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Editorial

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

Este é o primeiro niimero da Sinapse ap6s termos aceite o desafio de iniciar o processo de restruturacao da revista com
o objectivo tltimo de alargar a sua base de indexacao e conseguir que lhe seja atribuido factor de impacto.

Este foi um caminho encetado ha ja alguns anos pelos editores e membros do corpo editorial da Sinapse, que levou a
sua indexacao nas bases bibliograficas EMBASE / Excerpta Médica Database e SCOPUS (Elsevier) e que agora se pretende
alargar e deste modo atrair também clinicos e investigadores de paises de expressao em lingua portuguesa. Torna-se assim
pertinente questionar o porqué desta orientagao e da sua importancia para o futuro da revista.

E indiscutivel o valor da publicacdo como forma de transmissdo duradoura do conhecimento, permitindo avaliar a re-
produtibilidade dos dados reportados e a integridade cientifica de quem publica. E assim um processo importante na
formacao e no treino de jovens médicos e de investigadores, nomeadamente, pelo facto de criar uma cultura de respeito
pelas regras éticas que devem nortear a sua actividade, responsabilizando-os pelo modo como fazem a transmissao da sua
experiéncia clinica e cientifica. A publicacdo tem assim uma dupla funcao, formativa e educativa, diria mesmo uma fungao
pedagégica que ndo pode nem deve ser menosprezada.

No entanto, o conhecimento transmitido na forma escrita sé terd impacto na comunidade cientifica, médica ou outra,
se for amplamente disseminado e tiver a capacidade de atrair a atencgao do leitor pela sua originalidade, pelo modo como é
feita a andlise do que ja se conhece, ou como é feita a integragao do novo conhecimento, ou seja, se for citado por outros. Os
trabalhos de revisao sistemadtica, em que é aplicada uma metodologia de procura, andlise e avaliacdo critica das evidéncias
cientificas disponiveis sobre uma determinada questao, ou os trabalhos de meta-anélise em que, através de uma revisao
sistemadtica da literatura, se faz uma integracao dos resultados de vérios estudos sobre uma mesma questao ou tema, tém
um enorme valor para a clinica e devem ser estimulados.

Se a publicacao é exigente para os autores, ndo o é menos para os revisores cientificos. O processo de revisao dos ma-
nuscritos submetidos para publicacdo deve de ser feito de forma rigorosa mas construtiva, mesmo quando se considere
que nao preenchem os requisitos de qualidade para serem publicados. Para tal é necessdrio ter-se identificado um corpo de
editores associados e de revisores proactivos e rigorosos. Este é um passo decisivo para que seja conseguida a atribuicao de
factor de impacto a revista, para além de ser necessdrio assegurar a manutenc¢do de um rimo constante da sua publicagdo
anual.

Este é o momento inicial de um novo ciclo, que néo vai ser f4cil e para cujo sucesso serd necessario o esforco, empenha-
mento e determinacdo de todos nés. A Sinapse serd o que, em conjunto, queiramos que a revista venha a ser, seguramente
o espelho de uma Sociedade activa e preocupada com as diversas vertentes formativas dos seus membros. B

Correspondéncia:

Catarina Resende Oliveira

Unidade de Inovagao e Desenvolvimento (UID), CHUC
Centro de Neurociéncias e Biologia Celular

Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra
Rua Larga, 3004-504 Coimbra, Portugal
catarina.n.oliveira@gmail.com
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Clinical, pathologic and genetic heterogeneity in patients with myopathies

caused by RyR1 gene mutations

Heterogeneidade clinica, patologica e molecular em doentes com miopatia

causada por mutacoes no gene RyR1

Ana Brds'*, Mariana Portela®*, Anabela Matos?, Olinda Rebelo*, Argemiro Geraldo?®, Luis Negrao®

*Coauthor; 1-Neurology Department, University and Hospital Center of Coimbra, Coimbra, Portugal; 2-Faculty of Medicine, University
of Coimbra, Coimbra, Portugal; 3-Neuromuscular Disease Unit, Neurology Department, University and Hospital Center of Coimbra,
Coimbra, Portugal; 4-Neuropathology Department, University and Hospital Center of Coimbra, Coimbra, Portugal.

Abstract

Introduction: Mutations in the ryanodine receptor 1 gene (RyR1) underlie several debili-
tating and/or life-threatening muscle conditions such as central core disease, multiminicore
disease and centronuclear myopathy and susceptibility to malignant hyperthermia.

Objective: To describe the clinical, pathological and molecular findings of a group of adult
patients with RyR1 gene mutations.

Material and Methods: The medical files of patient with myopathies caused by RyR1 gene
mutations followed at the Neuromuscular Disease Unit of the Neurology Department of Coim-
bra’s University and Hospital Center, were analyzed and demographic, clinical, pathologic and
molecular data were collected.

Results: Seven patients, three females, from five unrelated families were included. Parental
consanguinity was not present. The symptoms began at the second decade of life and were very
slowly progressive. All patients acquired and maintain independent ambulation. One of the
subjects was an asymptomatic carrier. One had symptoms of generalized weakness but neu-
rological examination was normal. Four patients complained proximal weakness. One patient
presented with malignant hyperthermia phenotype. The muscular biopsies showed central
core in two cases, multiminicores in one and increased central nuclei in the other. All patients
had a molecular study confirming the existence of a pathogenic variant in the RyR1 gene. Five
new pathogenic mutations were identified. The mutations were clustered between exon 9 - 17
(hotspot 1) and exons 90 — 99 (hotspot 3). Dominantly acting mutation was determined in five
patients and two patients were compound heterozygous.

Discussion/Conclusion: Our study provides further evidence that RyR1 related myopathies
is clinical and genetically very heterogeneous. It was also recognized that one single mutation
might be associated with more than one disease. Clinical, histopathological and molecular fea-
tures are essential to better understand genotype-phenotype correlation.

Resumo

Introducao: As mutacdes no gene do receptor da rianodina tipo 1 (RyR1) s@o responsdveis por
doengas musculares debilitantes e/ou ameagadoras da vida, tais como a doenca de cores cen-
trais, doenca de cores multiplos, miopatia centronuclear e suscetibilidade a hipertermia maligna.

Objetivos: Avaliacao clinica, patolégica e genética de um grupo de doentes adultos com mu-
tagao no gene RyR1.

Metodologia: Os processos clinicos dos doentes com miopatias por mutagao confirmada do
gene RyR1 seguidos na Unidade de Doengas Neuromusculares do Departamento de Neurologia
dos Hospitais da Universidade de Coimbra foram analisados e recolhidos os dados demografi-
cos, clinicos, patolégicos e moleculares.

Resultados: Foram incluidos sete doentes, trés do sexo feminino, de cinco familias nao re-
lacionadas e sem histéria de consanguinidade parental. Os sintomas comec¢aram na segunda
década de vida e a evolugao clinica foi lentamente progressiva. Todos os doentes apresentaram
marcha independente. Apenas um doente era assintomdtico. Um apresentava queixas de fra-
queza generalizada, mas o exame neuroldgico era normal. Quatro doentes tinham fraqueza
muscular proximal. Um doente apresentou o fen6tipo de hipertensao maligna. A biopsia mus-
cular mostrou cores centrais em dois doentes, minicores multiplos num doente e centraliza-
¢oes nucleares aumentadas noutro doente. Todos tinham um estudo genético que confirmava
a existéncia de uma mutacdo patogénica no gene RyR1. Foram identificadas cinco novas muta-
¢Oes patogénicas. As mutacoes estavam agrupadas entre os exdes 9-17 (hotspot 1) ou entre os
exoes 90-99 (hotspot 3). Cinco doentes tinham uma mutagao heterozigética dominante e dois
eram heterozigdticos compostos.

Conclusdo: O nosso estudo revela que as miopatias associadas a mutac¢ao do gene RyR1 sdo
clinica e geneticamente heterogéneas. Uma tnica mutacdo pode estar associada a mais do que
uma entidade clinica. As caracteristicas clinicas, histopatolégicas e moleculares sao essenciais
para o entendimento da correlacdo genétipo — fenétipo.
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Introduction

Ryanodine receptors (RyRs) are the major known in-
tracellular ion channels localized on the membrane of the
sarcoplasmic and endoplasmic reticulum in cardiac and
skeletal muscle, respectively . They are capable of rapid
releasing Ca? intracellular therefore being essential in the
excitation-contraction coupling .

RyR type 1 is mainly expressed in skeletal muscle and is
composed by two domains: membranar COOH-terminal (C-
terminal) and cytoplasmic NH2-terminal (N-terminal) 12

The RyR1 is localized in the chromosome 19q13.1 (104
exons) and mutations in this gene underlie several debili-
tating or life-threatening muscle diseases, such as central
core disease (CCD), multiminicore disease (MmD), con-
genital neuromuscular disorder with uniform fibre type 1
(CNMDU1), centronuclear myopathy (CNM), the core-rod
myopathy and susceptibility to malignant hyperthermia
(MH) 13,4561

The RyR1 gene mutations are typically located in one
of three ‘hotspot’ regions of the protein: N-terminal (exons
2-17), central region (exons 39-46) and at the C-terminal
region (exons 90-104) portions .

The diagnosis of RyR1 related myopathies require typi-
cal clinical and laboratory findings together with specific
pathologic abnormalities and a genetic testing identifying
a pathogenic mutation in the RyR1 gene.

Herein, we present the clinical, laboratory, pathologic
and molecular findings of a cohort of adult patients with
RyR1 gene mutations followed at the Neuromuscular Dis-
ease Unit of the Neurology Department of the Coimbra’s
University and Hospital Centre (CHUC).

Material and Methods

The medical files of the Neuromuscular Disease Unit
of the Coimbra University and Hospital Center were re-
viewed for patients with a diagnose of congenital myopa-
thy caused by pathogenic RyR1 gene mutations.

The following data was recorded from the medical files
of each patient: 1 - demographic and historical features:
actual age, gender, race, consanguinity, family history of
neurological disorders, family history of RyR1 gene muta-
tions, skeletal deformities present at birth (congenital hip
dislocation, scoliosis, joint contractures and ligamentous
laxity), age of walking, age of first symptoms, age of mo-
lecular genetic study, progression of the disease and asso-
ciated medical conditions including episodes of malignant
hyperthermia. 2 - Actual symptoms: muscle weakness,
cramps, exercise-induced myalgia, gait difficulties, car-
diac and respiratory complaints. 3- Clinical evaluation of
cranial muscles (ophthalmoparesis, ptosis, palate paresis
and facial palsy) and manual muscle testing (MMT) of the
limbs was performed and graded according to the MRC
scale, where 5 is normal and 0 is absence of any voluntary
muscle activation. The following movements were evaluat-
ed: neck - flexion and extension; upper limbs - abduction,
adduction, flexion and extension of the arm, flexion and
extension of the hand and fingers and finger abduction;
lower limbs - flexion and extension of the thigh, flexion

Sinapse

and extension of the leg and ankle and plantar and dorsal
flexion of the foot. Muscle tonus and bulk were evaluated
and gait was observed. The Gowers’ manoeuver was per-
formed on every patient.

Clinical Studies

1 - Laboratorial evaluation: the serum creatine kinase
level on each patient’s medical file was recorded. 2 - Medi-
cal Tests: cardiovascular and respiratory function tests
(electrocardiogram and functional respiratory evaluation).
Some patients performed electromyography (EMG) and
magnetic resonance imaging scans (MRI).

Histopathology / Muscle Biopsy Evaluation

A total of four muscle biopsies were available. They
were performed at the Neuropathology Department of the
CHUC. The technique used for processing, analyzing and
grading histopathological findings was already described
in detail previously 7.

Molecular studies

The molecular studies were performed at the Molecular
Genetics Unit of the Institute of Jacinto Magalhaes, Porto,
Portugal, according to a procedure previously explain ",

Results

Seven patients with RyR1 gene mutation were identi-
fied. Table I-V and Fig.1 summarize the demographic and
historical features, actual symptoms, clinical, histopatho-
logical and genetic data of all patients.

Three unrelated (A, E G) and four related patients (B
and C, D and E), from non-consanguineous families, were
included. All patients were adults (age range from 24 to
60 years-old), caucasian and three were female. The age
of first symptoms ranged from 15 to 20 years old and all
the symptomatic patients reported slowly progressive dis-
ease. The average age of genetic diagnosis was 36.8 years
old. Patient C had an episode of malignant hyperthermia
characterized by rhabdomyolysis, myalgia and parapare-
sis after exposure to inhaled general anesthetics. Complete
demographic and historical features are detailed in table I.

The actual symptoms and clinical evaluation are de-
scribed in table II and III, respectively. Ophthalmoparesis,
bulbar involvement or hypotonia were not observed in any
patient.

The mean CK value was 1111.25 UI/L (n=5) with signifi-
cant variability between the highest and the lowest values
(2457 UI/L and 300 UI/L, respectively). Patient C present-
ed a CK value of 22478 UI/L during an episode of MH. The
remaining clinical studies are summarized in table IV.

Four muscle biopsies were performed and revealed
three different pathologic patterns (Fig.1). CCD muscle bi-
opsy phenotype occurred in two patients, one had MmD
findings and the other showed features of CNM associ-
ated with mitochondrial disturbances. All muscle biopsies
showed marked variation in fiber-diameter with atrophy
and hypertrophy muscle-fibers.

RyR1 gene mutations were clustered between exon 9
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Table I. Demographic and historical features

- Skeletal deformities w | 8 - g
. :>, - present at birth g g 2 g _*é
- 0 3
e £ & 5§ AR IR RENE i :
- ] = o - = 9 = o o
P c %y B ofofEE, piioRodrsli oz
= ) 5} > = == b 5| 20 = b4 ‘B @ k= 2
® 2| 8 | = = | 28 | S8 | &§ | 22| & < 21 =% | 8.2 g k=
[-¥ 5] =1 @ = = D=1 = S Q o) &_‘ o ° SEc @» O
£l 8 s E 52§83 S |85 5 v S E B | 3B £
¢ S £ 2% ¥ 8 TE g5 T 3 s F %2 5
P | 87 5| =g g |~ B z
= = < S
A |48 | M| C |No| No| No | No |No | No| No | N | 20| 36 S No i‘#lrggl?:g
Asthma, Allergic
B 27 M C No | No Yes No No | No No N 25 S No-P Rhinitis, Gastritis
C 5 | M| C|No|No| Yes | - | - | - | - | N|15|5 | s |ye | Asthradllergic
D 24 F C | No | No | Yes No | No - - L 15 22 S No Hypertension
E |42 | F | C | No | No | Yes - - - - L | 20| 40 S | No-P Le}ggf;rrcl);a
F 33 F C | No | No | No No | Yes | No | No L 15 29 S No Allergic Rhinitis
G |60 M| C|No No|No | - | - | -| - | N|- |58 | s | No | HAstheadllergic

F: female; M: male; C: caucasian; N: normal; L: late; P: previously exposed to inhaled general anesthetics

Table Il. Actual symptoms Table Ill. Clinical evaluation
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CK: creatine kinase; FVC: force vital capacity; R: restriction; N: normal;
MRI: magnetic resonance imaging scans; A: abnormal;
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Figure 1. Muscle Biopsy Evaluation

(B) SDHase (X100) Multiple minicores, without oxidative enzi-

Patient C

. e 18 3 (e @ A .
(C) H-E (X200) Fibre atrophy/hypertrophy (D) SDHase (X200) Central cores, without oxidative enzimatic
activity. (type 1 myofibers)

3

Patient F

(E) H-E (X100) Fibre atrophy/hypertrophy; central nuclei (F) SDHase (X400) Central nuclei

Patient G

(G) H-E (X200) Fibre atrophy/hypertrophy; (H) SDHase (X200) Central cores, without oxidative enzimatic
activity. (type 1 myofibers)

H-E: hematoxylin & eosin ; SDH: succinic dehydrogenase
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Table V. Genetic Study
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AD (de novo) c.1628T>C Novel
A (presumed)* 15 (missense) p-Leu543Ser (8]
c.1840C>T
B AD 17 (missense) p-Arg614Cys o
c.1840C>T
C AD 17 (missense) p.Arg614Cys
c.12623A>G
D AD 90 (missense) p-GIn4280Arg
12623A>G Novel
c. >
E AD 90 (missense) p-GIn4280Arg
¢.12860_12869delinsT p-Ala4287_Ala4290delinsVal Novel
(frameshift)
F ( resﬁﬁled)* 91191
P €.12956G>A
(missense) p-Arg4319GIn Novel
p-Arg245His (missense) p.Arg245His Novel
AR
G (presumed)* 9199 p.Thr4823Met
(missense) p.Thr4823Met Novel

AD: autosomal dominant; AR: autosomal recessive; * parental testing not performed

- 17 and exon 90 — 99 (Table V). Five pathogenic variants
had not reported before. AD mutations were present in
five patients (A, B, C, D, E). Patient A had a de novo mu-
tation in one allele, but parental testing was not possible
to perform 1. Patients B and C (son and father) presented
the same mutation in a heterozygous state. This mutation
was known to be associated with malignant hyperthermia
susceptibility type 1 (MHS1) /. Patients D and E (daughter
and mother) also presented the same mutation in a het-
erozygous state.

Two patients were compound heterozygous for a
frameshift and missense novel mutation and two novel
missense mutations, both presumed of autosomal reces-
sive (AR) inheritance (parental testing was not performed).

Discussion/Conclusion

In this small case series, all patients presented a pheno-
type characterized by slowly progressive and mild to mod-
erate proximal muscle weakness, in some cases with a de-
layed attainment of motor skills and variable involvement
of facial and neck muscles. Of interest, this study agrees
with others "*11, clinical features might not correlate with
the degree and type of histological changes. It still provides
further evidence that RyR1 related myopathies have clini-
cal and genetic heterogeneity and histological variability,
even within families. Similar phenotypes and muscle bi-
opsies were related to different type of mutations. In addi-
tion, novel mutations could be associated with both domi-
nant and recessive modes of inheritance with a wild range

phenotype.
Although allergic rhinitis has a high prevalence in gen-
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eral population, this diagnosis was reported in four of
seven patients. It could possibly be a novel non-skeletal
muscle presentation of RyR1-related myopathies "2 but
that would warrant more systematic studies.

