 2; convulsdo
febril prévia em 16/32 no grupo 1 (2 com terapéutica antiepi-
léptica profildtica prévia) e em 1/17 no grupo 2. Verificou-se
hiponatrémia em 2/32 casos no grupo 1 e em 2/17 no grupo 2
(2 meningites), bem como hipoglicémia em 2/32 casos de
convulsao febril. A histéria familiar de epilepsia (8) foi mais
prevalente nos casos de MC+MCR em ambos os grupos (4/17
no grupo 1, p=0.474; 3/14 no grupo 2, p=0.057). A alteracao
EEG mais frequente foi a lentificacdo (grupo 1: 6/23-1 focal;
grupo 2: 8/15-2 focais). Foram encontrados achados imagio-
l6gicos de novo em 16 casos (grupo 1: 2/17; grupo 2: 14/16). A
taxa de mortalidade foi maior no grupo 2 (3/17 vs 1/32 6bitos).
Na altura da alta verificaram-se sequelas neuroldgicas apenas
no grupo 2 (8/14) e foram medicados com antiepilépticos
13/32 casos no grupo 1 e 12/17 casos no grupo 2, sendo a feni-
toina e o fenobarbital os mais usados.

Discussao: A maioria das convulsdes com febre sao con-
vulsoes febris (32/49), predominando em criancas com idade
inferior a 2 anos. As alteracdes EEG e imagiolégicas, bem
como as sequelas neuroldgicas e a mortalidade sao mais fre-
quentes nas infecdes do SNC. A etiologia foi um fator determi-
nante para a mortalidade.

Estimulacao do nervo vago -
experiéncia numa populacdo pediatrica

Sofia Quintas, Alexandre Campos, Ana Rita Peralta, Carlos
Morgado, Ana Catarina Costa, Carla Bentes, Ant6nio Goncalves
Ferreira, José Pimentel

Grupo de Cirurgia da Epilepsia do Centro Hospitalar Lisboa
Norte, EPE — Hospital Santa Maria, Lisboa
sofiamendesquintas@gmail.com

Introducéo: A Estimulagao do Nervo Vago (ENV) é uma
alternativa terapéutica nao-farmacoldgica aprovada para o
tratamento de epilepsias refractarias em adultos e criancas,
sendo crescente a sua utilizacao neste tltimo grupo etario.

Objectivo: Caracterizar a eficdcia e seguranga da ENV em
criancas e adolescentes com epilepsia refractéria.

Meétodos: Estudo retrospectivo descritivo dos doentes sub-
metidos a ENV no CHLM-HSM em idade pediatrica e/ou
seguidos em consulta de neuropediatria. Analisou-se o sexo,
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idade de inicio das crises, tipo de crises, tipo de epilepsia
(segundo a proposta de classificacdo da ILAE, 2010), terapéu-
tica realizada, idade de implantacao do ENV, efeitos secunda-
rios, tempo de seguimento, evolucao das crises (Classificacao
de McHugh), cogni¢do/comportamento e qualidade de vida
(impressdo global). Todos os doentes realizaram RMN CE e
monitorizacdo videoEEG prolongada pré-implantacdo. Os
parametros médios de estimulagdo foram: corrente 1,5-2,5
mA, pulso 250-500 useg, frequéncia 20-30 Hz, tempo “ON” 20
seg e “OFF” 1,1 min.

Resultados: Treze doentes, idade média a data de implan-
tacao do ENV de 13,7A (2,7 a 22,8A), 7 do sexo masculino,
duragao média da epilepsia pré-implante de 11,1A. Todos
apresentavam epilepsia multifocal ndao sindromdtica com
défice cognitivo associado, de etiologia genética em 2 (cro-
mossoma 20 em anel), estrutural em 7 e indeterminada em
4.Todos os doentes realizaram previamente terapéutica com 5
ou mais anti-epilépticos, 2 deles dieta cetogénica e dois cirur-
gia de epilepsia. O tempo médio de seguimento pés- inicio de
ENV é de 21 M (5 a 37 meses). Sessenta e um por cento dos
doentes registaram uma reducao das crises superior a 50%, 2
doentes ficaram sem crises e um doente nao registou qual-
quer beneficio estdvel. Segundo a Classificagao de Mc Hugh,
os doentes distribuiram-se da seguinte forma: Classe I, 4;
Classe II, 4; Classe I1I, 4 e Classe V, 1. Em 4 doentes foram rea-
lizadas modificacGes da terapéutica anti-epiléptica durante o
periodo de seguimento. Nao se registou nenhuma complica-
¢do cirtargica. Foram referidos efeitos secundérios em 10
doentes (rouquidao - 6, sensacdo de desconforto orofaringeo
- 4, gemido e periodos de hiperpneia - 2 e solucos -1), todos
transitérios. Referéncia a melhoria do estado de vigilia, aten-
¢do e/ou capacidade de comunicacdo em 10 doentes.

Discuss@ao: A ENV constitui uma alternativa terapéutica
vdlida e segura em criangas e adolescentes com epilepsia
refractaria a vérios anti-epilépticos. Esta série de doentes
apresenta resultados sobreponiveis aos da literatura: reducao
>50% da frequéncia das crises em pelo menos 50% dos doen-
tes, poucos efeitos secundarios e efeito benéfico cognitivo-
comportamental.

Expressdao homotdpica de crises
epilépticas e movimentos peridédicos
subtis do sono num caso de epilepsia peri-
rolandica

Helena Rocha'?, Amélia Mendes'?, Ricardo Rego®

1-Servico de Neurologia do Centro Hospitalar de Sdo Joao;
2-Departamento de Neurociéncias Clinicas e Satide Mental,
Faculdade de Medicina da Universidade do Porto; 3-Unidade de
Neurofisiologia do Servico de Neurologia do Centro Hospitalar de
Sao

helen.roch@gmail.com

Introducdo: A semiologia das epilepsias frontais pode
incluir despertares paroxisticos, eventos motores menores em
sono (sleep-related minor motor events, MME) e possivelmen-
te movimentos periédicos das pernas em sono (periodic leg
movements of sleep, PLMS). Estes eventos contribuem para a
fragmentacdo do sono e sonoléncia diurna excessiva.
Descrevemos um caso de epilepsia peri-rolandica com crises
ténicas do membro inferior esquerdo e movimentos periddi-
cos subtis em sono envolvendo sistematicamente o mesmo
segmento corporal.
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Caso clinico: Mulher de 26 anos, dextra, avaliada por epi-
lepsia refractdria com inicio aos 12 anos. Descrevia crises noc-
turnas com uma sensac¢ao dolorosa no pé esquerdo e movi-
mentos involuntérios. Tinha sonoléncia diurna excessiva. A
RM cerebral mostrou uma discreta atrofia peri-rolandica
parassagital bilateral. No video-EEG registaram-se crises toni-
cas da perna esquerda (traduzidas inicialmente por uma des-
carga electromiogréfica ténica no tibial anterior), evoluindo
para crises clonicas bilaterais. O padrdo ictal e as descargas
epileptiformes interictais centro-parietais bilaterais, com
maior amplitude a direita. Analisando o EMG, detectamos em
sono NREM surtos recorrentes de movimentos peri6dicos,
nao observaveis em video, envolvendo o abdutor do halux ou
o tibial anterior esquerdo (200-300 ms; 0,25 Hz), ndo associa-
dos a descargas epileptiformes mas correlacionados com o
padrdo alternante ciclico A. Nao se registaram movimentos
periédicos no membro inferior contralateral.

Conclusoes: Acrescentamos ao reportério das epilepsias
frontais uma particularidade nao descrita previamente: a
manifestacdo motora homotdpica de crises e movimentos
periédicos subtis em sono, que ndao cumprem critérios estri-
tos de PLMS nem correspondem a definicio de MME.
Atendendo a demonstracdo prévia, em doentes estudados
com estéreo-EEG, da relagdo entre MME/PLMS e descargas
epileptiformes, é possivel que também aqui o mecanismo
gerador seja de natureza epiléptica, ligado a uma instabilida-
de do arousal. Contudo, a expressdo motora homotépica leva-
nos a especular sobre a possibilidade de uma inducao directa
por descargas epileptiformes na drea motora primaria, inde-
tectaveis em EEG ndo invasivo.

Mutacoes no gene CDKL5 e
tolerancia aos antiepilépticos

Catarina Magalhaes', Inés Carrilho', Adriana Ribeiro? Rui
Chorao?, Manuela Santos!'

1-Servico de Neuropediatria, 2-Servico de Neurofisiologia,
Centro Hospitalar do Porto.

c-magalhaes@netcabo.pt

Introducdo: As mutacdes no gene CDKL5 (cyclin-depen-
dent kinase-like 5) sdo consideradas responsaveis por fenoti-
pos que incluem epilepsia de inicio precoce e refractéria, atra-
so psicomotor grave associado a autismo e dismorfias ligeiras.

Descrevem-se trés casos com mutagao identificada, com
caracteristicas clinicas comuns, nomeadamente a tolerdncia
aos antiepilépticos.

Casos Clinicos: Trés criancas do sexo feminino com idade
actual de 8 anos, 6 anos e 19 meses, com um atraso grave,
comportamento autista e hipotonia. Iniciaram crises de
varios tipos, incluindo espasmos, antes dos 6 meses de vida.
Os registos electroencefalograficos (EEG) iniciais foram nor-
mais, com progressao para actividade paroxistica multifocal e
padrao de surto-supressao.

Todas as doentes apresentaram efeitos secundarios dos
antiepilépticos, como sedagdo, agravamento da hipotonia e
aumento do namero de crises, mesmo com doses inferiores as
recomendadas e independentemente do tipo de firmaco.

Conclusoes: Apesar do claro envolvimento do gene CDKL5
no desenvolvimento cerebral, as suas func¢des ainda nao estao
completamente esclarecidas, nomeadamente a sua relacao
com o gene MECP2 (methyl CpG binding protein 2). Esta
doenca, previamente denominada de sindrome de Rett atipi-
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co, é uma entidade distinta com caracteristicas proéprias,
incluindo epilepsia de inicio no primeiro ano de vida, atraso e
autismo, com EEGs que comeg¢am por ser normais e evoluem
para padroes sugestivos de encefalopatia epiléptica grave. A
extrema sensibilidade aos antiepilépticos, comum a estes trés
casos, apesar de nao descrita na literatura, poderd no futuro
ser considerado como critério de inclusao para o diagnéstico.

Comunicacoes orais 2

Alteracdes da linguagem nas crises
epilépticas e correlacao com video-EEG

Raquel Tojal, Simao Cruz, Anténio Martins

Servigo de Neurologia, Hospital Prof. Dr. Fernando da Fonseca,
Amadora-Sintra

raqueltojal@hotmail.com

Introducgdo: Nas crises epilépticas podem observar-se
vdrios tipos de alteragdes da linguagem. Estas alteragdes sdo
muitas vezes de dificil diagndstico, tendo em conta a brevida-
de das crises e a possivel ocorréncia de alteracao do estado de
consciéncia. Apresentamos 4 doentes com crises com altera-
¢oes da linguagem (componentes afésicas, afasia ictal isolada
e discurso ictal) diagnosticados com base na monitorizacao
video-EEG.

Casos clinicos: Doente 1) sexo feminino, 55 anos, clinica
ictal: doente deitada, refere estar indisposta, quando a acom-
panhante lhe faz perguntas responde com monossilabos, ndao
emitindo discurso (afasia expressdo); sem compromisso da
consciéncia; EEG ictal: actividade teta ritmica temporal
esquerda com ondas abruptas sobrepostas. Doente 2) sexo
feminino, 35 anos, clinica ictal: doente fica inquieta, tenta
escrever o nome num caderno, o que consegue inicialmente,
mas depois perde a capacidade da escrita (agrafia), depois das
crises diz ter consciéncia de ter tentado escrever; EEG ictal:
actividade ritmica temporal esquerda que dé origem a activi-
dade teta irregular pontiaguda na mesma localizacao. Doente
3) sexo feminino, 40 anos; clinica ictal: 2 crises com discurso
telegréafico e algumas parafasias (afasia expressdo), sem alte-
racdo da consciéncia; EEG ictal: actividade teta-delta ritmica
temporal esquerda. Doente 4) sexo masculino, clinica ictal:
discurso ictal; EEG ictal: actividade paroxistica no hemisfério
ndo dominante.

Conclusao: A afasia como fenémeno ictal ou pés-ictal esta
descrito em cerca de 20% das crises parciais complexas (CPC),
geralmente acompanhada de outra sintomatologia. Casos de
afasia ictal isolada sdo raros e frequentemente diagnosticadas
como CPC. A caracterizacao das alteracdes da linguagem e da
consciéncia durante as crises e a correlacdo com os achados
no EEG sdo fundamentais para o diagnéstico diferencial de
CPC e para a determinagao do foco epileptogénico.

Estado de mal epiléptico com edema
cerebral e evolucao catastrofica

Clara Marecos, Susana Rocha, Paulo Sousa, Ana Isabel Dias,
Euldlia Calado

Servigo de Neurologia Pedidtrica, Hospital Dona Estefania,
Centro Hospitalar Lisboa Central, EPE
claravazmarecos@gmail.com
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Introducdo: Desconhecem-se a incidéncia e os factores
predisponentes para o edema cerebral que pode surgir asso-
ciado a crises epilépticas prolongadas. A hiperperfusao e o
edema citotéxico e vasogénico parecem ser responsdveis
pelas lesdes cerebrais neste contexto. Nao existe evidéncia de
eficdcia da osmoterapia nem experiéncia com corticoterapia
ou hipotermia.

Casos clinicos: Descrevem-se trés casos clinicos de estado
de mal epiléptico em criangas com doenca neurolégica croni-
ca de base e atraso do desenvolvimento psicomotor (DPM),
com idades compreendidas entre os 23 meses e 0s 6 anos.

Duas delas tinham epilepsia conhecida (sindrome de
Dravet associado a provavel doenca mitocondrial, e malfor-
macao do desenvolvimento cortical, respectivamente), e a
terceira malformacgao complexa do SNC, mas sem crises pré-
vias.

Os dois primeiros casos ocorreram em contexto de prova-
vel infeccdo viral, com febre alta sem isolamento de agente.
Oestado de mal teve a duragao de 12 horas, 40 minutos e inde-
terminada no terceiro caso. No entanto, todos evoluiram para
um estado de coma prolongado com necessidade de suporte
ventilatério e multiplas combinacdes de anti-epilépticos.

Os EEGs mostraram lentificacdo difusa da actividade de
base a qual se sobrepunha atividade paroxistica multifocal.

Os exames de imagem realizados (TC ou RMN encefalica)
mostraram, em fase aguda, extensas lesoes corticais pos-ictais
e dreas difusas de edema citotdxico, com evolugdo posterior
para atrofia cortical grave.

A evolucao foi desfavordvel nos trés casos, com tetraparé-
sia disténica e regressdo maciga do DPM.

Conclusao: A evolucao dos casos descritos parece dever-se
a instalacdo de edema citotxico e subsequente morte neuro-
nal. A pré-existéncia de lesdes estruturais do SNC e/ou um
defeito metabdlico associado, eventualmente mais suscepti-
veis aos mecanismos fisiopatoldgicos do edema cerebral des-
crito nos estados de mal ou determinantes de um menor
limiar convulsivo, podem ter contribuido para este desfecho.

Tratamento cirurgico de tumores
cerebrais no ambito da cirurgia de
epilepsia

Inés Cordeiro', José Pimentel” e Grupo de Cirurgia de Epilepsia
do Hospital de Santa Maria (CHLN, EPE)

1-Servico de Neurologia, Hospital de Faro; 2-Laboratério de
Neuropatologia, Servico de Neurologia, Hospital de Santa Maria
(CHLN, EPE)

ines.mcordeiro@gmail.com

Introduc@o: As crises epilépticas sdo um sintoma frequen-
te em doentes com tumores cerebrais, com uma incidéncia
entre 30-100%, dependente do tipo de tumor. Os gliomas de
crescimento lento, habitualmente associados a uma maior
benignidade histolégica, sdo os mais epileptogénicos, sendo
as crises frequentemente refractdrias ao tratamento farmaco-
logico.

Objectivos: Avaliar os resultados clinicos dos doentes com
epilepsia medicamente intratdvel, consecutiva a tumores
cerebrais, submetidos a cirurgia de epilepsia nesta instituicao.

Metodologia: Estudo retrospectivo, descritivo, baseado na
revisao dos processos clinicos de todos os doentes referencia-
dos ao Grupo de Cirurgia de Epilepsia por epilepsia medica-
mente intratdvel associada a tumores cerebrais. Os dados
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foram completados recorrendo a base de dados do
Laboratério de Neuropatologia e por contacto telefénico com
o doente/familiares e directo com o médico assistente.

Resultados: Vinte e dois casos, com idade média na altura
da cirurgia, de 35 anos (max. 54, min. 9), 68% do sexo mascu-
lino. A maioria dos tumores localizava-se no lobo temporal
(45,8%), seguida de frontal (18%) e parietal (5%). O tempo
médio desde o inicio dos sintomas até a cirurgia foi 194
meses. O estudo neuropatolégico identificou 7 ganglioglio-
mas, 5 tumores neuroepiteliais desembrioplésticos, 5 astroci-
tomas, 4 oligodendrogliomas e 1 tumor glioneuronal nao
especificado. O tempo de seguimento médio pés-operatério
foi 47 meses (max. 142, min. 2).

Segundo a classificacao de Engel, 91% estdo em classe I (13
doentes Ia, 2 Ib, 4 Ic, 1 Id), apenas 2 doentes em classe II (1 Ila
e 11Ib).

Conclusdo: Os resultados cirdrgicos apresentados nesta
série estdo de acordo com os resultados da literatura, sugerin-
do que a cirurgia dos gliomas epiléptogénicos de baixo grau
de anaplasia permite o controlo eficaz das crises e que estes
doentes devem ser propostos para cirurgia da epilepsia o mais
precocemente possivel.

Percepcdo Emocional em Epilepsias
Focais: Lobo frontal vs. Esclerose Mesial

Catarina Cunha'? Carolina Abreu', Concei¢do Bento’,
Francisco Sales’, Maria Salomé Pinho?, Isabel Santana'
1-Servigo de Neurologia 2, Laboratério de Funcoes Superiores,
Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra; 2-Faculdade de
Psicologia e Ciéncias da Educagao da Universidade de Coimbra
catarina.cnh@gmail.com

Objectivo: Apresentamos os resultados de um Estudo da
Processamento Emocional (PE) em Epilepsia Frontal (EF),
Epilepsia Temporal (Esclerose Mesial - EM) e controlos sauda-
veis (CTRL) onde comparamos a percepcao das seis emocoes
bésicas (alegria, surpresa, medo, tristeza, raiva, nojo) através
de expressoes de faces e de prosédia emocional.

Métodos: Estuddmos 172 sujeitos, incluindo 21 doentes
com EE 53 com EM (30 EM-esquerda e 23 EM-direita) e 98
CTRL. Na avaliacao da PE utilizou-se o “Comprehensive Affect
Testing System (CATS)” composto por 13 subtestes.
Compararam-se os desempenhos dos subtestes, em Escalas e
Quocientes Primdrios (EQP) — que avaliam directamente
expressoes emocionais em faces, prosddia emocional e cor-
respondéncia emocional face/prosédia- e em Escalas
Emocionais Suplementares (EES) - alegria, surpresa, medo, tris-
teza, raiva e nojo. No estudo estatistico utilizaram-se testes
paramétricos (Teste t de Student) e ndo paramétricos (Teste
de Mann-Whitney).

Resultados: Observou-se um desempenho inferior dos
doentes epilépticos em todas as Escalas e Quocientes da
prova. Observaram-se diferencas significativas (DS) entre
EM/CTRL em todos os indices de EQP (p<0,005), excepto nas
escalas mais simples, indicadoras de capacidade visuo-per-
ceptiva. Entre EF/CTRL observou-se um perfil semelhante,
exceto na Escala de Prosddia (ndao se observaram DS). Entre
EM/ EF observaram-se DS no Quociente Reconhecimento
Prosodia (p=0,04), com piores desempenhos para EM. As EM-
direita tiveram piores desempenhos que as esquerdas no
Quociente Reconhecimento Emocional facial (p =0,012) e na
Escala Complexa de Faces (p=0,029). Nas EES observaram-se
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DS entre EM/ CTRL e EF/CTRL para as emocoes - alegria, sur-
presa, tristeza e raiva (p<0,05). Foram observadas DS entre
EM-esquerda/EM-direita para a emocao Raiva (p=0,04) com
resultados inferiores para EM-direita.

Conclusdes: Este estudo sugere que os doentes com epi-
lepsia tém compromisso em tarefas de processamento emo-
cional. Os doentes EM diferenciam-se dos EF em indices de
Prosddia Emocional. Observou-se que os doentes EM-direita
tém piores resultados que os EM-esquerda em medidas de
processamento emocional em faces e na percecao da emocao
raiva.

Comunicacoes orais 3

Cirurgia da epilepsia na esclerose
mesial temporal com Video-EEG ictal de
escalpe topograficamente nao
concordante: A importancia dos registos
invasivos.

Henrique Miguel Delgado, Clara Romero, Rita Pinto, Maria Rita
Pelejdo, Pedro Cabral, Nuno Canas, pelo Grupo de Cirurgia da
Epilepsia do Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental, Hospital
Egas Moniz.

Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental, Hospital Egas Moniz
riquedelgado@hotmail.com

Introducdo: A cirurgia da epilepsia na esclerose mesial
temporal (EMT) tem excelentes resultados cirtrgicos quando
existe uma correlacdo electro-clinica-imagioldgica perfeita.
No entanto, estes resultados diminuem quando o registo ictal
no EEG de escalpe é discordante topograficamente com a
lesdo identificada na RM CE. Nestes casos, os registos EEG
invasivos tém sido utilizados na tentativa de uma melhor
identificacao da zona epileptogénica (ZE).

Metodologia: Identificimos 6 doentes avaliados no ambi-
to do programa de cirurgia da epilepsia do nosso hospital
entre 2008-2012, que preenchiam os seguintes critérios: 1. RM
CE com critérios de EMT; 2. Crises registadas no video-EEG de
escalpe (sistema 10/20+ eléctrodos subtemporais) com inicio
EEG ictal nao concordante topograficamente com a lesao
objectivada na RM; 3. Submetidos a registos invasivos. Foram
revistas as suas caracteristicas demogréficas, neurofisioldgi-
cas (registos de superficie e invasivos), neuropatoldgicas e,
prospectivamente, avaliados os resultados cirtrgicos.

Resultados: Dos 6 doentes (4 mulheres, média idades 23
anos), 1 também apresentava displasia temporal, outro hemi-
atrofia cerebral, ipsilaterais a EMT. No EEG de escalpe
nenhum doente apresentava alteracoes epileptiformes inte-
rictais exclusivamente focalizadas; No EEG ictal, 4 doentes
apresentaram crises com inicio frontal do lado da EMT, e 2
doentes com crises de inicio temporal controlateral. Nos estu-
dos invasivos (com co-registo EEG de escalpe) foram utiliza-
dos, em 2 doentes, eléctrodos foramen ovale ipsilaterais a
EMT e, em 4 doentes, eléctrodos profundos (2 temporais ipsi-
laterais, 2 temporais bilaterais). Em 5 doentes as crises inicia-
ram-se nos contactos localizados na regidao meso-temporal
ipsilateral a EMT, tendo sido operados (amigdalo-hipocam-
pectomia + polectomia temporal); num doente (com EMT+
hemiatrofia cerebral), somente 3/5 crises se iniciaram nesta
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regido, tendo sido recusada a cirurgia. Nos doentes operados,
o diagnéstico foi confirmado histologicamente (3/5 também
com heterotopias- patologia dual), 100% engel I (seguimento
médio 40 meses).

Discussao/conclusdes: A discordancia topogréfica entre a
zona de inicio ictal e a EMT pode sugerir a presenca de outra
ZE, ou resultar da rdpida propagacao da actividade ictal a par-
tir da 4rea lesional. Nesta pequena série, recorrendo a registos
minimamente invasivos, demonstramos que em 5/6 doentes
a ZE se localizava na EMT, com as crises registadas no EEG de
escalpe resultantes de propagacao, correspondendo a crises
falsamente focalizadoras/ lateralizadoras. A utilizacao dos
registos invasivos foi indispensavel para a correcta identifica-
¢do da ZE, contribuindo para os bons resultados cirtrgicos.

Sem compromissos comerciais ou financeiros.

Analise exploratéria do valor
semiolégico do comportamento peri-ictal
de tapar com o lencol

Helena Rocha'?, Ricardo Rego®

1-Servico de Neurologia do Centro Hospitalar de Sdo Jodo;
2-Servico de Neurologia e Neurocirurgia da Faculdade de
Medicina da Universidade do Porto; 3-Unidade de
Neurofisiologia do Centro Hospitalar de Sao Joao.
helen.roch@gmail.com

Introducao: A andlise da semiologia ictal fornece pistas
para a lateralizacdo e localizacdo da zona epileptogénica.
Observamos um comportamento peri-ictal frequente em que
os doentes se cobrem com os leng6is durante ou logo ap6s as
crises. Esse comportamento pareceu-nos temporalmente
préximo do final do padrao ictal.

Objetivos: Investigacdo sistemdtica do seu valor localiza-
dor, lateralizador e marcador do fim ictal.

Metodologia: Revisao retrospetiva dos doentes submeti-
dos a monitorizacao video-EEG de 11/ 2011 a 12/2012. O ato
de tapar foi definido como uma ac¢ao espontdnea de se cobrir
estando o doente inicialmente destapado ou apés o técnico o
ter destapado. As crises subclinicas, crises psicogénicas nao-
epiléticas, auras isoladas, crises vegetativas e tonico-clénicas
generalizadas foram excluidas, bem como aquelas sem video,
fora da cama, ou em que o doente permanecia coberto duran-
te toda a crise.

Resultados: Foram revistas no 309 crises em 41 doentes.
Cada doente teve em média 7,3 crises. 29 tinham epilepsias
temporais (19 mesiais, 8 neocorticais, 2 com localizacdo
incerta) e 6 epilepsias extra-temporais. 24 tiveram pelo
menos uma crise em que se taparam no periodo peri-ictal,
79,2% dos quais temporais (n=19, 9 direitos, 8 esquerdos e 2
bilaterais). Dos 17 doentes que nunca se taparam, 58,8%
tinham epilepsias temporais (n=10). Foram registadas 39 cri-
ses em que os doentes se tapam, correspondendo 31 delas a
epilepsias temporais (79,5%). Em 24 crises este comporta-
mento foi pés-ictal, em 12 ictal, e em 3 indeterminado. Em 15
crises, o ato de tapar ocorreu proximo do final ictal (-10 a +10
segundos). Essas 15 crises correspondem a 12 doentes, 10
com epilepsias temporais.

Conclusoes: Dada a dimensdao da amostra, os dados
devem ser interpretados com cautela. Ainda assim, parece
haver uma tendéncia para que o ato de tapar peri-ictal ocorra
mais frequentemente em epilepsias temporais e que, nestas,
ele ocorra préximo do final da crise.
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Estimulacao cerebral profunda para
o tratamento das epilepsias. Experiéncia
de 2 anos de um Centro de Cirurgia da
Epilepsia.

Carla Bentes', Alexandre Rainha Campos?, Rita Peralta’, Carlos
Morgado C? Ana Catarina Santos', Joao Reis*, José Pimentel',
Anténio Gongalves-Ferreira®, Grupo da Cirurgia da Epilepsia do
HSM

1-Servico de Neurologia. Hospital de Santa Maria. Centro
Hospitalar Lisboa-Norte. Lisboa; 2-Servico de Neurocirurgia.
Hospital de Santa Maria. Centro Hospitalar Lisboa-Norte. Lisboa;
3-Servico de Neuroradiologia. Hospital de Santa Maria. Centro
Hospitalar Lisboa-Norte. Lisboa; 4-Servico de Psiquiatria.
Hospital de Santa Maria. Centro Hospitalar Lisboa-Norte. Lisboa.
ccbentes@gmail.com

Introducdo: A estimulagdo cerebral profunda (DBS) do nu-
cleo anterior do talamo foi recentemente aprovada para o trata-
mento das epilepsias. Diferentes estudos mostraram o seu efei-
to “anti-convulsivante”. Em 2010, um ensaio multicentro, pros-
petivo e randomizado, avaliou a seguranca e eficicia da DBS no
tratamento das crises parciais refratarias. Inicidmos a DBS no
nosso centro de cirurgia da epilepsia (CCE) em Janeiro 2011.

Objetivo: Avaliar a eficdcia e seguranca da DBS nos primei-
ros doentes implantados no CCE.

Método: Estudo prospetivo de 6 doentes implantados
entre 2011 e 2013. Selecionados do programa do CCE de acor-
do com critérios:>16 anos, crises parciais, tratamento prévio
com pelo menos 3 antiepiléticos, sem indicacdo para cirurgia
ressetiva, firmacos estdveis e didrio de crises. Avaliagdo clini-
ca, neuropsicolégica, psiquidtrica e neurofisiolégica pré-
cirurgia e nos tempos apds cirurgia:1, 3, 6, 12 e 24 meses.
Idade média - 30,2 anos (23-38), tempo médio de doenca -
25.8 anos (14-33), mediana de crises pré-implante - 21,7 (3-
39), zona inicio ictal - 4 temporal, 1 temporo-parietal, 1 multi-
focal. Tempo médio de seguimento - 15 meses (4-24).

Resultados: Reducdo percentual mediana da frequéncia
das crises ndo significativa. Somente num doente houve uma
reducao sustentada no niimero de crises no periodo de segui-
mento. Na avaliagdo subjetiva, os doentes referiram uma alte-
ragdo positiva das caracteristicas das crises (menor duracao,
inicio identificdvel, menor associacdo a quedas). Efeitos
adversos: em 4 - transitorios, ligeiros, relacionados com a
cirurgia; em 2 - relacionados com a estimula¢ao (aumento ini-
cial da frequéncia das crises).

Conclusdes: Nesta populacdo com epilepsia medicamente
intratdvel submetida a DBS observou-se globalmente uma
alteracdo positiva das caracteristicas das crises mas nao da
sua frequéncia. Os efeitos adversos foram transitérios.

Sao necessdrios estudos multicéntricos de avaliacao efica-
cia e seguranca a longo prazo, assim como uma melhor defi-
ni¢do dos parametros de estimulagdo e dos melhores candi-
datos cirtrgicos.

Exploracao funcional dos lobos
temporais através do Mismatch
Negativity

Ricardo Lopes'?, Luis Ferraz??, Jéssica Gomes*,Alberto Leal** &
Grupo da Cirurgia da Epilepsia do Centro Hospitalar de Lisboa
Ocidental

1-Faculdade de Psicologia e Ciéncias da Educagao - Universidade
de Coimbra; 2-Programa de Cirurgia da Epilepsia do Centro
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Hospitalar de Lisboa Ocidental (CHLO); 3-Centro de Investigagao
e Intervencao Social — Instituto Universitdrio de Lisboa (CIS-
IUL); 4-Departamento de Psicologia Social e das Organizacoes -
Instituto Universitério de Lisboa (ISCTE-IUL).

rlopes@clix.pt

Introducdo: O Mismatch Negativity (MMN) é um Potencial
Evocado (PE) auditivo de média laténcia associado a discrimi-
nacao automadtica de estimulos mondtonos e raros. Este PE
reflecte as fases iniciais do processamento auditivo sendo a lo-
calizacao do seu gerador bem conhecida nos lobos temporais.
No contexto da Cirurgia da Epilepsia, a deteccdo de anomalias
funcionais no processamento auditivo, associado a respostas
anémalas do MMN poderé contribuir para melhor localizar a
drea epileptogénica e contribuir no planeamento cirtrgico.

Objectivos: Mapear, recorrendo ao PE auditivo MMN, as
dreas corticais funcionais responsaveis pelo processamento
de estimulos auditivos complexos em doentes com epilepsias
frontais e temporais. Comparar as respostas com um grupo de
controlo. Estabelecer possiveis correlagoes entre drea epilep-
togénica e respostas anémalas do MMN.

Metodologia: Estuddmos 17 doentes (5-18 anos) com epi-
lepsias focais sintomadticas, no ambito do Programa de
Cirurgia da Epilepsia do Centro Hospitalar de Lisboa Oci-
dental. A avaliacdo incluiu monitorizacao Video-EEG, Resso-
nancia Magnética, avaliacdo neuropsicolégica e EEG de alta
densidade (82ch). Recorreu-se a este tltimo exame para aqui-
si¢do do PE MMN. Através de métodos “source analysis” locali-
zaram-se os geradores da actividade paroxistica e dos PEs.
Avaliou-se a assimetria inter-hemisférica no contributo para a
geracao do PE e correlacionou-se com a distancia ao foco epi-
léptico e lesdo estrutural. Compardmos as respostas indivi-
duais de cada um dos doentes com as respostas obtidas num
grupo de controlo constituido por 10 adultos e 10 criancas.

Resultados: Verificaram-se anomalias na distribuicao
espacial e na assimetria inter-hemisférica do potencial em
alguns doentes com epilepsia temporal, mas ndo nos casos de
epilepsia frontal. Nos casos com lesdo estrutural observou-se
diminuicao da MMN em lesGes neocorticais e um aumento
paradoxal da MMN nas lesdes mesotemporais.

Conclusdes: Os PEs auditivos sao um método ndo invasivo
com interesse na avaliacdo para Cirurgia da Epilepsia.

Investigacao Neurolégica de Casos
Clinicos com Mioclonias: utilidade dos
registos poligraficos com “back-
averaging"

Daniel E. Borges'®, Roseli Gomes?, Alberto JR Leal"**

1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Pediatria, Unidade de
Neuropediatria — Unidade Local de Satide de Matosinhos (ULSM)
— Hospital Pedro Hispano; 3-Programa de Cirurgia da Epilepsia
do Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental (CHLO);
4-Departamento de Psicologia Social e das Organizagoes —
Instituto Universitario de Lisboa (ISCTE-IUL); 5-Faculdade de
Medicina da Universidade do Porto (FMUP).
daniel.borges@ulsm.min-saude.pt

Introducido: As mioclonias sdo manifesta¢des clinicas com
etiologias e locais de origem diversificados, sendo em geral
uma manifestacdo importante de um leque diversificado de
patologias neurolégicas, entre as quais sobressaem as epilep-
sias. A relacdo entre as mioclonias e a actividade paroxistica
associadas as diversas epilepsias em que estas ocorrem é
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complexa de se estabelecer através da simples observacao
visual, sendo necessdrio recorrer a técnicas de registo poligra-
fico EEG/EMG. A técnica de “back-averaging” é um método
com valor bem estabelecido na literatura, mas raramente é
utilizado na clinica neurolégica corrente. Este método apre-
senta a potencialidade de registar o timing e distribuicao da
actividade cerebral precedendo movimentos bruscos invo-
luntdrios e inclusivamente revelar ponta(s) pré-mioclénicas
na auséncia de actividade paroxistica detectavel no EEG de
rotina. E convicgdo dos autores, que esta técnica constitui um
acrescento poderoso a investigacao neurofisiolégica das epi-
lepsias e de outros contextos com mioclonias associadas.

Objectivo: Ilustrar, através de exemplos clinicos, a infor-
macao clinica fornecida por registos poligraficos EEG/EMG
com processamento de “back-average” e o seu impacto na
investigacdo neuroldgica.

Metodologia: Estudamos 5 casos clinicos com mioclonias
como manifestacdo proeminente: um caso de Epilepsia de
Auséncias com mioclonias, um caso de epilepsia mioclénica e
atraso do DPM, um caso de epilepsia generalizada com movi-
mentos brusco de etiologia a esclarecer, um caso de movimen-
tos mioclénicos de presumivel origem subcortical e um caso de
displasia frontal associado a mioclonias contralaterais. Em
todos foi efectuado registo Video-EEG de 2 horas com os eléc-
trodos do sistema 10/20 e suplementares sobre a regido central
bilateralmente. Registou-se ainda o EMG de 4 musculos selec-
cionados pelo seu envolvimento no movimento a estudar. A fre-
quéncia de amostragem foi de 1024 Hz, com banda de EMG
entre 10-200 Hz. Foi, posteriormente, efectuada a marcacao
manual dos instantes de origem das mioclonias no EMG, sendo
determinado o potencial evocado sincronizado nesse evento.

Resultados: Dos 5 casos estudados, somente 3 evidenciaram
potenciais corticais precedendo o inicio das mioclonias, sendo
que em dois casos este potencial tinha maximo sobre a regido
motora contralateral e num caso maximo sobre as derivacoes
frontais superiores bilateralmente. Dois casos nao evidenciaram
potencial prévio: um de presumivel origem subcortical e um
outro de epilepsia generalizada com movimentos bruscos mas
sem as caracteristicas electromiogréficas de mioclonias.

Conclusdes: Os registos poligraficos EEG/EMG “jerk-loc-
ked back-averaging’ sao a metodologia mais consistente para
estabelecer a origem cortical das mioclonias segmentares. A
realizacdo destes estudos poligréficos em 5 pacientes forne-
ceu elementos Uteis na investigacdao neuroldgica e caracteri-
zacao dos casos, motivando resultados promissores e com
ampla aplicabilidade em quadros clinicos heterogéneos.

Posters

Epilepsia benigna do lactente no
Centro de Desenvolvimento da Crianca
Torrado da Silva - um olhar sobre os
ultimos 20 anos

Filipa Rodrigues’, Rita Marques?, Cristina Martins®, José Paulo
Monteiro®, Maria José Fonseca®

1-Servico de Pediatria, Centro Hospitalar Baixo Vouga; 2-Servico
de Pediatria, 3-Centro de Desenvolvimento da Crianca Torrado
da Silva, Hospital Garcia de Orta, Almada;
filipa.a.rodrigues@gmail.com
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Introducdo: Nas ultimas décadas, com a defini¢do pela
ILAE dos critérios da epilepsia benigna do lactente (EBL), a
ideia de um progndéstico reservado associado as crises convul-
sivas do primeiro ano foi-se modificando. A descri¢dao desta
entidade veio permitir um seguimento mais adequado,
menos invasivo e com a garantia de um progndstico favordvel.

Objectivos: Caracterizar os doentes com o diagndstico de
EBL seguidos nas consultas de Neurologia Pediatrica e Convul-
soes do Centro de Desenvolvimento da Crianga Torrado da Silva.

Metodologia: Estudo descritivo retrospectivo das criancas
seguidas entre Janeiro/1992 e Dezembro/2011. Foram inclui-
das criangas com primeira convulsdo até aos 12 meses, com
exame objectivo/neurolégico normal e desenvolvimento psi-
comotor (DPM) adequados. Excluiram-se convulsdes secun-
dérias a encefalopatia ou a lesdo do SNC. Analisaram-se as
varidveis: género, idade da primeira crise, antecedentes rele-
vantes, caracteristicas das convulsdes, exames complementa-
res de diagnostico, terapéutica e seguimento.

Resultados: O diagnéstico de EBL foi feito em 19 criangas,
com ligeiro predominio do género feminino (52,6%) e com ini-
cio antes dos 6M em 68,4% dos casos. Existia histéria familiar
em 26,3% dos casos. As convulsdes ocorreram com generaliza-
cao secunddria em 84,2% da amostra e manifestaram-se em
“cluster” em 57,9 %. Apenas 1 crianca nao foi medicada e, das
restantes, a monoterapia foi eficaz em 88,9%. O tempo minimo
de terapéutica foi 6M (mediana-19M) e a ultima convulsao
ocorreu em média 93 dias ap6s a primeira (mediana - 14 dias).
Todas apresentaram um DPM normal durante o seguimento,
com excep¢ao de uma criancga que evoluiu com um quadro de
distonia. O tempo médio de seguimento foi de 3,5 anos.

Comentadrios: A caracterizacao das crises e evolugao clinica é
sobreponivel a restante literatura. Quase a totalidade das crian-
cas com EBL iniciou anti-epiléptico, o que reflecte a similarida-
de clinica com epilepsia sintomadtica, a recorréncia das crises e a
ansiedade familiar. O diagnéstico € relativamente facil quando
documentamos a histdria familiar autossémica dominante,
porém é mais complexo e dificil nas formas nao familiares.

Palavras-chave: epilepsia benigna do lactente, anti-epi-
léptico, distonia.

A propésito de um caso de afasia
associado a ponta-onda continua do sono
(POCS). Pode a neurofisiologia prever a
disfuncao?

Luis Ferraz', Ricardo Lopes?, Ana Moreira®, Alberto Leal"*
1-Centro de Investigacao e Intervencao Social — CIS-IUL;
2-Faculdade de Psicologia e Ciéncias da Educacao da
Universidade de Coimbra; 3-Servico de Neurologia Pedidtrica do
Hospital de Dona Estefania - Centro Hospitalar de Lisboa Central
(CHLC); 4-Unidade Auténoma de Neurofisiologia, Centro
Hospitalar Psiquiatrico de Lisboa (CHPL).

Ictferraz@gmail.com

Introducao: A POCS estd associada a alteracoes cognitivas
e comportamentais clinicamente relevantes. Apesar de existir
ampla literatura sobre a relacdo entre a duracao do estado de
mal eléctrico e a disfuncao, existem menos dados sobre a rela-
¢ao entre disfunc¢ao e a localizagado espacial da actividade epi-
léptica. Nos casos em que esta € focal, a sua localizacao pode-
réd correlacionar-se com défices cognitivos especificos. De
acordo com a zona epileptogénica, diferentes dimensoes
poderao ser atingidas.
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Caso Clinico: Doente do sexo masculino, 9 anos, com bom
desenvolvimento psico-motor e bom rendimento escolar.
Epilepsia iniciada com crise TCG aos 7 anos, que ap6s medi-
cacdo estabilizou em 4-6 crises/ano, com semiologia seme-
lhante a crise inaugural ocorrendo sempre em periodo noc-
turno. No periodo de 2 meses, assiste-se a perda muito rele-
vante do rendimento escolar, passando de aluno de “muito
bom” para aluno com dificuldades, motivando avalia¢ao neu-
ropsicolégica. Esta revela, do desempenho global, um QI de
80 e das fungdes cognitivas, um atingimento da linguagem e
atenc¢ao. Igualmente, nesta avaliacao, sdo descritas respostas
descontextualizadas, algo ja observado por professora e pais.
As dificuldades persistem, levando a avaliagdo especifica da
Linguagem, EEG 24 horas e Ressondncia Magnética. Da ava-
liagao da Linguagem, apura-se que o discurso é fluente; capa-
cidade de nomeacao, repeticao e compreensao alteradas, con-
figurando-se como uma afasia de Wernicke. O EEG 24 horas
regista actividade de ponta onda em mais de 85% do sono
lento. A andlise dos geradores por métodos de source analysis,
aponta para uma epilepsia focal temporal posterior esquerda.
A ressonancia estrutural é descrita como normal.

Conclusdo: Apesar da existéncia de poucas crises, a pre-
senca da POCS causa disfuncdo cognitiva relevante. A exce-
lente correlacdo entre a localizagdo da édrea epileptogénica e
as dreas de representacdo cortical da linguagem evidenciam o
potencial de uma cuidadosa localizagao da actividade epilép-
tica em prever as disfun¢des neuropsicolégicas resultantes.

Dinamica da actividade epiléptica num
caso peculiar de Epilepsia de Auséncias
Infantis.

Alberto Leal*, José Pedro Vieira? Ricardo Lopes®

1-Centro de Investigacdo e Intervenc¢ao Social — CIS-IUL; 2-Servico
de Neurologia Pediétrica do Hospital de Dona Estefania - Centro
Hospitalar de Lisboa Central (CHLC); 3-Faculdade de Psicologia e
Ciéncias da Educagdo da Universidade de Coimbra;

4- Unidade Auténoma de Neurofisiologia, Centro Hospitalar
Psiquidtrico de Lisboa (CHPL).

a.leal@aleeg.com

Introducdo: A epilepsia de auséncias é uma das formas
mais comuns de epilepsia generalizada idiopdtica, tendo
caracteristicas fortemente individualizadas em termos neuro-
fisiologicos, com surtos de ponta-onda a 3 Hz, clinicos e de
resposta a terapéutica farmacolégica. Diversos estudos
demonstraram o envolvimento taldmico na génese da activi-
dade epiléptica, sendo o resultado final uma disfun¢ao global
dos ritmos talamo-corticais. O caracter difuso das alteragoes
torna dificil estabelecer a dindmica da actividade epiléptica
em registos clinicos. Trabalhos em modelos animais desta epi-
lepsia puseram em eviéncia a origem focal das crises no cor-
téx parietal, com propagacdo rdpida a outras dreas corticais.
Esta origem focal das crises de auséncia nao foi ainda
demonstrada de forma inequivoca em humanos.

Objectivos: Efectuar uma anélise detalhada da dinamica
espacio-temporal da actividade epiléptica ictal num caso cli-
nico de Epilepsia de Auséncias.

Caso Clinico: Doente de 11 anos com gestacdo, parto e
periodo neonatal normais. DPM normal. Pelos 6 anos inicia cri-
ses durando segundos de interrupcdo da consciéncia, com
olhar fixo, movimentos mastigatérios e estereotipados das
maos. Resolugao completa das crises apés medicagao com VPA.
Os EEGs evidenciaram as os carateristicos surtos de ponta-
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onda a 3 Hz, com a pculiaridade de estarem limitados ao
hemisfério esquerdo, sendo a RM encefélica normal. Um regis-
to simultaneo de EEG e Ressondncia Magnética Funcional evi-
denciou as alteragoes caracteristicas da Epilepsia de Auséncias
Infantis, de aumento do sinal BOLD talamico, com diminuicao
na cabeca do Nucleo Caudado, do Girus Cingulado, mas com
todas as alteragoes limitadas ao hemisfério esquerdo.
Realizamos EEG de alta densidade de eléctrodos (82), com
registo de diversos surtos de ponta-onda a 3Hz. A andlise
detalhada da dinadmica dos geradores intracranianos desta
actividade revelou padroes consistentes de fluxo de informa-
¢30 com origem na regido parietal e posterior envolvimento
de areas frontais e profundas do hemisfério esquerdo.
Conclusao: A andlise da dinamica da actividade epiléptica
ictal num caso de Epilepsia de Auséncias Infantis circunscrita
aum hemisfério permitiu clarificar os padrdes de propagagao
espacio-temporal da actividade epiléptica, suportando um
modelo com envolvimento primordial do cortéx parietal e
posterior propagacdo as regioes frontais e subcorticais.

Epilepsia do banho: primeira descricao
em irmaos

Susana Rocha', Ant6nio Levy Gomes?, Ana Isabel Dias'
1-Servico de Neurologia, Hospital Dona Estefania, CHLC;
2-Unidade de Neuropediatria , Servico de Pediatria, Hospital de
Santa Maria, CHLN.

susrocha@gmail.com

Introducao: A epilepsia do banho é um tipo de epilepsia
reflexa desencadeada pelo banho doméstico em dgua a tem-
peratura normal. A sua denominacgdo confunde-se habitual-
mente com a epilepsia da 4gua quente, prevalente no sul da
India e Turquia, e que tem uma forte predisposicdo genética.
Nao encontramos descritos, até ao momento, casos familiares
de epilepsia do banho.

Casos clinicos: Rapariga de 15 anos e rapaz de 2 anos que
iniciaram cerca dos 12 meses epis6dios de perda de conheci-
mento com cianose facial e hipotonia, geralmente no inicio
do banho de imersao, com duracdo de alguns minutos e sono-
léncia posterior. Apresentavam desenvolvimento psicomotor
adequado e exame neurolégico normal. Os Electroencefalo-
gramas realizados foram normais. Dada a frequéncia dos epi-
s6dios e como nado cessaram completamente quando passa-
ram a tomar banho com duche, foram medicados com carba-
mazepina, com boa resposta.

Conclusdes: A epilepsia do banho apresenta-se habitual-
mente no primeiro ano de vida com crises parciais complexas
e sintomas autonémicos durante o banho de imersao, o que
dificulta o diagnéstico diferencial com outros eventos paro-
xisticos. Contrariamente a epilepsia da dgua quente, até ao
momento ndo foi encontrada uma base genética para este
tipo de epilepsia reflexa sendo, no nosso conhecimento, os
casos apresentados os primeiros descritos na mesma familia.

Fendmenos Paroxisticos numa
Urgéncia Pediatrica Terciaria

Cristina Pereira, Susana Loureiro, Margarida Henriques,
Patricia Macao, Conceiciao Robalo

Neuropediatria, Centro de Desenvolvimento Luis Borges,
Hospital Pedidtrico de Coimbra, Centro Hospitalar e
Universitario de Coimbra, EPE
cristina.d.pereira@gmail.com
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Introducéo: Os episddios paroxisticos assustam os pais e
preocupam os profissionais de satide. Sao um dos principais
motivos de pedido de observacao no Servico de Urgéncia (SU)
a equipa de Neuropediatria. A avaliacao clinica por Neurope -
diatra e a disponibilidade didria de realizacao de video-EEG
deverd diminuir a imprecisdo diagndstica que se acompanha
frequentemente de frequentes falsos diagnésticos de epilepsia.

Objectivos: Caracterizacdo dos episédios paroxisticos
oriundos do SU, que motivaram a realiza¢do de um primeiro
video-EEG.

Metodologia: Estudo descritivo, com andlise retrospectiva
dos dados, através da consulta dos registos de video-EEG e do
processo clinico informatizado. Foram incluidas criangas e
adolescentes que realizaram um primeiro video-EEG requisi-
tado no SU entre Fevereiro de 2011 e Janeiro de 2012, no nosso
hospital. Analisaram-se: caracteristicas demogréficas, motivo
de realizacdo de video-EEG, diagnéstico e evolugao clinica.

Resultados: Durante o periodo de estudo efectuaram-se 296
“primeiros video-EEG”, 70% com vigilia e sono natural. O SU foi
responsavel por 30% destes pedidos (n=89). O principal motivo
para a sua realizacao foi a suspeita de epilepsia (78; 88%).
Outras situacoes foram: sincopes (8%), ALTE (Apparent Life
Threatening Event) (2%), encefalopatia (1%) e cefaleias (1%).

O video-EEG revelou actividade paroxistica em 56% dos
casos (n=50). Em 45 criancas, 51% do total, foi efectuado o
diagnéstico de epilepsia. Referem-se ainda 10% de crises sin-
tomadticas agudas e 8% de sincopes.

Conclusdes: Os fenémenos paroxisticos sdo frequentes em
idade pediatrica, correspondendo, mesmo num centro de
referéncia, a fendmenos paroxisticos nao epilépticos em cerca
de metade dos casos. Dos 78 casos suspeitos de epilepsia, o
diagnéstico foi confirmado em 58%. A possibilidade de reali-
zacao de video-EEG em tempo ttil permitiu separar fenéme-
nos benignos (muitos deles fisiol6gicos), evitar investigacao
desnecessdria e terapéutica inapropriada.

"Os tigues estao muito diferentes” -
para além do Sindrome de Gilles de la
Tourette

Marta Arenga, Ana Morgadinho, Helena Gens Ramos, Isabel
Luzeiro

Servico de Neurologia do Hospital Geral do Centro Hospitalar
Universitdrio de Coimbra.

martarenga@gmail.com

Introduc@o: O Sindrome de Gilles de la Tourette é uma
perturbagao neuro-comportamental complexa. Ainda que as
manifestacoes clinicas mais emblemadticas sejam os tiques, o
seu espectro clinico pode englobar alteragdes do comporta-
mento, do humor e da personalidade.

Os tiques podem definir-se como movimentos hipercinéti-
cos breves, repetitivos e intermitentes, de intensidade varié-
vel, precedidos por uma sensacdo de urgéncia crescente e
podem ser temporariamente suprimidos de forma voluntaria.
No diagnéstico diferencial de tiques devem ser contemplados
outros movimentos hipercinéticos (mioclonias, coreia, disto-
nia), fenémenos paroxisticos (crises parciais motoras simples,
automatismos motores) e crises ndo epilépticas psicogénicas.

Caso clinico: Apresentamos um adolescente do sexo mascu-
lino, de 15 anos de idade, com antecedentes pessoais de con-
vulsdes febris nos primeiros meses de vida e também auséncias
e crises tonico-clonico generalizadas de inicio na primeira
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infancia, previamente medicado com Valproato e Etosuximida.
Aos 11 anos inicia quadro de tiques vocais e motores, simples e
complexos (alguns dos quais muito incapacitantes do ponto de
vista social), alteragdes do comportamento do tipo obsessivo-
compulsivo e défice de atencgao/hiperactividade. Destacamos a
existéncia de histéria familiar semelhante (mae e irmao) e a
negatividade do estudo analitico do metabolismo do cobre. Foi
medicado com Haloperidol, registando-se melhoria sintomati-
ca. Aos 12 anos de idade surgem epis6dios paroxisticos muito
frequentes de movimentos involuntdrios diferentes e variados
(vocalizacoes; rotacdo cefélica; hiperextensdao cervical; movi-
mentos dos membros superiores, por vezes com posturas dis-
ténicas; pedalar de ambos os membros inferiores), acompa-
nhados de alteracao de estado de consciéncia e seguidos de
sonoléncia, sem padrdo hordrio. O exame neuroldgico nao
revelava alteragdes. O estudo electroencefalogréfico foi compa-
tivel com uma Epilepsia focal. Realizou RM CE que néo revelou
lesdes estruturais. Foi medicado com Eslicarbazepina, verifi-
cando-se diminui¢ido do nimero de crises.

Conclusdes: Neste doente estdo presentes os diagndsticos
de Epilepsia e Sindrome de Gilles de la Tourette, uma associa-
cao raramente descrita na literatura. A existéncia de histéria
pessoal e familiar de tiques simples e complexos podera ter
dificultado o diagndstico precoce de Epilepsia focal. Este caso
alerta para a importancia de, na presenca de paroxismos
hipercinéticos em idade jovem, proceder a uma detalhada
caracterizacdo semioldgica e a um correcto diagnéstico dife-
rencial, de forma a adequar a sua abordagem terapéutica.

Sequelas neuroldgicas das convulsdes
com febre

Joana Regala', Raquel Ferreira?, Marta Oliveira®, Gabriela
Pereira?, Ana Moreira®

1-Departamento de Pediatria Médica, 2-Unidade de Cuidados
Intensivos Pedidtricos (UCIP); 3-Servico de Neurologia
Pedidtrica, Hospital Dona Estefania (HDE).
joanaregala@gmail.com

Introducdo: As convulsdoes com febre sdao comuns em
pediatria. E alvo de discussdo se numa fase precoce da infan-
cia as convulsdes com febre alteram a neuroplasticidade a
longo termo, interferindo na fun¢ao neurocognitiva ou poste-
rior evolugdo para esclerose mesial temporal.

Objetivo: Andlise da evolucao das convulsdes com febre
(grupo 1: convulsao febril; grupo 2: convulsao com infecao do
SNC) internadas na UCIP do Hospital Dona Estefania de
01/01/2005 a 31/12/2010, ao longo de um periodo de 2-7
anos, comparando os casos de convulsao, mal convulsivo
(MC) e mal convulsivo refratario (MCR).

Metodologia: Estudo retrospetivo longitudinal a partir de
uma amostra de 42 criancas, 67.3% com idade <2 anos e 55%
do sexo feminino, 31 internamentos por convulsao febril (4
simples, 11 complexas, 9 MC, 7 MCR) e 14 por infecdo do SNC
(7 convulsoes, 6 MC, 1 MCR). Foram excluidos os casos de
6bito. Andlise estatistica: teste de Fisher, <0,05 (SPSS17v).

Resultados: Verificaram-se sequelas neurolégicas em 4/31
pacientes do grupo 1 e em 8/13 pacientes do grupo 2. No
grupo 1 verificaram-se 4 epilepsias de novo, correspondendo
um dos casos a um sindrome de Dravet com ADPM e outro
caso a um paciente com doencga neuroldgica prévia. No grupo
2 verificaram-se 2 paralisias cerebrais, 4 défices neurossenso-
riais, 3 epilepsias e 2 ADPM. Ambos os casos de paralisia cere-
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bral tiveram défices neurossensoriais e um evoluiu para
ADPM e epilepsia. Na totalidade verificaram-se 7 novos casos
de epilepsia: 2 CF complexa (1 sindrome de Dravet), 3 MC, 2
MCR (1 esclerose mesial temporal). Duragdo da crise = 30 min
(MC+MCR) e semiologia focal relacionaram-se com evolucdo
para epilepsia de forma mais significativa no grupo 2 (p=0.126
e p=0.126 vs p=0.380 e p=0.237, respetivamente), embora sem
significancia estatistica em ambos os casos. Dos 3 casos de
lentificacao electroencefalografica focal, apenas um evoluiu
para epilepsia, tratando-se de um caso de MCR por menin-
goencefalite a adenovirus.

Discussao: As principais sequelas neuroldgicas encontra-
das foram: epilepsia (7), défices neurossensoriais (4), paralisia
cerebral (2) e ADPM (3). Verificou-se uma elevada prevaléncia
de sequelas neuroldgicas nas infecoes do SNC. O estado de
mal convulsivo e a semiologia focal da crise relacionaram-se
mais significativamente com evolucdo para epilepsia nas infe-
¢oes do SNC comparativamente com as convulsoes febris.