Three different patterns of pathologic findings were
found - CCD, CmD and CNM. The classical histopatholog-
ical findings of RyR1 gene mutations are cores, although
not specific #1314, Cores can appear in other muscle condi-
tions with another type of mutations in other genes such
as ACTA1, SEPN1 and MYH?7 "9,

Patients C and G with a core myopathy did not present
classical CCD phenotype - slowly progressive hypotonia
and proximal muscle weakness from birth associated with
skeletal deformities >'%. Patient A showed features of MmD
in the muscle biopsy and presented a dominant RyR1 gene
mutation. Patients with MmD in muscle biopsy might pre-
sent severe axial muscle weakness (the classic phenotype
also associated with selenopotein-SEPN1 mutation), major
respiratory involvement, varying degrees of external oph-
thalmoplegia as well as antenatal onset of hip-girdle weak-
ness and arthrogryposis 1127 which did not occur in our
patient. A feature not previously described related to MmD
was the presence of generalized muscle hypertrophy pre-
sented in this patient ®. Patient F with CNM, a non-core
myopathy with a hypomorphic mutation, had tetraparesis
and bilateral facial palsy without ophamoparesis. The in-
volvement of extra ocular muscle seems to be related with
CNM 181920 "hyt that was not the case of our patient.

Molecular mechanisms associated with RyR1 mutation
are not completely understood. One widely used genetic
testing strategy is to apply the sequence analysis to the
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RyR1 gene.

When a pathogenic variant or a de novo variant is
found, AR inheritance should be excluded; both parents
should be tested for the pathogenic variant and if AR in-
heritance is suspected, next generation sequencing should
be performed to identify the pathogenic variant on the
second allele .

Patient A had a de novo mutation in one allele, but
parental testing was not performed (presumed AD). AD
mutations of CCD are frequently in C-terminal and this re-
sults in functional abnormalities with calcium release [10].
In our study, patient C and G had CCD, but only patient
C had an AD mutation and it was clustered in N-terminal
(hotspot 1).

Patients with an AR inheritance were typically com-
pounded heterozygous, with genetic variants distributed
throughout the entire gene 292223 (patient F - both novel
mutations in hotspot 3 and patient G - one novel mutation
in hotspot 1 and another novel one in hotspot 3).

Typically, AR inherited RyR1 myopathies were caused by
one or more missense, nonsense, splice-site or frameshift
mutation ??. A novel frameshift mutation (an hypomor-
phic mutation that causes a partial loss of gene function)
was identified in a presumed AR non-core myopathy (pa-
tient F - CNM) 29,

The recessive cases often presented with variable his-
topathological and clinical features. Heterogeneity was in-
creasing among these patients ', as in our study.

Some missense pathogenic mutation in the N-terminal
portion of RyR1 gene may have a higher probability of MH
23241 Tn this cohort, patient C with a previously known mis-
sense mutation in N-terminal ®?¥ related to MHS1, had
CCD in the muscle biopsy, which supports the fact that
CCD and MH are often linked, and the same mutation can
sometimes cause both 2.

In conclusion, the novel RyR1 mutations, which were
difficult to assign pathogenicity, causing different presen-
tations and patterns of inheritance raise the difficulty to
understand genotype-phenotype correlation related to
RyR1 associated myopathies. B
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De Profundis, Valsa Lenta de José Cardoso Pires: a indesejada exegese
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De Profundis, Valsa Lenta, by José Cardoso Pires: the unwanted

neurological exegesis

Rui Aratjo, Gustavo C. Santo, Isabel Santana
Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, Coimbra.

Resumo

A obra De Profundis, Valsa Lenta de José Cardoso Pires é uma obra tinica no panorama lite-
rario portugués. Apresenta, em discurso direto e pela mao de um escritor, as alteracdes neuro-
l6gicas associadas a um acidente vascular cerebral. Existem indicios do compromisso de vérias
funcoes cerebrais, além da linguagem. De forma a homenagear o escritor e o prefaciador da
obra - o Professor Jodo Lobo Antunes - procedeu-se a uma revisdo do livro, inferindo a partir
das palavras do escritor, a localizagao da disfuncao cerebral. Encontram-se referéncias a alte-
racdes de memoria, processamento de emogdes, sistema visual e de linguagem. A natureza das
alteragdes faz supor o envolvimento sequencial de ramos distais das artérias cerebrais posterio-
res e cerebral média esquerda possivelmente decorrente de um mecanismo embdlico. O facto
de ser uma obra literdria e escrita a posteriori introduz um cardter de artesania e um possivel
viés de memoria, podendo o rigor semiolégico ter sido secundarizado em favor da qualida-
de artistica do texto, o que limita as suas conclusdes. Ndo obstante, o registo autopatografico
revela-se um excelente exercicio de diagnéstico topografico e uma oportunidade para conhecer
ou revisitar uma obra tinica da literatura portuguesa.

Abstract

De Profundis, Valsa Lentaby José Cardoso Pires is a unique work in the Portuguese literature.
It presents, in a professional writer’s own words, the neurological symptoms associated with
a stroke. As a tribute to the novelist, and to the author of the book’s foreword, Professor Joao
Lobo Antunes, we reviewed the original work and inferred, from the narrator’s own words, the
stroke’s localization and pathophysiology. The author alludes to impairments in memory, emo-
tional and visual processing and language deficits. The nature of the symptoms suggests the
sequential involvement of distal branches of the posterior cerebral arteries and the left middle
cerebral artery. The work lends itself to a neurological interpretation, even though it was written
a posteriori by an author’s imaginative pen. It is, by all accounts, an unparalleled piece in both
the Portuguese and neurological literary landscapes.
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Introducao

De Profundis, Valsa Lenta (1997) do escritor José Cardo-
so Pires (JCP) (1925-1998) é um registo autopatografico de
um evento vascular cerebral. As alteracdes descritas inci-
dem essencialmente sobre a linguagem mas hé evidéncias
subtis de um défice cognitivo mais complexo. A situacao
clinica evoluiu favoravelmente até a recuperagdo comple-
ta!, sendo que este escritor portugués veio a falecer no ano
seguinte a publicacdo da obra, em 1998.

Para além do seu valor estético e simbodlico, De Pro-
fundis, Valsa Lenta é uma obra de particular interesse na
medida em que um escritor relata a “sua” experiéncia de
uma perturbac¢do cognitiva. Tendo em conta a natureza
mutiladora e perene da maior parte dos acidentes vascu-
lares cerebrais (AVC), sdo raras as descricdes detalhadas
em primeira pessoa. Existem indicios do compromisso de
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O binémio de Newton é tao belo como a Vénus de Milo.
O que ha é pouca gente para dar por isso.

Poesias de Alvaro de Campos. Fernando Pessoa. Lisboa: Atica, 1944

varias funcdes cerebrais, além da linguagem, atingidas em
idéntica ou maior propor¢ao. O autor alude a sentimen-
tos de despersonalizacdo, embotamento emocional, alte-
ragoes de memdria e perturbacoes visuais. Assim, face a
complexidade do caso, é possivel compreender com maior
benevoléncia o diagnoéstico de “morte cerebral” difundido
na altura pela Agéncia Lusa - diagndstico que, “ainda que
escandalosamente errado do ponto de vista médico” era
“humanamente certeiro”.! A alteracdo destas dimensdes
cognitivas foram ja relevadas numa palestra do Profes-
sor Francisco Cardoso ao VII Encontro Luso-Brasileiro do
Congresso de Neurologia em 2006.

O Professor Joao Lobo Antunes, na sua “Carta a um
Amigo-Novo” que serve de prefacio ao livro, refere querer
“fugir a exegese neurolégica” do caso de JCP. Mais tarde,
aquele edita um novo livro, em que revisita a obra e a do-
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enca do escritor.®* Com este artigo pretendemos realizar
um exercicio diagnéstico sobre o caso de JCPB inferindo das
palavras do autor a localizac¢do da disfuncao cerebral. Pro-
curdmos também homenagear uma obra singular na nos-
sa literatura e contribuir para que ela seja mais difundida
entre os médicos neurologistas. Este exercicio contou com
a colaboracdo de dois especialistas nas dreas de funcoes
nervosas superiores e doencas vasculares cerebrais.

Historia da doenca

1.JCP senta-se a mesa do pequeno almoco, reconhece
Edite, Sylvie e Anténio, da os bons dias, e ainda que
calmo, trazia “uma palidez de cera”. Refere: ‘“sinto-
-me mal, nunca me senti assim”. Vira-se para Edite e
pergunta: “Como é que tu te chamas?”. A esposa res-
ponde-lhe e retribui a pergunta a qual JCP responde:
“Parece que é Cardoso Pires”. A data era 12 de janeiro
de 1995, quinta-feira.

O quadro parece iniciar-se com um mal-estar inespe-
cifico, sendo que a linguagem (nas suas fun¢des mais es-
truturantes) parece ainda estar preservada — compreende
o que lhe é perguntado e responde adequadamente. Todo
o didlogo subsequente parece reforcar esta assercao e su-
gere novas interpretacdes. Em primeiro lugar, JCP parece
reconhecer a esposa (o pronome “tu” supde familiaridade)
e, portanto, o ndo evocar o nome de Edite devera traduzir
uma falha de nome, a partir da memdria autobiogréfica.
No nosso entender existem mais indicadores nesse senti-
do: a utilizagao da expressao “parece que” descreve a sua
proépria perplexidade face ao seu conhecimento autobio-
gréfico e a omissao do nome mais pessoal (José), mas nao
dos apelidos (que no seu caso representam Cardoso Pires,
a personalidade publica), sugerem que s6 a informacao
acessivel a partir da memoria semantica estaria disponi-
vel. Finalmente, JCP oferece a sua prépria interpretacao de
uma perda de meméria autobiografica: “é outro indicio do
distanciamento provocado pelo golpe de azar que me desti-
tuira de memédria e do passado’.

2.JCP sinaliza como “bruscamente o meu eu se transfor-
mou ali noutro alguém”; “tinha-me transferido para
um sujeito na terceira pessoa’. Edite telefona a pedir
ajuda: “jd a Edite falava aos médicos sobre esse alguém
impessoal que eu estava a comegar a ser”. “Ouvia-aem
grande serenidade... jd principiava a ouvir e a sentir s6
de passagem, sem registar”. Tenta ainda tranquilizar
Sylvie: “isto ndo vai ser nada”. Posteriormente dirige-
-se para a casa de banho e comeca a barbear-se “com
a passividade de quem estd a barbear um ausente”, e
sequencialmente a pentear-se com uma escova de
dentes. Refere que “foi ali” que se transferiu “para um
Outro sem nome e sem memoria e por consequéncia
incapaz da menor relagdo passado-presente, de ima-
gem-objeto, do eu com outro alguém ou do real com a
visdo que o abstrato contém’.

A linguagem continua aparentemente preservada. O
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sentimento de despersonaliza¢do aumenta, a par com um
defeito de memoéria anterégrada e retrégada. Na interpre-
tagao do proprio é este compromisso de memdria o res-
ponsdvel pela perda de relacao imagem-objeto. Na nossa
opinido esta acdo indicia uma nova esfera de sintomas re-
ferentes ao sistema visual (agnosia visual).

3.JCP tece consideracdes sobre o distanciamento e
apatia que esta transposicao para o outro lhe pro-
voca. Considera que com esta separacdo perdeu ‘a
memdria’, e sem memoria ‘esvai-se o presente que
simultaneamente jd é passado morto”. Considera que
anocao do tempo é fundamental, na medida em que
este dd significado e consisténcia as “imagens do pas-
sado™ “que lhes dd a luz e o tom que as tornam signi-
ficantes”. Para que o tempo mais que “medido” pos-
sa também ser ‘sentido”. Nesta fase da doenca, JCP
admite ter ainda algum conhecimento de que estaria
doente (“que eu saiba, ele (JCP) sabia-se doente”) ou,
pelo menos, “uma percepgao limiar da impossibili-
dade com a qual convivia numa aceitagdo natural’.
Novamente refere alteracdes visuais: “ver pessoas
(figuras) através de um vidro mudo e perdé-las acto
continuo”.

Neste excerto o autor descreve “o sentir” de alguém
com uma sindrome amnéstica global (por compromis-
so da meméria episédica). E descrito o envolvimento da
memoria anterégrada (“esvai-se o presente que simultane-
amente jd é passado morto”) e da memoria retrégada, sa-
lientando-se a importancia conhecida da variavel “tempo”
(cronologia) na estruturagdo das memorias antigas (“‘gue
lhes dd a luz e o tom que as tornam significantes”). Existem
também alusdes mais breves que sugerem embotamento
emocional, anosognosia e défice visuoespacial.

4.JCP chega ao hospital. Refere a “brancura hospitalar,
murmurada e sondmbula”. Chega “um médico das
suas relagoes”, que JCP reconhece parcialmente, “sé de
figura, isolado de qualquer contexto”. Ainda mantém
discurso: o médico pergunta-lhe se o reconhece e JCP
responde: “sei, ndo me lembro é do nome”. Recusa ini-
cialmente a ideia de internamento: “Internado, ndo”.
No decurso dos exames (“puzzles de tecnologia clini-
ca’) o autor sinaliza novas alteracdes: “se nessa altura
ainda falava com clareza ou se jd tinha comegado a des-
mantelar as palavras com o silabar consonantico... ndo
posso dizer”; “devia ter alguma percep¢do dessa afasia
porque muitas vezes cortava a frase ou parava de se ex-
primir fazendo um gesto de desisténcia com um sorriso
de resignagdo”. Faz-se o diagnostico de AVC isquémico
com compromisso da linguagem mas sem atingimen-
to motor significativo: “do ponto de vista motor nada
que justificasse preocupagoes, o doente bastava-se a si
préprio.” Nessa altura o autor sintetiza: “incomunica-
bilidade total. Nem voz nem escrita e nem leitura tdo
pouco”. Procedeu-se, no mesmo dia, ao internamento
no Hospital de Santa Maria.
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Neste momento assiste-se a instalacdo do defeito de
linguagem - o quadro de afasia ¢ dominante, envolven-
do também a leitura e a escrita. Em relacdo ao encontro
com o médico, a expressao “so de figura, isolado de qual-
quer contexto”, exprime mais uma vez o défice de memoéria
episddica/autobiogréfico. “Sei, ndo me lembro é do nome”
— parece tratar-se da mesma situacao quando pergunta o
nome a Edite.

5. JCP segue passivamente a esposa até ao internamen-
to. Em relacdo aos companheiros de quarto, tem di-
ficuldade em lhes delinear as feicoes: “dois vultos a
espid-lo em duas camas”. “Assim o viam...: branco, em
luz gelada e com a mulher a cabeceira a segurar-lhe a
mdo. Preso a ela, mas todo voltado para a distdncia’.

O sistema visuoespacial continua afetado - a dificul-
dade na identificacdo visual dos companheiros de quarto
parece configurar uma prosopagnosia apercetiva. O défice
de memoria continua presente bem como o embotamento
emocional, sendo que JCP se mantém quase indiferente a
presenca da esposa.

6. Na visita médica, em relacdo as perguntas que a neu-
rologista assistente lhe fazia: “.. respostas prontas
e o rosto eternamente apontado para uma vastiddo
qualquer”. Continua a descrever os companheiros de
quarto como ‘“sombras espalmadas em dois leitos...”.
Quando lhe é pedido para nomear objetos — e JCP
percebe que estd a ser testado (“ele percebe que o es-
tdo a investigar, por mais anulado que se encontre néo
se considera tdo a margem como isso”) — reconhece
que ja nao os identifica. Estabelece um paralelismo
entre a incapacidade em atribuir significado ao que
vé e a indiferenca com que recebe os seus familia-
res: “..relogios. O Outro de mim naturalmente que os
conhece como pegas, instrumentos, sem interior, sem
razdo, mas eu diria que s6 de vista porque os isolara
de referéncias. Exatamente como lhe acontecia com as
pessoas que lhe tinham sido mais proximas’.

Nesta passagem existe uma alusdo ao compromisso de
linguagem (nomeacao) evidenciado no teste a cabeceira.
A descricao mais pormenorizada das suas dificuldades
relacionadas com o “relégio” parecem subentender uma
incapacidade mais profunda em reconhecer o objeto (ag-
nosia visual) ou de o perceber como um todo, apesar de
reconhecer as diferentes partes que o constituem, poden-
do traduzir simultanagnosia. As alterac¢oes visuais, no que
respeita ao reconhecimento de pessoas, mantém-se.

7. Acrescenta exemplos de como a linguagem estava
comprometida: “Nesse periodo, jd o disse, as pala-
vras que me chegavam vinhas cegas...”; “vdrias outras
designagoes de sentido aleatorio... pronunciava com
distorg¢oes” e “se ndo o entendiam quando perguntava
esquecia e passava adiante”; “simoso... podia ser “gi-

”, «

lete” como “6culos” ou “arrastadeira”; “cachimbo... si-
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noénimo de “chinelas”. Os testes a cabeceira ndo eram
do seu agrado. Entendia-os como “um jogo de faz-de-
-conta frustrado logo a partida”e tentava defender-se
das dificuldades com uma “sombra de ironia”, uma
“ironia coitada™ “onze menos nove quantos So?...
Nada, senhora doutora. Qualquer coisa noves fora é
nada’. A escrita e a leitura estdo também compro-
metidas: “desfiar de caracteres cuneiformes tracados a
desdém”; “caligrafia enlouquecida”; “sem nome e sem
assinatura” e “por cima de uma porta havia um le-
treiro que me obrigava a um soletrar intrigado. Aquilo
parecia uma grafia cirilica. Alfabeto eslavo?”. Noutra
esfera de sintomas, fixa distintamente a “marca pes-
soalissima daquela médica a correia bordada a cores
no relégio que ela usava’.

Descrevem-se, num discurso notoriamente fluente,
dificuldade de compreensao, bloqueios anémicos, parafa-
sias semanticas e neologismos. Estas alteracdes sugerem
uma afasia posterior do tipo Wernicke a que se associam as
dificuldades de leitura, grafia e também possivelmente no
célculo. A fixagdo na pulseira colorida como identificador
da sua médica parece corroborar o défice visual complexo,
indiciando conjuntamente prosopagnosia e simultanag-
nosia.

8. JCP pergunta pelos filhos: “Eu tenho filhos, ndo te-
nho?” e Edite responde: “Temos duas filhas. A Ana e a
Rita”. “Rua?” “Nao. Rita”. “Pois, Rua. (Pensava ter dito
Rita, é evidente)”. Edite adianta que tém também dois
netos, aJoana e Rui. “Rui. Que nome tdo feio”; ‘a fami-
lia e os visitantes que lhe apareciam quem eram? De
onde vinham e que ligagbes tinham com ele? O pior é
que rarissimamente se preocupava em os Situar na sua
vida... e, quando muito, punha-se a olhd-los sem ver”.
Percebe-se que ndo é capaz de os reconhecer com
clareza e de os situar na sua memoria autobiografica.