Consulta de Gravidez e Epilepsia -
Casuistica do Servico de Obstetricia entre
2001 e 2012

Téania Lima', Anténio Braga', Francisco Soares?, Clara Silva’,
Joao Chaves?®

1-Unidade Maternidade Julio Dinis - Servico de Obstetricia do
Centro Hospitalar do Porto; 2-Interno do Ano Comum no
Hospital de Braga; 3-Servico de Neurologia do Centro Hospitalar
do Porto.

tanialima_med@hotmail.com

Introducdo: A epilepsia é o transtorno neurolégico mais
comum ha gravidez. A maioria das gravidezes nas mulheres
com epilepsia decorre sem intercorréncias e os seus filhos sao
sauddveis. Contudo, apresentam um risco acrescido de altera-
¢oes do padrdo das crises bem como a possibilidade de um
aumento na incidéncia de malformacoes congénitas major
associadas ao uso de anti-epilépticos.

Objectivos: Identificar o impacto da epilepsia e dos anti-
epilépticos na evolucdo e desfecho da gravidez, bem como o
impacto da gravidez na evolugdo da epilepsia.

Metodologia: Foi realizado um estudo retrospectivo de
todas as mulheres com epilepsia vigiadas na consulta de Risco
conjunta de Obstetricia e Neurologia da nossa instituicao
entre 2001 e 2012 e que tiveram o parto na nossa instituicdao. A
informacao foi processada utilizando o programa SPSS 21.0.

Resultados: Apos exclusdao de 16 casos de interrupgao de
gravidez, foi obtida uma amostra de 135 mulheres com um
total de 160 partos. A idade média das mulheres era de 28,29
anos a data da primeira consulta. 60,4% das mulheres apresen-
tavam crises epilépticas generalizadas; 19,4% ndo faziam qual-
quer medicacao, 53,8% (n=86) eram medicadas apenas com
um anti-epiléptico, 18,1% utilizavam dois anti-epilépticos e
7,5% (n=12) faziam trés ou mais farmacos. Apenas 26,9% das
mulheres (n=43) fizeram consulta pré-concepcional e 27,5%
iniciou 4cido félico previamente a gravidez. Ocorreu um agra-
vamento das crises em 17,5% das mulheres, mas 80,6% mante-
ve a evolucdo da doenga estavel. A idade gestacional média ao
nascimento foi de 38,23 semanas e a taxa de cesarianas foi de
50,6%. 144 recém-nascidos apresentaram Apgar =7 ao 5°
minuto. Foram encontradas malformacdes congénitas em 17
recém-nascidos. Nas mulheres medicadas com trés ou mais
farmacos, a taxa de malformacoes foi de 16,6%.
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Conclusoées: A vigilancia adequada e multidisciplinar € um
requisito fundamental na orientacdo da gravida com epilep-
sia, no sentido de prevenir o agravamento da doenca bem
como salvaguardar a satide do recém-nascido. O planeamen-
to da gravidez deve passar por uma consulta pré-concepcio-
nal na tentativa de estabilizar a doenca e optimizar a terapéu-
tica, alcancando, sempre que possivel, a monoterapia e a
menor dose eficaz dos fdrmacos em uso.

Discinesia Induzida pelo Exercicio e
Epilepsia associadas a mutacao no gene
SLC2A1

Andreia Matas, Andreia Veiga, Rui Chorao, Jodao Paulo Gabriel,
Mirio Rui Silva

Servico de Neurologia do Centro Hospitalar de Tras-os-Montes e
Alto Douro

andreia_matas@hotmail.com

Introducio: A discinesia induzida pelo exercicio (DYT18) é
uma entidade clinica rara causada por uma mutagdo no gene
SLC2A1, e que se caracteriza por ataques de coreatetose e dis-
tonia tipicamente precipitados pelo exercicio fisico prolonga-
do. Pode associar-se a atraso do desenvolvimento, epilepsia,
migraine. Apresenta-se, a este propoésito, o caso de um doente
recentemente diagnosticado.

Caso Clinico: Homem de 39 anos de idade com anteceden-
tes de crises tonico-clonico generalizadas afebris de instala-
¢do aos 2 anos de idade. Aos 7 anos de idade desenvolve qua-
dro de tiques multiplos e epis6dios descritos como flexao e
rotacdo interna forcada do membro superior e inferior, de
lateralidade alternada. Controlado com hidantina, permane-
ceu sem novos eventos até aos 31 anos de idade. E referencia-
do entdo a consulta de neurologia do nosso hospitalar rela-
tando episédios de distonia com a dura¢ao de breves minutos,
desencadeados pelo frio e pelo exercicio fisico prolongado.
Informa que tem uma tia que sofre de epilepsia e uma filha
que tem episddios disténicos em tudo semelhantes aos seus.
Nao apresentava alteracdes ao exame neuroldgico. O tracado
de EEG e o estudado analitico ndo revelaram anormalidades.
A RMN Encefélica evidenciou uma discreta assimetria dos
hipocampos, sem outras alteragdes clinicamente valorizaveis.
O diagnéstico de discinesia induzida pelo exercicio (DYT18)
foi confirmado pela identificacdo da mutagdo no gene
SLC2A1. Medicado e controlado com carbamazepina 400 mg
bid, sem alteracdes a assinalar ao exame neuroldgico.

Conclusao: A distinc¢ao clinica entre manifestacoes moto-
ras de epilepsia e da discinesia induzida pelo exercicio pode
ser de dificil, podendo ambas as entidades coexistir. A consi-
deracdo diagndstica surgiu neste caso perante a tipicidade da
clinica e a histéria familiar.

“Episodios paroxisticos mistos":
crises epiléticas focais com evolucao
imediata para crises psicogénicas

Helena Rocha'?, Amélia Mendes'?, Ricardo Rego®

1-Servigo de Neurologia do Centro Hospitalar de Sao Joao;
2-Departamento de Neurociéncias Clinicas e Saide Mental,
Faculdade de Medicina da Universidade do Porto; 3-Unidade de
Neurofisiologia do Servico de Neurologia do Centro Hospitalar de
Sdo Joao.

helen.roch@gmail.com
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Introduc@o: A ocorréncia de crises epiléticas e psicogéni-
cas num mesmo doente, em tempos distintos, € um achado
comum em unidades de monitorizacao video-EEG. A evolu-
¢do direta de crises epiléticas para crises psicogénicas é muito
mais rara e estd pouco documentada na literatura.

Caso clinico: Homem, 48 anos, dextro, submetido a exci-
sdo incompleta de lesao parietal direita em 2006 (oligoden-
droglioma grau II). Desde entdao mantém episédios sugestivos
de crises motoras do hemicorpo esquerdo, por vezes com
queda, de dificil controlo farmacolégico. Na monitorizagao
video-EEG registaram-se multiplos episédios paroxisticos,
sistematizdveis em duas fases consecutivas: 1) aura visual
complexa seguida de aura somatossensitiva do hemicorpo
esquerdo, terminando com contrac¢do ténica do membro infe-
rior esquerdo (sem perda de conhecimento); 2) movimentos
ritmicos ou arritmicos dos membros esquerdos, de intensida-
de varidvel, ao longo de muitos minutos. A primeira fase cor-
respondia um padrao ictal na regido central direita, que se
desvanecia na segunda fase. Pouco depois da monitorizacao
fez cirurgia ressetiva por crescimento lesional. Nos dois meses
seguintes nao houve recorréncia de crises.

Conclusoes: Neste caso, crises epiléticas evoluiram direta-
mente para crises psicogénicas. Especulamos que as altera-
¢oes ictais poderao induzir modificacoes do controlo emocio-
nal e dos impulsos, fungdes do hemisfério ndao-dominante,
propiciando o desenvolvimento de sintomas conversivos em
doentes suscetiveis.

Epilepsia associada a hamartoma
hipotalamico - nem sempre gelastica, nem
sempre refractaria

Carina Fernandes, Nadine Ferreira
Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta, Almada.
fernandes.carina@gmail.com

Introducéo: O hamartoma hipotaldmico € uma malforma-
¢do congénita do hipotdlamo que pode ocorrer isoladamente
ou enquadrar-se numa sindroma genética, habitualmente a
sindroma de Pallister-Hall. Pode ser assintomdtico ou estar
associado a epilepsia, que se inicia tipicamente com crises
gelésticas. E frequente uma evolucéo para vérios tipos de cri-
ses, bem como para refractariedade a terapéutica médica,
situacdo em que deverd ser considerado o tratamento cirtrgi-
co da lesdo.

Caso Clinico: Doente do sexo masculino, 18 anos de idade,
com antecedentes de sindroma malformativo congénito
caracterizado por cardiopatia complexa, hipertensao pulmo-
nar, malformacoes 6sseas dos dedos das maos e pés, criptor-
quidia e micropénis, com desempenho intelectual aparente-
mente normal. Observado no Servico de Urgéncia por episo-
dios recorrentes e estereotipados, com frequéncia crescente,
de alteracdo do comportamento, com agitacao, choro, expres-
sd3o de medo, grito pela mae, ficando depois cansado e sono-
lento até ao final do dia seguinte. Os episédios eram breves,
ocorriam sempre ao adormecer e o doente tinha amnésia para
os mesmos. Retrospectivamente, a mée refere que em crianca
teve episddios semelhantes, raros, que nao foram valorizados
ou avaliados clinicamente. Realizou dois eletroencefalogra-
mas interictais que nao revelaram alteragdes. A ressonédncia
magnética encefédlica mostrou uma lesdo compativel com um
hamartoma hipotaldmico, medindo 45mm de maior eixo.
Iniciou terapéutica com doses crescentes de valproato com
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melhoria da frequéncia das crises, mas sem controlo satisfat6-
rio das mesmas, pelo que foi substituido por levetiracetam
(3000mg/dia), ao qual se adicionou depois zonisamida
(300mg/dia), com controlo completo das crises. Foi observa-
do na consulta de Endocrinologia, tendo sido diagnosticado
défice de hormona de crescimento e ndo sendo colocada indi-
cacgdo cirtrgica por aquela especialidade. Apresentou poste-
riormente queixas cognitivas e de irritabilidade. Na avaliacao
neuropsicoldgica objectivaram-se alteracdes sugestivas de
disfun¢@o do lobo frontal. Iniciou terapéutica com escitalo-
pram, com melhoria das queixas supracitadas, embora man-
tenha alguns episédios de irritabilidade. Foi solicitado o teste
genético para a sindroma de Pallister-Hall, do qual se aguarda
o resultado.

Conclusdes: No presente caso, um hamartoma hipotala-
mico de grandes dimensdes encontra-se associado a um
Unico tipo de crises, ndo hé evidéncia de crises gelasticas, e
estas foram controladas com a terapéutica antiepiléptica.
Traduz, assim, varios aspectos atipicos concomitantes, confi-
gurando uma evolugdo clinica relativamente benigna, que
ndo deve excluir este diagnostico.

Factores associados a recorréncia de
crises apds crise epiléptica inaugural

Vanessa B. Silva, Nuno Indcio, Rita Simoes, Paulo Alegria,
Julieta Lemos, José Vale, Nuno Canas

Servico de Neurologia e Laboratério de Neurofisiologia do
Hospital Beatriz Angelo, Loures.
vanessabrito.silva@hotmail.com

Introducdo: Os factores predictivos de crises ap6s uma
crise epiléptica inaugural (CEI) tém sido objecto de estudos
recentes, com destaque para os estudos MESS e FIRST. No
entanto, estes sofrem de algumas limitacdes metodoldgicas,
nomeadamente o facto de nao avaliarem sistematicamente o
namero e tipo de crises, alteragdes nos exames de imagem e
electroencefalograma (EEG) na fase aguda, e incluirem doen-
tes com crises prévias a crise index. Na tentativa de esclarecer
algumas destas limitacoes, elabordmos um estudo prospecti-
vo e observacional de todos os doentes consecutivos com CEI
avaliados no nosso hospital, tendo como objectivo final iden-
tificar possiveis factores clinicos, electroencefalograficos e
imagioldgicos predictivos da recorréncia de crises.

Objectivos: Apresentar o protocolo do estudo e descrever
as caracteristicas clinicas, EEG e imagioldgicas dos doentes
incluidos durante este 1° ano.

Material e métodos: Foram incluidos os doentes que
preenchiam os seguintes critérios: 1. CEI (excluidos doentes
cuja histéria clinica revelou crises prévias); 2. EEG ou exames
imagiolégicos (TAC ou RM CE) obtidos na fase aguda (12
semana). Os dados clinicos imagiolégicos e electroencefalo-
graficos destes doentes foram inseridos numa base de dados,
onde tem sido registado o seu seguimento (recorréncia de cri-
ses/ medicagao).

Resultados: Foram referenciados 53 doentes, 8 excluidos
por crises prévias a crise index. Dos 45 doentes incluidos (23
mulheres, média de idades 51.8+25.0 anos [4-87]), as crises
foram generalizadas em 10 doentes e parciais em 35 (26 com
generalizacdo secunddria). 29 doentes apresentaram crises
isoladas, 11 recorrentes e 5 preenchiam critérios de estado de
mal epiléptico. As crises foram provocadas em 14 doentes
cujas etiologias foram: vascular agudo (5 doentes), traumdtica
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(4), toéxica (2), infecciosa (2) e metabdlica (1). O inicio da tera-
péutica anti-epiléptica foi imediata em 30 dos 35 doentes com
crises parciais, em 14 dos 19 doentes com alteracdes epilepti-
formes no EEG de fase aguda e em 25 dos 28 doentes com
lesdes estruturais nos exames imagiol6gicos (vascular cortical
9/10, vascular subcortical 6/6, LOE 5/5, lesdao traumatica 3/4,
lesdo infecciosa 2/3). O tempo médio de seguimento é de 2.5
meses (0-8 meses), com recorréncia de crises em 9 doentes (7
sob terapéutica).

Discussao: As conclusdes sdo ainda limitadas pelo curto
tempo de seguimento destes doentes, mas o seu acompanha-
mento prospectivo permitird determinar quais os critérios cli-
nicos, electroencefalograficos e imagiolégicos associados a
recorréncia de crises. A participacao de outros centros possi-
bilitara incluir um maior ntimero de doentes de forma a vali-
dar estes critérios.

Mioclonias negativas epilépticas em
associacdao com hematoma subdural
bilateral

Inés Cordeiro’, Cristiana Silva?, Carla Bentes?, Rita Peralta®
1-Servico de Neurologia, Hospital de Faro; 2-Servigo de Neurologia,
Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte.
ines.mcordeiro@gmail.com

Introducéo: As mioclonias negativas sdo um fenémeno
motor que se caracteriza por um movimento involuntdrio
brusco devido a uma breve e siibita interrupg¢ao da actividade
muscular, aparecendo frequentemente associado a encefalo-
patias metabdlicas. Relativamente as mioclonias negativas de
natureza epiléptica, estas definem-se como um breve periodo
de atonia focal com perda do ténus postural e duracdo infe-
rior a 500ms, associado temporalmente a uma alteracao epi-
léptica no EEG, sem evidéncia de mioclonia positiva prece-
dente, podendo surgir em relacdo com diversas sindromes
epilépticas e epilepsias de diferentes etiologias.

Caso clinico: Doente do género masculino, 58 anos com
antecedentes de hipertensao intracraniana com colocacao de
derivacao ventriculo-peritoneal, trazido ao servico de urgén-
cia por quadro de sonoléncia e movimentos involuntarios dos
membros superiores. Ao exame neurolégico apresentava-se
sonolento, afasia transcortical mista, hemiparesia direita,
reflexo cutaneo-plantar em extensao a direita. O doente apre-
sentava de forma continua mioclonias distais, bilaterais,
caracterizadas por uma queda subita e breve do membro
superior e mdao quando colocado em extensdo, semiologica-
mente compativeis com mioclonias negativas.

TC CE mostrou dois hematomas subdurais - fronto-tempo-
ral direito e da alta convexidade a esquerda. A angiografia con-
firmou a presenca de fistulas durais. O EEG detectou sinais de
disfuncao hemisférica direita, actividade lenta frontal e fronto-
temporal bilateral independente. O registo EMG permitiu
detectar a atonia caracteristica das mioclonias negativas.
Foram registadas mioclonias bilaterais com predominio no
membro superior esquerdo. Na andlise de back average estes
movimentos eram precedidos de onda lenta frontal e temporal
anterior bilateral, alteragdo sugestiva de origem cortical.

Conclusdo: Apresentamos um caso pouco comum de mio-
clonias negativas de origem epiléptica associadas a hemato-
ma subdural bilateral, destacando a importancia de distinguir
este tipo de mioclonias negativas das restantes, sendo a reali-
zagdo de estudo neurofisiolégico mandatéria em casos que
suscitem duvidas diagnosticas.
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Surto mioclénico como forma de
apresentacdo de hemorragia
subaracnédideia espontanea

Andreia Veiga, Andreia Matas, Pedro Guimaraes, Joao Paulo
Gabriel, Mario Rui Silva

Centro Hospitalar de Trds—os-Montes e Alto Douro.
andreia.a.veiga@gmail.com

Introducao: As mioclonias fazem parte do espectro clinico
de vdrios sindromes epiléticos de que algumas epilepsias
generalizadas idiopdticas e encefalopatias epiléticas sao
exemplo. As lesdes do sistema nervoso central sdao uma causa
a investigar perante um doente com mioclonias “de novo”.

Caso clinico: Senhora de 76 anos, autbnoma, admitida ao
servico de Hematologia para investigacao de anemia, anore-
xia e perda ponderal com cerca de 2 meses de evolugao. De
antecedentes pessoais a registar hipertensao arterial, dislipi-
demia e diabetes mellitus tipo 2, medicados. Durante o inter-
namento desenvolve quadro de mioclonias multissegmenta-
res, com atingimento axial e apendicular (tem video), nao se
encontrando qualquer outra altera¢do ao exame neurolégico,
nem evento precipitante aparente. A investiga¢ao com TC cra-
nio-encefédlica evidenciou hemorragia subaranéideia com
sangue decantado em sulcos temporais, frontais parassagitais
e laterais bilaterais sugerindo etiologia traumadtica ou secun-
daria as alteragdoes hematolégicas graves apresentadas pela
doente (trombocitopenia severa - 5000u/L). O eletroencefalo-
grama revelou-se normal. Ficou medicada com clonazepam
com remissao da clinica. A TC cranio-encefalica de controlo
evidenciou absorcdo completa do componente hemdtico.
Teve alta com diagndstico de anemia apldstica e sem intercor-
réncias a registar.

Conclusdo: No caso reportado advogamos que as mioclo-
nias sdo manifestacdo da disfuncdo cortical provocada pela
hemorragia subaracnéideia, cuja localizacdo (predominante-
mente frontal) justifica a sintomatologia. Realcamos a rarida-
de de tal apresentacao clinica.

Um caso de Encefalite anti-NMDAR
ndo paraneoplasica recidivante

Pedro Pereira’, Nadine Ferreira', Fernando Pita? Paula Breia’,
Cldudia Guarda'

1-Servico de Neurologia do Hospital Garcia de Orta; 2-Servico de
Neurologia do Hospital de Cascais.

pedro.mdap@gmail.com

Resumo: A encefalite anti-NMDAR é uma doenga autoi-
mune, frequentemente paraneopldsica, surgindo predomi-
nantemente em mulheres jovens. O quadro clinico manifesta-
se tipicamente por etapas, surgindo inicialmente sintomas
psiquidtricos, alteracdes da linguagem e crises epilépticas.
Posteriormente surgem flutuacoes do estado de consciéncia,
discinésias e instabilidade auton6mica, seguindo-se o coma.

Apresentamos um caso de um doente com 20 anos, sem
antecedentes pessoais relevantes, internado aos 15 anos apds
inicio de crises epilépticas parciais com generalizacdo. A TC-
CE era normal, o EEG inicial revelou lentificacdo no hemisfé-
rio esquerdo e o liquor revelou pleocitose (94 céls/pl) com
predominio de mononucleares. Instalaram-se subsequente-
mente mutismo com comportamentos bizarros e agressivos,
com posterior estado de mal convulsivo. Foi transferido para
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a Unidade de Cuidados Intensivos, onde permaneceu 105 dias
dada a refratariedade clinica e eletroencefalografica a multi-
plos anti-epilepticos. Toda a investigacao foi negativa incluin-
do os anticorpos anti-neuronais disponiveis na altura (anti-
Ru, anti-Ri, anti-Yo). Fez prova terapéutica para encefalite
auto-imune com pulsos de metilprednisolona e imunoglobu-
lina. Houve estabilizacdo e recuperacao clinica progressiva,
sendo que a data de alta apresentava alteracoes da linguagem,
nao tendo recuperado o anterior rendimento escolar.

Aos 18 anos, foi internado novamente por episédios de
perda de contacto e alteracoes do comportamento (riso,
choro, agitacdo e agressividade) que respondiam ao midazo-
lam, com afasia pds-critica. Este quadro foi interpretado
como estado de mal epiléptico, do tipo parcial complexo,
tendo sido transferido para a Unidade de Cuidados
Intensivos, onde se manteve por 15 dias. O liquor apresentava
bandas oligoclonais, sem outras alteracdes. No EEG eviden-
ciava-se lentificacdo focal frontal esquerda. Foram repetidos
os anticorpos anti-neuronais, tendo sido positivos os anti-
NMDAR.

Este caso demonstra as dificuldades diagnésticas das
encefalites sindpticas autoimunes, sendo paradigmatico pelas
manifestagdes clinicas e aspetos video-eletroencefalograficos,
encontrados no decurso do quadro. O diagnéstico de encefa-
lite anti-NMDAR depende de uma elevada suspeita clinica,
devendo a terapéutica ser iniciada o mais precocemente pos-
sivel, mesmo empiricamente, para melhoria do seu prognoés-
tico. No caso dos homens, a associacdo com neoplasia é rara,
sendo que a recidiva do quadro encefalitico surge em cerca de
um quarto dos doentes. Nestes casos, a presenca de um diag-
nostico definitivo permite o tratamento adequado e se neces-
sario a escalada da terapéutica imunossupressora.

Bibliografia: (1) MD PJD, Dalmau J, MD EL, et al. Clinical
experience and laboratory investigations in patients with anti-
NMDAR encephalitis. The Lancet Neurology. 2011;10(1):63-
74. Available at: http://linkinghub.elsevier.com/retrieve/pii/
$1474442210702532.

Palavras Chave: Encefalite anti-NMDAR; crise epileptica;
corticoterapia.

Analise combinada da eficacia do
acetato de eslicarbazepina como trata-
mento adjuvante de adultos com crises
parciais até um ano de seguimento

Rui Sousa’, Teresa Nunes', Patricio Soares-da-Silva'?

1-BIAL - Portela & C?, S.A., S. Mamede do Coronado, Portugal;
2-Universidade do Porto, Porto, Portugal.

rui.sousa@bial.com

Introducéo: O acetato de eslicarbazepina (ESL) estd indi-
cado como tratamento adjuvante de doentes adultos com cri-
ses epilépticas parciais (POS), com ou sem generalizacdo
secundadria.

Objectivos: Avaliar a eficacia do ESL nas doses aprovadas
de 800 mg e 1200 mg uma vez ao dia (QD), durante o periodo
duplamente cego (DB) e a extensdo aberta (OLE) de trés
ensaios de fase IIL.

Metodologia: Foram agrupados dados de 3 ensaios de fase
III, multicéntricos, DB, randomizados, controlados com pla-
cebo, em doentes adultos com =4 POS por semana apesar de
tratados com 1-3 antiepilépticos concomitantes. Ap6s um
periodo de baseline de 8 semanas e de uma titulagdo de 2
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semanas, o ESL foi administrado QD nas doses de 400 mg, 800
mg e 1200 mg durante 12 semanas de tratamento de manu-
tencdo. Ap6s uma reducdo gradual de dose de 4 semanas
(apenas em dois estudos) os doentes tiveram a oportunidade
de entrar numa OLE a 1 ano, sendo tratados com ESL 800 mg,
ajustado para 400 mg a 1200 mg.

Resultados: No periodo DB a populacdo por intencao de
tratar incluiu 1035 doentes (placebo=286; ESL 400 mg=195;
ESL 800 mg=282; ESL 1200 mg=272). Em comparag¢ao com o
placebo, a frequéncia padronizada de crises durante 12 sema-
nas de tratamento de manutengao (endpoint primério) foi sig-
nificativamente reduzida com ESL 800 mg e 1200 mg
(p<0.0001 nos dois grupos). A taxa de respondedores foi signi-
ficativamente maior com ESL 800 mg (36.3%, p=0.0001) e 1200
mg (43.5%, p<0.0001) do que com placebo (21.5%). Outras
andlises secunddrias também mostraram um efeito significa-
tivo do ESL 800 mg e 1200 mg comparativamente ao placebo.
857 doentes completaram o periodo DB, 833 (97.2%) entraram
na OLE e 612 (73.5%) completaram 1 ano de tratamento com
uma dose mediana de ESL de 800 mg. A redu¢do mediana
relativa na frequéncia de crises foi de 45.3% nas semanas 5-16
e aumentou para 50.0% nas semanas 41-52. A taxa de respon-
dedores foi de 46.1% nas semanas 5-16 e aumentou para
50.1% nas semanas 41-52. As pontuacdes globais e em varios
dominios das escalas Mean Quality of Life in Epilepsy-31 e
Montgomery-Asberg Depression Rating Scale apresentaram
melhorias significativas na ultima avaliacdo comparativa-
mente com a baseline.

Conclusdes: O tratamento adjuvante com ESL 800 mg e
1200 mg, em toma Unica didria, foi significativamente supe-
rior ao placebo na reducao de crises epilépticas parciais e a
eficécia foi sustentada até um ano de tratamento em extensao
aberta.

Analise combinada da tolerabilidade
do acetato de eslicarbazepina como trata-
mento adjuvante de adultos com crises
parciais ate um ano de sequimento

Helena Gama', Roberto Pinto'? Rui Sousa’, Teresa Nunes'’,
Patricio Soares-da-Silva"*

1-BIAL - Portela & C3, S.A., S. Mamede do Coronado, Portugal;
2-Universidade do Porto, Porto, Portugal.

rui.sousa@bial.com

Introducao: O acetato de eslicarbazepina (ESL) estd indi-
cado como tratamento adjuvante de doentes adultos com cri-
ses epilépticas parciais (POS), com ou sem generalizacao
secundadria.

Objectivos: Avaliar a tolerabilidade do ESL nas doses apro-
vadas de 800 mg e 1200 mg uma vez ao dia (QD), durante o
periodo duplamente cego (DB) e a extensao aberta (OLE) de
trés ensaios de fase III.

Metodologia: Foram agrupados dados de 3 ensaios de fase
III, multicéntricos, DB, randomizados, controlados com pla-
cebo, em doentes adultos com =4 POS por semana apesar de
tratados com 1-3 antiepilépticos concomitantes. Ap6s um
periodo de baseline de 8 semanas e de uma titulagdo de 2
semanas, o ESL foi administrado QD nas doses de 400 mg, 800
mg e 1200 mg durante 12 semanas de tratamento de manu-
tencdo. Apés uma reducdo gradual de dose de 4 semanas
(apenas em dois estudos) os doentes tiveram a oportunidade
de entrar numa OLE a 1 ano, sendo tratados com ESL 800 mg,
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ajustado para 400 mg a 1200 mg.

Resultados: No periodo DB a populacdao de seguranca
incluiu 1049 doentes (placebo=289, ESL 400 mg=196, ESL 800
mg=284, ESL 1200 mg=280). Observou-se um aumento dose-
dependente na incidéncia (%) de eventos adversos emergen-
tes com o tratamento (EAET) (placebo=46.4, ESL 800 mg=62.7,
ESL 1200 mg=67.5), EAET possivelmente relacionados (place-
bo=24.9, ESL 800 mg=47.2, ESL 1200 mg=55.0) e EAET que
levaram a descontinuagdo (placebo=4.5, ESL 800 mg=11.6,
ESL 1200 mg=19.3). Ndo se verificou dose-dependéncia nos
EAET graves (placebo=1.4, ESL 800 mg=3.5, ESL 1200 mg=3.2).
Os EAET observados em =10% dos doentes foram tonturas,
sonoléncia, cefaleias e nduseas. A maioria dos EAET foi leve a
moderada. A frequéncia de EAET nos grupos tratados com
ESL ou placebo foi semelhante a partir das 6 semanas. 857
doentes completaram o periodo DB, 833 (97.2%) entraram na
OLE e 612 (73.5%) completaram 1 ano de tratamento com
uma dose mediana de ESL de 800 mg. Na OLE a 1 ano 63.7%
dos doentes reportaram EAET, 40.5% reportaram EAET possi-
velmente relacionados, 7.1% reportaram EAET graves e 7.3%
reportaram EAET que levaram a descontinuagao. EAET afec-
tando =10% dos doentes foram similares ao periodo DB (ton-
turas e cefaleias) e nao se observaram alteracgoes laboratoriais
relevantes.

Conclusdes: O acetato de eslicarbazepine 800 mg e 1200
mg, em toma tnica didria, foi bem tolerado e demonstrou um
favoravel perfil de seguranca até um ano de tratamento adju-
vante de doentes adultos com crises epilépticas parciais.