Nesta sequéncia é a alteracdo de memoéria episédica
global (anterdgrada, retrégada e autobiografica) que do-
mina, mas continua a definir-se o défice afésico do tipo se-
mantico e a sugerir-se uma dificuldade em distinguir faces
— prosopagnosia: “punha-se a olhd-los sem os ver”).

9.Ainda assim, aos sentimentos expressos pelos ou-
tros, JCP, pelo menos em um momento, ndo agiu de
forma indiferente: A um deles, sei eu que lhe viu os
olhos toldados de ldgrimas e que teve um impensdvel
vislumbre de estranheza, o que era aquilo... — mas frio,
terrivelmente frio”.

O autor descreve de forma notavel a falta de ressonan-
cia afetiva e a alteracdo do processamento de emocaes.

10. A percepcao visual do meio envolvente era domi-
nada pelo branco: “paredes duma brancura macia”,
“sombras ndo havia numa claridade tdo absorvente”,
“uma sombra branca corrida no branco”, “paredes
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em alvura-pérola”. O Hotel Penta é transfigurado
num “paldcio de cristais dourados por cima do ar-
voredo do hospital”, uma “figuragdo cintilante” que
“se repete a qualquer momento em que se aproxime
da janela”. Enquanto deambulava pelo servigo re-
fere encontrar “trés ou quatro doentes num banco...
sempre os mesmos? e de frente para a entrada dum
elevador que nunca chega... na postura impassivel de
personagens que se ignoram entre si’, “pessoas em es-
tdatua”. Os doentes a frente do televisor “estardo todos
sem rosto”.

O predominio da cor branca ofuscante e a transfigu-
racdo do Hotel Penta numa figura cintilante constituem
mais exemplos de alteracdo do sistema visual e da perce-
¢ao da cor. Posteriormente surgem alusdes a alteracoes
visuopercetivas mais complexas: a recorréncia de imagens
do Hotel Penta e dos mesmos doentes (“figuras imutdveis
—em estdtua”) sentados no banco pode traduzir palinépsia
ou alteracgoes visuais.

11. A recuperacao total: “.. até que certa manhda acor-
do em claridade aberta, com gargalhadas a crepita-
rem a minha volta”. “Dum momento para o outro,
o sentido da presenga... tudo concreto, tudo vivo”.
Compreende que o paldcio de cristais dourados era
o Hotel Penta, vé com precisdao os companheiros
de quarto, reconhece-lhes défices, atenta em por-
menores: “.. um deles com um brago paralisado ao
longo do corpo, o outro... de auscultadores ao pesco-
co, com um walkman debaixo do lengol”. Continua
dizendo: ‘acabara de me libertar de uma doenga
mais que maldita, duma cegueira ou apagamento
por onde andara sem norte e sem dias e que numa
viragem sem aviso pessoas e luz, palavras e matéria,
tudo tinha voltado a realidade”. “Eu saido da névoa’.
A data era 14 de janeiro de 1995, sabado. Em “Ouvir
com outros olhos”, o prefaciador da obra em anali-
se acrescenta: ‘o internamento durara apenas cinco
dias, e ele ressuscitara ao terceiro”.* Ap6s a recupera-
¢do, o escritor verifica que os “doentes sem rosto” ja
ndo ocupavam o banco onde os tinha visto, assim
como a sala de televisdo se encontrava “praticamen-
te sem ninguém’.

A descricao da recuperacao de JCP incide essencial-
mente sobre sintomas da esfera visual, que define como
“cegueira”, mas que se continua com alusdes a recupera-
¢do da memoria episddica (“onde andara sem norte e sem
dias”) e da linguagem (“palavras e matéria”). Isto traduz
um défice cognitivo sensorial e mnésico profundo que
descreve como ‘eu saido da névoa”. O argumento de que
o escritor terd sofrido alteracdes da esfera visual é ainda
reforcado pela constatacdo de JCP, ap6s a recuperacao, de
que o banco e a sala de televisdo estavam vazios.

12. Na noite seguinte, JCP refere acordar com um “des-
file de vozes femininas na escuriddo do corredor. En-
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fermeiras? Cantavam Forever (uma cangdo que eu
conhecera hd muitos anos...”, “... como se viessem no
rescaldo duma festa para entrarem no turno de ser-
vigo.” “Delirio?”. O epis6dio teve resolucao esponta-
nea e nao se terd repetido: “O coro amorteceu como

se fosse a afastar-se e por fim veio o siléncio”.

Este momento fica para 14 da nossa capacidade de in-
terpretacao. Fica-se em duvida sobre se alguém tera can-
tado a musica ou se terd sido uma reminiscéncia auditiva
dos défices de JCP.

13. “.. trés meses antes [do internamento]... tudo acon-
teceu... fulminante, brutal. Uma viagem solitdria de
dez horas ao volante.... horas depois o meu carro en-
fiado noutro carro... insensibilidade cerrada a seguir
a colisdo. Comportamento automdtico e memoria
‘automdtica” digamos assim, nas respostas as situ-
agbes mas tudo num aturdimento em casulo opaco:
factos, pessoas e lugares fechados ali para sempre.”

No post scriptum “Entrelinhas de uma Meméria”, JCP
refere este episddio que antecede em trés meses a sua ad-
missdo hospitalar em resultado do evento vascular cere-
bral em andlise. Dada a escassez de dados, optamos por
ndo analisar este evento do ponto de vista neurolégico.

14. “Intencionalmente ... ndo recorri ... a colaboragdo de
quaisquer especialistas... interessava-me apresentar
o testemunho dum homem de formagdo corrente na
sua abordagem a perda de identidade que lhe ocor-
reu em resultado dum acidente cerebral... Assim... 0s
erros, imprecisoes ou ideias feitas ... devem permane-
cer como indispensdveis a espontaneidade elemen-
tar e declaradamente pessoal que lhe pode conceder
algum direito para vir a publico. Os erros ou as im-
precisbes sdo dados que ilustram a atitude cultural
face a doenga do dito homem corrente e, juntamente
com o seu “modo de contar’, podem revelar a sintaxe
de um comportamento de crise e porventura alguns
complexos da sua interioridade”.

O autor relembra que este ndo é um texto médico e que
deve ser interpretado em relacao ao seu contexto particu-
lar de escritor-doente. Aceitamos que a liberdade poética
da narrativa é um fator que ndo se pode negligenciar na
interpretacao dos sintomas por parte de JCP. Contudo, nao
devemos subestimar o treino e acuidade de observacdo de
um escritor. Neste caso, verifica-se uma grande preocupa-
cao derigor para o qual contribuem a mintcia e a sofistica-
¢ao da linguagem descritiva. Como afirma o autor, nao se
trata de um texto de ficcdo, mas sim do “testemunho dum
homem de formagdo corrente na sua abordagem a perda de
identidade”. £ o relato objetivo de alguém que tem consci-
éncia de ter sofrido uma experiéncia perturbadora e que se
esforca por reproduzi-la completa e fielmente.
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Discussédo

O caso de JCP incide sobre alteragdes do sistema visuo-
espacial, da memdria, da linguagem e do processamento
emocional.

Lateralidade e linguagem

JCP era dextro (como atestam fotos do autor?) tendo,
por isso, uma probabilidade superior a 99% de apresentar
uma dominéncia hemisférica esquerda para a linguagem®.
O quadro de alteracao da linguagem faz supor uma afasia
fluente com uso abundante de parafasias e neologismos.
Associa-se 0 compromisso esperado de outras funcoes
verbais, como alexia, agrafia e também acalculia, sendo
possivel inferir uma lesdo a nivel do hemisfério esquerdo,
com provavel atingimento da regido temporoparietal es-
querda (giros temporal superior e regido parietal postero-
-inferior).® Estas estruturas estdo habitualmente na de-
pendéncia de ramos da divisao inferior da artéria cerebral
média esquerda.

Alteracoes visuais

O autor relata vérios epis6dios em que parece ter difi-
culdade em identificar objetos, sugerindo um défice visual
complexo que configura simultanagnosia e/ou agnosia vi-
sual. Estas alteragoes resultam mais frequentemente de le-
soes occipitais bilaterais, existindo casos descritos de agno-
sia visual em lesoes isoladas do hemisfério dominante.” Os
“doentes sem rosto” poderao traduzir prosopagnosia. Esta
alteracdo associa-se a lesdes temporoccipitais do hemisfé-
rio direito, encontrando-se também documentada em le-
soes do hemisfério esquerdo® podendo, nestes casos, tradu-
zir um defeito no acesso a informagado seméantica associada
a face em questao (prosopagnosia associativa). As regides
potencialmente afetadas (nos lobos occipital e/ou tempo-
ral) estdo na dependéncia da artéria cerebral posterior.

Meméria

A perturbacdo da memoéria é um dos defeitos cogni-
tivos mais relevantes no quadro clinico de JCP, também
destacado pelo prefaciador como desafiador em termos
de localizagao topografica do AVC. Parece-nos configurar
uma situacdo de amnésia global, manifestado por um dé-
fice de memdria anterégrada (episédica) acompanhado
do caracteristico defeito de memoria retr6gada com um
gradiente temporal que € nitido na evocacdo de memorias
autobiograficas (o reconhecimento dos filhos e de muitos
amigos, personagens mais recentes na sua vida, estd mais
comprometido do que o da esposa). Em termos de locali-
zacao lesional parece-nos corresponder a um envolvimen-
to bilateral das regides limbicas (hipocampos). Esta locali-
zagao é coerente com a preservagao, pelo menos nas fases
mais iniciais, da memoéria semantica que tem um diferente
correlato anatémico (polo anterior do lobo temporal es-
querdo), como é sugerido pela autoidentificacdo através
do apelido (Cardoso Pires — personalidade publica).

Mais uma vez é de supor que o leito arterial envolvido
corresponda ao de ambas as artérias cerebrais posteriores.
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Embotamento afetivo e Despersonalizacao

A alteracdo emocional e o embotamento emocional/
afetivo neste enquadramento sintomdético poderao ser
atribuiveis a disfuncao do sistema limbico e particular-
mente ao envolvimento da amigdala. Por outro lado, a
despersonalizacdo é uma sensagdo com grande destaque
na obra, estando presente desde o inicio do quadro agudo
do autor (“bruscamente o meu eu se transformou ali noutro
alguém”), sendo motivo de multiplas metaforas e imagens
(“estar-se assim numa ilha de ndufragos”). Numa descri¢ao
comparavel, Jill Taylor, neurocientista, descreve com gran-
de pormenor a sensacdo de despersonalizacdo apdés uma
lesdao hemisférica esquerda.’ De acordo com a DSM-1V, a
“despersonalizacao” é a alteracdo na perce¢do do “eu” na
qual um individuo se sente como se fosse irreal, com um
sentimento de estranheza ou distanciamento de si pré-
prio, constituindo um disttrbio dissociativo.'®

A despersonalizacao é um fenémeno neuropsicolégico
complexo, para o qual concorrem alteracdes do processa-
mento sensorial (sensacdo de perda de pertenca do pré-
prio corpo), embotamento afetivo, perda de autocontrolo
(sense of agency), alteracdes no processamento emocional
subjetivo de recordagdes autobiograficas e alteracdes na
percecdo visual.! E também de salientar a sua natureza
“inenarravel”, em que “mesmo pessoas cultas usam habitu-
almente metdforas”, relatando a separacao do seu “eu” pela
interposicdo de “uma cortina” ou de “uma bolha” (Mayer-
-Gross, 1935)'2. O uso da expressao ‘as if” (“como se”) é
igualmente frequente'': “Como se acabasse de dar inicio a
um processo de despersonalizagdo, eu tinha-me transferido
para um sujeito na terceira pessoa’.!

As estruturas envolvidas no sindrome de despersona-
lizacdo incluem estruturas do lobo parietal, jun¢do tem-
poroparietal, cértex insular posterior, cértex pré-frontal e
o sistema limbico."* Ndo se encontra descrito um centro
anatémico isolado e bem definido para a despersonali-
zagao, pelo que esta nao contribui de forma significativa
para o diagndstico topogréafico da lesdo de JCP.

A possibilidade de as manifesta¢cdes descritas corres-
ponderem a uma disfuncao cerebral respeitando um ter-
ritério arterial Unico afigura-se-nos improvével. O qua-
dro deficitario inicial parece atender o territério distal de
ambas as artérias cerebrais posteriores, sendo plausivel
assumir o compromisso funcional de regides corticais de-
pendentes de alguns dos seus ramos, possivelmente das
artérias temporal anterior, comum ou temporal posterior.
Mais tarde surgem sinais e sintomas que sugerem uma le-
sdo na dependéncia de ramos da divisao inferior da artéria
cerebral média esquerda, possivelmente da artéria angu-
lar, temporal posterior ou, menos provavelmente, da arté-
ria parietal posterior.

Pela sequéncia de eventos narrados, JCP comeca com
uma sensacao de mal-estar pouco definida e palidez (sin-
tomas e sinais disautonémicos, de localizacdo imprecisa),
seguida de alteracdes da memoria episddica (envolvimen-
to dos hipocampos) e das emocdes/despersonalizagao
(amigdalas) e, quase simultaneamente, perturbagdes visu-
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ais (disfuncao dos lobos occipitais e mais especificamente
da juncao temporoccipital e giro fusiforme). A linguagem
parece ser afetada num segundo tempo, coincidente com
a admissao hospitalar, e apresentando-se clinicamente
como a manifestacao deficitdria dominante. Esta interpre-
tacdo torna plausivel admitir a implicagao de um mecanis-
mo embdlico nos compromissos neuroldégicos analisados.

Conclusdes

De Profundis, Valsa Lenta é um dos raros registos auto-
biograficos da experiéncia de uma afasia de Wernicke. A
literatura é particularmente reduzida no que toca a este
tipo de registos pelo facto de habitualmente nao se assistir
arecuperagao completa da linguagem.

O prefaciador, o Professor Joao Lobo Antunes, num li-
vro recente de ensaios? revisita a obra de JCP e partilha de-
talhes do processo clinico do doente, referindo tratar-se de
um “AVC isquémico da artéria cerebral média esquerda”.

No registo interpretativo aqui efetuado sao valorizados
adicionalmente aspetos subtis da esfera visual, da memo-
ria e das emocdes. E com base neste défice cognitivo mais
complexo que se propdem algumas consideracées topo-
gréficas.

O facto de ser uma obra literdria e ser escrita a posterio-
ri introduz um caréter de artesania e um possivel viés de
memodria, podendo o rigor semioldgico ter sido secundari-
zado em favor da qualidade artistica do texto, o que limita
as conclusdes. Nao obstante, o registo autopatografico re-
vela-se um excelente exercicio de diagnéstico topogréfico
e uma oportunidade para conhecer ou revisitar uma obra
Gnica da literatura portuguesa.
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Immune Mediated Necrotizing Myopathy: a poorly studied and misdiagnosed

entity
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Abstract

Introduction: Immune-mediated necrotizing myopathies (IMNM) are recognized as a sub-
group of idiopathic inflammatory myopathies (IIM). They are distinguishable from dermato-
myositis (DM) and polymyositis (PM) on clinical and pathological grounds, requiring a specific
myopathological pattern on muscle biopsy for diagnosis. Acquired necrotizing myopathy (NM)
may occur as a paraneoplastic disorder or in association with toxins and infections. Case Re-
port: The authors present a case of a 66 year-old woman complaining of muscle weakness,
myalgia and fatigue, associated with elevated serum levels of creatine kinase and myoglobin.
She had symmetrical proximal muscle weakness, mainly in the lower limbs, compatible with
myopathic pattern in the electromyography. Infectious, toxic, thyroid and parathyroid diase-
ases were excluded. Antinuclear antibodies, myositis-associated autoantibodies and myositis-
specific autoantibodies were all negative. Muscle biopsy showed discrete inflammatory infil-
trate associated with necrotic and regenerating muscle fibres, typical of IMNM. Discussion:
Although the immune study of our patient was negative, the histologic changes on muscle bi-
opsy were specific of IMNM, indicating that its etiology is not completely understood. There
may be other autoantibodies involved. We reinforce the need to distinguish this entity from
other myopathies, for proper guidance and treatment.

Resumo

Introducdo: As miopatias necrotizantes de mediacdo imune (MNMI) sdo reconhecidas
como um subgrupo das miopatias inflamatérias idiopaticas. Sdo distintas da dermatomiosite
e polimiosite em termos clinicos e fisiopatolégicos, necessitando de um padrdao miopatolé-
gico especfifico na biépsia muscular para se chegar ao diagnéstico. As miopatias necrotizan-
tes adquiridas podem ocorrer como sindrome paraneopldsico ou em associacdo com toxinas
e infecoes. Caso Clinico: Os autores descrevem o caso de uma mulher de 66 anos de idade
com queixas de diminui¢do da for¢a muscular, mialgias e fadiga, associada a elevacdo marca-
da de creatina quinase e mioglobina. Apresentava diminuicdo simétrica e proximal da forca
muscular, de predominio nos membros inferiores, compativel com padrao miopético na elec-
tromiografia. Foi excluida patologia infeciosa, toxica, tiroideia e paratiroideia. Os anticorpos
antinucleares, anticorpos associados e especificos da miosite foram negativos. A biépsia mus-
cular mostrou discreto infiltrado inflamatério associado a fribras musculares necréticas e em
regeneracao, caracteristico das MNMI. Discussa@o: Apesar do estudo imunolégico da nossa do-
ente ser negativo, as alteracoes histoldgicas na bi6psia muscular eram especificas das MNMI,
indicando que a sua etiologia ainda ndo estd totalmente esclarecida, podendo existir outros
autoanticorpos implicados. Reforcamos a necessidade de distinguir esta entidade de outras
miopatias para tratamento dirigido e melhor orientacao.

Introduction

The inflammatory myopathies are a group of disorders
sharing the common features of immune-mediated mus-
cle injury. The subtypes of IIM encompass PM, DV, inclu-
sion body myositis IBM) and IMNM!. The diagnosis is
based on clinical presentation with skeletal muscle weak-
ness, elevated serum levels of creatine kinase (CK), the
myopathic triad on electromyography (fibrillations with
sharp positive waves, polyphasic motor units with low
amplitude and short duration and spontaneous high-fre-
quency discharges), together with characteristic histologic
changes on muscle biopsy"?. IMNM are characterized by
predominant muscle fibre necrosis and regeneration but

Case Report

Novembro de 2017 | N.°2 | Volume 17

Informacdes:

Caso Clinico, publicado em
Sinapse, Volume 17, Ntimero 2,
Novembro de 2017.

Versao eletronica em
www.spneurologia.com

© 2017 Sociedade Portuguesa
de Neurologia. Todos os direi-
tos reservados.

Key-words:

Necrotizing myopathy
Immune-mediated necrotizing
myopathy

Autoantibodies

Palavras-chave:
Miopatia necrotizante
Miopatia necrotizante de
mediagdo imune
Autoanticorpos

Correspondéncia

com o autor:

Ana Aragjo

Avenida Artur Ravara
3810-501 Aveiro, Portugal
anarafa.araujo@gmail.com

with little or no associated inflammation®. NM can also be
secondary to drugs, malignancy, connective tissue disease
or viral infections*!. The two main antibodies associated
with MNIM are the anti-3-hydroxy-3-methylglutaryl-co-
enzyme A reductase (HMGCR) and anti-signal recognition
particle (SRP) antibodies®.

A 66-year-old woman was admitted to our Internal
Medicine Unit due to a twelve-month history of progres-
sive symmetrical proximal muscle weakness, associated
with myalgia and fatigue with progressive disability for
daily routine activities. She had a past history of obsessive
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compulsive disorder medicated with clomipramine. She
denied other regular medication, including lipid-lowering
drugs or toxic contact. No relevant family history was re-
ported. She had no complaints of fever, dermatologic alter-
ations, arthralgias, weight loss, eye, mouth and respiratory
symptoms. Her neurologic examination was remarkable
for weakness (according to Medical Research Council) of
neck flexors (4), arm abductors (4), elbow flexors (4+), hip
flexors (3), knee extensors (3), and knee flexors (3). She had
a mild waddling gait and could not rise from a sitting po-
sition with her arms crossed. The remaining physical ex-
amination was normal. Laboratories studies showed CK of
6931 U/L (normal value < 211U/L), myoglobin of 1320 ng/
ml (normal value < 110ng/ml), aldolase of 68U/L (normal
value < 10U/L), lactate dehydrogenase of 1221U/L (normal
value < 246U/L), aspartate transaminase of 90U/L (normal
value < 40U/L) and alanine transaminase of 128U/L (nor-
mal value < 49U/L). Creatinine (0,84 mg/dL), erythrocyte
sedimentation rate (19mm/h) and C-reactive protein (0.27
mg/dl) were normal. No haemogram, electrolyte or lipid
profile alterations were found. Thyroid and parathyroid
function, thyroid autoantibodies, glycated hemoglobin,
complement markers, serum immunoglobulins and pro-
tein electrophoresis were normal. Urine testing had no
alterations. The screening for HIV, hepatitis B and C was
negative. Testing for other viral and bacterial antibodies
were also negative (herpes, Epstein-Barr virus, cytomeg-
alovirus, Treponema pallidum, Mycoplasma pneumoniae
and zoonotic bacteria such as Borrelia burdgoferi). Man-
toux test (< 15mm) and interferon-gamma release assay
(IGRA) were negative. Antinuclear antibodies (ANA) and
immunodiagnostic tests for myositis-associated autoanti-
bodies (MAA) and myositis-specific autoantibodies (MSA)
were all negative (Table I).

Electromyography (EMG) showed short, small, poly-
phasic motor units potentials, fibrillations, positive sharp
waves and high-frequency repetitive discharges. Nerve
conduction studies were normal. The patient had no
respiratory or cardiac involvement (electrocardiogram,
echocardiogram, functional respiratory testing, arterial
blood gas and chest computed tomography (CT) revealed
no relevant alterations). The workup for malignancy was
negative, with breast and endovaginal ultrasound, upper
and lower endoscopy and thoracic-abdominal-pelvic CT
showing no alterations.

A left deltoid muscle biopsy was performed, demon-
strating necrotic and regenerating muscle fibres (Figs 1
and 2), discrete inflammatory infiltrate (Fig. 2), consisting
predominantly of macrophages, that are invading the ne-
crotic myofibers and strong major histocompatibility com-
plex (MHC) class 1 expression on necrotic fibres and mild
expression on non-necrotic ones. Immune-histochemical
stains for the dystrophies were negative (preserved dysfer-
lin expression). Perifascicular atrophy, ragged fibers and
vacuoles were absent. The patient was diagnosed with
IMNM and started immune therapy with oral predniso-
lone (1 mg/kg/day). Clinical symptoms began to improve
after three weeks, with progress in proximal muscle streng-
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ht. Azathioprine was added to treatment as a corticoster-
oid sparing agent. After seven months of treatment normal
values of CK and aldolase were attained. Inmunosuppres-
sive teraphy was tapered over a year, with sustained clini-

cal and analytical improvement.

Table I. Results of myositis-specific, myositis-associated autoantibod-
ies and other tested autoantibodies

Autoantibodies Results
Myositis-specific autoantibodies

Anti-JO-1 negative
Anti-PL-7 negative
Anti-PL-12 negative
Anti-EJ negative
Anti-OJ negative
Anti-Mi-2 negative
Anti-MDA5 negative
Anti-SAE negative
Anti-NPX-2 negative
Anti-SRP negative
Anti-HMGCR negative
Myositis-associated autoantibodies

Anti-PM-Scl negative
Anti-U1RNP negative
Anti-Ro60 negative
Anti-Ro52 negative
Anti-Ku negative
Other autoantibodies

Antinuclear autoantibodies negative
Anti-ds-DNA negative
Anti-SSB negative
Anti-Scl70 negative
Anti-ANCA negative

Figure 1. Necrotic fibres and regenerating fibres with basophilic cyto-
plasm (Haematoxylin-eosin staining; x200).
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Figure 2. Necrotic and regenerating fibres with minimal inflamma-
tory infiltrate (Haematoxylin-eosin staining; x200).

Discussion

IMNM are characterized by shared features of adult
DM or PM of subacute or insidious onset of symmetric
proximal weakness, elevated serum CK levels, typical EMG
abnormalities, as well as exclusion criteria for IBM, DM
(typical rash), toxic myopathy, endocrinopathy, muscular
dystrophy and motor neuropathies®’. Patients with IMNM
have unique muscle biopsy and serologic features®. Abun-
dant necrotic fibers invaded or surrounded by macrophag-
es with sparse lymphocytic infiltrates are the predominant
histological feature®.

Because of our patient’s clinical picture, systemic in-
flammatory disease-associated myopathies and metabolic
myopathies were considered. The patient had no fever, no
complaints of joint, lung, heart or renal involvement and
the inflammatory serum markers, hormonal, electrolyte
and infection laboratory parameters were normal. Our
patient fulfilled the inclusion criteria for IIM. We contin-
ued the workup based on clinical history, time of disease
progression, type of muscle involvement, muscle enzyme
levels, electromyographic findings, muscle-biopsy analy-
sis, and search of certain autoantibodies

DM was excluded because of the absence of skin lesions
and of perifascicular atrophy and significant perivascular
inflammation on muscle biopsy. The lack of endomysial
infiltrate, invasion of non-necrotic muscle fibers by CD8 T
cells and ubiquitous MHC-I expression, allowed the exclu-
sion of PM. The absence of rimmed vacuoles and ragged
red or blue fibres excluded IBM"®. Although necrotizing
myopathies can be drug induced, our patient had no sta-
tin exposure, as well as no relevant epidemiological context,
making toxic myopathy unlikely. The histologic features of
NM are nonspecific and also compatible with muscular
dystrophy®. However, the subacute onset of weakness with
non-prolonged evolution, the absence of family history
of myopathy, the preserved dysferlin expression and the
early clinical response to immunotherapy, ruled out the
possibility of muscular dystrophy*®. NM should prompt a
search for underlying malignancy'. It was excluded by the
patient’s laboratory results and by breast and endovaginal
ultrasound, upper and lower endoscopy and thoracic-ab-
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dominal-pelvic CT witch were all normal. The mechanisms
responsible for the initiation and maintenance of autoim-
munity in IMNM are not understood®. Whether IMNM are
triggered by unrecognized endogenous myotoxins or they
are antibody-mediated diseases remains unknow?. Never-
theless, the presence of MSA and the lack of inflammatory
infiltrate suggests a humoral immune response leading to
antibody-mediated disease, in which antibodies may re-
cruit cytotoxic immune effector cells. Some MSA, such as
anti-SRP and anti-HMGCR are involved in the pathogenesis
of the NM*!!. Myopathy associated with anti-SRP tends to
be rapidly progressive, accompanied by marked CK eleva-
tion and extramuscular involvement is more common®'.
Anti-HMGCR antibodies are present in statin-naive pa-
tients, although they are considered substantially specific
for NM5. Our patient was not tested for anti-HMGCR an-
tibodies since testing was not available. Despite the patient
had negative MSA and MAA testing, we considered its ne-
crotizing myopathy of immune etiology. In fact, one third of
IMNM patients do not exhibit any known autoantibody®!'.
These patients may have unknow autoantibodies, as in our
patient, that could be implicated in IMNM pathogenesis''.
Immunosuppressive treatment with corticosteroid and az-
athioprin was started with clinical and analytical improve-
ment, strongly supporting the IMNM hypothesis.

IMNM are often misdiagnosed as DM or PM, compro-
mising the optimal therapeutic approach and thus pa-
tient’s prognosis. Whenever we are able to exclude exog-
enous toxic contact as well as other aetiologies previously
mentioned, even in the absence of autoantibodies, we
must try an immunosuppressive treatment, based on the
hypothesis of an immune-mediated myopathic injury. B

Os autores declaram nado haver conflito de interesses no artigo em
questdo, nem qualquer fonte de financiamento.
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Introducdo

Resumo

Introducdo: A paquimeningite hipertréfica é uma doenca inflamatéria crénica rara, carac-
terizada por espessamento das meninges. Pode ser decorrente de um processo infeccioso, in-
flamatério/auto-imune, neopldasico ou idiopético. Descric@o do caso clinico: Relatamos o caso
de um adolescente do sexo masculino com histdria de cefaleias holocranianas, perda de visao
progressiva do olho direito com quatro anos de evolucao e crises tonico-clénicas generalizadas.
A ressondncia magnética cranio-encefalica revelou espessamento e refor¢co de sinal paquime-
ningeo com gadolinio da dura-mater dos seios cavernosos com extensdo aos dpex orbitdrios
e base do cérebro. A extensa avaliacao laboratorial realizada nao revelou doenca sistémica. O
estudo anatomopatoldgico, ap6s bi6psia meningea, identificou processo inflamatorio cronico
compativel com paquimeningite hipertréfica idiopdtica craniana. Conclusdes: Este caso evi-
dencia os desafios associados a abordagem diagnéstica da doenca e a importancia do diag-
néstico precoce, de forma a evitar sequelas permanentes que podem ocorrer se esta nao for
reconhecida e tratada atempadamente.

Abstract

Introduction: Hypertrophic pachymeningitis is a rare disorder characterized by meningeal
thickness, that can be caused by infection, tumoral infiltration, inflamatory disorders or idio-
pathic. Case report: We report a case of an adolescent who presented with four year-old history
of headache and progressive bilateral visual loss. He also had history of tonic-clonic seizures.
Cranial magnetic resonance imaging revealed diffuse dural thickness with reinforcing pachy-
meningeal sign with gadolinium of the dura-mater of the cavernous sinus with extension to
orbitary apex. Extensive investigation did not reveal any systemic condition. Histopathological
study after meningeal biopsy disclosed a chronic inflammatory process compatible with idi-
opathic hyperthrophic pachymeningitis. Conclusion: This case emphasizes how difficult is the
management of this disease and the importance of early diagnosis to avoid permanent sequel
that can occur if the disease is not rapidly recognized.

Doenca sistémica

A paquimeningite hipertréfica (PH) é uma doenca in-
flamatéria crénica rara, caracterizada por um espessamento
difuso ou localizado da dura-mater craniana e/ou medular.
Pode resultar de um processo inflamatério infecioso, auto-
imune ou neoplasico (Tabela I). Ap6s exclusao destas causas
pode considerar-se o processo como idiopético®.

As manifestacoes clinicas mais comuns da paquimen-
ingite hipertréfica idiopdtica craniana (PHIC) sdo a cefa-
leia crénica e as neuropatias cranianas maultiplas.

Relativamente ao tratamento, a resposta aos corticéides
é varidvel, sendo por vezes necessdrio recorrer a firmacos
imunossupressores®?.

Tabela I. Causas de paquimeningite hipertroéfica

Infecdo

Tuberculose

Sifilis

Doenca de Lyme

Infecdo fangica (Cryptococcus, Histoplasma, Coccidioides)
Cisticercose

Infecao a HTLV-1

Infecdo a Pseudomonas

Sinapse

Granulomatose de Wegener
Artrite reumatoéide
Sarcoidose

Sindrome de Sjogren

Arterite de Takayasu

Arterite temporal

Doencas do tecido conjuntivo
Pseudotumor orbitario
Mucopolissacaridose
Sindrome Tolosa-Hunt

Neoplasia

Carcinomatose dural

Doenca metastatica (melanoma)
Meningioma

Linfoma

Hipotensao intracraniana

Pés colocacao de sistema de derivacao
ventriculo-peritoneal

Pés administracdo de terapéutica intra-tecal

Idiopatica

Adaptado de Sylaja PN, Cherian PJ, Das CK, et al. Idiopatic Hyper-
throphic cranial pachymeningitis. Neurol India. 2002; 50:53-9.
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Caso clinico

Descrevemos o caso de um adolescente do sexo mascu-
lino, 14 anos, raca negra, natural e residente em Luanda,
com antecedentes familiares e pessoais irrelevantes. Evac-
uado por quadro clinico, com quatro anos de evolucao,
caracterizado por cefaleias holocranianas, didrias, inten-
sas, diplopia na posi¢ao horizontal do olhar e diminuicao
progressiva da acuidade visual do olho direito, com pos-
terior perda irreversivel da mesma trés anos apos o inicio
dos sintomas. Neste periodo, apresentou trés crises toni-
co-clénicas generalizadas, sem aparente focalizacao ini-
cial. Previamente, ndo havia referéncia a historia de crises
ou equivalentes.

No hospital de origem realizou tomografia computori-
zada cranio-encefdlica no ano anterior a sua transferéncia
para Portugal, que revelou lesdo ocupando espaco parasse-
lar direita, condicionando erosao do dorso da sela, com cer-
ca de 24mm de diametro. Foi medicado com acetazolamida
(250mg, 12/12h) e dexametasona (4mg/dia) durante um
més com melhoria sintomética do quadro de cefaleias.

A admissdo em Portugal foi objetivada amaurose do
olho direito secunddria a atrofia 6ptica total, com exotro-
pia ndo parética deste globo ocular por privagao sensorial,
e defeito temporal do olho esquerdo na campimetria. A
ressondncia magnética cranio-encefdlica (RM-CE) revelou
espessamento e reforco de sinal paquimeningeo com gad-
olinio da dura-madter dos seios cavernosos com extensao
aos dpex orbitdrios e base do cérebro (Fig. 1) favorecendo o
diagnostico de PH. Realizou também ressonancia magné-
tica cervical e eletroencefalograma, ambos sem alteracdes.

R4

Figura 1. Ressondncia magnética cranio-encefdlica realizada a data do
diagnéstico. (A e B) cortes axiais em ponderacao T1 ap6s admin-
istragao de gadolinio e (C e D) cortes sagitais evidenciando espes-
samento e reforco de sinal da dura-mater dos seios cavernosos com
extensao aos dpex orbitarios e a base do cérebro.

Foi efetuada investigacdo para exclusao de etiologia
secunddria (Tabela II), que se revelou negativa. Realizou-
se biépsia meningea cujo estudo histopatolégico revelou
processo inflamatério crénico compativel com PHIC.
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Tabela Il. Resultados da investigacao realizada

Liquor Resultado

Citoquimico Sem alteracoes
Serologia Doenca de Lyme (anticorpos :
1gG e IgM anti-Borrelia burgdorferi) Negativa
Serologia sifilis (VDRL) Negativa
Pesquisa de antigénio para Cryptococcus Negativo
Exame bacterioldgico: cultural, direto e N .

: : L egativo
pesquisa de micobactérias
Exame micoldgico: direito e cultural Negativo

Sangue
Velocidade de sedimentagao 110 mm
Enzima conversora de angiotensina Normal
Serologias: sifilis (VDRL), toxoplasmose, .
VIH, VHC e VHB Negativas
Hormonas do eixo hipotdlamo-hipéfise:
LH, FSH, FT3, FT4, prolactina, ACTH, Normais
GH, IGF1 e cortisol
Auto-imunidade: anticorpos anti-
citoplasma (c-ANCA, MPO), anticorpos Negativos
anti ds-DNA, anticorpos anti-nucleares
Radiografia de t6rax Sem alteracoes

Iniciou terapéutica com prednisolona (dose inicial de 40
mg/dia durante seis meses que foi posteriormente diminui-
da para 10 mg/dia) e carbamazepina (10mg/kg/dia) tendo-se
mantido clinicamente estdvel e sem novos episédios convul-
sivos nos primeiros dois anos de seguimento. Apresentou
melhoria clinica do quadro de cefaleias. Repetiu a RM-CE,
dezoito meses apds a realizacdo da primeira, tendo-se veri-
ficado resolucao do espessamento e realce paquimeningeo
frontal direito e redugdo discreta do espessamento e do re-
alce das paquimeninges tentoriais e retroclivais, dos liga-

mentos petro-clinoideus e dos seios cavernosos (Fig. 2).

P i © % "
Figura 2. Ressondncia magnética cranio-encefdlica realizada com
dezoito meses de seguimento. (A e B) cortes axiais em ponderacdo T1
ap6s administragao de gadolinio e (C e D) cortes sagitais evidenciando
redugao discreta do espessamento e do realce das paquimeninges
tentoriais e retroclivais, dos ligamentos petro-clinoideus e dos seios
cavernosos.
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Discussédo

A PH é uma doenca inflamatéria rara e progressiva
que se caracteriza pelo espessamento difuso ou locali-
zado da dura-maéter cerebral. Descrita pela primeira vez
por Charcot e Joffroy em 1869, foi inicialmente atribuida
a sifilis®. No entanto, foram jd reportados multiplos casos
secunddrios a doencas inflamatérias sistémicas.

Devido a variabilidade e inespecificidade da apresen-
tacdo clinica, a eventualidade de ocorréncia desta enti-
dade deve ser considerada, tendo em mente a dificuldade
em identificar a sua etiologia.

Asuspeita de PH em exames de imagem obriga a realizacdo
de uma ampla investigacao etiolbgica para exclusao de causas
infecciosas, auto-imunes e neoplasicas. Quando nao é pos-
sivel identificar a causa, a condicao é definida como PHICY.