Reaccdo cruzada aos antiepilépticos
aromaticos

Ana Castro Caldas', Vitor Oliveira"?, José Pimentel"?
1-Departamento das Neurociéncias (Servico de Neurologia),
Hospital de Santa Maria, Lisboa; 2-Faculdade de Medicina da
Universidade de Lisboa

ana_palmela@msn.com

Introducéo: Os antiepilépticos (AEs) aromadticos estao fre-
quentemente associados a reac¢des cutaneas idiosincrasicas,
por acumulacdo de metabolitos téxicos como o 6xido de
areno e por provavel resposta imunitdria mediada pelas célu-
las T. Neste grupo estao incluidos os tradicionais como a car-
bamazepina (CBZ), fenobarbital (PHT) e pentobarbital (PBT),
e 0s novos como a lamotrigina (LTG), oxcarbazepina (OXC),
eslicarbazepina (ESL) e zonisamida (ZNS).

Caso clinico: Mulher de 29 anos, caucasiana, com esclero-
se mesial diagnosticada aos 24 anos no contexto de crises par-
ciais complexas. Foi inicialmente medicada com valproato de
sédio (VPA). A introducéo posterior de CBZ foi complicada 1
semana depois por uma erupg¢do cutanea maculo-papular
pruritica com distribuicdo centrifuga, associada a edema da
face e extremidades, sem outras manifestacoes sistémicas e a
sua suspensao reverteu o quadro clinico. Por manutenc¢do de
crises frequentes foi introduzida a LTG, seguida 5 dias depois,
de rash cutaneo idéntico. A introducao posterior de OXC e ESL
em tempos diferentes, foi igualmente complicada por nova
reaccao cutanea generalizada. A doente estd actualmente
medicada com VPA, ZNS e levetiracetam sem surgimento
qualquer reacc¢ao cruzada.

Conclusdo: As reacgdes cruzadas representam um largo
espectro e a sua patogénese parece envolver multiplos meca-
nismos resultando numa resposta imune tardia. Relatamos,
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tanto quanto sabemos da revisdo da literatura, o primeiro
caso com participacdo da ESL, e frizamos a necessidade de
reconhecer esta entidade para evitar reac¢oes cutaneas catas-
tréficas.
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Sexta-feira, 22 Marco 2013

15:00-16:30 Curso Pré--Congresso
15:00-15:10 Abertura - Dr.2 Rita Simdes e Dr. Miguel Gago
15:10-15:40 Parkinsonismo em doencas sistémicas - Dr. José Vale
15:40-16:10 Tremor em doencas sistémicas - Dr. Miguel Gago
16:10-16:30 Distonia em doencas sistémicas - Dr.» Marina Magalhaes

16:30-17:00 Coffee break

17:00-18:00

17:00-17:30 Coreia e discinésias paroxisticas em doencas sistémicas - Prof. Cristina Costa
17:30-18:00 Ataxia em doencas sistémicas - Prof. Dr. Paula Coutinho

18:30-19:30 SIMPOSIO NOVARTIS
A Levodopa e o Desenvolvimento de AFQ - Tratamento na Doenca de Parkinson
Dr.2 Ana Graf

20:00-21:30 Jantar

Sabado, 23 Marco 2013

08:00-09:30 Reunides de trabalho

09:30-11:00 Comunicacoes Orais
Moderadores: Prof. Tiago Outeiro e Prof. Cristina Januario

11:00-11:30 Coffee break

11:00-13:00 Comunicacoes Orais
Moderadores: Dr. Paulo Alegria e Dr.2 Rita Simoes
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Volume 13 | N.21 | Maio de 2013 Sinapse

Programa ° Reunido da SPDMov 2013 =

199



14:00-15:30

16:00-18:00

18:00-19:00

19:00-19:30

21:30-23:00

08:00-09:00

09:00-10:00

10:30-12:30

12:30-13:30
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Comunicacoes Orais
Moderadores: Dr. Alexandre Mendes e Dr.2 Joana Damasio

Clube dos Ganglios da Base
Moderadores: Prof. Bastos Lima e Dr. Miguel Coelho

SIMPOSIO GE
The role of DAT - imaging in neurodegenerative disorders
Prof. Jaime Kulisevsky

Assembleia geral

MovingQUIZZ
(Grupo Trabalho Educag¢do da SPDMov)

Reunides de trabalho

SIMPOSIO ROVI
Dacepton An "“On" Therapeutic Alternative
Prof. Carlo Colosimo

UpDate on:
Moderador: Prof. Joaquim Ferreira

Doenca de Parkinson — Dr. Jodo Massano

Parkinsonismos atipicos e secundérios — Dr.2 Rita Simdes

Deep Brain Stimulation - Dr. Alexandre Mendes

Doenca de Hungtinton e outras coreias — Dr.2 Leonor Correia Guedes
Ataxias e SPG — Dr.2 Sofia Duarte

Distonia e outras hipercinésias — Dr.2 Ana Morgadinho

Mesa Redonda
Moderador: Dr. Mario Miguel Rosa

Acesso dos doentes a medicacao antiparkinsénica em Portugal:
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Resumos

Clube dos Ganglios da Base

Movimentos coreicos transitorios
provavelmente associados a abstinéncia
alcoodlica.

Sofia Rocha, Alvaro Machado, Gisela Carneiro
Servico de Neurologia, Hospital de Braga

Introducd@o: A abstinéncia alcodlica pode complicar-se
ocasionalmente com disfuncdo transitéria dos ganglios da
base, manifestando-se por parkinsonismo ou coreia.

Caso Clinico: Mulher, 75 anos, com historia de alcoolismo.
Sem exposicdo a neurolépticos. Sem antecedentes familiares
conhecidos. Suspendeu abruptamente o consumo alcoélico.
Durante a abstinéncia iniciou visdo de «vultos», que sabia serem
irreais, movimentos coreicos dos quatro membros e discinésias
orolinguais, comprometendo a marcha e a alimentacdo. TAC
cerebral com atrofia e sequelas vasculares. Estudo analitico, a
excepcao de ligeira macrocitose, sem alteracoes. Medicada com
haloperidol, oxazepam e complexo multivitaminico, com remis-
sd3o dos movimentos involuntdrios dois dias depois. Aos cinco
meses nao houve recorréncia, mantendo-se abstinente.

Conclusdes: Movimentos coreicos transitérios sdo rara-
mente descritos em associacdo a abstinéncia alcodlica, sur-
gindo habitualmente nas primeiras duas semanas. Na doente
descrita, relagdo temporal entre a suspensao e consumos e o
aparecimento da coreia, autolimitada, permite-nos supor um
nexo de causalidade.

Coreia, uma forma de apresentacao rara
de intoxicacdo por mondxido de carbono.

Cristina Garrido'?, Joel Freitas?, Sara Neves?®, Isabel Moreira?,
Joana Damaésio*

1-Servico de Pediatria, Hospital de Santo Anténio, Centro
Hospitalar do Porto; 2-Servico de Neurologia, Hospital de Santo
Anténio, Centro Hospitalar do Porto; 3-Servico de Medicina
Interna, Hospital de Santo Anténio, Centro Hospitalar do Porto.

Introduc@o: A intoxica¢do por monoxido de carbono € res-
ponsdvel por manifestacdes neurolégicas precoces (coma,
convulsdes,) e tardias (doencas do movimento). A coreia é
infrequente e habitualmente descrita a partir do décimo dia
de exposicao.

Caso: Homem de 58 anos, admitido na urgéncia apos ter
sido encontrado caido com movimentos involuntdrios. No
exame neurolégico apresentava periodos de sonoléncia e
coreia generalizada de predominio cranio-cervical. Pela flutua-
¢ao da vigilia foi feita gasimetria que revelou carboxihemoglo-
bina de 9.5%. A TAC cerebral era normal. Os familiares confir-
maram a existéncia de lareira na sala, que permanecia acesa de
noite, onde o doente dormia hd dias. Foi tratado com oxigeno-
terapia hiperbarica. Ao 4° dia o exame neuroldgico era normal.

Comentadrios: Este caso descreve uma apresentacdo rara
de intoxicag¢do por monoxido de carbono. Pretendemos aler-
tar para uma causa tratdvel de coreia aguda associada a alte-
ragao do estado de consciéncia.
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Tiques distonicos de aparecimento apés
uso de sertralina.

Adriana Rua, Joana Damadsio
Servico de Neurologia, Hospital de Santo Anténio, Centro
Hospitalar do Porto

Introducio: O uso generalizado de inibidores seletivos da
recaptacao da serotonina veio revelar um ndmero crescente
de doentes com distirbios do movimento iatrogénicos.

Caso: Mulher, 78 anos, medicada com sertralina 50mg/dia
para sindrome depressiva. Um més depois iniciou movimen-
tos involuntdrios cervicais, piscar olhos, elevacao das sobran-
celhas, encolher ombros, emissdao de sons. Apoiando a mao
no queixo os movimentos cervicais melhoravam significativa-
mente. Voluntariamente suprimia os movimentos, gerando
uma angustia crescente e subsequente explosao de movimen-
tos e sons. Melhorou apds a suspensdo da sertralina mas, em
situacoes de stress, referia reaparecimento transitério destes
movimentos. Recentemente foi reiniciada sertralina com rea-
parecimento dos movimentos involuntarios, suprimiveis mas
com caracter quase constante. Apds a suspensao da sertralina
ficou assintomadtica.

Comentdrios: Pensamos que esta doente apresenta tiques
distonicos induzidos pela sertralina. Apesar da franca melho-
ria apds a suspensao do fairmaco, em situagdes de stress veri-
ficou-se reaparecimento transitdrio dos tiques. Nao encontra-
mos na literatura outras descri¢cdes semelhantes.

Distonia tardia com crises oculogiras e
parkinsonismo em doente medicada com
flunarizina.

Rui Loureiro’, Joana Reis?, Alexandre Mendes'?

1-Servico de Neurologia, Hospital de Santo Anténio, Centro
Hospitalar do Porto, Porto; 2-Servigo de Fisiatria, Hospital de
Santo Anténio, Centro Hospitalar do Porto, Porto; 3-Unidade
Multidisciplinar de Investigacao Biomédica, Universidade do
Porto, Porto

Histéria Clinica: Mulher de 24 anos, com cefaleias e sin-
drome depressivo reactivo ha 1 ano, medicada desde ha 10
meses com flunarizina 20 mg por dia e citalopram 10 mg por
dia. Desde ha 2 meses tinha episédios transitérios de versao
ocular superior, que melhoravam com o sono e eram desenca-
deados por situacoes de ansiedade. Teve seis episddios com
estas caracteristicas. Recorreu ao SU por desvio conjugado do
olhar vertical superior persistente ha varias horas.

Exame neurolégico: Desvio conjugado do olhar para cima,
que revertia por breves momentos, retrocollis ligeiro, rigidez
cervical marcada e rigidez dos quatro membros moderada.

Hipéteses de diagnéstico: Considerou-se provavel que a
distonia e a rigidez eram secunddrias ao tratamento prolonga-
do com flunarizina. Foi considerado tratar-se de uma distonia
tardia.

Tratamento e orientacdo: Ap6s administracdo de biperi-
deno 2.5 mg endovenoso ocorreu reversao do desvio ocular e
do retro-collis. Foi suspensa a flunarizina e a doente foi orien-
tada para a consulta externa.
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Family ties: O papel dissimulador do alcool
numa doenca neuroldgica.

Miguel Gago, Maria José Jordao, Lurdes Rodrigues
Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar do Alto Ave, Guimaraes,
Escola de Ciéncias da Satide da Universidade do Minho

Doente de 51 anos, sexo masculino, com antecedentes de
alcoolismo crénico grave desde jovem, regressa a consulta de
Neurologia por suspeita de Parkinsonismo por bradicinésia,
tremor e défice cognitivo. Na revisao do processo clinico cons-
tatou-se que lhe tinha sido diagnosticado distonia idiopatica
em 1998, sem relato de antecedentes familiares de doengas
neuroldgicas ou psiquidtricas. O filho, com 16 anos, a viver em
Institui¢do social desde a infancia, foi diagnosticado com epi-
lepsia aos 2 anos de idade, por clinica de abalos mioclénicos,
com RM cerebral com heterotopia parietal focal nodular
subependimaria e EEG com surtos de onda abrupta durante o
sono. Reavaliado, na presenca do pai, apresenta distonia
generalizada com abalos mioclénicos. Descoberto ainda que
trés tios com alcoolismo crénico recusam acompanhamento
médico. Discute-se o papel do alcoolismo na manifestagao
fenotipica de uma provavel doenca neurolégica hereditaria.

Doencas hipercinéticas de etiologia
vascular.

Adriana Rua, Joana Martins, Gabriela Lopes, Joana Damdsio
Servico de Neurologia, Hospital de Santo Anténio, Centro
Hospitalar do Porto

Introducéo: As doencas hipercinéticas estdao descritas em
cerca de 1% dos doentes com doenca vascular cerebral.

Caso 1: Mulher de 54 anos com hemiparésia direita sinto-
matica a hemorragia tdlamo-capsular esquerda. A medida
que recuperava do défice motor iniciou movimentos involun-
tarios do membro superior direito, irregulares, bruscos, répi-
dos, que por vezes pareciam ter ritmo, presentes no repouso,
postura e accdo. Foi medicada com levodopa, topiramato e
primidona sem melhoria. Com haloperidol apresentou dis-
creta melhoria.

Caso 2: Mulher de 86 anos com hemiparésia direita sinto-
madtica a enfarte cerebral cortico-subcortical insular esquer-
do. Dez dias ap6s o enfarte iniciou movimentos involuntérios
dos membros direitos de predominio distal, irregulares, brus-
cos e sem ritmo. Apresentou melhoria clinica sem necessida-
de de tratamento.

Conclusao: Apresentamos 2 casos de doencas hipercinéti-
cas de etiologia vascular isquémica e hemorrdgica, aguda e
tardia, acompanhando a recuperacdo motora. Pretendemos
discutir a fenomenologia dos movimentos, em correlagao
com a localizacao anatémica das lesoes.

Alteracdao da marcha em doente com
sequelas de AVC.

Adriana Rua, Gabriela Lopes
Servico de Neurologia, Hospital de Santo Anténio, Centro
Hospitalar do Porto

Introducdo: O agravamento do défice residual dum doente
com sequelas de AVC sugere isquemia no mesmo territério. O
aparecimento de novas alteracoes obriga a repensar na locali-
zacao da lesao e, nalguns casos, a equacionar alternativas etio-
légicas. A correcta avaliacdo semioldgica é fundamental.

Caso clinico: Homem de 62 anos, com antecedentes de
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multiplas perdas transitérias de visao do olho esquerdo e uma
hemiparesia esquerda sem face, interpretadas como episédios
de amaurose fugax e um possivel AVC isquémico lacunar em
territério profundo da artéria cerebral média direita. Toda a
investigacdo etiolégica foi normal ou negativa. Voltou nova-
mente a consulta por agravamento do seu estado, descrito pelo
doente como menor for¢a no brago esquerdo, desequilibrio e
“dificuldade em estar quieto”, com especial perturbacao da
marcha. Pretende-se caracterizar a postura do braco esquerdo
e a alteracao da marcha, e discutir as possiveis etiologias.

Ataxia progressiva com tremor do palato.

Tiago Teodoro, Sandra Agostinho, Patricia Pita Lobo, Miguel
Coelho, Joaquim J Ferreira

Introducéo: O tremor do palato é uma entidade rara e
refractdria a terapéutica farmacolégica. Reportamos um caso
de ataxia progressiva com tremor do palato.

Caso Clinico: Mulher, 60 anos, com instalac¢do progressiva ha
4 anos de movimentos involuntarios do palato, da hemiface
esquerda e periorais, “clicks” auditivos, e desde ha 2 anos com
alteracdo da fala e episodios de disfagia, incoordenacao motora
e desequilibrio da marcha. No dltimo ano refere defeito de
memoria. Observou-se um tremor lento do palato, da faringe e
laringe, defeito mnésico, clonias da hemiface esquerda, decom-
posicao das sacadas e lentificagdo dos movimentos oculares de
perseguicao, nistagmo horizontal em todas as posicoes do olhar,
disfonia, hiperreflexia dos membros inferiores e ataxia da mar-
cha. A RM-CE revelou hipertrofia das olivas bulbares. A restante
investigacdo etioldgica foi negativa, incluindo anticorpos anti-
tiroideus, anti-gliadina, electroforese de proteinas e pesquisa de
T. Whippelli. O EEG foi normal. Nao houve melhoria com gaba-
pentina, valproato de sédio e piracetam. Aguardamos o resulta-
do da pesquisa da mutagdo do gene da GFAP.

Discussao: A associagado de tremor do palato sintomdtico a
ataxia sugere tratar-se de um caso de ataxia progressiva com
tremor do palato, doenca neurodegenerativa rara.

Efeito distinto da estimulacao do nicleo
Vim do talamo no tremor disténico e no
tremor de accdo numa doente com tremor
essencial.

Inés M Cordeiro', Miguel Coelho? Leonor Correia Guedes?,
Patricia Pita Lobo?, Joaquim ] Ferreira®, Mdrio M Rosa”
1-Servigo de Neurologia, Hospital de Faro; 2-Servigo de
Neurologia, Hospital de Santa Maria

Introducdo: A estimulacdo cerebral profunda do ntcleo
Vim do talamo é eficaz no tratamento do tremor de acg¢ao pre-
sente no tremor essencial, embora esteja reportado o desen-
volvimento de tolerancia do tremor a esta estimulagao e ata-
xia como efeito secunddario. Por outro lado, é ainda controver-
so se as entidades nosolégicas tremor essencial e tremor dis-
ténico sdo ou nao duas doencas distintas.

Caso clinico: Mulher de 68 anos, com histéria familiar de
tremor essencial, submetida a estimulacao cerebral profunda
(ECP) do nticleo Vim do tdlamo pela presenca de tremor essen-
cial incapacitante apesar da terapéutica multipla. A doenga
caracterizava-se por: tremor cefélico irregular, mandibular e da
voz moderado; tremor em repouso, bilateral, rdpido, de grande
amplitude e irregular, grave nos membros superiores e modera-
do nos inferiores, sem laténcia; tremor postural, grave e bilate-
ral, rapido e irregular, de grande amplitude, agravando em dife-
rentes posicoes dos membros superiores; tremor cinético sim-
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ples e intencional graves. Existia distonia cervical ligeira com
laterocollis esquerdo e distonia das maos e do pé direito. Sem
bradicinésia ou ataxia, sem resposta a levodopa. Ap6s a ECP,
observou-se de imediato remissdo quase total do tremor de
accao, postural ou cinético. A doente adquiriu autonomia em
tarefas como escrever ou comer. Persistiu no entanto o tremor
em repouso e proximal do brago direito, de moderada amplitu-
de, rapido, irregular, agravando com diferentes posi¢des, com
pouco envolvimento do punho e dedos, que agrava com o esti-
mulador desligado. Associam-se posturas distonicas do mem-
bro superior direito. Sem ataxia apendicular ou da marcha.
Conclusdo: A ECP-Vim foi muito eficaz no tratamento do tre-
mor postural e cinético simples e intencional. No entanto, o seu
efeito parcial sobre o tremor disténico sugere eficdcias distintas
sobre os diferentes tipos de tremor presentes no tremor essen-
cial. Adicionalmente, a irregularidade acentuada deste tremor
disténico pode facilmente induzir o diagnéstico de ataxia.

Hemidistonia progressiva numa criancga de
trés anos.

Pedro Pereira’, José Paulo Monteiro? Cristina Halpern? Maria
José Fonseca®

1-Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta, Almada;
2-Centro de Desenvolvimento da Crianca Torrado da Silva,
Hospital Garcia de Orta, Almada

Rapaz de trés anos com quadro agudo de dificuldade na
mobilizacdo dos membros esquerdos, que motiva ida a urgén-
cia. Apresentou, duas semanas antes, episddio de infecao respi-
ratéria alta. Objetivava-se hemiparesia esquerda (G4), com
arrastamento do membro inferior. Nos dias seguintes instalagao
de postura disténica com flexdo dos dedos da mao esquerda e
por vezes do antebraco e pé homolaterais. Esta postura agrava-
va-se com atividade fisica, desaparecendo com o sono. Por posi-
tividade serolégica IgG/IgM a Mycoplasma pneumoniae fez azi-
tromicina e prednisolona sem melhoria. O painel analitico com
cobre e acidos organicos urindrios, auto-imunidade, serologias
virais, aminodcidos, RM-neuro-eixo, EEG, exame citoquimico
do LCR, glicorrdquia e neurotransmissores foram normais. A
resposta a L-Dopa foi negativa. Trés meses depois, inicio de tre-
mor de a¢do predominantemente intencional do membro supe-
rior direito, disfagia e disartria grave. Observava-se também
ligeiro laterocolis esquerdo e discretos movimentos involunta-
rios da lingua. Perante o agravamento rediscutiu-se o diagnosti-
co diferencial e aprofundou-se a investigacao.

Doenca de movimento na encefalite
anti-NMDAr.

Inés Carrilho
Servico Neuropediatria do Centro Hospitalar Porto

Introducéo: Estdao descritos como caracteristicos da ence-
falite anti NMDAr os movimentos complexos e estereotipados
dos membros superiores bilateralmente, associados a movi-
mentos periorais e oculares. Segundo alguns autores pode
estar relacionado com um status dissociatus.

Caso clinico: Crianca de 8 anos que iniciou alteracdes com-
portamento e possiveis crises epilépticas (olhar parado e movi-
mentos dum brago). Evoluiu em dias para um estado de perda
do contacto com o meio, da capacidade de marcha, e ins6nia
total. Nesta fase apresentava movimentos dos membros supe-
riores, antigravidade, complexos , alguns estereotipados, que
simulavam movimentos voluntarios com propésito (escrever,
karaté...). Simultaneamente apresentava movimentos orolin-
guais e movimentos de elevar as sobrancelhas, sem traducdo no
EEG. Detetados anticorpos anti NMDAr. Fez tratamento imu-
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nosupressor e neurolepticos com resolugao do quadro.

Conclusao: O reconhecimento da associacao destes movi-
mentos com a encefalite anti NMDAr é importante dado ser
uma entidade potencialmente tratavel. Pretende-se discutir
com videos a semiologia dos movimentos.

Comunicacoes Orais

Atrofia de sistemas multiplos provavel
marcadamente assimétrica.

Ana Ribeiro', Ana Morgadinho', Kailash Bhatia*

1-Servigo de Neurologia do Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra - Hospital Geral, Coimbra, Portugal; 2-Sobell
Department of Motor Neuroscience and Movement Disorders,
UCL Institute of Neurology, Londres, Reino Unido

Introducio: A Atrofia de Sistemas Multiplos (MSA) é uma
doenca neurodegenerativa esporddica cuja apresentacao
resulta da combinac¢do em grau varidvel de sinais e/ou sinto-
mas piramidais, extra-piramidais e disfungao autonémica. E
frequentemente reconhecida na pratica clinica perante um
quadro de parkinsonismo bilateral com rigidez predominan-
temente axial e fraca resposta ao tratamento com L-Dopa. No
entanto, algumas séries descrevem quadros predominante-
mente assimétricos que levantam duvidas no diagndstico
diferencial, nomeadamente com a Doenca de Parkinson e/ou
Degenerescéncia Cortico-Basal.

Caso Clinico: Mulher, 67 anos de idade, refere quadro pro-
gressivo de dificuldade de mobilizacdo do hemicorpo esquer-
do com cerca de trés anos de evolucdo. Dois anos depois ini-
cia dificuldades na marcha com quedas frequentes, tonturas
posturais e urgéncia miccional. O exame neuroldgico revela
facies hipomimica, rigidez predominantemente do hemicor-
po esquerdo e axial com bradicinesia marcada nas manobras
motoras a esquerda e postura do membro superior esquerdo
em flexao. Marcha de pequenos passos com anteroflexdo do
tronco e alteracdo grave dos reflexos posturais. Hipotensao
ortostdtica revelada por queda sistdlica superior a 30 mmHg.
Sem melhoria sintomdtica significativa apds introducgao de L-
Dopa titulada até 1000mg/dia. Realizou RM-ce que revelou
atrofia cerebelosa com atingimento do pedtnculo cerebeloso
meédio, deposicao de hemossiderina no putamen direito com
impressao linerar lateral com discreto hipersinal em T2.

Conclusdao: A MSA pode ter uma apresentacao marcada-
mente assimétrica, o que pode estar na origem de dificulda-
des no seu diagnéstico. Deste modo, é importante reconhecer
esta assimetria como um fendtipo possivel da MSA, uma vez
que frequentemente, alguns sinais e/ou sintomas caracteristi-
cos desta patologia podem ter um aparecimento mais tardio.

Novel heterozygous mutation in a
Brazilian chorea-acanthocytosis case -
pitfalls of diagnostics.

Pricila Bernardi', Ines Silva®, Francisco J. Enguita®, Adrian
Danek®, Benedikt Bader?®, Katia Lin*, Gabriel Miltenberger-
Miltenyi®

1-Ntcleo de Genética Clinica, Departamento de Clinica Médica
Hospital Universitdrio, Universidade Federal de Santa Catarina —
UFSC, Florianépolis, SC, Brasil; 2-Instituto de Medicina Molecular,
Faculdade de Medicina-Universidade de Lisboa, Portugal;
3-Neurologische Klinik, Ludwig-Maximilians-Universitat,
Miinchen, Germany; 4-Servico de Neurologia, Departamento de
Clinica Médica Hospital Universitario, Universidade Federal de
Santa Catarina — UFSC, Florianépolis, SC, Brasil
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Background: Chorea-acanthocytosis (ChAc) follows an
autosomal recessive inheritance. An autosomal dominant pat-
tern has been claimed for a few cases but never substantiated.
To date, three patients have been reported from Brazil, where
the diagnosis of ChAc was confirmed by chorein Western blot
on red cell membranes. Genetic analyses of the VPSI3A gene
found compound heterozygous mutations in two cases, of
which one harboured a gross deletion. Only a single heterozy-
gous nonsense mutation was detected in the third case.

Case report: We report the fourth case from Brazil, a 42
year-old Caucasian male from non-consanguineous, asymp-
tomatic parents, who reported walking difficulties starting 5
years previously. Approximately 1.5 years ago the patient
showed dysphagia, weight loss, involuntary movements of the
head and limbs, as well as depression. CPK was elevated and
erythrocytes showed acanthocytosis (50%; Giemsa staining).
Brain MRI showed atrophy of the caudate nuclei, slight dilata-
tion of the anterior horns of both lateral ventricles and slight
generalized cerebral cortical atrophy. Electromyography
revealed sensory axonopathy. The most recent neurologic
evaluation disclosed chorea, coprolalia, oro-facial dyskinesia,
generalized hypotonia, absence of tendon reflexes with pre-
served muscle strength. The patient s sister (39 years) displays
a similar movement disorder. We carried out mutation search
on the VPSI3A gene with PCR and direct sequencing. This
analysis revealed one novel genetic variant in heterozygous
state, which we presume as pathogenic. Investigation for a
gross deletion/duplication is currently performed.

Conclusions: We report on the fourth Brazilian ChAc
patient and discuss the difficulties of genetic analysis in this
condition without obvious mutation hotspots and a variety of
underlying alterations of the VPS13A gene. As long as not all
cases with only a single detected mutation have been proper-
ly analysed the claim of autosomal dominant transmission
should not be propagated.

Comprehensive LRRK2 screening in
Portuguese patients with Parkinson's
disease: a new family segregating the p.
Arg1441His mutation and novel variants.

Leonor Correia Guedes, MD' Lei Zhang, MD, PhD** Marialuisa
Quadri, BSc?, Miguel Coelho, MD', Anabela Valadas, MD' Tiago
Mestre,MD' Patricia Lobo,MD', Mario Miguel Rosa,MD", Erik
Simons?®, Ben A. Oostra, PhD? Joaquim J. Ferreira, MD', and
Vincenzo Bonifati, MD, PhD?