O estudo histopatolégico reveste-se de fundamental
importancia na confirmacgao do diagndstico. A presenca de
intensa fibrose e infiltrado inflamatério, com predominio
de linfécitos T e plasmdcitos, é o padrdo histopatolégico
caracteristico na PHIC, a que se podem somar possiveis
alteracoes vasculares e granulomatosas®”. O exame cito-
quimico do LCR pode nao revelar alteracdes, como no
caso reportado, ou evidenciar discreta pleocitose, com
predominio de linf6citos e aumento da concentragao pro-
teica, na sua maioria imunoglobulinas®.

No caso descrito a investiga¢ao realizada pretendeu so-
bretudo excluir causas infeciosas e auto-imunes, tendo o
diagndstico definitivo sido obtido apds realizacao de bi6p-
sia meningea e respetivo exame anatomo-patolégico.

Na RM-CE, a PHIC caracteriza-se pela presenca de
um espessamento linear ou nodular da dura-mater, que
se mostra isointensa ou hipointensa em T2 com realce
intenso apés administracdo de gadolinio, alteragdes pre-
sentes no caso descrito. Nas imagens ponderadas em T2,
as lesdes podem ser hipo ou hiperintensas dependendo
do grau de fibrose e de inflamacdo ativa. E comum ocorrer
um realce periférico da lesdo na fase inflamatéria da doen-
¢a, enquanto que a hipointensidade pode ser atribuida a
fibrose®.

Os achados obtidos na RM-CE sado igualmente impor-
tantes na previsdo da resposta ao tratamento meédico.
Hatano et al ¥ sugerem que lesdes com realce dural cor-
respondem a uma inflamacao mais discreta associada a
hipervascularizacgao e infiltragao celular e respondem mel-
hor ao tratamento com corticosterdides. Por outro lado,
lesdes de padrao nodular sdo geralmente decorrentes de
reacdo fibrética dural intensa ou de tecido inflamatério de
granulacgao localizado e, estes casos, sao mais refractarios
a terapéutica®”. A PHIC atinge ambos os sexos, com discre-
to predominio no sexo masculino (3:2)?. E mais frequente
na idade adulta, com um pico na quinta década de vida.
Até a data apenas foram reportados na literatura quatro
casos em idade pediatrica®.

Os sintomas mais comuns sao a cefaleia, decorrente da
inflamacdo da dura-méter ou do aumento da pressao in-
tracraniana e neuropatia craniana isolada ou mdltipla. O
VIII par craniano é o mais frequentemente afectado.

Manifestacdes menos frequentes tais como hidroce-
falia, ataxia, epilepsia, diabetes insipidus e hipopituita-
rismo também podem ocorrer®.

A perda de visdo associada a PHIC nao € infrequente e
pode resultar de trés processos distintos: papiledema créni-
co devido a hipertensdo intracraniana; envolvimento do
nervo 6ptico intracraniano ou envolvimento do nervo 6pti-
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co na 6rbita’?. No caso descrito, a perda de visao parece ser
secunddria ao envolvimento/compressao do nervo éptico
pelo espessamento meningeo no dpex da 6rbita.

A ocorréncia de crises epilépticas pode ser atribuida
a presenca de edema parenquimatoso e/ou a extensao
do processo inflamatério ao parénquima cerebral®!.
No caso reportado nao é possivel afirmar com seguranca
a etiologia das crises, dado que a RM-CE nao identificou
nenhuma destas alteracdes.

O uso de corticoterapia em dose imunossupressora é
a terapéutica de primeira linha, dado que a maioria dos
doentes apresenta uma resposta inicial satisfatéria. A re-
cidiva ou recorréncia da doenga esté geralmente associada
auma rdpida redugdo ou suspensao precoce da corticotera-
pia, pelo que, nalguns casos pode ser necessdrio realizar
terapéutica durante periodos de tempo mais prolongados
ou em associacdo a outros firmacos imunossupressores?.

O tratamento cirdrgico é pouco utilizado na PHIC. A
colocacdo de um sistema de derivacdo ventriculo-perito-
neal pode ser uma alternativa nos casos associados a hi-
drocefalia refratdria a terapéutica médica®.

A evolugao natural da doenca ndo é totalmente conhe-
cida, existindo casos descritos de resolu¢do espontanea?.
No nosso caso o doente apresentou boa resposta a corti-
coterapia mantendo-se clinicamente estavel. Contudo,
devido a atrofia do nervo 6ptico jé instalada, o doente nao
recuperou a visao do olho direito.

Realcamos a necessidade de manter o seguimento
clinico e imagioldgico, dada a incerteza da evolucdo da
doenca. Salientamos também a importancia do diagnés-
tico precoce para evitar sequelas permanentes.

Em resumo, apresentamos um caso de PHIC em idade
pediétrica que evidencia os desafios no diagnéstico desta
patologia rara e a necessidade de instituicdo de terapéu-
tica precoce. H
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Summary

Introduction: McArdle disease is the most common muscle glycogenosis. It is an autosomal
recessive metabolic myopathy with significant molecular heterogeneity caused by homozygous
or compound heterozygous mutations in the muscle glycogen phosphorylase gene (PYGM).
Most people have a definite diagnosis in the second or third decade, although symptoms are
often reported retrospectively from childhood. Objective: The purpose of our study is to report
the clinical and genetic findings of patients with McArdle disease followed in a Neuromuscular
Disease Unit of a Portuguese tertiary neurology centre. Methods: We used the database of the
Neuromuscular Disease Unit of the Neurology Department of a Portuguese tertiary centre. In
all cases the diagnosis was made with a confirmatory molecular result and/or absence of my-
ophosphorilase staining in the muscle biopsy. The clinical history of those patients was then
analysed. Results: We report 12 patients with muscle symptoms beginning in childhood with a
mean age at diagnosis of 43.0 years. There was one case of parental consanguinity (8.3%) and
a positive family history was present in 2 of the 12 patients (16.7%). Clinically, exercise intoler-
ance and fatigue were frequent (75.0%) and, less frequently, patients complained of cramps or
subjective discomfort in the lower limbs (58.3%). All the patients presented high serum creatine
kinase (CK) levels. Ten patients underwent muscle biopsy which revealed myophosphorilase
deficiency. Genetic testing confirmed the diagnosis in 9 patients, who carried compound het-
erozygous (56%) and homozygous (44%) mutations in PYGM gene. Five types of mutations have
been identified. Conclusion: McArdle disease is a benign muscle disease with diagnosis be-
ing made more easily in recent years, as a consequence of more accessible muscle biopsy and
molecular testing. As the symptoms are usually mild and the daily activities are rarely compro-
mised, this clinical entity might remain underdiagnosed in clinical practice. However, it should
be suspected in patients with unexplained muscle symptoms and elevated CK levels, prompt-
ing muscle biopsy and appropriated genetic studies.

Resumo

Introduc@o: A doenca de McArdle € a glicogenose muscular mais frequente. Esta miopatia apre-
senta transmissao autossomica recessiva com uma significativa heterogeneidade molecular, sendo
causada por mutacdes homozigoticas ou heterozigéticas compostas no gene da glicogénio-fosforila-
se muscular (PYGM). A maioria dos doentes é diagnosticada na segunda ou terceira décadas de vida,
contudo, sao frequentemente descritos sintomas com inicio na infancia. Objetivo: O objetivo deste
estudo foi relatar os achados clinicos e genéticos dos doentes com doenca de McArdle seguidos numa
Unidade de Doencas Neuromusculares de um centro portugués tercidrio. Métodos: Foi utilizada a
base de dados da Unidade de Doencas Neuromusculares do Servigo de Neurologia de um centro por-
tugués tercidrio. Em todos os casos o diagnéstico foi feito com recurso a exame molecular confirmato-
rio e / ou auséncia de marcagao para miofosforilase em biépsia muscular. A informacao clinica desses
doentes foi posteriormente analisada Resultados: Relatamos 12 doentes com sintomatologia muscu-
lar com inicio na infancia, com uma idade média ao diagnéstico de 43,0 anos. Registdmos um caso
de consanguinidade (8,3%) e uma histéria familiar positiva em 2 dos 12 doentes (16,7%). Em termos
clinicos, a intolerancia ao exercicio e a fadiga foram frequentes (75,0%) e, menos frequentemente, os
doentes apresentavam caibras ou sensagao de desconforto nos membros inferiores (58,3%). Todos os
doentes apresentavam valores aumentados de creatina-cinase (CK) sérica. Em 10 casos foi realizada
biépsia muscular que revelou deficiéncia de miofosforilase em todos eles. O estudo genético confir-
mou o diagnéstico em 9 doentes, que apresentavam mutagdes em heterozigotia composta (56%) e
homozigotia (44%) no gene PYGM. Foram identificados 5 tipos de mutac¢des. Conclusdo: A doenca de
McArdle é uma doenga muscular benigna cujo diagnéstico tem sido feito mais eficazmente nos tlti-
mos anos em consequéncia do maior acesso a biépsia muscular e aos testes moleculares. Como a sin-
tomatologia é habitualmente ligeira e as atividades de vida didria ndo costumam ser comprometidas,
esta condi¢ao pode permanecer subdiagnosticada na prética clinica. Contudo, este diagndstico deve
ser suspeitado em doentes com sintomas musculares ndo explicados de outra forma e niveis elevados
de CK sérica, incitando a realizacao de bidpsia muscular e estudo genético apropriado.
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Introduction

McArdle disease or glycogen storage disease type V
(muscle phosphorylase deficiency, glycogenosis Type V) is
the most common muscle glycogenosis, with an estimated
prevalence of 1:100.000-1:167.000.%? Tt is a rare autosomal
recessive metabolic myopathy with significant molecular
heterogeneity caused by homozygous or compound het-
erozygous mutations in the muscle glycogen phosphory-
lase gene (PYGM) located at chromosome 11q13.%% The
most common mutation in Northern European and North
American people is the nonsense mutation at R50X (pre-
viously referred to as R49X).® However, many different
mutations have been identified. PYGM gene encodes the
skeletal muscle isoform of glycogen phosphorylase 2 and,
as the liver and heart isoforms of glycogen phosphorylase
are unaffected, McArdle’s disease presents as a pure myo-
pathy.®®

The majority of patients are diagnosed in the second or
third decade, although symptoms are often reported ret-
rospectively from childhood. The diagnosis is suspected
by the clinical history and the finding of a raised plasma
creatine kinase (CK) activity. The most commonly used
methods for diagnosis is muscle immune-histochemistry
and mutation analysis in PYGM gene, if the muscle biopsy
findings are suggestive of the diagnosis.

The purpose of our study is to report the clinical and
genetic findings of 12 patients with McArdle disease diag-
nosis followed in a Portuguese tertiary neurology centre.

Methods

We used the database of the Neuromuscular Disease
Unit of the Neurology Department of a Portuguese tertiary
centre. The diagnosis was based on clinical suspicion sup-
ported either with a confirmatory molecular result or ab-
sence of myophosphorilase staining in the muscle biopsy.
The clinical history of those patients was then analysed.

Results
In the last 19 years, 12 patients were diagnosed with

Table 1. Clinical and demographic findings

McArdle disease in the Neuromuscular Disease Unit of the
Neurology Department of Coimbra Hospital and Univer-
sity Centre.

There were 7 females (58.3%) and the mean age was
49.9 years. The most important clinical findings are re-
ported in Table 1. The symptoms began in most of the
patients in childhood and the mean age at diagnosis was
43.0 years. Only in two cases a positive family history was
reported and, in another family, there was parental con-
sanguinity (the parents were cousins). Clinically, exercise
intolerance and fatigue were frequent (75.0%) and, less
frequently, cramps or subjective discomfort in the lower
limbs (58.3%). Diffuse myalgia was not consistently re-
ported. Myoglobinuria was reported only in one patient
and an acute renal failure was not a frequent complication
(reported only in another case). The “second wind” phe-
nomenon was clinically suggested in seven patients.

At clinical examination, there was no significant dis-
turbances on muscle strength or, if present, these distur-
bances were mild and mainly in the lower limbs. Muscu-
lar atrophy was seen in only one case, in which it was also
documented a mild proximal paraparesis (grade 4+/5).

Ancillary investigations and muscle biopsy

All patients had documented, at least once, raised plas-
ma CK levels. As shown in Table 2, there were several cases
where the CK serum values were very high (maximum of
18 492 mg/d)). Electromyography was performed in 8 pa-
tients and in one case it was suggestive of myopathy and it
was normal in the others.

Nine patients underwent a muscle biopsy (performed
in the deltoid muscle) and all were compatible with my-
ophosphorilase deficiency.

Genetic testing

The results of the genetic tests performed are showed
in Table 3. The mutation analysis in PYGM gene identified
pathogenic mutations in nine patients, in homozygous
(44.4%) or compound heterozygous states (55.6%), result-

nl(lj:lllslfel‘ Gender Age Sy(r)tllgte?m diggg(a)l;is E/F C/D Fl?lsn:g;a;,r Cons. sw
1 M 65 7 62 + + - + +
2 F 38 5 28 + + + - +
3 F 39 8 35 + + - - +
4 F 38 10 36 + + - - +
5 F 58 15 55 + - - - -
6 F 73 NA 65 + - + - NA
7 F 61 NA 56 + - - - NA
8 M 74 10 55 - - - - ¥
9 M 41 9 35 + + - - +
10 M 33 11 18 - + - B i
11 M 27 8 19 - + - - +
12 F 52 5 52 + - N - i}

Legend: M — male; F - female; E/F - Exercise intolerance/fatigue; C/D - Cramps/lower limbs discomfort; Cons. — Consanguinity; Mb — Myoglobinuria;

«,» « u

+” - present; “-“ —not present; SW — Second-wind; NA - not available.
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Table 2. Clinical investigations and treatment of patients with the diagnosis of McArdle’s disease

alase | Mb ARF MW Atr. Bx EMG Tx CK max

1 - - Mild/LL/fixed + + - Losartan, CHrD 6719
2 - - Mild/LL/not fixed - ND NA - 9204
3 - - - - + - - 14091
4 - - - - + - - 10298
5 - - - - + - - 5602
6 NA - - - + - - 3398
7 NA - - - ND NA losartan 5732
8 - + - - + ND Candesartan 8450
9 - - Mild/LL/not fixed - + +* Ramipril 18492
10 - - - - + - - 4746
11 + - - - + - Complex B vitamins NA

12 - - Mild/UL/ not fixed - + ND - 3046

Legend: “+” - present; “-“ — not present; ARF - acute renal failure; MW — Muscle weakness; EMG - electromyography; Tx — Treatment; CK max — maxi-

mum registered CK value (mg/dl); LL - Lower limbs; UL - Upper limbs; Atr. — Atrophy; Bx - biopsy; +* - muscular fiber lesion on EMG; ND —not done;

CHID - carbohydrate-rich diet; NA — not available.

Table 3. Genetic testing of patients with the diagnosis of McArdle’s disease

n S;slfe . Genetic testing Produced proteins
1 Homozygote: c.148C>T R50X
2 Heterozygous: ¢.280C>T and ¢.613G>A R94W and G205S
3 Homozygote: ¢.2392T>C W798R
4 Homozygote: ¢.280C>T R94W
5 Heterozygous: ¢.148C>T and ¢.2392TX R50X and W798R
6 ND ND
7 PYGM mutation* NA
8 Homozygote: ¢.2392T>C W798R
9 Heterozygous: ¢.148C>T and c.1827G>A R50X and K609K
10 ND ND
11 Heterozygous: c.148 C>T and ¢.2392T>C R50X and W798R
12 Heterozygous: c.148 C>T and ¢.2392T>C R50X and W798R

Legend: ND —not done; NA — not available; * - patient 7 had the information about a mutation in PYGM gene which was compatible with McArdle

disease, however, the result was not available.

ing in a positive molecular diagnosis for this recessive dis-
ease. Of note, the most common mutation was the p.R50X
mutation, which was presented in 55.6% of patients in het-
erozygous or homozygous state.

Treatment

All patients were instructed about the type of exercise
recommended and the “second-wind” phenomenon. As
generally stated, the disease was a mild and well-tolerated
and there was no need for a specific treatment. However,
some treatments have been tried, throughout the years,
as illustrated in Table 2. Some patients received ramipril,
vitamin supplements and were advised to perform a car-
bohydrate-rich diet (preferentially with carbohydrates of
slow absorption), in some circumstances.

Discussion
McArdle disease should be suspected when the fol-
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lowing clinical features and laboratory abnormalities are
present: exercise intolerance, myalgias, the “second wind”
phenomenon and high serum level of total CK activity.

In our cohort, the majority of the patients reported ex-
ercise intolerance with myalgia, and fatigue (75.0%), be-
ginning in childhood, with or without fixed muscle weak-
ness at the time of evaluation.”®

Another classic feature, which was also present in our pa-
tients, is a high serum level of total CK activity, with a maxi-
mum registered CK value of 18 492 mg/dl. These high CKlev-
els can be observed after intense exercise, but also at rest (in
the absence of heavy exercise in the previous hours or days).

The “second wind” phenomenon, as described in a 12
minute walking test and 15 minute cycle test, is known to
be pathognomonic for McArdle disease and its identifica-
tion in the clinic can aid diagnosis.® In spite of this clini-
cal test had not been performed in our study, a suggestive
pattern compatible with this phenomenon has been de-
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scribed in seven of our patients (70.0%). This symptom is
extremely helpful in the clinical identification of patients
with McArdle disease.

Ten of our patients underwent a muscle biopsy which
was positive for myophosphorilase deficiency in all of
them. In the remaining 2 patients, the diagnosis was sup-
ported on genetic testing. Taking the 12 patients in ac-
count, the genetic testing was performed in 9 of them, and
it was compatible with this clinical diagnosis in all of the
tested patients.

The mutation analysis of the PYGM gene revealed five
previously reported mutations in heterozygous or ho-
mozygous state, of which p.R50X appeared as the most
prevalent one (55.6%), in accordance with other studies.®

Although McArdle disease is not usually associated with
significant disability, there are cases with severe muscle
pain and weakness. It has been reported that myoglobinuria
occurs in about 50% of patients after intense exercise and
about 50% of these patients also develop acute renal failure,
which is almost always reversible but requires emergency
treatment.’” However, in our population these complica-
tions were rare. Only one patient reported myoglobinuria
and another one was admitted for acute renal failure.