1-Neurological Clinical Research Unit, Instituto de Medicina
Molecular, 1649-028 Lisbon, Portugal; 2-Department of Clinical
Genetics, Erasmus MC, PO. Box 2040, 3000 CA, Rotterdam, The
Netherlands; 3-Department of Pediatrics, the Second Hospital of
Jilin University, China

Genetic factors play an important role in the etiology of
Parkinson’s disease (PD). Mutations in the LRRK2 and GBA
genes are increasingly recognized as frequent determinants of
familial and sporadic PD. However, in several populations, the
prevalence and type of mutations in these genes remain poorly
known as very few comprehensive studies investigating the
complete coding regions of these genes, exist so far. We studied
61 patients with familial PD referred from a single centre in
Lisbon, Portugal. In this cohort, we sequenced the entire open
reading frames and the exon-intron boundaries of the LRRK2
and GBA genes. In LRRK2, we identified ten p.Gly2019Ser carri-
ers (16.4%), and two p.Argl441His carriers (3.3%); furthermore,
six patients each carried a novel variant (4 coding variants, 1
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intronic, and one 3’-UTR). Screening of GBA revealed no patho-
genic mutations. We subsequently followed up the eight LRRK2
variants in an independent cohort of 251 PD patients (25 famil-
ial and 226 sporadic) and 138 healthy individuals recruited from
the same center. Ten additional patients carried the
p-Gly2019Ser (10 out of 251 cases), and no carriers of the other
mutations were found. None of these variants were identified in
the control group. This comprehensive study confirms that
p-Gly2019Ser is the most important genetic cause of PD in
Portugal, and supports the contention that p.Arg1441His is also
a PD-causing mutation. These findings have relevance for the
genetic testing and counseling of PD patients in this population.

Ataxia espinocerebelosa tipo 7 associada
a miopatia com agregados tubulares.

Ana Castro Caldas', Sara Machado?, Ana Cldudia Fonseca',
Teresinha Evangelista', Leonor Correia Guedes', Luisa
Albuquerque’, Miguel Coelho’

1-Departamento das Neurociéncias, Hospital de Santa Maria,
Lisboa; 2-Servigo de Neurologia, Hospital Professor Doutor
Fernando Fonseca, Amadora.

Introducdo: A SCA 7 é uma ataxia espinocerebelosa que
apresenta como manifestagdes clinicas cardinais a presenca
de ataxia cerebelosa e degenerescéncia macular progressivas.
Podem coexistir sinais piramidais, oftalmoplegia e parkinso-
nismo, nao estado descrita a associacdo com miopatia.

Caso clinico: Homem de 32 anos, natural de Mocambique,
sem antecedentes pessoais ou familiares relevantes embora se
desconheca o estado de saude actual do pai, filho de pais nao
consanguineos com um quadro estdvel de baixa da acuidade
visual com 8 anos de evolucdo e disartria, incoordenacdo
apendicular e da marcha de agravamento progressivo com 2
anos de evolucao. Observou-se titubiagdo, lentificacao e
decomposicao das sacadas nos movimentos verticais e horizo-
natais, apraxia ocular, disartro-hipofonia moderada, ataxia
apendicular e da marcha marcada, disdiadococinésia, presen-
ca bilateral do sinal de Holmes, prova de Romberg negativo e
ROTs patologicamente vivos sem outros sianis piramidais; nao
se observaram sinais clinicos de miopatia Observou-se ainda
uma maculopatia bilateral com atrofia da neurorretina macu-
lar ODE. A RMN-CE mostrou uma atrofia pancerebelosa e do
tronco cerebral, enquanto que a biépsia muscular do musculo
deltéide revelou uma miopatia com agregados tubulares. O
teste genético para SCA 7 foi positivo com 49 repeticdoes.

Conclusdo: Descrevemos o primeiro caso de SCA 7 asso-
ciado a miopatia com agregados tubulares, expandindo o
fenotipo classico da SCA 7. O presente caso reforga a impor-
tancia de considerar as SCAs no diagnéstico diferencial de
ataxias esporadicas no adulto.

Sindrome Distonia-Parkinsonismo
associado a uma nova mutacao genética
ATP1A3.

Fradique Moreira, Joana Afonso Ribeiro, Rosario Almeida,
Cristina Janudrio

Introducao: A associagdo de distonia e parkinsonismo é
uma caracteristica proeminente em vdrias doencas hereditd-
rias e neurodegenerativas que afectam os ganglios da base. A
mutacdo no gene ATP1A3 é estd tipicamente associada com
“Rapid-onset Dystonia-Parkinsonism”. Até a data foram des-
critas 10 variantes alélicas patogénicas, todas elas enquadra-
das num fenétipo comum.
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Objetivo: Estudo de caso de doente com fendtipo de
Distonia-Parkinsonismo possivelmente ligado a uma nova
mutagdo no gene ATP1A3.

Métodos: Estudo de caso.

Caso-clinico: Doente do sexo feminino de 76 anos de idade,
que iniciou aos 24 anos quadro de instalag@o stbita de disto-
nia no pé direito, sem factor precipitante identificado. Esta sin-
tomatologia manteve-se estdvel, com discreta flutuacao,
durante os 20 anos seguintes. Foi posteriormente encaminha-
da para a consulta de Neurologia por bradicinesia global e alte-
ra¢des da marcha. Ao exame neurolégico evidenciava uma dis-
creta disfonia espasmddica, distonia do pé direito e hemipar-
kinsonismo direito. O tratamento com doses baixas de levodo-
pa permitiu alcancar estabilidade do quadro durante mais de
10 anos. Nos ultimos seis houve progressao, demonstrando
parkinsonismo bilateral e distonia do hemicorpo direito com
envolvimento cranio-cervical (blefarospasmo, torcicolo).
Obteve-se de novo uma resposta a um ligeiro aumento na dose
de levodopa. Foram excluidas causas secundérias de Distonia
e Parkinsonismo. O estudo genético para DYT1, DYT5, gene da
parkina e LRRK2 foram negativos. O estudo genético para pes-
quisa de DYT12 revelou uma mutagdo nonsense em heterozi-
gotia no exdao 12 do gene ATP1A3 [c.1974c>T(p.Arg492X)].
Doente sem histéria familiar de doenga neuroldgica.

Conclusdo: As mutacdes descritas no gene ATP1A3 sdo do
tipo missense ou pequenas insercoes/deleccoes encontradas
em apenas 6 dos 23 exdes (exoes 8, 14, 15, 17, 20, e 23). No caso
descrito foi encontrada uma nova mutag¢do no exao 12 e o
facto de originar uma proteina truncada € indicativo de pro-
vével patogenicidade. O fendtipo desta doente é também ati-
pico, com marcado défice dopaminérgico pré-sindptico (con-
firmado por DaTSCAN), contrariamente aos outros casos des-
critos na literatura, nos quais a via dopaminérgico nigro-
estriatal se encontra preservada.

Interplay between alpha-synuclein and
oxidative stress in Parkinson's disease
cell models.

Rita Perfeito’, Marcio Ribeiro', Tiago E. Outeiro?, Leonidas
Stefanis®*, A. Cristina Rego'*®

1-CNC-Center for Neuroscience and Cell Biology, University of
Coimbra, Portugal; 2-Instituto de Medicina Molecular, Lisboa,
Portugal; 3-Division of Basic Neurosciences, Biomedical Research
Foundation of the Academy of Athens; 4-Second Department of
Neurology, University of Athens Medical School, Athens, Greece;
5-Faculty of Medicine, University of Coimbra, Coimbra, Portugal

Alpha-synuclein (alpha-syn) is an abundant neuronal pro-
tein that has been linked to neurodegeneration in both spo-
radic and familial forms of Parkinson’s disease (PD).
Mutations, duplications and triplications in the gene encod-
ing alpha-syn are responsible for earlier forms of PD.
Moreover, alpha-syn post-translational modifications, aggre-
gated alpha-syn, mitochondrial dysfunction and oxidative
stress have been also pointed out as key pathogenic events of
this disorder. Here, we analysed the link between oxidative
stress and alpha-syn in SH-SY5Y neuroblastoma cell lines
overexpressing wild-type (WT) and mutant A53T alpha-syn
either transiently transfected or conditionally expressing (in
the case of WT protein only) in a system regulated by doxycy-
cline (-Dox). Oxidative stress induced with ferrous iron
(FeSO4) was shown to increase the production of reactive oxy-
gen species (ROS), hydroperoxides and superoxide anion. In
transiently transfected cells, iron-induced ROS was correlated
with the formation of ubiquitin-labelled alpha-syn aggre-
gates, mitochondrial depolarization and phosphorylation of
alpha-syn at serine 129. Furthermore, we reported a higher
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susceptibility of mutant A53T alpha-syn expressing cells. In
SH-SY5Y cells conditionally overexpressing alpha-syn,
increased ROS was observed under basal conditions in cells
overexpressing alpha-syn, compared to cells expressing the
endogenous protein (+Dox). Furthermore, increased ROS lev-
els were closely related with a decrease in the activities and
levels of proteins involved in the antioxidant defense path-
ways, namely SOD1, SOD2 and reduced (GSH) and oxidized
(GSSG) glutathione. Accordingly, the levels of the catalytic
subunit of glutamate-cysteine ligase (GCLc) were also dimin-
ished. Further analysis of nuclear fractions demonstrated that
nuclear factor erythroid 2-related factor 2 (Nrf2), which acti-
vates the gene transcription of these antioxidant proteins fol-
lowing mild intracellular ROS production, showed decreased
levels in -Dox cells. Overall, data suggest that overexpression
of alpha-syn may be involved in modifying the susceptibility
to oxidative stress and the antioxidant response, defining sub-
sequent alpha-syn aggregation and phosphorylation in agree-
ment with the pathological events described in PD.

This work was supported by Fundacdo para a Ciéncia e a
Tecnologia (FCT), Portugal, project reference PTDC/SAU-
NEU/101928/2008.

Slow versus Rapid Progression
Parkinson's Disease: Molecular
Determinants and Biomarkers.

Gabriel Miltenberger-Miltenyi', Leonor Correia Guedes’, Tiago
Mendes', Raquel Pinho’, Miguel Coelho’, Tiago Mestre', Anabela
Valadas', Patricia Lobo', Dulce Neutel', Mario Miguel Rosa’,
Joaquim J. Ferreira"?, Tiago Outeiro"?*

1-Instituto de Medicina Molecular, Faculdade de Medicina,
Universidade de Lisboa, Portugal; 2-Laboratério de Farmacologia
Clinica e Terapéutica, Faculdade de Medicina, Universidade de
Lisboa, Portugal; 3-Department of Neurodegeneration and
Restorative Research, Unviersity Medical Center Goettingen,
Goettingen, Germany

Background: Parkinson’s disease (PD) is one of the most
common movement disorders. Both genetic and environmen-
tal factors are involved in modifying onset and disease pro-
gression. Clinically, it is possible to distinguish between 2 sub-
populations of patients, one with a slow progression of dis-
ability, and other with a faster progression.

Objectives: To assemble two well-characterized cohorts of
PD patients, according to the speed of progression of the
motor symptoms, in order to identify biomarkers with predic-
tive value.

Patients and methods: We started to assemble and charac-
terize two clinically distinguishable cohorts, one consisting of
patients with a slow progression (symptoms of PD = 10 years
and HY = 2.5 on state) and one with a fast progression of PD
(symptoms of PD = 10 years and HY 3 or 4 on state). Patients
were screened for mutations in three genes most commonly
linked to familial forms of PD: alpha-synuclein, Parkin and
LRRK2. We also performed gene expression analyses of the
two cohorts in order to identify specific expression patterns
that may distinguish the groups.

Results: We found mutations in 8 of 95 patients, in 2 cases
in the Parkin and in 6 cases in the LRRK2 gene. From the 2 dif-
ferent Parkin mutations one was novel. We found Parkin poly-
morphisms that might affect the phenotype in 42 patients.
The mutations were found in 6 out of 8 patients with fast pro-
gression PD. In parallel, we identified a set of genes differen-
tially expressed in fast vs. rapid progression patients.
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Conclusions: We started to set up a registry including PD
patients that we tested for mutations in PD associated genes.
Gene expression analysis enabled us to identify a set of genes
specifically up- or down-regulated in slow vs. fast progression
PD cases. Ultimately, we validate our findings in an independ-
ent cohort of patients.

Heat-mediated enrichement of -synuclein
from cells and tissue for assessing post-
translational modifications.

Hugo Vicente Miranda', Wei Xiang?, Rita Machado de Oliveira’,
Tania Simoes?®, José Pimentel*®, Jochen Klucken®, Deborah
Penque® and Tiago Fleming Outeiro""*

1-Cell and Molecular Neuroscience Unit, Instituto de Medicina
Molecular, Lisboa, Portugal; 2-Institut fiir Biochemie (Emil-
Fischer-Zentrum), Friedrich-Alexander-Universitét Erlangen-
Niirnberg, 91054 Erlangen, Germany; 3-Laboratério de
Proteémica, Departamento de Genética, Instituto Nacional de
Satde Dr. Ricardo Jorge, Lisboa, Portugal; 4-Laboratory of
Neuropathology, Department of Neurosciences, Servico de
Neurologia, CHLN EPE-Hospital de Santa Maria, Lisboa,
Portugal; 5-Neurological Clinical Research Unit, Instituto de
Medicina Molecular, Lisboa, Portugal; 6-Department of
Molecular Neurology, University Hospital Erlangen,
Schwabachanlage 6, 91054 Erlangen, Germany; 7-Instituto de
Fisiologia, Faculdade de Medicina de Lisboa, Lisboa, Portugal;
8-Department of Neurodegeneration and Restorative Research,
Center for Nanoscale Microscopy and Molecular Physiology of
the Brain (CNMPB), Gottingen, Germany, University Medical
Center Gottingen, Waldweg 33, 37073 Géttingen, Germany

a-synuclein (aSyn) is the major component of Lewy bodies,
a pathological hallmark of Parkinson’s disease and other synu-
cleinopathies. The characterization of aSyn post-translational
modifications (PTMs), thought to interfere with its aggregation
propensity and cellular signaling, has been limited by the avail-
ability of extraction methods of endogenous protein from cells
and tissues, and by the availability of antibodies towards aSyn
PTMs. Here, by taking advantage of aSyn thermostability, we
applied a method to achieve high enrichment of soluble aSyn
both from cultured cells and brain tissues followed by pro-
teomics analysis. Using this approach, we obtained 98% aSyn
sequence coverage in a variety of model systems, including a
transgenic mouse model of PD, and validated the strategy by
identifying previously described PTMs such as phosphoryla-
tion and N terminal-acetylation. Our findings demonstrate that
this procedure overcomes existing technical limitations and
can be used to facilitate the systematic study of aSyn PTMs,
thereby enabling the clarification of their role under physiolog-
ical and pathological conditions. Ultimately, this approach may
enable the development of novel biomarkers and strategies for
therapeutic intervention in synucleinopathies.

Sindrome cortico-basal: caracterizacao
clinica e imagioldgica de uma série de
doentes.

Joana Domingos', Tiago Rodrigues?, Pedro Pinto?, Ricardo
Taipa®, Manuel Melo Pires®, Sara Cavaco*®, Alexandre Mendes'*,
Marina MagalhZes', Joana Damasio’

1-Servico de Neurologia; 2-Servigo de Neurorradiologia;
3-Unidade de Neuropatologia; 4-Unidade de Neuropsicologia,
Centro Hospitalar do Porto, Hospital de Santo Anténio;
5-Unidade Multidisciplinar de Investigagao Biomédica,
Universidade do Porto
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Introducdo: A sindrome corticobasal (SCB) caracteriza-se
pelo aparecimento assimétrico de apraxia, rigidez, tremor,
mioclonias e distonia, associado frequentemente a alteracoes
sensitivas, sinais piramidais e de libertacdo frontal. Um amplo
espectro de patologias pode apresentar-se como SCB.

Objetivo: Caracterizagdo clinica e imagiolégica de um
grupo de doentes com SCB.

Métodos: Identificacdo dos doentes com SCB, segundo cri-
térios de Cambridge, a partir de uma base de dados de doen-
¢as do movimento no periodo 1997-2012. Revisao dos proces-
sos clinicos.

Resultados: Foram incluidos 13 doentes (9 mulheres), idade
meédia de inicio de sintomas 69,1+8,7 anos e seguimento médio
3,4 anos. O tempo médio de clinica até cumprirem critérios de
diagnéstico foi 4,1 anos. Todos referiam inicio insidioso e as
manifestacoes mais frequentes na primeira consulta (média 1,8
anos evolucao) foram: sindrome parkinsénica acinético-rigida
assimétrica (9), mioclonias (5), distonia assimétrica (5) e apra-
xia (4). O primeiro diagndstico colocado foi: sindrome parkin-
sonica atipica (8), SCB (3), alteragao marcha indeterminada (2).
Trés doentes tiveram beneficio ligeiro e transitério com levodo-
pa (dose média 758+205mg/dia). Na ultima consulta todos
tinham distonia assimétrica; 12 sindrome parkinsénica acinéti-
co-rigida assimétrica, 9 apraxia dos membros, 9 alteracdes da
linguagem/discurso, 9 deméncia e 8 alteracao das sensibilida-
des corticais. Oito doentes perderam capacidade de marcha
(média 6,5 anos evolugdo). Sete doentes faleceram (média 7,3
anos evolucdo). Os 10 doentes com RMN revista apresentavam
atrofia cerebral, 9 de predominio frontal posterior e parietal, em
8 assimétrico, concordante com a clinica. Num doente o diag-
nostico neuropatoldgico foi doenca de Alzheimer associada a
patologia com corpos de Lewy limbica.

Discussdo: Neste grupo a sindrome parkinsénica foi a
forma predominante de apresentacdo, associando-se as
manifestacdes corticais numa fase mais avancada da doenca.
O estudo neuropatoldgico, apesar de realizado apenas num
doente, realga a heterogeneidade patoldgica associada ao
SCB. Estes dados sdo concordantes com a maioria das séries.

Comunicacoes Orais

Paraparésias Espdasticas Familiares -
casuistica da consulta de Neurogenética
dos Hospitais da Universidade de Coimbra.

Ana Luisa Massano, Joana Afonso Ribeiro, Cristina Januario
Servico de Neurologia - Hospitais da Universidade de Coimbra

Introducdo: As paraparésias espdsticas familiares (HSP)
sdo um grupo de distirbios hereditdrios clinica e genetica-
mente heterogéneos, caracterizados por fraqueza e espastici-
dade dos membros inferiores. Tipicamente classificam-se em
formas puras (apenas paraparésia e espasticidade) e comple-
xas (com outros sintomas neurolégicos associados). A preva-
léncia estimada em Portugal é 4,1:100 000, sendo as mutagdes
nos genes SPG4 e SPG3A as mais frequentes.

Objectivo: Caracteriza¢do das familias com HSP seguidas
na Consulta de Doencas Neurogenéticas dos Hospitais da
Universidade de Coimbra.

Métodos: Foi realizado um estudo transversal e retrospec-
tivo. Os dados clinicos e genéticos foram obtidos através da
consulta do processo clinico. A investigacdo genética foi reali-
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zada no Instituto de Biologia Molecular e Celular do Porto.
Resultados: Identificamos 26 doentes, pertencentes a 22
familias. A idade de inicio dos sintomas variou entre 1 e 56
anos, sendo o tempo médio até a 12 consulta de
Neurogenética de 17,6 anos. 50% dos doentes tém histéria
familiar positiva, mas a documentac¢ao de mutagao so6 foi pos-
sivel em seis individuos. Identificou-se mutacdo de SPGI11
num doente, SPG3A em dois e de SPG4 em trés. Destas muta-
¢oes, duas foram descritas pela primeira vez, tendo uma delas
significado patolégico provdvel (SPG4 ¢.1172T>A(p.L391Q)).
Tal como descrito na literatura, os doentes com mutacao
SPG4 apresentam formas puras de paraparésia espdstica, e o
doente com mutacdo SPG11 apresenta disartria, défices cog-
nitivos e corpo caloso fino. A nova mutacdo SPG3A
(c.1172T>A(p.L391Q), de significado patolégico incerto, foi
descrita numa doente que apresenta uma forma complexa,
com défices cognitivos, corpo caloso fino e epilepsia.
Conclusdo: Neste grupo de doentes s6 foram identificadas
mutacoes SPG4, SPG3A e SPG11, que s3o as mais frequentes
na populacdo portuguesa. Os fendtipos encontrados sao tam-
bém coincidentes com os descritos na literatura. A nova
mutacdo SPG3A foi identificada num doente com fendtipo
complexo, pouco habitual nas mutagdes deste gene.

Freezing como uma das manifestacdes
iniciais de Insénia Familar Fatal e Doenca
de Creutzfeld Jacob.

Andreia Gomes Pereira', Ana Patricia Antunes?, Rita Peralta?,
Miguel Coelho? Leonor Correia Guedes? Luisa Albuquerque®
1 Hospital Dona Estefania, Centro Hospitalar Lisboa Central,
EPE; Lisboa; Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa
Norte, EPE; Lisboa.

Introducdo: As doencas priénicas humanas tém grande
heterogeneidade fenotipica e sdo invariavelmente fatais. Sao
causadas pela alteragdo da expressdo da proteina pri6nica
(PRNP), induzida por mutag¢des pontuais, polimorfismo
coddes ou inser¢do de material genético no gene que codifica
esta proteina.

Objectivo: Caracterizar alteragdes da marcha em doente
com doenca pridnica.

Metodologia: Descrigao de caso clinico.

Resultados: Homem, 42 anos, internado por insénia,
deméncia rapidamente progressiva e parkinsonismo, que
evoluiram em 2 meses. A mae falecera aos 60 anos por insonia,
deméncia rapidamente progressiva e alteracdes marcha, com
3 meses de evolugdo. No exame neurolégico, observou-se
hipomimia e hipofonia, bradicinésia apendicular, freezing da
marcha, festinacao, instabilidade postural e mioclonias gene-
ralizadas. A avaliacdo neuropsicolégica mostrou deméncia
predominantemente por defeito mnésico, de orientagao e no
pensamento conceptual. Durante o internamento surgiu
disautonomia grave (taquicardia sinusal persistente, hipersu-
dorese, hipomotilidade intestinal), ficando posteriormente
em mutismo acinético, falecendo 2 meses apds admissao. O
exame citoquimico LCR revelou pleiocitose moderada. A RM
CE mostrou hipersinal em FLAIR e no estudo de difusdo da
cabeca do ntcleo caudado esquerdo e vertente anterior do
nucleo lenticular. No EEG observou-se actividade lenta focal
fronto-temporal bilateral independente, sem actividade epi-
léptica. Documentou-se presenca de proteina 14.3.3 no LCR.
A PSG nocturna revelou alteracdo da macro e microestrutura
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de sono, com fusos de sono e complexos k escassos e mal defi-
nidos e hiperactividade motora. O estudo do polimorfismo
Met129Val e a pesquisa de mutagdes no gene PRNP identifi-
cou homozigotia Met/Met no codao 129 e duas mutacoes,
D178N e E200K, associadas a Insénia Familiar Fatal (IFF) e a
Doenca de Creuzfeldt-Jakob familiar (fDCJ) respectivamente.

Conclusdes: Os sintomas iniciais das doencas priénicas
podem envolver significativamente o sistema nigro-estriatal,
manifestando-se neste doente por um parkinsonismo acinéti-
co-rigido com grande envolvimento da marcha. A associa¢ao
destas duas mutacdes da IFF e DCJ nao foi descrita previa-
mente em Portugal.

Doenca de Parkinson associada a
mutacoes no gene LRRK2 na regido
Centro de Portugal.

Fradique Moreira, Ana Morgadinho, Rosério Almeida, Anténio
Gongalves and Cristina Janudrio

Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra - Unidade de
Doencas do Movimento

Objectivo: Determinar a frequéncia e o fen6tipo de muta-
¢oes no gene da LRRK2 (G2019S) em doentes com Doenca de
Pakinson (DP) de inicio juvenil e/ou com histéria familiar
positiva.

Introducdo: As mutagdes associadas a PARK8 (gene
LRRK2) sao provavelmente a causa mais frequente de Doenca
de Parkinson hereditdria. Na populacdo portuguesa a fre-
quéncia da mutac¢ao c.6055G > A; p.G2019S é uma das mais
elevadas na Europa correspondendo a 6% dos casos de DP de
inicio nao juvenil como foi previamente reportado.

Métodos: Foram seleccionados de forma consecutiva 167
doentes com Doenca de Parkinson de inicio juvenil e/ou com
histéria familiar positive seguidos em consulta especializada
de Doencas do Movimento na regido Centro de Portugal.
Todos foram submetidos a estudo genético para pesquisa da
mutagdo G2019S no gene LRRK2. A amostra de doentes porta-
dores de mutacdo foi caracterizada tendo em consideragado a
idade de inicio, o sintoma de apresentacdo, a progressao da
doenca, aresposta alevodopa, as flutua¢des motoras e as alte-
ragoes cognitivo-comportamentais.

Resultados: No total foram encontrados 32 portadores da
mutacdo G2019S no gene LRRK2. A idade de inicio varia entre
os 35-68 anos. Clinicamente a maioria destes doentes apre-
senta-se com uma forma cldssica de DP com evidéncia de res-
posta a terapéutica com levodopa até aos 15 anos de evolucao
da doenca. Em 50% dos casos foi detectada uma deterioracao
cognitiva caracterizada essencialmente por um défice nas
fungdes executivas. Seis doentes desenvolveram uma psicose
reversivel associada a terapéutica com levodopa e/ou agonis-
tas dopaminérgicos principalmente afectando membros da
mesma familia.

Conclusdo: Os resultados obtidos revelam uma elevada
frequéncia de doentes da regiao Centro do Pais com Doenca
de Parkinson portadores da mutagdo patogénica G2019S no
gene da LRRK2. Realgamos a variabilidade fenotipica associa-
da a esta mutagao mesmo em membros da mesma familia. A
frequéncia de portadores encontrada permite demonstrar a
importancia primordial deste gene na etiologia da DP na
populacdo portuguesa.
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Poder discriminante de variaveis
posturograficas na deteccdo do risco de
guedas em doentes com doenca de
Parkinson.

Catarina Godinho'? Véronique Sena', José Brito', Margarida
Dias®, Ana Calado®, Cristina Semedo?®, Josefa Domingos*, Filipe
Melo*

1-Centro de Investigacao Interdisciplinar Egas Moniz (CiiEM),
Cooperativa de Ensino Superior Egas Moniz. Monte de Caparica,
Portugal; 2-Interdisciplinary Centre for the Study of Human
Performance (CIPER), Faculdade de Motricidade Humana,
Universidade Técnica de Lisboa, Lisboa, Portugal; 3-Servico de
Neurologia do Hospital Santo Anténio dos Capuchos (CHLC-
EPE). Lisboa, Portugal; 4-Neurological Clinical Research Unit,
Instituto de Medicina Molecular, Faculty of Medicine, University
of Lisbon, Portugal

Introducdo: Avaliar de forma eficaz o risco de quedas em
doentes com Doenca de Parkinson (DP) continua a ser um
assunto desafiante junto de clinicos e profissionais de satide
que acompanham estes doentes.

Objetivos: Determinar a existéncia de capacidade discri-
minante entre diversas varidveis posturogréficas para a dete-
¢do do risco de quedas, em doentes com DP.

Desenho: Estudo observacional transversal.

Metodologia: Foi avaliado o comportamento do centro de
pressao (CP), através da aplicacdo de uma bateria de testes
posturograficos, em 103 doentes com diagnéstico de DB, dis-
tribuidos entre os estadios 1 a 4 da escala de Hoehn & Yahn, e
com um Pull test entre 0 e 3, foi também recolhida informacao
acerca do nimero de quedas no dltimo ano. O risco de que-
das foi analisado através de um modelo de regressao linear
multipla em que o nimero de quedas no dltimo ano figurou
como variavel dependente. As variaveis independentes foram
os fatores comuns extraidos de uma andlise fatorial das varid-
veis posturograficas, com poder discriminante entre os 4 gru-
pos do Pull test.

Resultados: A varidvel “ntiimero de quedas no tltimo ano”
apresentou uma associac¢ao significativa com as variaveis pos-
turograficas (p = 0.026), nomeadamente com a velocidade
média de oscilagao do CP (p=0.008) e com a distancia total per-
corrida pelo CP (p= 0.026), ambas obtidas durante a realizacao
do teste mCTSIB (modified Clinical Test of Sensory Interaction
on Balance). Contudo, o ajustamento global do modelo aos
dados foi relativamente fraco (R* ajustado = 0.183).

Conclusdes: A realizacdo de testes posturograficos quanti-
tativos pode disponibilizar informacdo importante para a
caracterizacdo da instabilidade postural e identificacdo do
risco de quedas em doentes com DP com diferentes niveis de
instabilidade postural.

A sindrome de Meige em tumores do
sistema nervoso central: que associacdo?

Andreia Veiga, Andreia Matas, Ana Graca Velon, Mario Rui Silva
Servigo de Neurologia do Centro Hospitalar de Tras os Montes e
Alto Douro.

Introduciao: A sindrome de Meige s caracteriza-se por blefa-
rospasmo e distonia oromandibular, integra o espectro das disto-
nias primdrias e por definicdo desconhece-se a etiologia. Estudos
recentes analisam o substrato patofisioldgico desta entidade,
anteriormente tida como um distarbio isolado do movimento e
consideram que podera existir um modelo complexo de intera-
¢Oes entre os ganglios da base, cortex frontal e talamo.