There are no high quality clinical trials to conclude
about the correct treatment of this condition. A recent
Cochrane meta-analysis found low quality evidence of
significant improvement in some clinical parameters with
low-dose creatine, oral sucrose, a carbohydrate-rich diet
and ramipril. However, none these measures were suffi-
cient to indicate significant clinical benefit."'V Besides the
lack of evidence, the most common interventions for these
patients combine aerobic conditioning and ensuring that
sufficient blood glucose is constantly available to patients’
working muscles during the daytime. This is achieved by
adopting a diet with a high proportion of complex carbo-
hydrates and a low proportion of fat. Only four of our pa-
tients were under some kind of treatment for their condi-
tion, with minor impact on their muscle symptoms.

This study illustrated the importance of a detailed clini-
cal history, muscle biopsy and genetic analysis in patients
with elevated CK levels. McArdle disease is still a relatively
rare diagnosis, even in a tertiary reference centre. As the
symptoms are usually mild and the daily activities are rarely
compromised, this clinical entity may remain underdiag-
nosed in clinical practice. However, McArdle disease has the
potential to develop life-threatening complications, which
should be prevented. All the patients who present with typi-
cal symptoms and elevated CK levels, must perform a mus-
cle biopsy and genetic testing (starting with the most com-
mon p.R50X mutation) to confirm the McArdle disease. B
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Abstract

Apolipoprotein E (APOE) is a lipid-transport protein expressed in almost all tissues, includ-
ing the brain. In addition to lipid delivery, brain APOE also regulates amyloid beta clearance
and aggregation. In humans, there are three main isoforms, APOE2, APOE3 and APOE4, with
structural differences that influence protein function. APOE4 is the most important genetic risk
factor for Alzheimer’s disease and Dementia with Lewy bodies.

In this review, we will focus on the genetic variability of APOE and its association with differ-
ent diseases (mainly neurodegenerative, psychiatric and lipid-related). Despite the increasing
number of studies, the association of APOE genetic variants with other neurological conditions
beyond Alzheimer’s disease and Dementia with Lewy bodies is still far from clear.

We will also discuss the association of different structural and functional aspects of APOE
with different diseases, particularly the amyloid beta-dependent and -independent mecha-
nisms, such as tau-mediated neurodegeneration, associated with Alzheimer’s disease patho-
genesis.

As the most significant genetic risk factor for Alzheimer’s disease, APOE has a central role in
the risk assessment of this disease. Consequently, a better understanding of the impact of com-
mon and rare APOE variants will not only contribute to a more accurate risk management of
these patients, but it will also clarify the potential of APOE as a therapeutic target.

Resumo

A apolipoproteina E, usualmente denominada como APOE, é uma proteina essencial no
transporte de lipidos com expressao na maioria dos tecidos. No cérebro, para além do seu en-
volvimento no metabolismo dos lipidos, contribui também para a eliminacgdo e agregacao da
proteina beta amil6ide. No organismo humano existem vdrias isoformas da APOE, sendo as iso-
formas APOE2, APOE3 e APOE4 as mais frequentes. As diversas isoformas apresentam diferen-
¢as estruturais com consequéncias na fungao proteica. A isoforma APOE4 tem sido identificada
por consecutivos estudos como o principal factor de risco genético para a doenga de Alzheimer
e para a deméncia com corpos de Lewy.

Neste artigo de revisao iremos focar-nos na variabilidade genética do gene APOE e na sua
associa¢do com diferentes doencas: doencas neurodegenerativas, psiquidtricas e associadas ao
metabolismo lipidico. Apesar do crescente niimero de estudos realizados, a influéncia das va-
riantes genéticas do gene APOE na maioria destas doencas ainda nao é totalmente conhecida,
com excepcao da doenca de Alzheimer e da deméncia com corpos de Lewy.

Serd também destacada a relacdo entre as diferencas estruturais e os aspectos funcionais da
APOE em diferentes patologias, em particular nos mecanismos dependentes e independentes
de beta amil6ide, como a neurodegeneracao associada a proteina tau, envolvidos na patogéne-
se da doenca de Alzheimer.

Sendo o factor de risco genético mais significativo para a doenca de Alzheimer, o gene APOE
tem potencialmente um papel central na avaliagao do risco desta doenca. Consequentemente,
uma melhor compreensao do impacto das variantes neste gene nao s6 contribuird para uma
avaliacdo de risco de doenga mais assertiva, como também ajudara a esclarecer o potencial da
APOE como alvo terapéutico.

Introduction
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Apolipoprotein E (APOE) was first described in 1973 by
Shore and Shore®, but it was only in 1975 that Utermann
and collaborators decided to denominate this glycopro-
tein as APOE®. APOE is an amphipathic protein that be-
longs to the family of apolipoproteins®. In humans, three
major APOE isoforms exist with different properties®. In
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the early 90s, the association between the APOE4 isoform
and Alzheimer’s disease (AD) was discovered® and since
then multiple studies have been performed to understand
the impact of APOE in AD pathogenesis. In addition, the
impact of APOE genotype has also been shown in other
neurological conditions®. In this article we review the
genetics of APOE, its relation with protein structure and
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function and association with diseases. We focus essential-
ly on neurological conditions, particularly in AD, and how
the information obtained from the genetic study of APOE
can improve the risk assessment of these patients.

Gene and locus

The APOE gene is located on chromosome 19q13.32, it
includes 4 exons separated by three introns and comprises
3,646 bp™. Exon 1 and the beginning of exon 2 correspond
to the 5’ untranslated region (UTR), while the last portion
of exon 4 encodes the 3’-UTR (Figure 1). The APOE gene
is in close proximity to other apolipoprotein genes, such
as APOC1, APOC4, and APOC2. Strong linkage disequilib-
rium (LD) was observed between variants located in APOE
and those in surrounding genes spanning 50 Kb®. Using
21 APOE single nucleotide polymorphisms (SNPs), Yu and
collaborators identified 35 different haplotypes in Cau-
casian individuals, with five haplotypes corresponding to
over 75% of the haplotypic distribution, and 13 haplotypes
corresponding to over 95%. Furthermore, different ethnic
groups showed distinct LD patterns®. Regarding methyla-
tion status, APOEhas a CpG island located in the 3’ coding
region (exon 4) and CpG sites are hypo or hypermethylated
according to the genomic location®. CpG sites in the pro-
moter and in exon 4 were shown to be hypermethylated,
while CpG sites in the first two exons and introns exhibited
hypomethylation. The genotype of specific variants influ-
ences the methylation level. The allele A of the promoter
variant -219T/G (rs405509) increases the methylation in
some CpG sites, reducing gene expression and the three
main APOE alleles (APOE ¢2, APOE ¢3 and APOE &4) also
have different methylation levels with the presence of
more CpG sites in the APOE ¢4 allele?.

Chr19:45,360,000-45,460,000 (GRCh37/hg19)

[ = = =) = (=
PVRL2 TOMM40  APOE APOCT APOC1P1 APOC4- CLPTM1
APOC2
1
s L L 3
Exon 1 Exon2 Exon3 Exon4

Figure 1. APOE locus, gene and protein.

In the middle panel (gene) the light blue areas represent untranslated
regions 5’ and 3’, while the dark blue areas correspond to the coding
region of the exons. The protein (bottom panel) is divided in three
regions: N-terminal region (blue) containing the receptor-binding do-
main (red), the hinge region (between amino acids 168 and 205), and
the C-terminal region (green) with the lipid-binding domain (yellow).
The two polymorphisms, in positions 112 and 158 of the protein, that
distinguish the three more common APOE isoforms (APOE2, APOE3
and APOE4) are located in the N-terminal region. Adapted from®.

Expression
APOE production and secretion occurs in most human

Sinapse

tissues. Plasmatic APOE is mainly synthesised by hepato-
cytes (up to 75%). Moreover, other cells and tissues such
as macrophages, adipocytes, spleen, and kidney are also
important sources of APOE®V. In the brain, APOE is mainly
produced by astrocytes, but also by neurons and microglia
in stress situations!'?, and cerebrovascular pericytes!?.

Proximal and distal regulatory binding sites are involved
in the complex process of regulation of APOE transcription
that takes place in a cell-specific manner. Several transcrip-
tion factors bind to APOE promoter, such as AP2, LXRa/
RXRo and LXRB/RXRa™. In hepatic cells two enhancers
were identified, HCR.1 and HCR.2, that control the APOE/
APOCI/APOC4/APOC2 gene cluster expression®”; while in
macrophages and adipose tissue two multi-enhancer re-
gions have been identified: ME.1 and ME.219).

Protein

The translated APOE product is a 36.2 KDa protein
composed of 317 amino acids. This precursor protein has
asignal peptide of 18 amino acids on the N-terminal that is
removed cotranslationally. Subsequently, in the Golgi ap-
paratus, APOE suffers O-linked glycosylation and sialyla-
tion and finally the 34 KDa glycoprotein is secreted?.

In 2011, Chen and collaborators revealed, for the first
time, the full structure of APOE. Using nuclear magnetic
resonance, the authors reported an helix-bundle struc-
ture with three domains: an N-terminal domain (residues
1-167) containing antiparallel four-helix-bundle, a hinge
domain (residues 168-205) with two helices that regulates
the interaction between N- and C-terminals, and a C-ter-
minal domain (residues 206-299) composed by three heli-
ces (Figure 1). A salt-bridge between Lys95 and Glu255 and
an H-bond between Arg61 and Thr194 promote the inter-
action of both terminals"®.

Functions

APOE is a glycoprotein mainly involved in the transport of
lipids and cholesterol throughout the body. APOE is an im-
portant constituent of lipoproteins such as very low density
lipoproteins (VLDL) synthesised by the liver and chylomi-
crons generated in the intestine from dietary fat and choles-
terol™. The lipid ligation occurs through the lipid binding
domain located in the C-terminal (residues 244-272). Moreo-
ver, APOE also has a receptor binding region located in the N-
terminal (residues 136-150), allowing this protein to function
as a ligand in receptor-mediated endocytosis of lipoprotein
particles. APOE binds to cell surface receptors culminating
in the internalization of transported lipids by hepatic and
extrahepatic cells. Low density lipoprotein receptor (LDLR),
LDLR-related protein 1 (LRP1), VLDL receptor (VLDLR), and
APOE receptor 2 (APOER2) are the major APOE receptors.
The binding affinity to these receptors depends on APOE li-
pidation status and isoform. In addition, APOE can also bind
to cell surface heparan sulfate proteoglycan?. APOE secret-
ed by macrophages and present in high density lipoprotein
(HDL) particles participates in reverse transport of choles-
terol, redirecting excess cholesterol produced by peripheral
tissues to the liver for elimination®.
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In the brain, APOE has an important role in neuroplas-
ticity. It is the predominant apolipoprotein of HDL in the
central nervous system®". Lipidated APOE binds to LDL
receptor family members and is endocytosed. The released
cholesterol is used in synaptogenesis and maintenance of
synaptic connections, while APOE can be recycled back to
cell surface or be degraded®?. APOE also acts as a chaperone
protein required in amyloid § (Af) clearance®. According
to the classical view, when lipidated, APOE binds to Ap and
the AB-APOE complex is internalized by LRP1 in the blood
brain barrier (BBB) and brain cells®. It also influences the
aggregation and deposition of AB®?. However, Verghese
and collaborators argue that the physical interaction be-
tween soluble A and APOE observed in previous studies
just occurred due to an overload of soluble A compared
to APOE lipoprotein. The authors concluded that in physi-
ological ratios soluble Ap does not bind to lipidated APOE.
The alternative model proposes that soluble Ap and APOE
compete for the receptor LRP1, and consequently APOE
impairs soluble A clearance®”. Supporting this theory was
the observation of an increase in Af clearance in the pres-
ence of reduced APOE levels® and a direct clearance of A
through LRP1®. Despite these evidences, the direct bind-
ing of APOE to Af can not be completely ruled out, since
APOE is present in plaques®”. Furthermore, APOE was also
shown to be involved in the regulation of inflammation, tau
phosphorylation, actin polymerization and long-term po-
tentiation (LTP), as described later in this review.

Isoforms and genetic variants

Three major isoforms are described for APOE: APOE2,
APOE3 and APOE4. The three isoforms differ at positions
112 and 158 of the protein. APOE4 is the ancestral isoform
and has the amino acid arginine in positions 112 and 158
of the protein. The APOE3 isoform is derived from APOE4
and presents a cysteine in position 112 and an arginine in
residue 158 of the protein. APOE2 contains cysteines in
both positions”. At the gene level, these isoforms corre-
spond to three alleles: APOE €2, APOE €3 and APOE ¢4 that
are associated with two SNPs, rs429358 and rs7412, corre-
sponding to the previously described amino acid changes
at positions 112 and 158, respectively.

APOE &3 is the most frequent allele (77.9% in Cauca-
sians) followed by APOE ¢4 (13.7%) and APOE €2 (8.4%)
with slight differences between distinct ethnic groups®®.
In Portugal, the allele frequencies fit within the range of
values obtained for other European populations: 83.6%-

88.2% for APOE €3, 7.4%-10.0% for APOE ¢4 and 4.4%-6.4%
for APOE €2#-3V, A study performed with 126 healthy unre-
lated individuals born in the Azores also obtained similar
allele frequencies: 83.7%, 9.5% and 6.8% for alleles APOE
€3, APOE ¢4 and APOE ¢2, respectively®?. Eisenberg and
collaborators found a lower APOE ¢4 frequency in popu-
lations living in regions with moderate latitude and tem-
peratures compared to populations that live in extreme
environments. This difference may be related to higher
metabolic rates in the individuals living in extreme en-
vironments, which requires higher cholesterol levels. In
accordance, APOE ¢4 carriers were found to have higher
cholesterol levels®?.

The two polymorphisms confer different properties to
the three isoforms. A higher molecular stability was found
for APOE2, while APOE4 is the isoform with the lowest sta-
bility®?. Consequently APOE2 is the most abundant isoform
in plasma and CSF®>%. Also, due to the presence of two cyto-
sine nucleotides in the variants rs429358 and rs7412, APOE
¢4 has more CpG sites and was found to be hypermethyl-
ated comparatively to APOE ¢2'%. APOE4 has more affinity
to VLDL particles, but APOE2 and APOE3 preferentially as-
sociate with small HDL particles®”. Affinity to the receptors
is also influenced by the isoform: both APOE3 and APOE4
have similar affinity to the LDL receptor, but the affinity to
this receptor is less than 2% for APOE2¢¢39_ These variations
are associated with structural differences between the iso-
forms. In APOE2 the cysteine residue at position 158 alters
the conformation of the receptor binding region, between
residues 136 and 150, leading to a defective binding to the
LDL receptor. APOE4 has a closed conformation (a molten
globule state) due to the Arg112 residue. This arginine leads
to the formation of a salt bridge between Arg61 and Glu255
residues, culminating in a different C-terminal with an in-
creased affinity to lipids“*2.

There are other genetic variants located in the pro-
moter, exons and introns, but almost all of these are rare
(minor allele frequency (MAF) <1%). In fact, in the large
gnomAD database (http://gnomad.broadinstitute.org/)
containing variants from over 123,000 exomes and 15,000
genomes there are only 6 SNPs reported with a MAF > 1%:
the two SNPs associated with alleles €2, €3 and ¢4, and four
intronic variants (Table I).

Table 1. APOE variants with alternative allele frequency > 1% present in the gnomAD database. Positions are given according to GRCh37/hg19,
NM_000041.3 transcript and NP_000032.1 protein. *Protein positions are relative to the translated protein containing the signal peptide signal of 18
amino acids. Global AAF represents alternative allele frequencies for the global population and were obtained from the gnomAD database (http://
gnomad.broadinstitute.org/). Chr: Chromosome; AAF: alternative allele frequencies.

. . European
. . Transcript Protein Global
Chr | Position rsID Reference | Alternative Consequence | Consequence Type AAF Fin Iglfs%l;hA .
19 | 45409579 | 1769448 C T intron | 0.02034 0.03342
p-Argl158Cys .
19 45412079 1s7412 C T c.526C>T (p.Arg176Cys*) missense | 0.06538 0.07669
19 | 45410002 | rs769449 G A intron | 0.09179 0.1145
p-Cys112Arg .
19 | 45411941 | rs429358 T C c.388T>C (p.Cys130Arg¥) | Mmissense 0.14254 0.14893
19 | 45410444 | 15769450 G A intron | 0.39341 0.40434
19 | 45409167 | rs440446 C G intron | 0.62118 0.63565
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APOE and disease
APOE and Alzheimer’s disease

Alzheimer’s disease is the most common form of de-
mentia and is neuropathologically defined by the com-
bined presence of extracellular AB plaques and intracellu-
lar neurofibrillary tangles of phosphorylated tau protein®®
in the brain of patients. APOE ¢4 is the main genetic risk
factor for AD, being associated with a semi-dominant
inheritance of late onset AD (LOAD)“*, The impact of
APOE ¢4 in AD was reported for the first time in 1993® and
since then APOE has been a constant hit in case-control
association studies and, more recently, in genome wide
association studies (GWAS) when studying AD samples
from different populations“9. In the Portuguese popula-
tion, Fernandes and collaborators® as well as Rocha and
collaborators®" also demonstrated that APOE &4 is more
frequent in AD patients when compared to controls. The
latter obtained an odds ratio of 5.93 for the association of
APOE ¢4 with the risk of developing AD®V.

The risk for LOAD is dose related: it is 2-3-fold higher in in-
dividuals carrying one APOE«4 allele and increases to 12-fold
if carrying two copies of APOE £4%2. APOE ¢4 also reduces
the age of onset in a dose dependent manner®®. Contrary to
APOE ¢4, the APOE ¢2 allele has been shown to be associated
with a reduced risk and increased age at onset of AD85459,

The exact mechanism through which APOE &4 influ-
ences AD pathogenesis is still not fully known. APOE and
Ap were found co-localised in senile plaques, in amyloid
deposits located in vessel walls and in neurofibrillary
tangles of AD patients®®. APOE ¢4 carriers have a higher
amyloid load in their brains than non-carriers®”. Several
studies have associated APOE with A metabolism, aggre-
gation and deposition. Recently, Huang and collaborators
showed that APOE binding to APOE receptors activates the
DLK-MKK7-ERK1/2 cascade, followed by cFos phospho-
rylation and stimulation of transcription factor AP-1, cul-
minating in APP transcription and Ap production (Figure

APOER2 VLDLR

NMDAR LRP1

f
/‘"V
> \ i
m - @ (=

Reduced tau Actin
phosphorylation polymerization

AID and BDNF

Anti-i mﬂammatory transcription  APP transcription

Neuroprotection AR production

Figure 2. Signaling pathways affected by APOE4.

APOE binds to different receptors leading to the activation of several
pathways and receptor endocytosis. The presence of APOE4 leads

to lower levels of APOE receptors and NMDAR in the membrane.
This results in more inflammation, tau hyperphosphorylation, actin
depolymerization, increased LTP and reduced levels of neuroprotec-
tive molecules. In addition, APOE4 stimulates the production of APP,
leading to higher levels of Ap in the brain. All these factors contribute
for the development of AD.
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2). Activation of this pathway was stronger for APOE4 than
for APOE3 or APOE2®9. It has also been shown that lipi-
dated APOE binds to soluble Ap in an isoform-dependent
manner (APOE2 > APOE3 >> APOE4)®Y. It also promotes
Ap clearance by different mechanisms, such as uptake
and degradation by astrocyte, microglia and neurons®,
clearance through the BBB®? and extracellular proteolytic
degradation®, in the same isoform-dependent manner,
which leads to a reduced clearance in the presence of the
APOE4 isoform®. APOE is known to promote A fibrilliza-
tion, aggregation and deposition in an opposite isoform-
dependent manner (APOE4 >> APOE3 > APOE2) to that
mentioned for AP clearance®-6%.

APOE4 also contributes to AD pathogenesis indepen-
dently of AB. It has been shown to: increase tau phospho-
rylation and neurofibrillary tangle formation®*?; disrupt
mitochondrial function due to lower levels and activity
of mitochondrial respiratory enzymes®”; reduce cerebral
glucose metabolism®; be associated with a less efficient
transport of lipids and cholesterol required for membrane
repair and synaptic plasticity”; increase the levels of iron
in the brain”; reduce the anti-inflammatory properties of
APOE™ and compromise vascular integrity and function,
related with accelerated pericyte loss™.

These receptors interact with PSD95 and NMDAR
leading to Ca® influx increasing LTP@". The Ca*" in-
flux also leads to ERK1/2 phosphorylation that activates
CREB. CREB promotes transcription of AID and BDNF,
which provide broad-spectrum neuroprotective ef-
fects". In addition, APOER2 and VLDLR are two reelin
and APOE receptors also involved in tau phosphoryla-
tion and actin polymerization regulation. Reelin inhibits
tau hyperphosphorylation through the DAB1-PI3K-AKT
pathway that inactivates GSK3p, required for tau phos-
phorylation and LTP increase. PI3K activated by reelin
also activates LIMK1 that inhibits cofilin, reducing co-
filin actin-depolymerizing activity, which leads to actin
polymerization and dendritic spine growth increase™-%.
However, Ap oligomers have the opposite effect of reelin
activation leading to GSK3p activation and LIMK1 block-
age®82. As a consequence of APOER2 and VLDLR reten-
tion due to APOE4, the reelin pathway is blunted and
loses its capacity to inhibit tau phosphorylation, to pro-
mote LTP and actin polymerization and dendritic spine
growth. These receptors also regulate JNK activation®,
through JIP1/2®. JIP1/2 inhibits JNK signalling, a protein
that contributes to inflammation®. In the presence of
APOE4 this pathway is impaired leading to a lower APOE-
mediated anti-inflammatory effect™.

More recently, it was also shown that APOE contrib-
utes to the changes in microglia phenotypes observed in
neurodegenerative diseases. APOE present in lipoproteins
or bound to apoptotic neurons binds to TREM2 leading
to their phagocytosis. After this, APOE mediates a switch
from a homeostatic to a neurodegenerative microglia phe-
notype®®. No APOE isoform-dependent differences in
binding affinity between TREM2 and APOE were found®#
and further studies will be required to understand the
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impact of the different APOE isoforms in the changes of
microglia phenotypes. However, TREM2 expression was
found to be reduced in the presence of APOE4 compara-
tively to APOE3®?.

In addition to the role of APOE2, APOE3 and APOE4 iso-
forms in AD, the effect of other variants in the gene has also
been studied. Three promoter polymorphisms, -491A/T
(rs449647), -427T/C (rs769446), and -219T/G (rs405509),
have been extensively studied but the results regarding
an association with AD risk have not been consistent. In
1998, Lambert and collaborators, after studying 49 LOAD
patients and 45 controls, reported an increased risk of oc-
currence of AD associated with the T allele of the -219T/G
polymorphism, a decreased risk associated with the T al-
lele of the -491A/T polymorphism and no association with
AD for the -427T/C polymorphism®". Limon-Sztencel and
collaborators also found a protective effect of the G allele
of -219T/G polymorphism®. However, in a more recent
meta-analysis carried out by Xiao and collaborators the C
allele of -427T/C was associated with an increased risk of
AD, while the other two polymorphisms did not show as-
sociation with the disease®?. The intronic polymorphism
+113G/C (rs440446) was found in linkage with the APOE ¢4
allele®, and further studies did not find an independent
association with AD®*%). The intronic rs769449 was found
to be associated with reduced levels of AB,, and increased
levels of tau and ptau, ,, levels in CSF®>%),

In 2014, Medway and collaborators reported the impact
of p.Leu28Pro, p.Arg145Cys and p.Val236Glu in LOAD risk.
The authors concluded that p.Leu28Pro was in complete
LD with APOE €4, not representing an independent asso-
ciation with LOAD risk; the p.Arg145Cys was too rare to be
analysed, but p.Val236Glu was associated with a decreased
risk of LOAD (OR = 0.10) independently of APOE 2, APOE
€3 and APOE ¢4 haplotypes®”.

APOE and other neurological diseases

The association between APOE and Dementia with
Lewy bodies (DLB) has been repeatedly demonstrated.
In fact, APOE is the strongest genetic risk factor for DLB.
APOE ¢4 is associated with increased risk for DLB with an
APOE ¢4 allele frequency established within 24% and 32%
in DLB patients in comparison to 7%-15% in controls®¢-102.
Recent studies revealed that the APOE4 isoform confers a
shorter disease duration and earlier age of death®!0310%,
Similarly to AD, the APOE €2 allele reduces the risk for the
development of DLB and delays the onset of disease.

In a recent study with patients with Parkinson’s disease
(PD), Mengel and collaborators did not find APOE ¢4 affect-
ing cognitive performance, contradicting previous results
where this allele was associated with worse cognitive perfor-
mance"?"!%,In 2004, a meta-analysis showed a positive asso-
ciation between APOE ¢2 and sporadic PD"%, which was not
replicated in recent genome-wide association studies.

The role of APOE in frontotemporal dementia (FTD) re-
mains unclear too. Like for AD, APOE2 has been suggested
to have a protective effect while APOE4 has been associ-
ated with an increase in risk®'*''?. However, other studies
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presented APOE2 as a risk factor for FTD"3. Authors ar-
gued that the presence of an APOE association with clini-
cal FTD cases is most likely due to the inclusion of cases
misdiagnosed as FTD that are in fact AD cases"'¥. Small
studies found APOE4 carriers to show a more severe brain
atrophy in specific regions!'.

Cerebrovascular disorders are influenced by APOE iso-
forms as APOE4 is known to disrupt the BBB by reducing
the blood flow, increasing its leakiness and incorporating
neurotoxic proteins™!9. APOE polymorphisms are signif-
icantly associated with susceptibility to vascular demen-
tia®?. For ischemic stroke, APOEA4 is a risk factor as well,
especially in Asian populations, but APOE2 does not seem
to be protective'®12 In an association study of hemor-
rhagic stroke cases, strong independent hits were found
for both APOE2 and APOE4!2V.

The role of APOE in schizophrenia is not completely
clear. In 1995, Harrington and collaborators found an in-
creased frequency of the APOE ¢4 allele in schizophrenic
patients, considering this allele as a risk factor for the dis-
ease!'?”. Another study demonstrated that female patients
carriers of APOE ¢4 alleles presented an earlier age of onset
and a higher risk of suffering from the negative syndrome
subtype of disease when compared to schizophrenic
women non-carriers of APOE €412, However, subsequent
studies did not replicate this association'?*'?". The APOE
e2 allele and genotype £2/¢3 were less frequent in patients
with this disease, suggesting that the ¢2 allele might have
a protective effect!?®, but other studies showed contradic-
tory results. A recent study by Al-Asmary and collaborators
found higher frequencies of APOE ¢2 allele and genotypes
€2/¢3 and €2/¢4 in patients when compared to controls.
Interestingly, the authors also found that the frequency
of the &4 allele was significantly higher in patients with
positive symptoms. In this study lower frequencies were
also obtained for APOE €3 allele and £3/¢3 genotype!??,
which was found by others too". A study performed in
60 Mexican families found an increase of female carriers
with APOE €3, whereas the APOE promoter variant -219G
was preferentially transmitted in males®V. These conflict-
ing results may be associated with the number of samples,
ethnicity of the studied cohorts or environmental factors.
Increased APOE levels were also found in cerebral regions
implicated in schizophrenia®313%.

The impact of APOE genotypes has also been studied
in bipolar disorder. Early onset bipolar patients presented
a higher APOE ¢4 allele frequency compared to late onset
patients or controls"*¥ and this allele was also associated
with worse performance in executive tasks performed by
young non-treated patients"3®. Similarly to what was de-
scribed for schizophrenia conflicting results have also
been seen for bipolar disease, with other authors not
finding differences in APOE allele frequencies between
bipolar disorder cases and controls®*¢37. In this disease a
decreased plasmatic expression of APOE was reported*®
and APOE expression in the brain was also found to be re-
gion specific®®.

The APOE €2 allele was reported to have a protective ef-
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fect in major depressive disorder in Taiwanese patients®*?.
A meta-analysis performed in 2008 confirmed the same
result in Caucasians'?Y. However, no association between
APOE and major depressive disorder was found in 17,507
British adults"%? and in Russian patients!*¥. Again, some
studies have shown an association between late-life de-
pression and APOE ¢4 allele"*?, while others did not show
a significant association between APOE genotype and this
disease*.

Several studies have also been carried out to under-
stand the impact of APOE in multiple sclerosis (MS)®49,
but the conclusions remain controversial. Some studies
have reported APOE &4 as a risk factor for MS or associ-
ated with progression of cognitive deficits"*"!%¥. However,
absence of association was also found®**!%%. Studies in the
Portuguese population did not identify any correlation be-
tween APOE genotype and MS®5:152),

APOE and other diseases

The impact of APOE in non-neurological conditions
has also been recognised decades ago. Due to APOE2 re-
duced capacity to bind to LDL receptors, the presence of
two APOE &2 alleles is associated with the recessive form
of type III hyperlipoproteinemia. However, this allele does
not have a complete penetrance: its presence is necessary
but not always sufficient to induce the disease. Further-
more, several rare APOE mutations have been described
as causative of a dominant form of type III hyperlipo-
proteinemia and the majority of these mutations involve
substitutions of arginine or lysine residues located in the
receptor-binding region">*¥. Other APOE mutations are
causative of lipoprotein glomerulopathy, a dominant dis-
order with incomplete penetrance involving the kidney.
In this disease, the most common APOE mutations are lo-
cated in the LDL-receptor binding domain*1%%, APOE ¢4
has been associated with increased LDL cholesterol levels
and consequent increased cardiovascular risk, including
in Portuguese individuals®".

APOE genotypes have also been associated with vi-
ral infections. Carriers of the APOE ¢4 allele were shown
to develop more recurrent cold sores caused by HSV-1150)
and higher rate of oral herpetic lesions"*”. The offspring of
APOE4 mice female progenitors were found to have higher
HSV-1 levels in the brain comparatively to those of APOE3
female progenitors®®. APOE e4/e4 genotype was also
found to be associated with an accelerated HIV infection
and progression to death when compared with the APOE
€3/¢3 genotype™. Other studies did not confirm the asso-
ciation between APOE genotype and time of death caused
by HIV1%, APOE is also known to be necessary for HCV as-
sembly and releaseV. In this case, and contrary to HSV-1
and HIV, studies suggest that APOE &4 allele has a protec-
tive role in HCV infection162163),

Clinical implications of APOE genotype in AD

The genetic risk prediction of complex LOAD is not
straightforward. Although APOE ¢4 is the main LOAD ge-
netic risk factor, it is neither necessary nor sufficient to
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cause LOAD and its testing is largely not recommended
in a clinical setting due to the absence of current effective
therapies or preventive options. Additionally, different fac-
tors such as sex, ethnic group, environmental exposure
and genetic modifier variants may influence APOE &4 risk
and complicate the interpretation of results®!6Y. More
recently it has been shown that the combination of non-
APOE alleles improves LOAD risk prediction over APOE
alone. These different genetic variants can be combined
into a polygenic risk score to improve predictive ability.
The results also improve when considering other charac-
teristics such as family history of disease, age at onset and
biomarkers. However, so far, this has not yet achieved the
values of sensitivity and specificity required for clinical
use(1657167J.

Clinical trials have been conducted to reduce Ap pro-
duction or aggregation, or to facilitate Ap clearance. The
genetic study of individuals included in these trials may
contribute to better results. In the TOMORROW trial the
risk prediction for LOAD includes APOE and TOMM40
genotypes'®. Furthermore, a clinical trial using an anti-
Ap antibody did not reveal a significant efficacy, but poten-
tial differences were found between APOE ¢4-negative and
APOE e4-positive individuals, suggesting that individuals
without the APOE ¢4 allele had a better response to the
antibody and, consequently, that this drug could be more
useful for these patients'®. Together these data indicate
that genetic information of cohorts included in clinical tri-
als should be taken into account and suggest the utility of
genetic stratification.

Therapeutic options based on APOE have also been ex-
plored. Some examples are the modulation of the structure
of APOE4 in order to make it similar to that of APOE3; regu-
lation of APOE levels; inhibition of APOE aggregation and
proteolysis; use of APOE-mimetic peptides; gene therapy
directed towards APOE; blockage of the APOE/Ap interac-
tion; and modulation of the APOE lipidation state9%.

Conclusions

Two common polymorphisms in APOE produce three
isoforms with structural differences. As a consequence the
three isoforms have different functions in lipid transport,
in brain homeostasis and neuronal plasticity. It is clear
that the ¢4 allele of APOE is the major genetic risk factor
for AD and DLB. However, the exact mechanisms involved
in the pathogenesis of these diseases are not known yet,
but seem to include Ap-dependent and -independent
pathways. Other neurological conditions have also been
associated, in some studies, with APOE genotype. Howev-
er, in these cases, the results have been inconsistent over
the years and the role of APOE in these conditions remains
largely inconclusive. The APOE &2 allele and rare variants
are associated with lipidic disorders, sometimes, with car-
diovascular consequences.

With the increase in the number of sequencing stud-
ies being performed, novel variants are being identified in
known and new diseases. This will allow for a better under-
standing of the role of APOE in disease as well as the impact
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of the different variants in risk prediction and penetrance.

In AD, the genetic study of APOE already allows for the
identification of individuals with high risk for the develop-
ment of the disease and can, in the future, permit early-life
interventions. Given the important genetic role of APOE
in this disease, it should not only be considered in clini-
cal trials, but should also be the focus of new therapeutical
strategies. Bl
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15 de novembro de 2017 - 42 feira

08:30 Abertura do Secretariado
SALA A SALA B SALA C/ SALA ALFAMA
09:00-13:00 6° SIMPOSIO DE ENFERMAGEM CURSO DE INTRODUGCAO A CURSO
10:00-13:00(C) EM NEUROLOGIA NEUROSSONOLOGIA NEURO-OFTALMOLOGIA
13:00-14:30 Almoco
14:30-17:00(A) 6° SIMPéSIO DE ENFERMAGEM CURSO DE |NTR°DUCA° A CURSO
14:3018:00(B) EMINECROTOGIA NEUROSSONOLOGIA NEURO-OFTALMOLOGIA
14:00-20:00(C)
20:00 Afixagdo de Cartazes
16 de novembro de 2017 - 52 feira
07:30 Abertura do Secretariado
PO 1- Doencas Neuromusculares
08:00-08:30 PO2 - Neurologia do Comportamento, Cognicdo e Deméncias
PO3 - Doencas Genéticas, Metabdlicas e Outras
. Cco1 CO2 - Neurologia do Comportamento, CO3 - Doencas Genéticas,
08:30-10:00 s X P o
Doencas Neuromusculares Cognicao e Deméncias Metabélicas e Outras
10:00-10:30 Café
LCEElRAREoD Grupo de Neurologia do Comportamento Neurotoxicologia

CONFERENCIA

12:00-13:00 OCT e Esclerose Muiltipla - Eric Eggenberger
13:00-14:30 Almoco
14:30-16:00

Investigacdo Clinica durante o Internato
SESSAO INAUGURAL

16:00-17:00 Alteracdes Climaticas: da génese aos impactos - Jodo Carlos Andrade Santos
17:00-17:30 Café
e iZ800 "0 Novo Jogo do Luso”
2 1930 MS NEWS
S 17 de novembro de 2017 - 62 feira
> 07:30 Abertura do Secretariado
§ PO4- Doencas Vasculares Celebrais
2 08:00-08:30 POS5 - Doencas Desmielinizantes
T PO6 - Neuro-Oncologia e Neuropatologia
w
e 08:30-10:00 co4 Cco5 CO6 - Cefaleias, Neuro-Oncologia e
] ’ : Doencas Vasculares Cerebrais Doencas Desmielinizantes Neuropatologia
g 10:00-10:30 Café
© . o
2 OBl Esclerose Multipla Sociedade Portug de Neuropatologia
2
S 15:00-13-
o |EUOERID MS innovation: Beyond the obvious
& 13:00-14:30 Almoco
Nl
[ AN AL,
§ |REEIOAIHEY Acidente Vascular Cerebral Cefaleias
© . 17
£ 16:00-17:00 A Esclerose Multipla na atualidade: 400 metros barreiras ou corrida com estafetas?
& 17:0017:30 Café
a
o L 0 que aprendemos apés quase dois anos de utilizacdo de Safinamida na pratica clinica espanhola?
£ 18:3049:30 CONFERENCIA
=4 : : Health and Climate Change: 25 years of inaction, to a global transition for public health - Nick Watts
§ 19:30-20:00 Assembleia geral da SPN
o

21:.00

icagdes

MAVENCLAD: Momento de Mudanga na Abordagem a Esclerose Multipla

18 de novembro de 2017 - sabado

c

E 07:30 Abertura do Secretariado

8 PO7- Ataxias e Doengas do Movimento
2 08:00-08:30 PO8 - Epilepsia e Patologia do Sono
el PO9 - Cefaleias e Doencas Infeciosas
3 08-30-10- co7 cos

3 Qoo Ataxias e Doencas do Movimento Epilepsia e Patologia do Sono

& 10:00-10:30 Café

(&) r

- 102010+ SESSAO SPN

g Jozonlzie Casos Clinicos

]