208 Sinapse

Casos clinicos: Relatam-se 2 doentes do sexo feminino
com 61 e 58 anos de idades referenciadas a consulta de Toxina
Botulinica por sindrome de Meige s. A primeira doente nao
tinha outras co-morbilidades, reportando-se no outro caso
hipertensao arterial, diabetes mellitus tipo 2 e hipotiroidismo
medicados. Nao tinham outras anormalidades ao exame neu-
roldgico. Investigadas com exame de imagem identificou-se
na primeira doente uma lesdo localizada ao corno anterior do
ventriculo esquerdo sugestiva de tumor glial de baixo grau
(sob controlo imagiolégico em consulta de neurocirurgia) e
na segunda, meningioma frontal previamente diagnosticado
noutra unidade hospitalar. Em ambas a sintomatologia é inca-
pacitante e o tratamento com toxina botulinica é eficaz.

Conclusao: Especula-se a associacdo destas entidades, de
baixa prevaléncia, quando se cré que a patofisiologia assente
nestes circuitos, realcando-se a importancia da investigagao
complementar.

STN-DBS na Doenca de Parkinson:
Importancia da Fluéncia Verbal na
Seleccao dos Candidatos.

Filomena Gomes'?, Alexandra Gongalves'?, Claudia Pinto"?,
Eduarda Almeida’, Inés Moreira’', Anténio Verdelho®, Carla
Silva®, Luis Botelho*, Nuno Vila-Cha?°, Alexandre Mendes?*®,
Anténio Bastos Lima? Sara Cavaco'?

1-Laboratério de Neurobiologia do Comportamento Humano,
Centro Hospitalar do Porto, Porto; 2-Unidade Multidisciplinar de
Investigacao Biomédica, Universidade do Porto, Porto; 3-Servigo
de Neurocirurgia, Centro Hospitalar do Porto, Porto; 4-Servico de
Neurorradiologia, Centro Hospitalar do Porto, Porto; 5-Servigo de
Neurologia, Centro Hospitalar do Porto, Porto

Introducao: A Dementia Rating Scale-2 (DRS-2) e as fluén-
cias verbais sdo das medidas neuropsicolégicas mais reco-
mendadas para avaliacdo de doentes com doenca de
Parkinson (DP) candidatos a estimulagdo cerebral profunda
dos nucleos subtalamicos (STN-DBS) e no seu seguimento
apos a cirurgia.

Objectivos: 1- Analisar a estabilidade temporal da DRS-2
entre a avaliagdo pré e pds STN-DBS; 2- Explorar a associacao
entre fluéncia verbal na avaliacao pré-operatéria e o funcio-
namento cognitivo global um ano pds STN-DBS.

Metodologia: Foram estudados 24 doentes com DP sub-
metidos consecutivamente a STN-DBS (62.5% homens; idade
de avaliacdo pré-cirtrgica: média=57, DP=7.6; escolaridade:
média=6.42, DP=3.97) no Centro Hospitalar do Porto. Todos os
participantes realizaram a DRS-2, a Fluéncia Fonémica (M, R,
P) e a Fluéncia Semantica (Animais) pré STN-DBS e um ano
apos a cirurgia (intervalo entre avalia¢gdes: média=16.9 meses,
DP=3.8). As pontuacdes nos testes foram ajustadas para a
idade e escolaridade dos sujeitos. O coeficiente de correlacao
intraclasse (ICC 2,1 concordincia absoluta), o teste de
Wilcoxon e a correlacdo de Pearson foram utilizados na andli-
se dos resultados.

Resultados: As pontuacoes ajustadas da DRS-2 pré e pos-
STN-DBS apresentaram uma estabilidade moderada
(ICC=0.523) e ndo foram encontradas diferencas significativas
(p>0.05). A Fluéncia Fonémica pré cirtirgica estd significativa-
mente associada com a DRS-2 pré-operatéria (r=0.588,
p=0.002) e com a DRS-2 um ano apés STN-DBS (r=0.521,
p=0.009). Nao foram encontradas associagdes significativas
(p>0.05) entre a Fluéncia Seméantica pré-cirargica e a DRS-2
pré e pés STN-DBS.

Conclusdes: Um ano apés a cirurgia, o procedimento
cirdrgico e a STN-DBS nédo afectaram significativamente o
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funcionamento cognitivo global, medido pela DRS-2, nestes
doentes. A Fluéncia Fonémica aparentou ser a medida de
fluéncia verbal mais 1til na selecdo de candidatos a STN-DBS
para tratamento da DP.

Avaliagdo de custos e beneficios da
estimulacao bilateral dos nucleos
subtalamicos na doenca de Parkinson.

Sofia Carvalho', Eduarda Matos', Nuno Vila-Cha*?, Anténio
Verdelho®*, Carla Silva®*, A. Bastos Lima?®, Alexandre Mendes*®
1-ICBAS-UP; 2-Servico de Neurologia do CHP; 3-UMIB-UP;
4-Servico de Neurocirurgia do CHP.

Introducdo: A estimulacdo bilateral dos ntcleos subtala-
micos (STN-DBS) é um tratamento eficaz da doenca de
Parkinson em doentes seleccionados. Permite melhoria moto-
ra e da qualidade de vida, e a medicagdo anti-parkinsénica é
significativamente reduzida. Apesar do beneficio comprovado
deste procedimento cirdrgico, pensa-se ser uma terapia rela-
tivamente dispendiosa.

Objetivo: Avaliacao dos custos na doenga de Parkinson
antes da cirurgia e nos primeiro e segundo anos de seguimento
poés-operatério. Avaliacido do beneficio clinico com a STN-DBS.

Metodologia: Estudo retrospetivo dos primeiros 33 doentes
com doenca de Parkinson operados no Centro Hospitalar do
Porto — Hospital de Santo Anténio. O beneficio clinico foi ava-
liado com a parte I1I da Unified Parkinson’s Disease Rating Scale
(UPDRS), comparando a pontuacdo no pré-operatério na con-
dicdo sem medicacgao ha pelo menos 12 horas com o pés-ope-
ratério na condi¢d@o com a estimulacao ligada e sem medicagao
hé pelo menos 12 horas. Foram avaliados os custos médicos
diretos, usando valores do prestador de cuidados de satde.

Resultados: A melhoria motora obtida com a STN-DBS foi
de 64,86 16,59% (p 0,001) aos 12 meses e 60,43 18,39%
(p 0,001) aos 24 meses. Os gastos totais no ano anterior a
cirurgia foram em média de 3899,19 3307,07< aumentando
significativamente para 35703,24 9121,41<(p 0,001) no pri-
meiro ano e diminuindo para 1014,44 293,08 <(p 0,001) no
segundo ano apds a cirurgia. O principal investimento foi o
procedimento, 30346,06 2292,71 <A razao de custo/benefi-
cio mostrou que foram gastos 1305,07 913,30<a mais compa-
rativamente com a terapéutica médica, por cada unidade de
beneficio motor ganho pela intervencao.

Conclusdes: A STN-DBS é um procedimento efetivo, com
um beneficio motor significativo, mas que exige um grande
investimento no primeiro ano. No segundo ano de pds-opera-
tério existe vantagem econdémica e mantém-se o marcado
beneficio motor. Serd expectdvel que com periodos maiores
de seguimento o custo inicial fique diluido e o beneficio
motor se mantenha, melhorando consideravelmente a rela-
¢ao custo-beneficio.

Traducao e a validacdao da MDS-UPDRS
para a lingua portuguesa.

Tiago Soares', Thiago Vale?, Francisco Cardoso?, Joaquim J
Ferreira' em representacdo do Grupo de Trabalho para
validacao da versdo portuguesa da MDS-UPDRS

1-Unidade Neuroldgica de Investigacao Clinica, Instituto de
Medicina Molecular; 2-Unidade de Movimentos Anormais do
Servigo de Neurologia; Departamento de Clinica Médica,
Faculdade de Medicina da Universidade Federal de Minas Gerais,
Belo Horizonte, MG, Brasil.
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Introducdo: A Unified Parkinson’s Disease Rating Scale
(UPDRS) tornou-se desde a sua publicacdo em 1987 a escala
padrdo na avaliacao clinica da gravidade e da progressao da
Doenga de Parkinson, sendo um dos principais oufcomes na
generalidade dos ensaios clinicos. Apesar da sua utilizacao
generalizada na avaliacdo clinica e na investigacao da Doenca
de Parkinson, nem a versao original da UPDRS, nem a nova
versao promovida pela Movement Disorders Society (MDS-
UPDRS) foram alvo de validagao para a lingua portuguesa.

Objectivos: Traducdo e validacdo da MDS-UPDRS para a
lingua portuguesa.

Metodologia: Fase 1 - Traducdo portuguesa e brasileira da
escala, obtencdo de uma versao consensual (abordagem uni-
versal), retro-traducao da MDS-UPDRS e revisao pelos auto-
res da escala original; Fase 2 - Pré-teste cognitivo, onde serdo
incluidos 20 individuos com doenca de Parkinson, com o
intuito de determinar as dificuldades do avaliador e do avalia-
do no desempenho das tarefas; Fase 3 - Teste de validacdo na
forma de um estudo observacional no qual serao incluidos
350 participantes com diagnéstico de Doenca de Parkinson de
lingua materna portuguesa recrutados em consultas de
Doencas do Movimento em Portugal e no Brasil.

Estado do projecto: Fase I - Ap6s a realizacao das traducoes
portuguesa e brasileira foi obtida uma versao consensual. Esta
versdo foi alvo de retro-traducdo. Quer a versao em portugués
da MDS-UPDRS, quer a versao retro-traduzida encontram-se
em revisdo por parte dos autores da escala original.

Préxima etapa: Tendo em vista o Teste de Validacao da
MDS-UPDRS, que necessitard de um total de 350 individuos
com doenca de Parkinson de lingua materna portuguesa, sera
solicitada a participacao de unidades de Doencas do
Movimento portuguesas e brasileiras.

Ataxia isolada como manifestacdo de
encefalite por anticorpos para o receptor
N-metil-D-aspartato.

Diana Sousa, Patricia Pita Lobo, Ana Castro Caldas, Miguel
Coelho, Luisa Albuquerque
Servico de Neurologia, Hospital de Santa Maria, Lisboa.

Introducdo: Vdrias doengas do movimento previamente
consideradas idiopdticas ou degenerativas sdo agora reconhe-
cidas como sendo imuno-mediadas. A encefalite por anticor-
pos contra os receptores N-metil-D-aspartato (NMDA) tem
sido associada a perturbacées do movimento, particularmen-
te hipercinéticas. Estima-se que as sindromas monossintoma-
ticas puras ocorram em cerca de 5% dos doentes. A ataxia é
uma manifestacao pouco frequente deste tipo de encefalite.

Caso Clinico: Homem, 73 anos, caucasiano, residente na
cidade da Beira (Mog¢ambique), com antecedentes de lobecto-
mia tiroideia por patologia benigna. Inicia quadro clinico de
febre, anorexia e tosse com duracdo de duas semanas, tendo
cumprido terapéutica com gentamicina, azitromicina e
metronidazol durante sete dias com remissdo das queixas.
Trés semanas depois inicia desequilibrio da marcha com agra-
vamento progressivo em trés dias para necessidade de apoio
bilateral. Na observagdo apresentava discreto nistagmo hori-
zontal na levoversao, ataxia apendicular bilateral nas provas
dedo-nariz e calcanhar-joelho e axial da marcha e perturba-
cao dos reflexos posturais. Nao foram identificadas alteracoes
psiquidtricas. O exame citoquimico e microbiolégico do
liquor nao tinha alteracoes e a RM-CE foi normal. Na investi-
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gacdo, documentou-se a presenca de elevado titulo de anti-
corpos anti-NMDA IgM (1/1000). As serologias infecciosas,
estudo de auto-imunidade e pesquisa de neoplasia oculta,
incluindo PET, foram negativos. Houve acentuada melhoria
clinica apds terapéutica corticoide em alta dose, com remis-
sdo completa da ataxia apds 3 meses e reducao do titulo de
anticorpos anti-NMDA (1/320). Na ultima avaliagdo, seis
meses depois, o doente mantém-se assintomatico.
Conclusao: Descrevemos um caso em que foi verificada
associa¢do entre ataxia pura e encefalite por anticorpos anti-
NMDA. A ataxia caracterizou-se por ser rapidamente progres-
siva e por apresentar remissao completa apds corticoterapia

Comunicacoes Orais

Apatia na Doenca de Parkinson.

Alexandra Gongalves'**, Alexandre Mendes'*®, Inés Moreira’,
Nuno Vila-Cha'**, Ant6nio Bastos Lima', Sara Cavaco'?
1-Unidade Multidisciplinar de Investigacao Biomédica,
Universidade do Porto, Porto; 2-Centro Hospitalar Porto -
Hospital Santo Anténio: Unidade de Neuropsicologia. 3-Centro
Hospitalar Porto - Hospital Santo Anténio: Servico de Neurologia;
4-Faculdade de Medicina da Universidade do Porto. 5-Instituto
de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar, Universidade do Porto

Introducéo: A apatia é uma perturbagao neuropsiquiatrica
que faz parte dos sintomas nao motores da doencga de
Parkinson (DP). A Escala de Avaliacao da Apatia (AES) é um
dos instrumentos mais usados na avaliacdo da apatia.
Objetivos: 1-Identificar a frequéncia de apatia em doentes
com DP e em individuos saudaveis demograficamente com-
paraveis. 2-Explorar possiveis associacOes entre a apatia e
varidveis clinicas na DP.

Metodologia: A parte motora da Unified Parkinson’s
Disease Rating Scale (UPDRS-III) e a AES foram administradas
a 87 doentes em estadio 1 a 3 de Hoehn & Yahr da Consulta de
Doengas do Movimento do Centro Hospitalar do Porto (50
homens; idade: média=67.94,dp=10.63; escolaridade:
média=6.46,dp=4.41; duracdo da doenca: média=7.95 anos,
dp=5.2; UPDRS-III: média=33.06, dp=11.02). A UPDRS-IIl e o
estadio de Hoehn & Yahr correspondem a condig¢ao sem medi-
cacdo dopaminérgica hd >12 horas. A AES foi realizada apds
inicio do efeito da medicacdo anti-parkinsénica habitual de
cada doente. A AES foi administrada a 87 individuos sauddveis
da comunidade (42 homens; idade: média=67.37,dp=11.57;
escolaridade: média=6.13,dp=4,51). O ponto de corte de apa-
tia foi AES>38. Para a analise dos resultados foram usados qui-
quadrado e regressao logistica.

Resultados: A média da pontuagdo AES dos doentes e dos
saudaveis foi respectivamente 33.8 (dp=12.3) e 25.4 (dp=6). A
frequéncia de apatia nos doentes (n=30; 34,5%) e nos sauda-
veis (n=0; 0%) foi significativamente diferente (p<0.001). Nos
doentes, a presenca de apatia estava associada a maior dura-
¢do de doenca (p=0.008) e maior pontuacdo na UPDRS-III
(p<0.001). A associacao com a UPDRS-III manteve-se estatis-
ticamente significativa (p<0.05) quando controlada para a
idade e a duracao da doenga.

Conclusoes: A apatia deve ser considerada como um dos sin-
tomas nao motores frequentes na DP. A associa¢do com a dura-
¢do da doencga e com a severidade dos sintomas motores sugere
que a apatia faz parte da evolugdo da doenga de Parkinson.
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Um exemplo de Coreia de Sydenham.

Andreia Veiga, Andreia Matas, Ana Graca Velon, Mdrio Rui Silva
Servico de Neurologia do Centro Hospitalar de Tras os Montes e
Alto Douro

Introduc@o: A coreia de Sydenham, manifestacdo neurol6gi-
ca em cerca de 25% dos casos de doenca reumdtica, pode ser
considerada praticamente extinta em paises ocidentais. Contu-
do, é ainda a principal causa de coreia em idade pedidatrica.

Caso clinico: Menino de 9 anos, observado por movimen-
tos anormais com cerca de 15 dias de evolucao com intensida-
de crescente, lentificacdo na resolucao dos exercicios escola-
res, distratabilidade e comprometimento da escrita. A prece-
der o quadro discreta tosse e rinorreia, sem febre, odinofagia,
eritema ou outra sintomatologia, medicadas sintomatica-
mente com mucolitico. Nao se registam antecedentes pes-
soais ou familiares de relevo a excecdo de avé com diagndsti-
co de Doenca de Parkinson. Ao exame neurolégico apresenta-
va coreia generalizada (incluindo face) de predominio esquer-
do, disartria minima, discreta hipotonia dos 4 membros, nor-
mal padrao de reflexos osteotendinosos, sem sinais pirami-
dais ou cerebelosos. Pontuava 17 na escala de USCRS. A inves-
tigacdo com exame de TC cranio encefalico, RMN neuroeixo,
estudo de liquor e EEG revelaram-se normais, assim como as
andlises geral e o estudo imunolégico. O estudo ecocardiogra-
fico revelou insuficiéncia mitral e adrtica ligeiras. Estabe-
lecido o diagndstico de febre reumatica iniciou corticoterapia
por indicacdo de cardiologia, constatando-se franca melhoria
da sintomatologia. Na reavaliacdo aos 2 meses apresentava
coreia minor, regresso ao desempenho escolar prévio e
padrao de escrita normal.

Conclusdo: As manifestacdes neuroldgicas da coreia de
Sydenham incluem nao s6 os movimentos involuntdrios, mas
também alteracao das fungdes executivas, obsessdes, défice
de atencao e labilidade emocional. Acredita-se que na sua
patogénese esteja um mecanismo imunolégico que envolve
uma reacdo cruzada entre anticorpos anti-estreptococicos e
antigénios dos ganglios da base. Realca-se que, tal como este
caso, a sintomatologia respiratdria pode ser fruste, ou mesmo
inexistente, o que justifica ainda o desenvolvimento de febre
reumadtica, doenca potencialmente erradicavel dada a exis-
téncia de antibioterapia dirigida.

Discinesias paroxisticas em idade
pediatrica.

Cristina Garrido', Joana Damadsio?, Teresa Temudo', Inés Carrilho'
1-Servico de Neuropediatria do Centro Hospitalar Porto;
2-Servico de Neurologia do Centro Hospitalar Porto**

Introducdo: As discinésias paroxisticas sdo perturbagdes
do movimento relativamente raras e heterogéneas, caracteri-
zadas maioritariamente por distonia ou coreia de curta dura-
¢do. Trés formas sao claramente reconhecidas e distinguiveis
entre si pelo factor desencadeador e pela duracao e frequéncia
dos episddios: cinesigénica, ndo cinesigénica e induzida pelo
exercicio. Na idade pedidtrica, considera-se também neste
grupo de perturbagdes o torcicolo paroxistico da infancia.

Objectivos: Caracterizacdo clinica das criancas seguidas
na consulta externa de Neuropediatria por discinésia paroxis-
tica nos ultimos 10 anos.

Métodos: Andlise retrospectiva dos processos clinicos das
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criancas com registo de diagndstico de discinésia paroxistica no
arquivo da consulta e com um seguimento superior a 2 anos.
Foram excluidos os casos de torcicolo paroxistico da infancia,
pela sua distinta patogénese e apresentacao clinica. Resultados:
Dos 41 casos encontrados, eliminamos 22 de torcicolo paroxisti-
co da infancia e 3 com seguimento insuficiente. Foram incluidas
dezasseis criangas, cujo inicio dos sintomas variou entre os 2
meses e 0s 14 anos (mediana de 12 meses). A maioria das crian-
¢as apresentou como manifestacdo discinética a distonia; regis-
tando-se manifestacoes coreiformes em trés. A distribuicdo foi
segmentar em sete, hemidistonia em seis e generalizada em trés.
Encontramos dez casos de discinésia paroxistica ndo cinesigéni-
ca, sendo sete secunddrias (uma doenca de MoyaMoya, um défi-
ce piruvato desidrogenase, uma leucinose, duas hemiplegias
alternante da crianc¢a, um défice de GLUT1 e uma mastocitose),
uma provavelmente secunddria e duas primadrias. Os quatro
casos encontrados de discinésia paroxistica cinesigénica eram
todos primadrios. Duas criancas apresentaram discinésia paro-
xistica induzida pelo exercicio, uma secunddria a défice de piru-
vato desidrogenase e outra provavelmente secunddria.

Conclusdes: Na nossa amostra a elevada percentagem de
distonias paroxisticas secunddrias refor¢a a necessidade de
uma abordagem sistematizada, em idade pedidtrica, para
exclusdo de patologias associadas, nomeadamente doengas
hereditarias do metabolismo.

Status Distonicus, apresentacao de oito
casos clinicos com video.

Catarina Magalhaes', Susana Rocha?, José Pedro Vieira?, Sénia
Figueiroa', Euldlia Calado?, Conceicao Robalo3, Teresa Temudo'
1-Servico de Neuropediatria do Departamento da Crianga e
Adolescente do Centro Hospitalar do Porto; 2-Servigo de
Neuropediatria do Hospital Dona Estefania, Lisboa; 3-Unidade
de Neuropediatria do Hospital Pediatrico de Coimbra

Introducdo: De entre as emergéncias neurologicas em
idade pedidtrica, as emergéncias das doencas do movimento
sdo um grupo pouco frequente e a literatura sobre este tema é
escassa. Incluem patologias cuja forma de apresentacao con-
siste em parkinsonismo, mioclonus, coreia e distonia. O status
distonicus é uma sindrome clinica rara, caracterizada por epi-
sodios progressivamente frequentes e severos de distonia cuja
gravidade clinica obriga a admissdo hospitalar urgente para
tratamento. A sua morbilidade e mortalidade sdo elevadas,
com risco de complicacdes metabdlicas, renais e respiratorias.
O tratamento inclui medidas médicas e por vezes cirurgicas.

Objectivos: Caracterizar oito casos de status distonicus,
descrevendo as suas as manifestagoes clinicas, tratamento e
evolucao.

Metodologia: Dados colhidos retrospectivamente através
da consulta do processo clinico de doentes internados em
dois centros tercidrios de neuropediatria com diagnéstico de
status distonicus.

Resultados: Sao apresentados oito casos de criancas inter-
nadas por status distonicus. Trés casos tinham PKAN (pantot-
henate kinase-associated neurodegeneration), dois casos
tiveram como etiologia uma provével encefalite autoimune,
um caso tinha Doenca de Huntington, um caso apresenta
uma distonia generalizada devida a doenc¢a imunolégica e um
outro esta classificado como tendo distonia generalizada idio-
pética. Quatro doentes sdo do sexo feminino e quatro do sexo
masculino, com idades compreendidas entre dois e treze
anos. Em trés doentes o status distonicus foi a manifestagao
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inicial da sua doenca de base. Em trés casos identificou-se um
factor precipitante. O tratamento incluiu firmacos sistémicos
e medidas invasivas em seis doentes.

Conclusées: O status distonicus, pela sua natureza severa
e refractaria, condiciona sofrimento ao doente e familia, com
angustia e ansiedade que se estendem a equipa médica. A
raridade desta entidade em idade pedidtrica é um obstaculo a
aquisicao de experiéncia na sua resolugdo e a divulgacdo de
novos casos com esta forma de apresentacdo clinica pode
contribuir para uma melhor abordagem destes doentes.

Distonia idiopatica com envolvimento
bulbar: um estudo de caso.

Joana Afonso Ribeiro, Fradique Moreira, Cristina Januério

Introduc@o: As sindromes disténicas incluem um largo
grupo de doencas que tém sofrido uma mudancga de classifi-
cacao, reflectindo as diferentes formas genéticas da patologia.
Até a data pelo menos 25 locis foram identificadas, nomeados
de DYT1 a DYT25. Entre estes destacam-se a DYT1, responsa-
vel pela forma mais severa de distonia hereditaria, e a DYT6,
com relevéncia para o caso presente. Nesta a distonia inicia-se
em dreas cranio-cervicais (laringe, lingua ou musculos
faciais), sendo a principal causa de incapacidade dos doentes.

Objetivo: Caracterizacao e discussao de doente com disto-
nia generalizada de inicio na infancia e com franco predomi-
nio bulbar, sem causa identificada até ao momento.

Métodos: Estudo de caso.

Caso Clinico: Doente do sexo masculino de 24 anos de
idade, sem histéria familiar de doencas neurodegenerativas,
consanguinidade ou intercorréncias peri-natais. Iniciou aos 6
anos de idade quadro de dificuldade na fonacao (devido a dis-
tonia focal oro-mandibular), com evolu¢do em poucos anos
para envolvimento segmentar (cranio-cervico-laringeo). Aos
16 anos é referenciado para consulta de Neurologia, por pro-
gressdo da sintomatologia, apresentando distonia segmentar
nos membros superiores (bilateral) e envolvimento bulbar
severo (disartria e distonia laringea). Esta Gltima caracteristi-
ca é predominante, mas houve evolu¢ao da distonia para uma
forma generalizada. Nao foram demonstrados défices rele-
vantes na avaliacdo da funcdo cognitiva. O quadro clinico foi
refractdrio a terapéutica médica instituida (anti-colinérgicos,
levodopa), tendo sido excluidas as principais causas secunda-
rias de distonia. Realizou-se estudo genético para pesquisa
das mutagdes mais frequentes (DYT1 e DYT6).

Conclusao: Apesar dos avangos no mapeamento genético
das distonias, muitas formas permanecem geneticamente
indeterminadas. Embora o quadro clinico se enquadre numa
distonia do tipo DYT6, neste gene foi apenas identificado um
polimorfismo em heterozigotia. Atendendo a que o pai do
doente também apresenta a variante e nao é afectado, consi-
derou-se provével tratar-se de um polimorfismo benigno raro.
A sequenciacdo de todo o genoma humano pode alterar o
paradigma das sindromes disténicas, com identificacdo de
novos loci responsaveis por distonias actualmente idiopaticas.

Paralisia Supra-Nuclear Progressiva -
forma atipica.

M. Leitao Marques, A. Morgadinho, J. Grilo
Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra EPE [Hospital Geral
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Caso Clinico: Doente de 73 anos, com sindrome parkinsé-
nico atipico com sete anos de evolucao. O quadro manifestou-
se inicialmente por bradicinésia, rigidez axial e hesitacdo da
marcha. Sem tremor, limitacdo dos movimentos oculares, ou
sinais de deméncia. No primeiro ano de seguimento do doen-
te, observdmos um rdpido e acentuado agravamento clinico,
com fraca resposta a levodopa. O quadro de rigidez e bradici-
nésia tornou-se marcadissimo, com predominio de freezing
exuberante, instabilidade da marcha e discurso espontaneo de
baixo débito. A RM-CE realizada no inicio da investigacao reve-
lou atrofia perimesencefalica com sinal de “Hummingbird”. O
DAT-scan foi compativel com um sindrome parkinsénico.
Ainda que as alteragdes da marcha e da estabilidade postural
caracterizem a PSP, os casos com freezing acentuado, altera-
¢oes da fluéncia do discurso, sem tremor ou rigidez apendicu-
lar e sem deterioracdo cognitiva sdo menos tipicos e consti-
tuem o subtipo raro designado “Acinésia Pura da Marcha”.

Fluéncia verbal na doenca de Huntington.

Joana Fernandes', Inés Moreira', Alexandra Gongalves'?,
Cl4audia Pinto"? Eduarda Almeida’, Filomena Gomes'?, Joana
Damadsio®, Rui Loureiro®, Marina Magalhaes'?, Sara Cavaco'?
1-Laboratério de Neurobiologia do Comportamento Humano,
Centro Hospitalar do Porto, Porto; 2-Unidade Multidisciplinar de
Investigacao Biomédica, Universidade do Porto, Porto; 3-Servigo
de Neurologia, Centro Hospitalar do Porto, Porto

Introducéo: A doenca de Huntington (DH) caracteriza-se
por uma triade de sintomas: cognitivos, motor e psicopatol6-
gicos. Défices na fluéncia verbal sdo comuns na DH e estdo
descritos até em portadores assintomaticos, o que sugere que
défices frontoestriatais precedem temporalmente o inicio da
sintomatologia motora.

Objectivos: Caracterizar o desempenho de doentes com
DH em provas de fluéncia verbal fonémica (letras M, Re P) e
semantica (Animais) e explorar a sua associacao com varia-
veis clinicas.

Metodologia: Foram avaliados 34 doentes com DH (14
mulheres; idade: média=51,9+12,6; escolaridade média=6,0+2,7;
repeticoes CAG [38-61], idade de inicio = 43,6+10,3; duracao da
doenca = 8,4+4,8, UHDRS-Total Motor: média=34,9+16,2;
UHDRS-Total Comportamental: média=21,2+13,7; UHDRS-
Total Funcional: média=21,2+13,7; DRS-2 média em
bruto=108,9+23,3). O percentil 5 das pontuacdes ajustadas (para
idade e escolaridade) foi usado como ponto de corte de défice
nas fluéncias verbais. A regressao logistica foi usada para a ana-
lise dos dados.

Resultados: Défice na fluéncia semantica (71%) esta asso-
ciado a pontuagdes mais altas na subescala motora da
UHDRS (0odds=1,096, IC 95%: 1,025-1,172, p=0,007), mais bai-
xas na subescala funcional da UHDRS (odds=0,788, IC 95%:
0,648-0,958, p=0,017) e mais baixas na pontuagdo em bruto da
DRS-2 (0dds=0,914, IC 95%: 0,842-0,993, p=0,032). Estas asso-
ciacdes mantiveram-se significativas (p<0,05) quando contro-
ladas para a duragao da doenca. Défice na fluéncia fonémica
(53%) esté associado a pontuacdes mais baixas na pontuacgao
em bruto da DRS-2 (0dds=0,953, IC 95%: 0,909-0,998, p=0,042)
embora quando controlada para a duracdo da doenca, esta
associacdo deixou de ser estatisticamente significativa
(p>0,05). Nao foram encontradas associagdes significativas
(p>0,05) entre défice nas fluéncias verbais e repeticdes CAG,
idade de inicio, duracdo da doenca e subescala comporta-
mental da UHDRS.
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Conclusdes: Na DH a fluéncia semantica, mais do que a
fonémica, aparenta ser uma medida sensivel a progressao dos
sintomas motores, do declinio cognitivo geral e da dependén-
cia funcional.

O papel da imagem no diagnéstico da
Neuroferritinopatia.

Ana Ribeiro', Ana Morgadinho', Kailash Bhatia*

1-Servico de Neurologia do Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra — Hospital Geral, Coimbra, Portugal; 2-Sobell
Department of Motor Neuroscience and Movement Disorders,
UCL Institute of Neurology, Londres, Reino Unido.

Introducdo: A Neuroferritinopatia (NF) é uma doenca
neurodegenerativa autossémica dominante caracterizada
pela deposicao excessiva de ferro a nivel cerebral e associada
a diminuicdo dos niveis séricos de ferritina. Clinicamente
manifesta-se por alteragdes do foro extrapiramidal, neuropsi-
quidtrico e/ou cognitivo sendo que, no entanto, existe grande
sobreposicdo clinica com outras doengas do mesmo grupo
patolégico.

Caso clinico: Mulher, 37 anos, referenciada por dificuldade
na realizacdo de movimentos mandibulares, sobretudo aber-
tura da boca, articulagdo das palavras e postura anomala em
torsdao do membro superior esquerdo com seis meses de evo-
lucao. Refere aparecimento posterior de disfagia para liquidos
e queixas cognitivas.

O exame neurolégico revelou distonia generalizada, proe-
minentemente oromandibular e dos membros superiores,
disartria e discreta bradicinesia nas manobras motoras. O
estudo laboratorial com hemograma, bioquimica com funcao
renal, hepdtica, perfil tiroideu e auto-imune, CK, pesquisa de
acantocitos, ferritina, ceruloplasmina, cobre sérico e urindario
nao revelou alteracoes. Realizou RM-ce que demonstrou
hipossinal bilateral em T2 e T2* no Globus Pallidus com areas
de hipersinal a constituir o “Olho-de-Tigre”, com discreto atin-
gimento putaminal, assim como deposicao de ferro a nivel
cortical, talamico e do nucleo dentado. A pesquisa de muta-
¢coes do gene PANK?2 foi negativa e o estudo genético para NF
revelou a mutacao FTLc.460dupA.

Discussao: A primeira hipdtese diagnoéstica perante o sinal
“Olho-de-Tigre” é a mutagdo do gene PANK2, sendo que esta
é também a mais frequente dentro deste grupo patolégico. O
progresso no conhecimento destas entidades, sobretudo em
termos de neuroimagem, apoia cada vez mais o clinico sim-
plificando o estudo genético.

Conclusio: E conhecida a heterogeneidade clinica e ima-
giolégica das sindromas de neurodegeneracdo associadas a
deposicao de ferro. No entanto, este caso permite destacar
que o seu crescente reconhecimento na pratica clinica muito
se deve ao progresso das técnicas de neuroimagem que tém
trazido inegdveis contributos para a constru¢ao de um algorit-
mo diagnéstico.
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Reunido de Primavera
da Sociedade Portuguesa
de Cefaleias 2013

Lisboa, 19 e 20 Abril

Hotel Sana Metropolitan

Programa

Sexta-feira, 19 Abril 2013

13h30

14h00

14h15

15h00

15h45

16h00

Abertura Secretariado

Inicio da sessao
Dra. Isabel Luzeiro, Presidente da SP de Cefaleias
Prof. Dr. Vitor Oliveira, Presidente da SP de Neurologia

Conferéncia
Moderacdo: Dra. Livia Sousa
Cefaleias breves, pouco frequentes - Prof. Dra. Isabel Pavdo Martins

Comunicacdes livres - Casos Clinicos
Moderacdo: Dr. Jorge Machado, Dra. Elsa Parreira

Enxaqueca com amaurose bilateral — Dra. Helena Felgueiras

Monozigotic twins discordant for familial hemiplegic migraine — Dr. José Barros

Nevralgia do trigémio: quando a causa é rara e o tratamento é cirtirgico - Dra. Mariana L. Marques
SUNCT associado a contacto neurovascular — Dr. Jodo Carvalho

Enxaqueca e lesdes da substincia branca — Dra. Helena Felgueiras

Coffee break

Comunicacoes Orais
Moderacdo: Dr. Miguel Rodrigues, Dr. Anténio Jorge

Uma curta bateria para avaliar a disfuncdo cognitiva na Enxaqueca — Dra. Raquel Gil-Gouveia
Formas de apresentacdo de Trombose de Seios Venosos e correlacdes clinico-topograficas
- Dra. Sandra Moreira
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17h00

Simposium ALLERGAN e Curso Pratico de aplicacao de toxina botulinica

Welcome and Introductions
Workshop Objectives
Speaker: Isabel Luzeiro

1. Review Classification and diagnosis of Chronic Migraine and the role of BOTOX® as preventative therapy

19h00

20h00

09h00

10h45

11h30

13h00

Learn and practice the approved injection paradigm
Overview of Treatment Options

Speaker: Raquel Gil-Gouveia

BOTOX® for Chronic Migraine Patients
Speaker: Samuel Diaz Insa

How to select the appropriate patient to be treated with BOTOX®
Speaker: Pablo Irimia

Hands-On Workshop with MIA heads

Speaker: All

Reconstitution

Injection paradigm

Summary and Close

Speaker: Isabel Luzeiro

Reunido Administrativa

Saida para Jantar

Casos Interactivos
Moderacdo: Dr. José Barros, Dra. Manuela Palmeira

0 agravamento ou alteracdo das caracteristicas de Cefaleia — Dra. Joana Parra
Enxaqueca e leucoencefalopatia: investigar até quando? — Dra. Cristina Garrido
Cefaleia p6s traumatica sem histéria de traumatismo — Dra. Inés Correia

Conferéncia
Moderador: Prof. Pereira Monteiro
Novos alvos terapéuticos em Cefaleias - Prof. Dr. Fontes Ribeiro

Comunicacdes livres - Casos Clinicos
Moderacdo: Dra. Helena Gens, Dra. Mariana Santos

Nevralgia do trigémio secunddria a carcinoma epiderméide — Dra. Helena Felgueiras

Sindrome de Eagle verdade ou ficcdo? — Dra. Adriana Rua

Enxaqueca Hemiplégica familiar — A clinica de sempre, uma nova genética — Dra. Mariana L. Marques
Familial hemiplegic migraine type 3 in two unrelated families from the same rural village in the Douro
valley — Dr. José Barros

Migraine vestibular: requisitos para o diagnéstico? — Dra. Adriana Rua

Almoco
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Resumos

15h00 - Casos Clinicos

Enxaqueca com amaurose bilateral

Helena Felgueiras, Pedro Barros, Ana Teresa Carvalho, Telma
Santos, Anténio Jorge

Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar de Vila Nova de
Gaia/Espinho

hcfelgueiras@gmail.com

Introducao: A enxaqueca acompanhada de amaurose é um
fenémeno pouco frequente e quando presente é habitualmen-
te unilateral. A perda bilateral da acuidade visual associada a
enxaqueca € rara, estando descrita uma série de seis casos
publicada por Rozen T. e colaboradores em Junho de 2011.

Caso clinico: Mulher, 31 anos, antecedentes patoldgicos
irrelevantes, nao fumadora, a tomar contraceptivo oral. Sem
histéria familiar de enxaqueca. Apresenta desde os 15 anos
cefaleia hemicraniana direita, tipo pressao, geralmente inten-
sa e de agravamento gradual, com dura¢do maxima de 2 dias.
Associada a fono, foto, osmofobia e nduseas ocasionais. Com
ibuprofeno ou naproxeno em SOS obtinha alivio sintomatico.
Média de 3 episddios mensais. Desde os 20 anos com episo-
dios de perturbacdes visuais (tipo “moscas volantes”) bilate-
rais, da periferia para o centro que antecediam segundos a
minutos a cefaleia. Sem alteracdes sensitivas/motoras. Ha
cerca de 1 ano teve 5 episddios de perda gradual e completa
da visao (da periferia para o centro), bilateral, com duragao de
2-3 minutos, ocorrendo antes e durante a cefaleia, com
regressdo gradual completa dos sintomas. Exame objectivo
normal. Do estudo complementar efectuado: TC e angio-
RMN encefalicas normais, estudo da coagulacao e estudo pro-
trombético normais, pesquisa de mutacao de factor V de
Leiden negativa, muta¢do em heterozigotia de MTHFR, com
valores normais de homocisteina, ECG, ecocardiograma
transtoracico e ecodoppler dos vasos do pesco¢o normais,
avaliacao por neuroftalmologia normal. Iniciado propranolol
sem novos episddios de amaurose registados até a data.

Monozygotic twins discordant for familial
hemiplegic migraine

J. Barros'?, R. Barreto®, A. E. Brandao*?, J. Domingos’, J.
Damisio’, C. Ramos', C. Lemos®?, ]. Sequeiros®*®, I. Alonso**3, J.
Pereira-Monteiro"**

1-Hospital de Santo Anténio (HSA), Centro Hospitalar do Porto
(CHP), Porto, Portugal; 2-Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel
Salazar (ICBAS), Universidade do Porto, Porto, Portugal; 3-Centro
Hospitalar de Entre Douro e Vouga (CHEDV), Santa Maria da
Feira, Portugal; 4-CGPB, Instituto de Biologia Molecular Celular
(IBMC), Universidade do Porto, Porto, Portugal; 5-UnIGENe,
Instituto de Biologia Molecular e Celular (IBMC), Universidade
do Porto, Porto, Portugal

josebarros.neuro@hgsa.min-saude.pt

Introduction: The concordance rate of migraine in mono-
zygotic twin pairs has been recognized. A recent meta-analy-
sis showed heritability around 50% for trivial migraine. We
found two studies on FHM in pairs of monozygotic twins. In
1995, Ducros reported a pair of twin sisters discordant for pure
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FHM. Recently, Castiglioni has described a pair with FHM and
paroxysmal kinesigenic dyskinesia, due to PRRT2 mutation.

Clinical description: We present a family whose members
suffer from several different types of migraine, transmitted via
an autosomal dominant trait. The patriarch experienced
migraine without aura. Six of the 12 children and 4 of 14
grandchildren had a history of headache and/ or focal symp-
toms. No mutations are found in the CACNA1A, ATP1A2 and
SCNIA genes.

Two monozygotic twin sisters, currently aged 52, were rai-
sed in different family environments. We observed identical
alleles at 15 polymorphic markers confirming their monozy-
gosity. Patient 1 experienced migraine with visual, sensitive,
aphasic and motor aura, since the age of 11. Abrupt, fast and
repetitive sequences of compulsive thoughts coincided with
aphasia (forced thinking). Patient 2 experienced migraine
with typical aura, since the age of 22, and never reported
motor or neuropsychological aura symptoms.

Discussion: The monozygotic twins present divergent phe-
notypes. Forced thinking is usually associated with frontal and
temporal lobe epilepsies. We may consider that this aura is
consistent with prior reports that associated epilepsy with
migraine, particularly with all three types of FHM. It remains
unclear as to why this phenomenon is so exceptionally rare,
not even appearing in a monozygotic twin. Genotype is not
the only factor involved in the manifestation of clinical phe-
nomena; influence of non-genetic factors is presumed. In cer-
tain families, FHM is a monogenic disorder that is distinct
from migraine with aura. In other families, such as this one,
we propose that hemiplegic aura is a more complex form of
typical aura. Molecular studies could clarify these questions
and are thus warranted.

Nevralgia do Trigémio - Quando a causa é
rara e o tratamento é cirurgico

M. Leitdao Marques', A. Lopes?, M. Arenga’, I.Luzeiro’
1-Servigo de Neurologia, Hospital Geral, Centro Hospitalar e
Universitdrio de Coimbra; 2-Servigo de Neurocirurgia, Centro
Hospitalar e Universitdrio de Coimbra
marianaleitaomarques@gmail.com

Introducio: A nevralgia do trigémio é uma patologia que
se caracteriza por episédios paroxisticos de dor muito inten-
sa, localizados ao territorio do V par e geralmente unilaterais.
A dor é tipo “choque ou facada”, com duracdo de segundos,
podendo ser recorrentes. Os episédios sdao frequentemente
despertados por gestos ou movimentos que tocam uma zona
especifica (“trigger points”).

E mais prevalente a partir dos 35 anos e em mulheres com
mais de 50 anos. E frequentemente idiopética, admitindo-se
que exista contacto vascular com estruturas aberrantes ao nivel
da entrada do nervo na protuberancia. Nesses casos, o exame
neurolégico é normal. Menos comummente, é secunddria a
lesdes organicas sendo as desmielinizantes por MS a causa
organica mais frequente. A infiltragao ou compressdo tumoral é
uma causa rara, mas importante e potencialmente tratavel.

Caso Clinico: Descrevemos o caso de uma doente, 65 anos,
seguida em Psiquiatria por distimia e episddios depressivos
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recorrentes, que iniciou queixas de parestesias/disestesias da
hemiface esquerda sem caracteristicas especificas. A auséncia
de resposta aos antidepressivos levou o Psiquiatra a envia-la a
Consulta de Neurologia, onde se objectivou um quadro de
disestesias, envolvendo os territérios V2 e V3 do trigémio. A
doente referia queixas de paroxismos de dor, com dois meses
de evolucdo. A RM-CE revelou a existéncia de infiltracao
tumoral preenchendo a cisterna de Meckel a esquerda, admi-
tindo-se como mais provaveis as hipdteses de Meningioma,
Schwannoma ou Ganglioma. O caso foi apresentado ab initio
a equipa de neurocirurgia para discussao das hipoteses tera-
péuticas, apesar de uma boa resposta a carbamazepina. A
doente foi submetida a intervencdo cirdrgica para excisao
tumoral, cujo resultado anatomo-patolégico revelou tratar-se
de um Schawannoma.

Conclusao: Este caso relembra a importancia da exclusao
de causas secunddrias de nevralgia do trigémio, independen-
temente da resposta terapéutica e do exame neurolégico, e
alerta para a necessidade de ponderar as hipéteses terapéuti-
cas mais adequadas a cada caso.

SUNCT associado a contacto
neurovascular

Jodo Carvalho, Isabel Luzeiro, Helena Gens

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

souojoao@hotmail.com

Introducdo: A cefaleia de curta duragdo, unilateral, neural-
giforme com hiperémia conjuntival e lacrimejo (SUNCT) é
uma cefaleia trigémino-autonémica rara, com uma prevalén-
cia estimada em 6,6/100000. A sua fisiopatologia é desconhe-
cida, mas pensa-se que os sintomas dolorosos e disautonémi-
cos possam estar relacionados com a desinibi¢ao do reflexo
trigémino-autonémico.

Caso clinico: Doente do sexo feminino, 54 anos, recorreu
ao servigo de urgéncia por crises de dor temporal esquerda,
com inicio no dia anterior. Caracterizava a dor como muito
intensa, tipo “relampago”, com alguns segundos de duracao,
surgindo, em média, de 5 em 5 minutos, com diminui¢dao da
frequéncia das crises ap6s Ibuprofeno 600mg. Negava factores
precipitantes ou dor residual nos periodos intercriticos.
Referia ainda lacrimejo e hiperémia conjuntival do olho
esquerdo associados. Negava cefaleias semelhantes no passa-
do. Como antecedentes destacava-se uma histéria de epilep-
sia, tendo sido medicada com Valproato de Sédio, entretanto
suspenso, sem crises desde entdo. Ao exame neuroldgico nao
apresentava alteragdes, ndo tendo sido objectivados sinais
disautonémicos (nao referiu dor durante a observagao).

A ressondncia magnética cranio-encefdlica realizada mos-
trou um contacto entre a artéria cerebelosa superior esquerda
e a porcdo medial e inferior do feixe trigeminal ipsilateral, sem
outras alteragoes.

Foi medicada com Gabapentina 400mg 2id, embora nao
tenha atingido essa dose (manteve 400mg id) devido ao apa-
recimento de tonturas e aumento de peso (5kg em 2 meses),
sem melhorias evidentes. Optou-se entdo por iniciar
Topiramato, com diminuicao franca da frequéncia das crises.

Conclusdo: Pretendemos com esta descri¢ao ilustrar um
caso de provavel SUNCT associado a um contacto neurovas-
cular, associagdo essa que tem sido crescentemente descrita
nos ultimos anos e que é mais um dado a favor da provével
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sobreposicao fisiopatolégica entre as cefaleias trigémino-
autondmicas e a nevralgia do trigémio.

Enxaqueca e lesdes da substancia branca

Helena Felgueiras', Ana Margarida Fernandes? Telma Santos’,
Joaquim Pinheiro’

1-Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar de Vila Nova de
Gaia/Espinho; 2-Servico de Medicina Interna, Centro Hospitalar
de Vila Nova de Gaia/Espinho

hcfelgueiras@gmail.com

Introdugdo: A associacdo entre enxaqueca e lesdes da
substancia branca tem sido descrita desde o inicio da utiliza-
¢ao da RMN. O seu aparecimento parece relacionar-se com a
idade, tempo de evolucao da doenga, nimero de episédios
de cefaleia e aumento da prevaléncia de factores de risco car-
diovascular. No entanto o seu significado patoldgico perma-
nece por esclarecer, sendo amplamente consideradas lesdes
silenciosas. Foi recentemente descrito o sindrome radiol6gi-
co isolado (SRI) como parte do espectro da doenga desmieli-
nizante.

Caso clinico: Mulher, 48 anos, sem antecedentes pessoais
ou familiares de relevo. Apresenta desde os 25 anos episédios
de cefaleia hemicraniana de predominio direito, pulsatil,
intensa, com duracdo de 2 a 3 dias, associada a fono e fotofo-
bia e por vezes nduseas, de agravamento peri-menstrual.
Apresenta entre 3 a 6 epis6dios mensais. Nega alteracoes
visuais ou sensitivo-motoras associadas. Exame objectivo
normal. RMN encefdlica revelou multiplos focos de hipersinal
em T2 dispersos pela substancia branca, periventriculares
perpendiculares ao maior eixo do ventriculo lateral, justacor-
ticais, com atingimento do esplénio do corpo caloso e infra-
tentoriais, nomeadamente pedtinculo cerebeloso, sem capta-
¢do de gadolinio, sugestivos de doenca desmielinizante.
Estudo imunoldgico normal. RMN (2 anos depois): sobrepo-
nivel. Atualmente a realizar profilaxia com topiramato e com
naproxeno em SOS, com reducdo do ntimero de episédios de
cefaleia para cerca de 2 por més.

Conclusdo: As lesdes da substancia branca sdo mais
comuns nos doentes com enxaqueca do que na populacao
geral, por isso, o aparecimento de lesdes “tipicas” de doenca
desmielinizante na RMN encefdlica, faz com que o diagndsti-
co de SRI nestes doentes mereca ainda mais ponderacao.

16h00 - Comunicacdes Orais

Uma curta bateria para avaliar a
disfun¢do cognitiva na Enxaqueca

Raquel Gil-Gouveia?, Anténio Gouveia Oliveira’®, Isabel Pavao
Martins'

1-Department of Clinical Neurosciences (UNIC), Instituto de
Medicina Molecular (IMM), Faculdade de Medicina,
Universidade de Lisboa, Lisboa, Portugal; 2-Headache Center,
Hospital da Luz, Lisboa, Portugal; 3-Department of Biostatistics,
Faculdade de Ciéncias Médicas, Universidade Nova de Lisboa,
Lisboa, Portugal

rgilgouveia@gmail.com

Introducéo: Os sintomas cognitivos durante as crises de
enxaqueca sao sobretudo executivos e contribuem para a
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incapacidade dos doentes e, por vezes, ndo sao aliviados pela
medicacao sintomdtica. A medicao do impacto destes sinto-
mas é importante, mas ndo existe uma medida prdtica e obje-
tiva para o fazer.

Objectivo: Desenvolver uma bateria neuropsicolégica
répida e orientada para os sintomas executivos, verificando o
desempenho de doentes com enxaqueca e controles, assim
como a fiabilidade teste-reteste e o efeito de aprendizagem
em aplicacgdes repetidas.

Métodos: Recrutamos 24 doentes com enxaqueca e 24
controles emparelhados que foram avaliados 2 vezes fora de
crise, com intervalo aproximado de um més, com uma bateria
cujo tempo de aplicacdo é 6 minutos.

Resultados: Os doentes com enxaqueca tem um desempe-
nho nesta bateria idéntico ao dos controles e, com a excepcao
do teste stroop, a melhoria do desempenho da 12 para a 22
avaliacdo ndo atinge significado estatistico. Existe, no entanto,
um efeito aprendizagem que implica que a fiabilidade teste-
reteste seja apenas moderada.

Conclusoes: Os doentes com enxaqueca tem um desempe-
nho cognitivo normal fora de crise nesta bateria mas, tal como
os controles, apresentam efeito de aprendizagem na 22 aplica-
¢do, que deve ser contabilizado para que a bateria se torne ttil
em contexto clinico.

Formas de apresentacdo de Trombose de
Seios Venosos e correlacdes clinico-
topograficas

Sandra Moreira, Augusto Ferreira, Peter Grebe, José Roriz
Centro Hospitalar de Entre o Douro e Vouga, Santa Maria da Feira
sandramor3@msn.com

Introducdo: A trombose de seios venosos (TSV) é uma
entidade pouco frequente, com incidéncia descrita de
0,22/100.000/ano. Apesar da cefaleia ser o sintoma mais fre-
quente, a clinica é muito varidvel e inespecifica, dificultando o
diagnéstico.

Objetivos: Caracterizar o espetro clinico associado as TSV.

Metodologia: Estudo retrospetivo dos doentes internados
com o diagndstico de TSV no Servico de Neurologia do
CHEDV, entre 1999 e 2012, com anélise sistematica dos dados
obtidos através da consulta do processo clinico dos doentes.

Resultados: Identificaram-se 36 doentes com diagndstico
de TSV, traduzindo uma incidéncia anual de 0,75/100.000.
72,2% foram mulheres (com idade média ao diagndstico de 40
anos) e 27,8% homens (com média de 60 anos). Os sintomas de
apresentacao foram a cefaleia em 33 doentes, crises epiléticas
em 13 doentes, vomitos em 14 e défices neuroldégicos em 17
(sendo hemiparesia e afasia os mais frequentes). A cefaleia foi,
na maioria dos casos, progressiva (n=32), tipo “peso” (n=30) e
localizada (n=17). Em 59% dos doentes com cefaleia bilateral,
a trombose foi bilateral ou medial; em respectivamente 62% e
67% dos casos de cefaleia hemicraniana esquerda ou direita, a
trombose foi ipsilateral. A cefaleia foi manifestacdo isolada em
22,2% dos doentes, sem atraso resultante na chegada ao SU ou
no diagndstico comparativamente aos doentes que se apre-
sentaram com outros sinais e sintomas acompanhantes (78%).

Conclusdes: A incidéncia anual na édrea de influéncia do
CHEDV ao longo dos ultimos 14 anos perfez 3,4 vezes a descri-
tana literatura internacional. A cefaleia foi o sintoma mais fre-
quente (91,7%), mas a maioria dos doentes apresentou outros
sinais acompanhados ou ndo da primeira. Embora nao se
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tenha verificado relacdo entre a localizacao da cefaleia e o seio
trombosado, verificou-se relacdo estatisticamente significati-
va entre a lateralidade da cefaleia (esquerda/direita/bilateral)
e o lado do seio afetado.

9h0O0 - Casos Interativos

Cefaleia pos-traumatica sem histéria de
traumatismo

Inés Correia', Inés Marques', Mariana Baptista®, Pedro Freitas?,
Livia Sousa'

1-Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra; 2-Servico de Neurorradiologia, Centro Hospitalar e
Universitdrio de Coimbra

mcorreia.ines@gmail.com

Introducdo: A cefaleia é um dos sintomas mais frequentes
ap6s traumatismo cranio-encefdlico (TCE), incluindo-se a
cefaleia cronica p6s-traumatica (CCPT) na sindrome pds-trau-
matica, descrita em 30 a 80% dos doentes apds TCE ligeiro, que
pode também pode cursar com outros sintomas como tontu-
ras, alteragdes cognitivas e perturbacao do sono. Até 10% dos
casos de TCE complicam com formacao de higroma subdural.

Caso Clinico: Homem, 58 anos, operério de construcao
civil, com antecedentes de enxaqueca episodica e cervicobra-
quialgia croénica, referenciado a consulta por cefaleia crénica
didria. Histéria com 2 anos de evolucao de internamentos em
Neurocirurgia por volumosos higromas subdurais fronto-
parietais direitos, espontaneos e recidivantes, condicionantes
de marcado efeito de massa e desvio das estruturas intracere-
brais, que motivaram abordagem cirtirgica de evacuacdo por
trepanacdo e shunt subduro-peritoneal, posteriormente
removido por infe¢do. Na altura da consulta de cefaleias a
situacdo era considerada cirurgicamente resolvida. O doente
referia cefaleia holocraniana continua, didria, intensidade
moderada/severa, agravada com o esforco, com periodos de
exacerbacdo em guinada sobre a regido parietal direita corres-
pondendo a zona de trepanacao. Nos periodos de exacerbagao
apresentava irradiacdo cervical da dor, tonturas, acufenos,
fotofobia, fonofobia e parestesias no hemicorpo esquerdo. Ao
exame neurolégico detetada apenas parésia facial central
esquerda. Estudo complementar incluindo avaliacao analitica
e RMN cerebral sem alteracoes relevantes. Apesar de varios
esquemas de tratamento preventivo, incluindo valproato de
sodio, amitriptilina e gabapentina, o doente apresenta elevado
consumo de analgésicos e incapacidade para atividade laboral.

Conclusdo: Apresenta-se este caso pelas dificuldades de
classificagdao e enquadramento no esquema habitual de racio-
cinio neurolégico. Apesar de ndo se poder afirmar que se trata
de cefaleia pds-traumadtica, uma vez que nao se identificou
um traumatismo major, a cefaleia e os higromas subdurais
parecem estar relacionados com traumatismos minor repeti-
dos decorrentes da actividade laboral. Por outro lado, infere-
se ainda a dificuldade de tratamento médico destes doentes.

Enxaqueca e leucoencefalopatia:
investigar até quando?

Cristina Garrido, José Pereira Monteiro
Consulta de cefaleias, Servico de Neurologia, CHP
cgarridopt@gmail.com
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Introducdo: As cefaleias sdo a patologia neuroldgica mais
comum na populagao portuguesa, e é das patologias que con-
dicionam maior taxa de absentismo laboral. O cardcter agudo
da enxaqueca, associada a incapacidade funcional e coexis-
téncia de sinais neurolégicos focais, motiva muitas vezes a
realizacdo de neuroimagem. A interpretacdo de alguns acha-
dos imagioldégicos na auséncia de outra clinica neurolégica
pode ser complexa.

Caso clinico: Jovem de 25 anos, género feminino, com his-
téria familiar de enxaqueca na mée e irmao com Sindrome de
Lennox Gaustaut. Quadro de cefaleias desde a infancia com
caracteristicas de enxaqueca. Aos 18 anos por agravamento
das queixas e histéria familiar fez RMN cerebral que mostrou
lesdes exuberantes de substancia branca (leucoencefalopa-
tia). Foi orientada para a consulta externa apresentando
exame neurolégico sem alteracoes. A pesquisa das principais
mutacoes para CADASIL, doenca de Fabry e adrenoleucodis-
trofia ligada ao X foi negativa. A actividade enzimdtica da
galactosidase, arilsulfatase B e galactocerebridase foi normal,
assim como, a electroforese de arilsulfatases, doseamento de
sulfatideos e dos VLFA, permitindo excluir algumas doengas
lissossémicas e dos peroxissomas. Aguarda AA, AO, lactato,
homocisteina e colestanol. Neste momento, apresenta segui-
mento de 7 anos sem outras manifestacdes neuroldgicas.

Conclusdo: Nos ultimos anos tendo sido descritas novas
formas de leucoencefalopatia hereditéria, estando a maioria
relacionados com erros inatos do metabolismo ou com muta-
¢Oes noutros genes que interferem na sintese da mielina. Pela
existéncia de uma historia familiar de patologia neuroldgica,
colocou-se a hip6tese de se tratar de uma doenca de transmis-
sdo genética com diferentes formas de apresentacao.

O agravamento ou alteracado das
caracteristicas de cefaleia...

Joana Parra', Mariana Baptista®, Cristina Duque', Livia Sousa’
1-Servico de Neurologia, CHUC; 2-Servico de Neurorradiologia,
CHUC

joana_parra@hotmail.com

Introdugdo: Os angiomas cavernosos apresentam-se em
23% dos casos como cefaleia. A histéria natural é geralmente
benigna, no entanto a exacerbac¢do aguda dos sintomas pode
estar relacionada com hemorragia. A anomalia venosa do
desenvolvimento pode estar na génese de um ou vdrios
angiomas.

Caso Clinico: Mulher, 57 anos, que desde a infancia refere
cefaleias moderadas a severas, localizadas a regiao fronto-
parietal de predominio esquerdo, pulsateis e agravadas com a
actividade fisica. Crises com duracdo de até 96h e com fre-
quéncia de 5 a 6/més, acompanhadas de nduseas, vomitos,
foto e fonofobia. Por vezes, precedidas de aura visual (luzes
cintilantes) ou sensitiva. Com o diagndstico de enxaqueca
com aura, foi seguida em consulta de Neurologia desde 1996.
Em 2001, agravamento da intensidade da dor e sintomas
acompanhantes da crise, alteracdo das caracteristicas da aura
visual (manchas oscilantes) e intensificacao da aura sensitiva.
Realiza RM CE que revela angioma cavernoso frontal esquer-
do cortico-subcortical associado a anomalia venosa do desen-
volvimento. Por decisdo Neurocirtrgica, mantém apenas tra-
tamento médico. Crises progressivamente mais incapacitan-
tes nos ultimos meses que a acordam durante a noite. Repete
RM CE que mostra a ja conhecida anomalia venosa agora com
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nova malformacao cavernosa com sinais de sangramento em
varios tempos, um dos quais recente.

Conclusdo: Este caso reflecte a Cefaleia atribuida a angio-
ma cavernoso, de acordo com os critérios da ICHD-II. E
impossivel afirmar que nao existe uma enxaqueca de base, ja
que o diagnéstico de cefaleia primdria implica “ndo ser atri-
buida a outra alteracdo”. Nas duas situacdes em que foram
solicitados estudos de imagem tinha havido agravamento ou
alteracao das caracteristicas da cefaleia. Chama-se a atencao
para a relevancia que tém os sinais de alarme em cefaleias,
como se comprova nesta doente.

Conferéncia: Novos alvos terapéuticos em
cefaleias

C. A. Fontes Ribeiro.
Instituto de Farmacologia e Terapéutica Experimental, Faculdade
de Medicina, Universidade de Coimbra

Um alvo terapéutico s6 pode ser caracterizado a partir do
conhecimento que se tenha da fisiopatogenia da doenca. Ora,
apesar dos avangos notaveis que se fizeram nesta area, nao ha
uma clara definicao da fisiopatogenia dos diversos tipos de
cefaleias. De qualquer modo, e no que respeita a enxaqueca,
prevalece a hipdtese trigémino-vascular, estando a depressao
cortical alastrante associada a aura. O trigémeo pode ser acti-
vado a partir de estruturas do diencéfalo ou do tronco cere-
bral, desempenhando a excitabilidade neuronal um papel
central. Assim, serdo alvos terapéuticos:

1. Receptores pré-sindpticos, nas terminacdes do trigé-
meo, cuja estimula¢do podera diminuir a libertacao de neuro-
transmissores e mediadores da vasodilatacao e da inflamagao
neurogénica, como, por exemplo, agonistas dos receptores 5-
HTI1D e 5-HTI1E O receptor 5-HT1D e a respectiva via de sina-
lizacdo (proteina G) poderdo ter vdrias conformacdes, com
diferentes capacidades de ligacao, as quais poderao permitir a
sintese de farmacos mais especificos e com menos reaccoes
adversas vasculares. O receptor 5-HT1F tera fraca expressao a
nivel vascular mas forte presenga no SNC (eg, ganglio do tri-
gémeo e nucleus caudalis), tendo ja sido demonstrado
(“proof-of-concept” (POC)) que um um agonista do receptor
5-HTIF - lasmiditan - pode ser ttil nas crises de enxaqueca.
Ainda a este nivel existem os receptores vaniléides, cada vez
melhor caracterizados, e cuja estimulagdo activara os noci-
ceptores nas fibras A; o subtipo TRPV1 (“transient receptor
potential vanilloid subfamily, member 1”) parece ser o recep-
tor mais envolvido na dor, estando em estudo (fase II) antago-
nistas deste receptor. Aparentados ao receptor vanil6ide, exis-
te receptores para os canabinéides (o mediador endégeno, a
anandamina, estimula os receptores CB1 e CB2 e inibe a vaso-
dilatacdo neurogénica na duramater). Também a nivel pré-
sindptico a hidrélise proteolitica das proteinas do complexo
SNARE, inibindo a libertacao de neurotransmissores, pode ser
um alvo terapéutico (eg, pelas toxinas botulinicas).

2. Receptores CGRP ou os seus componentes (MP-1 e RCP),
ja que sendo obrigatéria a neurotransmissao do primeiro para
o segundo neurdnio da via da dor, uma hipétese de tratamen-
to serd o bloqueio desta comunicacao, por exemplo, através
de antagonistas dos receptores CGRP.

3. Receptores pés-sindpticos, cuja estimulacao conduzird a
vasodilatacdo e estimulacdo dos nociceptores das termina-
¢Oes trigeminais. Assim, os antagonistas dos receptores do
CGRP (CGRP1 e CGRP2) poderao ser uma solucao para as cri-
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ses de enxaqueca, como ja foi demonstrado para o telcage-
pant. De referir, porém, que os receptores para o CGRP tam-
bém existem a nivel do SNC.

4. Oxido nitrico (NO), o qual podera ter uma acgéo a nivel
vascular mas também a nivel do SNC, parecendo estar envol-
vido na fisiopatogenia da enxaqueca; o NO aumenta a excita-
bilidade neuronal através da inibicao da condutancia do K+
pela via cGMP/PKG. De facto, inibidores das sintetases do NO,
nomeadamente da iNOS (eg, GW274150), foram eficazes na
enxaqueca, estando em ensaio clinico (fase II). Contudo, sdo
necessarios fairmacos mais selectivos.

5. Excitabilidade do SNC, que podera ser atenuada por
antagonistas do glutamato (a nivel dos receptores ionotr6pi-
cos NMDA, AMPA e cainato, e de receptores metabotrépicos),
por agonistas GABAérgicos (na continuacao das observacgoes
obtidas com o valproato, principalmente a nivel do receptor
GABAA), por agonistas dos receptores adenosinicos (princi-
palmente do receptor A; — pelo composto GR79236), por
modificadores do canais idnicos [inibidores dos canais de cal-
cio do tipo P/Q (gene CACNA1A), presentes num dos subtipos
da enxaqueca hemiplégica familiar], por inibidores da COX
(inibem aparentemente a sensibilizacdo periférica e central, e
que poderdo ser Uteis na associacdo a outros medicamentos
sintomaéticos ou abortivos das crises, como os triptanos).

6. Depressao cortical alastrante (cortical spreading depres-
sion), que podera ser contrariada pela estimulacdo dos canais
de K* (“TWIK-related spinal cord potassium channel
(TRESK)"), pela inibicao de canais de Ca™ (por exemplo, pelos
inibidores do canal P/Q mas também por inibidores de outros
tipos de canais de Ca™) e por inibidores das “tight-junctions”,
0 que podera ser uma opc¢ao terapéutica. Assim, o tonabersat
ja estd em ensaios clinicos, apds se ter verificado a sua efica-
cia nos modelos animais possiveis. Curiosamente também se
verifica que farmacos ja usados na prevencao das crises de
enxaqueca — como, por exemplo, o topiramato — inibem a
depressao cortical alastrante.

7. Células da glia, cujo papel no seu “didlogo” com os astro-
citos é cada vez melhor conhecido, intervindo no ambiente
electrolitico e através da secrecdo de mediadores inflamato-
rios.

Existem outros alvos bioldgicos que também poderao ter
interesse no tratamento das cefaleias, como as metaloprotei-
nases da matriz (MMP), os receptores 5-HT1A e 5-HT7 da
serotonina, os receptores adrenérgicos (eg, i, i, O4p;
yp, Oop, Ooc P, 0s receptores P2X, os receptores P2Y, os
receptores da dopamina, das endotelinas, da bradicinina, da
angiotensina II e da histamina, sendo a maior dificuldade a
inexisténcia de um modelo animal e/ou humano consistente
que permita testar hipoteses de tratamento.

11h30 - Casos Clinicos

Nevralgia do Trigémio secundaria a
carcinoma epidermdide

Helena Felgueiras', Pedro Barros', Ana Teresa Carvalho', Telma
Santos’, Mdrio Resende?, Joaquim Pinheiro’

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Vila Nova de
Gaia/Espinho; 2-Servigo de Neurocirurgia, Centro Hospitalar de
Vila Nova de Gaia/Espinho

hcfelgueiras@gmail.com
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Introducdo: A nevralgia do trigémio é uma complicacdo
conhecida de tumores do dngulo pontocerebeloso. A sua inci-
déncia é considerada rara.

Caso clinico: Homem, 64 anos, sem antecedentes patol6-
gicos relevantes, referenciado a consulta de Neurologia em
Maio de 2011, por dor facial direita com 3 semanas de evolu-
¢ao, sobretudo supraciliar, associada a hipostesia ipsilateral.
Ao exame objectivo apresentava hipostesia em V1 com restan-
te territorio do trigémio normal e com reflexo corneano direi-
to mais fraco. Iniciada carbamazepina sem efeito. Realizada
RMN encefélica que revelou discreta captacao de gadolinio
rodeando o nervo trigémeo direito apds a sua emergéncia cis-
ternal, prolongando-se a cisterna do angulo de Gasser. LCR
normal. Um ano depois recorre ao SU por duas semanas de
evolucdo de dificuldade em escrever e desequilibrio da mar-
cha com lateropulsdo direita de agravamento progressivo,
associado a diplopia. Exame objectivo: diplopia na supra e
dextroversao, com nistagmo horizontal direito inesgotavel na
dextroversao, hipostesia na hemiface direita, parésia facial
direita e ataxia direita. RMN encefélica revelou lesao quistica
intra-axial direita envolvendo a hemiprotuberdncia e o
pedtnculo cerebeloso médio homolaterais, com ligeira capta-
cao de contraste e escasso edema perilesional e ainda atrofia
dos musculos da mastigacao a direita. Submetido a neuroci-
rurgia em Setembro de 2012 para remoc¢do do tumor com
melhoria clinica. O exame histolégico era compativel com
carcinoma epidermoide. Esta a realizar radioterapia.

Conclusdo: Doentes com hipostesia no territério do nervo
trigémio tém uma maior probabilidade de nevralgia do trigé-
mio secunddria. O carcinoma epidermoide localiza-se fre-
quentemente no angulo pontocerebeloso aderindo a estrutu-
ras vizinhas como nervos cranianos ou estruturas vasculares e
tem geralmente um crescimento indolente. Este caso confir-
ma que perante uma nevralgia do trigémio com atipias é
necessario um acompanhamento rigoroso.

Sindrome de Eagle verdade ou ficcao?
Caso clinico

Adriana Rua, José Pereira Monteiro

Servico de Neurologia, Hospital de Santo Anténio, Centro
Hospitalar do Porto

adriana_rua@hotmail.com

Introducdo: O Sindrome de Eagle é caracterizado pelo
desenvolvimento de sintomas associados ao alongamento do
processo estiloide, ou a ossificacao do ligamento estilo-hioi-
de. A sua prevaléncia é de cerca de 4% mas apenas uma
pequena percentagem (4-10%) é sintomatica. Entre os sinto-
mas mais comuns pode ser encontrada a dor cervical.

Caso clinico: Mulher de 45 anos com sindrome depressivo
e historia familiar de CADASIL, seguida em consulta por enxa-
queca sem aura desde jovem e dor cervical bilateral com irra-
diacgdo frontal, associada a dor na regido da articulacdo tem-
poromandibular direita com aproximadamente 4 anos de
evolucdo. No inicio dos sintomas foi-lhe diagnosticado dis-
funcdo da articulacdo temporomandibular, sem melhoria
com tratamento clinico. Iniciou posteriormente dor na regiao
cervical, tipo pontada, na regiao amigdalina esquerda, asso-
ciada a otalgia esquerda constante. A doente negava histéria
de traumatismo ou cirurgia cervical. Realizou TAC cervical
onde foi possivel observar processos estiloide temporais bas-
tante alongados (> 5 cm) cuja ponta inferior contacta a orofa-
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ringe a esquerda, achados compativeis com sindrome de
Eagle. O tratamento com anti-inflamatérios nado esteroides foi
eficaz no controlo da dor.

Conclusao: Existe controvérsia na literatura sobre a real
existéncia deste sindrome ja que muitos doentes que apresen-
tam alongamento dos processos estiloides ndo possuem sin-
tomatologia clinica, sendo questionada a relagao causa-efeito
do achado radioldgico. Relatamos um caso raro de dor cervi-
cal esquerda associado a alongamento bilateral dos processos
estiloides com compressao da orofaringe a esquerda compati-
vel com Sindrome Eagle.

Enxagueca Hemiplégica Familiar - A
clinica de sempre, uma nova genética

M. Leitdao Marques’, A. E Brandao?, J. Grilo Gongalves', I.
Alonso*?, J. Sequeiros®?, I. Luzeiro'

1-Servico de Neurologia, Hospital Geral, Centro Hospitalar e
Universitario de Coimbra; 2-CGPP, Instituto de Biologia
Molecular e Celular IBMC); 3-UnIGENe, Instituto de Biologia
Molecular e Celular (IBMC); 4-ICBAS, Univ. Porto
marianaleitaomarques@gmail.com

Introducéo: A enxaqueca hemiplégica familiar (FHM) é
um subtipo raro de enxaqueca com aura, que esta associado a
défice motor, a que geralmente se associam outras manifesta-
¢oes como alteracoes sensitivas, visuais ou do discurso. Cerca
de 20% das familias com FHM apresentam sinais cerebelosos
e, menos frequentemente, pode haver também febre, ndu-
seas, confusdo/coma e diferentes tipos de crises convulsivas,
podendo prolongar-se ao longo de dias ou semanas.
Geralmente a doenca inicia-se na infancia ou adolescéncia. O
padrao de hereditariedade é autossémico dominante. A FHM
apresenta heterogeneidade genética, com mutacdes identifi-
cadas em trés genes conhecidos: CACNAIA (FHM1), ATP1A2
(FHM2) e SCNIA (FHM3). O gene CACNAIA codifica a subuni-
dade a;, de um canal de célcio, expresso preferencialmente
no cérebro. Mutacgoes neste gene sao também responsaveis
pela ataxia episddica tipo 2 (EA2) e pela ataxia espinocerebe-
losa tipo 6 (SCAB).

Metodologia: Foram acompanhados dois doentes, familia-
res em primeiro grau (pai e filha), com quadro clinico sobrepo-
nivel e tipico de uma FHM. O doente que primeiramente foi
estudado, tinha apresentado episédio de enxaqueca com hemi-
plegia e quadro confusional com duracdo de 2 semanas. Tinha
ja manifestado outros episédios de enxaqueca com défice
motor e sensitivo. Foi realizada a pesquisa de mutagdes genéti-
cas, por amplificagdo por PCR das regides exdnicas e intrénicas
flanqueantes, seguida de sequenciacao direta e bidirecional.

Resultados: Foi identificada uma mutacao desconhecida,
localizada no exao 27 do gene CACNAIA, que consiste na
substituicdo de uma valina por metionina no codao 1456
(p.Val1456Met), na regidao formadora do poro do canal.
Posteriormente, foi estudada a filha deste doente, com quadro
clinico semelhante, confirmando-se a segregacdo da mutacao
p-Vall456Met, o que apoia a sua patogenicidade. A andlise
bioinformética indicou este residuo como altamente conser-
vado e, dada a sua localizacdo numa regido importante para a
funcdo da proteina, reforca o seu papel patogénico.

Conclusoes: Assim, esta nova mutagao é responsavel por
um quadro de cefaleia com hemiplegia, por vezes associadas
a estado confusional. A descoberta vem reforcar o papel da
regido formadora do poro para a manutencao das proprieda-
des funcionais dos canais de célcio.
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Familial hemiplegic migraine type 3 in two
unrelated families from the same rural
village in the Douro valley.

J. Barros'?, A. Ferreira®, A. F. Brandao®, C. Lemos?*, E. Correia, J.
Damasio’, A. Tuna', P. Coutinho?, J. Sequeiros®*®, 1. Alonso**5, J.
Pereira-Monteiro"”

1-Hospital de Santo Anténio (HSA), Centro Hospitalar do Porto
(CHP), Porto, Portugal; 2-Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel
Salazar (ICBAS), Universidade do Porto, Porto, Portugal; 3-Centro
Hospitalar de Entre-Douro e Vouga (CHEDV), Santa Maria da
Feira, Portugal; 4-CGPD, Instituto de Biologia Molecular Celular
(IBMC), Universidade do Porto, Porto, Portugal; 5-UnIGENe,
Instituto de Biologia Molecular e Celular (IBMC), Universidade
do Porto, Porto, Portugal

josebarros.neuro@hgsa.min-saude.pt

Introduction: Six SCN1A gene mutations have been asso-
ciated with familial hemiplegic migraine (FHM), with 8 kin-
dreds described worldwide. In 2008, we presented the first
family with FHM3 due to the C.787C>G (p.L263V) mutation in
SCN1A gene in which some members exhibited epilepsy
occurring independently of the migrainel. This mutation
leads to a gain-of-function, which is congruent with the state
of hyperexcitability common to both diseases. In the current
study, we report a new family with hemiplegic migraine.

Methods: All patients were observed by two neurologists.
The genetic study was performed by direct bidirectional
sequencing of the coding regions and intronic flanking sequen-
ces of the CACNA1A, ATP1A2 and SCN1A genes. Haplotypes of
three microsatellite markers spanning 4.1 Mb within the
SCNI1A-locus region were genotyped in both families.

Results: The most remote ancestors suspected of suffering
from FHM were born in a rural village in Douro valley. We eva-
luated five patients from family 1, as well as five patients from
family 2. The mutation p.L263V in SCN1A was confirmed.
Family 1 exhibited the co-occurrence of FHM and epilepsy.
Members of family 2 exhibited pure FHM. The haplotype ana-
lysis has suggested that the mutation was inherited from a
common ancestor.

Discussion and Conclusions: In spite of its gain of func-
tion effect, the SCN1A L263V mutation most likely requires
association with endogenous or environmental induction sti-
muli to attain the epileptogenic threshold. As a result, the
mandatory, simultaneous and unlikely conjunction of several
factors makes epilepsy a rare occurrence in these families. We
believe the present study will contribute to the phenotypic
definition of FHM3.

Migraine vestibular: requisitos para o
diagnostico?

Adriana Rua, José Pereira Monteiro

Servigo de Neurologia, Hospital de Santo Anténio, Centro
Hospitalar do Porto

adriana_rua@hotmail.com

Introducao: A ligagdo entre enxaqueca e vertigem é ha
muito reconhecida. Apesar deste reconhecimento ndo exis-
tem critérios de diagnostico e a sua identificacao baseia-se na
clinica. Recentemente foram propostos critérios de diagndsti-
co para enxaqueca vestibular que farao parte da 32 edicao da
classificacdo internacional de Cefaleias que aguarda publica-
¢ao em 2014, a qual deixard de fora a enxaqueca vestibular
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provével. Para o seu diagndstico sdo necessdrios 5 ou mais
episoddios de sintomas vestibulares moderados a severos com
duracdo de 5 minutos a 72 horas, diagnéstico de enxaqueca e
pelo menos 1 dos seguintes sintomas, em 50% ou mais dos
episédios de vertigem: cefaleia com caracteristicas de enxa-
queca, fotofobia, fonofobia, aura visual ou outras, na auséncia
de diagndstico alternativo para a vertigem. Alguns autores
aceitam o diagnoéstico de enxaqueca vestibular provéavel no
qual ndo é necessério haver relacao temporal entre a vertigem
e a enxaqueca.

Caso Clinico: Mulher de 56 anos com histéria familiar de
enxaqueca, seguida em consulta por enxaqueca sem aura
desde a adolescéncia, medicada profilaticamente com pro-
pranolol 80mg e triptano em SOS. As crises tém a periodicida-
de de uma por més. Iniciou aos 53 anos episédios de vertigem
paroxistica com disautonomia com os movimentos cefélicos,
desequilibrio, nduseas e vomitos com duragdo média de 2
dias, sem relacdo temporal com a enxaqueca. Negava altera-
¢oes auditivas subjetivas ou de hipoacisia.

Conclusao: A vertigem recorrente benigna estd frequente-
mente associada a enxaqueca, mas uma grande propor¢ao de
doentes nao tem sintomas migranosos durante os episodios
de vertigem, necessdrios ao diagndstico de enxaqueca vesti-
bular. Com este caso pretendemos questionar o diagndéstico
de enxaqueca vestibular provavel e realcar a importancia do
uso de critérios especificos no diagnéstico desta entidade rara
e na eliminacdo de intiimeros casos que acreditamos serem
apenas resultantes da associacdo entre duas patologias fre-
quentes na populacao geral.
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Principios editoriais e normas de publicacao
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Principios gerais
A SINAPSE orienta-se pelos seguintes principios gerais:
1. Defesa e promogao da Neurologia Clinica portuguesa;
2. Apoio empenhado e independente as iniciativas de SPN, LPCE,
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SPC, SPEDNM, SPNp, espelhando os seus estadios de desenvol-
vimento e contribuindo para a sua consolidagdo e robustez;

. Prética da Neurologia Clinica como 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;
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11.

Rigor e pedagogia na aplicagdo sistemdtica das normas do
“ICJME- International Committee of Medical Journal Editors”
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Garantia de independéncia cientifica e editorial, relativamente
aos Orgéos Sociais da SPN, patrocinadores ou outras entidades;
Predisposicao para a mudanca.
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1. Administracdo. 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.

2. Director. E nomeado pela Direc¢do da SPN, podendo ser mem-

bro dos Orgaos Sociais ou independente; estabelece a orientacdo
global, a preparacao e execucao das edi¢oes, ouvido o Conselho
Editorial.

3. Conselho Editorial. E nomeado pela Direcgdo da SPN, mediante

proposta fundamentada do Director, sendo os seus membros
sécios independentes dos Orgéos Sociais; compete ao Conselho
Editorial participar nas grandes opg¢des de natureza editorial,
cientifica e estética.

4. Conselho Cientifico. E, por ineréncia, o Conselho Cientifico da

SPN, competindo-lhe garantir o rigor ético e técnico-cientifico
das publicacoes.

Normas de candidatura
1. Os trabalhos candidatos a publicacdo serdo inéditos, e nao deve-

rao ser enviados para outras publicacoes.
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culas, bolds, italicos, notas de topo ou de rodapé, e artificios for-
mais.

4. As pédginas nao deverdo ser numeradas.
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5. Deverdo ser redigidos em portugués ou em inglés. Poderao,
excepcionalmente, aceitar-se trabalhos em francés ou espanhol.

6. Da primeira pagina constarao: titulo do trabalho, nome préprio,
apelido, departamento ou servico, instituicdo, profissao, cargo,
endereco, telemovel e correio electrnico de todos os autores.

7. A segunda pégina incluira: o titulo do trabalho, o nome dos auto-
res, 0 resumo, as palavras-chave e o titulo de cabegalho; a mora-
da institucional e o endereco de correio electrénico a incorporar
no artigo.

8. 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, discussao e bibliografia. As revisoes incluirdo, pelo
menos, introducao, desenvolvimento, conclusoes e bibliografia.
Os editoriais e as cartas estardo isentos de organizacdo em sec-
coes. No texto das seccdes, a identificagdo institucional serd evi-
tada, podendo ser acrescentada, se imprescindivel, no fim do
processo de avaliacdo e antes da publica¢do do artigo.

10. As tabelas e figuras deverao ser enviadas em documento adicio-
nal Microsoft Word™, uma por pégina, precedidas por uma pagi-
na que inclua as notas correspondentes. As figuras serdo envia-
das em ficheiros GIF ou JPEG.

11. Os agradecimentos ou mencdes particulares constardo em pagi-
na propria.

12. Os compromissos particulares ou institucionais (patrocinios,
financiamentos, bolsas, prémios) serdo expressos obrigatoria-
mente em pagina adicional.

Regras para elaboracao 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 aprovacao 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
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da equipa de investigacdo ndo justificam a autoria.

Todas pessoas designadas por autores devem cumprir os critérios;
nenhuma pessoa qualificada para autoria deve ser excluida.
Membros do grupo de trabalho (coordenadores, directores, técnicos,
consultores), que ndo cumpram os critérios internacionais de auto-
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O ntmero de autores serd parcimonioso, particularmente em “Casos
Clinicos”.

Ainclusao e compromisso do nome das institui¢oes é da responsabi-
lidade dos autores.

3.Resumo
O resumo tem um limite méximo de 300 palavras. Nao deve incluir
abreviaturas. Deve apresentar-se estruturado.
Originais: Introducdo, Objectivos, Metodologia, Resultados e
Conclusoes.
Revisdes: Introducdo, Objectivos, Desenvolvimento e
Conclusoes.
Casos clinicos: Introdugao, Caso Clinico e Conclusoes.
O resumo serd coerente com o conjunto do artigo.
4. Palavras-chave
Devem ser incluidas até seis palavras-chave, na lingua original do
artigo e em inglés, preferencialmente previstas na lista do Medical
Subject Headling List of the Index Medicus.
5. Cabecalho
Versao reduzida do titulo, para eventuais efeitos de composicao
gréfica.
6. Introducio / Objectivos
Exposi¢ao, completa e sucinta, do estado actual do conhecimento
sobre o tema do artigo. Expressao clara das motivagdes e objecti-
vos que levaram ao planeamento do trabalho.
7. Metodologia
Descrever os critérios de seleccao do material do estudo e o dese-
nho do mesmo. Usar unidades internacionais. Assinalar os méto-
dos estatisticos.
8. Resultados
Devem ser escritos os dados relevantes. Os dados constantes de
tabelas ou figuras 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
Comisséo de Etica de uma instituigdo ptiblica.
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 limitacoes e
justificar os erros ou omissdes. Relacionar os resultados com
outros estudos relevantes. As conclusoes deverdo basear-se ape-
nas nos resultados. Poderao fazer-se recomendacdes.
10. Bibliografia
As referéncias bibliogréficas devem ser identificadas no texto
através de numeracao drabe, entre paréntesis, ao nivel da linha.
Devem ser numeradas segundo a ordem de aparecimento no
texto. A referéncia deve incluir o apelido e inicial de todos os
autores; se o artigo tiver mais de seis autores, devem ser referidos
apenas 0s trés primeiros, seguindo-se a 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 publicacao, editor, ano, e paginas relevantes. Se algu-
ma referéncia se encontrar pendente de publicacdo deverd des-
crever-se como “in press”. A referéncia a comunicacoes pessoais
ndo é aceitavel.

11. Diividas 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
recepcdo do trabalho;

2. A SINAPSE poderd devolver imediatamente o trabalho aos auto-
res para correccoes formais, de acordo com as normas de publi-
cacao;

Apds recepcdo definitiva, o trabalho serd enviado a todos os
membros do Conselho Editorial, que sugerem os revisores ade-
quados (membros do Conselho Editorial, do Conselho Cientifico
ou independentes). Os revisores ndo terdo ligacdes as institui-
¢oes constantes do trabalho. Os membros do Conselho Editorial
e os revisores ndo serao informados dos nomes e instituicoes dos
autores;

4. Os autores terdo acesso aos pareceres anénimos dos revisores;

5. Os autores terdo quinze dias tteis para alterar o artigo e/ou con-
testar as revisoes;

6. As respostas serao analisadas pelo Conselho Editorial, podendo
ser remetidas aos revisores para novo parecer;

7. A Direccdo da SINAPSE assumird a aceitagdo ou rejeicdo do tra-
balho para publicacdo, ap6s andlise e interpretacdo final de
todos os documentos;

8. Os autores terdo acesso aos conjunto dos documentos, em caso
de rejeicao do trabalho, mantendo-se oculta a identidade dos
revisores.

Os trabalhos aceites serdo publicados na edi¢do 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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