8 19:00-13-

% LEHVIeRE ALY Estudo Euro-Esli: Highlights 32° Congresso Internacional de Epilepsia
g 13:00-14:30 Almoco

AT

u . AL

5)"3 (220D Doencas do Movimento Epilepsia

cl> 16:00-16:30 Entrega de Prémios e Encerramento
o
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Curso Avancado
de Cefaleias

Moédulo 2 - Cefaleias trigémino-autonémicas,
nevralgias cranianas e algias faciais

Centro Hospitalar do Porto, 15 e 16 de dezembro

Programa

Sexta-feira, dia 15 de dezembro

14h00- 14h30 Introducao NEVRALGIAS CRANIANAS E ALGIAS FACIAIS

José Barros Moderadores: Manuel Correia e Manuela Palmeira

08h30-09h00 Clinica da Nevralgia do trigémio (NT)
Isabel Luzeiro

Moderadores: José Pereira Monteiro e Carlos Fontes Ribeiro 09h05-09h25 Anatomofisiologia e etiopatogenia da NT

Filipe Palavra

CEFALEIAS TRIGEMINO-AUTONOMICAS (CTA)

14h35-15h05 Perfis temporais e cronobiologia
Ragquel Gil Gouveia 09h30-09h50 Neuroimagem da NT

Goreti Sa

09h55-10h20 Tratamento médico da NT
Livia Diogo Sousa

10h25-10h50 Tratamento cirargico da NT
Alfredo Calheiros

10h55-11h20 Intervalo
11h50-12h10 Nevralgias do glossofaringeo, intermediario

15h10-15h40 Cefaleias em salva
Isabel Pavao Martins
15h45-16h10 Cefaleia hemicrania paroxistica, SUNCT
e SUNA
José Pereira Monteiro
16h15-16h35 Formas cronicas de CTA
Paula Salgado

e occipital
16h40-17h10 Intervalo Antoénio Campos
17h15-17h30 Discusséao 12h15-12h35 Neuropatias trigeminais dolorosas e
17h35-17h55 Fisiopatogenia de CTA sindromes dolorosas para-orbitarias
Carlos Andrade

Liliana Pereira

18h00-18h20 Epidemiologia e genética de CTA feidOBuiUbIsoussso

Carolina Lemos 13h15-14h30 Almogo
18h25-18h55 Tratamento médico de CTA

Carlos Fontes Ribeiro Moderadores: Antonio Jorge e Jorge Machado
19h00-19h20 Cirurgia e neuroestimulagdo em CTA 14h45-15h05 Arterite temporal

Miguel Rodrigues Paulo Coelho
19h25-19h40 Discussao 15h10-15h30 Diagnéstico diferencial da CTA,

das nevralgias cranianas e algias faciais
Elsa Parreira

15h35-15h55 CTA, nevralgias cranianas e algias faciais
em criancas e adolescentes
Inés Carrilho

16h00-16h20 Discussao

16h30-17h00 Avaliagao
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Curso Avancado
de Cefaleia

Mdédulo 2 - Cefaleias trigémi @

Igias cranianas e algias

Centro Hospitalar do Porto, 15 @ 16 de dezembro

E MODERADORES

Dr. Alfredo Calheiros
Assistente Graduado de Neurocirurgia e Diretor do Servigo de
Neurocirurgia do Centro Hospitalar do Porto

Dr. Anténio Campos
Interna de formag&o especifica de Neurologia do Centro Hospitalar
Vila Nova de Gaia/ Espinho.

Dr. Antonio Jorge
Assistente Graduado Sénior de Neurologia e Diretor do Servigo de
Neurologia do Centro Hospitalar Vila Nova de Gaia/ Espinho

Dr. Carlos Andrade
Assistente de Neurologia e Responsavel pela Consulta de
Cefaleias do Centro Hospitalar do Porto

Prof. Doutor Carlos Fontes Ribeiro

Professor de Farmacologia da Faculdade de Medicina da
Universidade de Coimbra; Investigador do Instituto de Imagem
Biomédica e Ciéncias da Vida da Universidade de Coimbra

Prof. Doutora Carolina Lemos

Investigadora de Genética do Instituto de Biologia Molecular e
Celular do i3S da Universidade do Porto; Professora convidada do
Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar da Universidade do
Porto

Dr.? Elsa Parreira
Assistente Graduada de Neurologia e Responsavel pela Consulta
de Cefaleias, Hospital Fernando da Fonseca, Amadora

Dr. Filipe Palavra

Assistente de Neurologia do Hospital Pediatrico do Centro
Hospitalar e Universitario de Coimbra; Assistente Convidado da
Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra

Dr.? Goreti Sa
Assistente Graduada de Neurorradiologia do Centro Hospitalar do
Porto

Dr.? Inés Carrilho
Assistente Graduada de Neuropediatria do Centro Materno-Infantil
do Norte Dr. Albino Aroso do Centro Hospitalar do Porto

Dr.° Isabel Luzeiro
Assistente Graduada de Neurologia e Responsavel pela Consulta
de Cefaleias do Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra

Prof. Doutora Isabel Pavao Martins

Professora da Faculdade de Medicina da Universidade de Lisboa;
Responsavel pela Consulta de Cefaleias do Centro Hospitalar de
Lisboa-Norte; Investigadora do Instituto de Medicina Molecular da
Universidade de Lisboa

Inscrigcoes

Dr. Jorge Machado
Neurologista, Aimada

Prof. Doutor José Barros

Assistente Graduado Sénior de Neurologia, Diretor do Departa-
mento de Neurociéncias e Diretor Clinico do Centro Hospitalar do
Porto; Professor convidado do Instituto de Ciéncias Biomédicas
Abel Salazar da Universidade do Porto

Prof Doutor José Pereira Monteiro

Consultor de Neurologia e coordenador da Unidade de Cefaleias e

Algias Faciais do Hospital da CUF, Porto; Investigador honorario do
Instituto de Biologia Molecular e Celular, i3S, Universidade do Porto

Dr.? Liliana Pereira
Assistente de Neurologia do Hospital Garcia de Orta, Aimada

Dr.? Livia Diogo Sousa

Assistente Graduada Sénior de Neurologia do Centro Hospitalar e
Universitario de Coimbra; Assistente Convidada da Faculdade de
Medicina da Universidade de Coimbra

Prof. Doutor Manuel Correia

Assistente Graduado Sénior de Neurologia, Diretor do Servigo de

Neurologia do Centro Hospitalar do Porto; Professor convidado do
Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar da Universidade do
Porto

Dr.? Manuela Palmeira
Neurologista, Covilha

Dr. Miguel Rodrigues
Assistente Graduado de Neurologia e Diretor de Servigo de
Neurologia do Hospital Garcia de Orta, Almada

Dr.? Paula Salgado
Interna de formagao especifica de Neurologia do Centro Hospitalar
do Porto

Dr. Paulo Coelho
Assistente de Neurologia da Unidade Local de Saude de
Matosinhos

Prof. Doutora Raquel Gil-Gouveia
Assistente Graduada de Neurologia e Responsavel pela Unidade
de Neurologia do Hospital da Luz, Lisboa

Exclusivamente para médicos, admitidos por ordem de efetivagéo da inscrigao.
A pré-inscrigao faz-se enviando os seguintes dados para enxaqueca.sec@gmail.com:

nome completo, especialidade, grau, hospital ou ACeS, telemével

As instrucdes para inscricdo definitiva seréo enviadas por correio eletroénico aos pré-inscritos.

Informacgdes e atualizagdes: www.cefaleias-spc.com/

Novembro de 2017 | N.°2 2| Volume 17

Sinapse

1

Anuncios "B



810cupsj#
8102uodsl|/510'una'mmm

y2JoW 8¢

2
ato a1 AlaP3

co_.u_obm_.m
g102 AapnupC OL
ssiwans »RASAY
ayd adoys
oA ywans

auypr2P

suypo2P Yot

aJnand
. A§ol0anaY 30
_>m\ _>>oc 1ooA3sAP AN

&F sopunuy

ASojoinau jo sawoy ay3 . . -
upsQ ==

S9SPISIP
usapply duijeApJIuN

so13auaboInap

ABojoanap jo
Awappoy unadoing
61-913unp ay3 4o ssaubuo) i

8102 ssa4buod
uoqgsi upa

Novembro de 2017 | N.°2 | Volume 17

Sinapse

42



Pré-congresso

08:30 Abertura do Secretariado

09:00

09:30

11:30

12:00

13:00

Almoco
14:30

14:30

15:30

16:30

SELl) 60 SIMPOSIO DE ENFERMAGEM EM NEUROLOGIA

SESSAO DE ABERTURA
SPN, Prof. Dr. Manuel Correia | CA CHLN, EPE, Enf. Catarina Batuca |
CO do Simpésio, Enf. Célia Rato

MESA | - DOENTE NEUROLOGICO NA COMUNIDADE
Moderador: Enf. Supervisora, Ana Paula Fernandes (CHLN)

Planear a Alta: o encontro de vdrias maos

Enf. Elisabete Chibante (CHLN)

Um Caminho de Oportunidade

Enf. Vera Castanheira (Clinica Sdo Jodo de Avila)

Permanecer em Casa

Enf. Maria José Cabrita (ECCI Consigo-ACES Lisboa Ocidental/Oeiras)
Barreiras Arquitecténicas

Arg. Rui Teixeira (Porto)

Paradigma do Doente crénico (neurolégico)

Dr. Pedro Pereira (Viana do Castelo)

SALA A

Coffee-Break

MESA Il - COMUNICAQ@ES LIVRES E POSTERS
Moderador: Prof. Luis Sousa (Universidade Atlantica)

LN 60 SIMPOSIO DE ENFERMAGEM EM NEUROLOGIA

MESA IlI R

A PESSOA COM DEPENDENCIA NO AUTOCUIDADO
Moderador: Enf. Chefe Delfim Oliveira (CHSJ - Porto) -
PLANEAMENTO DA ALTA: RETRATO DA EGA DO CHSJOAO
Moderador: Moderador: Enf. Pedro Vale (CHSJ - Porto)

Cuidar da pessoa para além das fronteiras do hospital - 2 casos de

sucesso

Enf. Patricia Aratjo (CHSJ - Porto)

InCare - programa de intervencao para cuidadores informais de pessoas

idosas ap6s um AVC

Enf. Odete Araudjo (ESEUM - Braga) SALA A

MESA IV - A PESSOA COM ALTERA(}@ES DA COGNIC}AO
Moderador: Enf. Chefe Delfim Oliveira (CHSJ - Porto)

Viver com a Deméncia: um projecto de intervencdao na comunidade para
pessoas com deméncia

Enf. Rita Costa (UCC - Senhora da Hora)

(Es)Tar com a Deméncia: programa de capacitacdo para cuidadores
familiares de pessoas com deméncia a residir no domicilio

Enf. Lia Sousa (CHSJ - Porto)

ENTREGA DE PREMIOS | SESSAO DE ENCERRAMENTO
Comissdo Cientifica | Comissdo Organizadora
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CURSO DE INTRODU(}AO A NEUROSSONOLOGIA
Organizacdo: Sociedade Portuguesa de Neurossonologia | Sociedade Portuguesa de Neurologia

A. NEUROSSONOLOGIA NAS DECISOES TERAPEUTICAS |

09:00 Principios fisicos e técnicos gerais

09:20 Eco-Doppler na patologia ateromatosa extracraniana

09:40 Eco-Doppler na patologia extracraniana nao-ateromatosa

10:00 Doppler transcraniano na oclusdo/estenose intracraniana

10:20 DTC na hemorragia subaracnoideia e outras sindromes de vasoconstricdo
cerebral

ALA B
10:40 Discussao >
11:00 Intervalo
B. NEUROSSONOLOGIA NAS DECISOES TERAPEUTICAS II
11:30 DTC em UCI: hipertensao intracraniana e morte cerebral
11:50 Monitorizacao: pesquisa de FOP, detecao de émbolos
12:10 Ecografia dos ganglios da base
12.30 Neurossonologia nas decisdes do doente com AVC
12:50 Discussao
13:00
Almocgo
14:30
CURSO DE INTRODUGCAO A NEUROSSONOLOGIA
C. PRATICA NEUROSSONOLOGICA HANDS-ON
(grupos com rotacao nas 4 técnicas)
1. Eco-Doppler cervical
2. Eco-Doppler transcraniano
3. Eco-Doppler: integracdo cervical e transcraniana
4. Doppler transcraniano manual e monitorizacdao com estudo de
vasorreatividade SALA B

16:30 Intervalo
17:00 Avaliacao escrita
D. CONFERENCIA

17: 30 Estudo ultrassonografico venoso na patologia cerebrovascular:
principios e aplicagdes

44  Sinapse Novembro de 2017 | N.°2 | Volume 17



CURSO NEURO-OFTALMOLOGIA

10:00 Introducdo e Boas-vindas | Jodo Lemos, Manuel Correia

10:10 Neuropatias opticas inflamatédrias | Eric Eggenberger

10:35 Neuropatias 6pticas isquémicas | Pedro Fonseca

11:00 Hipertensdo intracraniana idiopatica | Eric Eggenberger SALA
ALFAMA

11:25 Intervalo

11:40 “Imitadores"” de neuropatias épticas adquiridas | Pedro Fonseca
12:05 Distlrbios dos campos visuais | Jodo Lemos
12:30 Disturbios pupilares | Wayne Cornblath

13:00
14:00

Almoco
CURSO NEURO-OFTALMOLOGIA

14:00 Miastenia ocular | Wayne Cornblath

14:25 Parésias oculares motoras | Eric Eggenberger

14:50 Disturbios supranucleares e internucleares dos movimentos oculares |
Jodo Lemos

15:15 Casos clinicos | Eric Eggenberger, Wayne Cornblath

16:15 Intervalo

16:30 Hands-on
Estacdo 1. Acuidade visual, Visdo cromatica, Visdo estereoscépica,
Campos visuais
Miguel Raimundo
Estacao 2. Motilidade ocular, Avaliacao do estrabismo

Eric Eggenberger SALA
Estacdo 3. Registo de movimentos oculares, Avaliagdo vestibular ALFAMA
Jodo Lemos

Estacao 4. Avaliacdo das pupilas, Fundoscopia directa
Wayne Cornblath

Estacdo 5. Lampada de fenda, Exame externo

Pedro Fonseca

Estacdo 6. Perimetria computorizada, OCT, Retinografia
Dora Teixeira

(Intervalo 18:00-18:15)

19:45 Consideracoes finais | Jodo Lemos

19:55 Fim do curso

Patrocinios: Biogen, Sanofi-Genzyme, Merck, Teva, Novartis
vlolole)] Equipamento gentilmente cedido por: Medizin, Mundinter, Taper, Zeiss

20:00 Afixacao de Cartazes
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Congresso

08:00-08:30

Sinapse

07:30

PO1.

PO2.

PO3.

PO4.

PO5.

PO6.

PO7.

PO8.

PO9.

PO11.

PO12.

PO13.

PO14.

Abertura do Secretariado
Posters 1 JUNTO AOS POSTERS

Tema: Doencas Neuromusculares
Moderadores: Luis Santos | Marcio Cardoso | Simédo Cruz

Idiopathic ocular neuromyotonia as a potential mimicker of ocular myasthenia

Ana Inés Martins, Ana Bras, Anabela Matos, Joao Lemos

Neurology Department, Coimbra University and Hospital Centre, Coimbra, Portugal

Oftalmoplegia externa progressiva associada a uma variante no gene da paraplegina (SPG7)

Sara Duarte!, Manuel Melo Pires?, Ricardo Taipa?, Isabel Alonso®*, Ernestina Santos!

1-Servico de Neurologia, 2-Unidade de Neuropatologia, Hospital de Santo Anténio — Centro Hospitalar
do Porto; 3-UnIGENe e CGPP Instituto de Biologia Molecular e Celular (IBMC) — Universidade do Porto;
4-Instituto de Investigacao e Inova¢do em Satide (i3S) — Universidade do Porto

Sindrome anticorpo anti-GQ1b: apresentacdo aguda de oftalmoparésia flutuante, ataxia da marcha e
disautonomia sem arreflexia

Linda Azevedo Kauppila!, Ana Catarina Franco!, Diana Aguiar de Sousa*?, Filipa Falcao!, Luisa Albu-
querque?®

1-Servico de Neurologia, Departamento de Neurociéncias e Satide Mental, Hospital Santa Maria, Centro
Hospitalar Lisboa Norte, Lisboa; 2-Instituto de Medicina Molecular de Lisboa, Lisboa; 3-Faculdade de
Medicina da Universidade de Lisboa, Lisboa

Manifestacoes clinicas e electrofisiolégicas associadas a hipercaliémia secundéria

Joana Jesus-Ribeiro, Inés Correia, Joana Ribeiro, Luciano Almendra, Luis Negrao, Anténio Freire Gongal-
ves

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra, Coimbra

Mononeuropatia do nervo peronial: caso clinico de etiologia compressiva por quisto gangliénico in-
traneural

Ana André, Ana Félix, Helena Machado, Miguel Milheiro, Joao Raposo, Motasem Shamasna

Servico de Neurologia do Centro Hospitalar Universitario do Algarve

Paresia de cordas vocias: uma apresentacao rara de miastenia gravis - caso clinico e revisdo da litera-
tura

Vera Montes, Catia Carmona, Rui Guerreiro, Fernando Pita

Hospital de Cascais Dr. José de Almeida

Neuropatia hereditdria com suscetibilidade as paralisias de pressdao por mutacido pontual no gene
PMP22

Renata Silva, Juliana Castelo, Catarina Silva Santos

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Entre o Douro e Vouga, Santa Maria da Feira
Polineuropatia sensitiva hereditaria e tosse crénica - descriciao de duas familias portuguesas

Ana Brés!, Joana Parra’, Pedro Carvalho?, Jodo Laffon?, Joana A. Ribeiro!, Luciano Almendra!, Argemiro
Geraldo!, Luis Negrao'!, Anabela Matos!

1-Servigo de Neurologia, 2-Servigo de Reumatologia, 3-Servigo de Otorrinolaringologia, Centro Hospita-
lar e Universitario de Coimbra, Coimbra, Portugal

Doenca de Hirayama - patologia a reconhecer também no Ocidente

Francisco Antunes!, Ligia Neves?, Pedro Pereira’

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

Paralisia periédica hipocaliémica — uma familia portuguesa revisitada

Tiago Teofilo!, Teresa Aguiar®

1-Servico de Medicina Fisica e de Reabilitacao, 2-Servico de Neurologia - Hospital Central do Funchal
Pupillary involvement in Miller Fisher syndrome

Pedro Lopes, Ana Inés Martins, Joana Jesus Ribeiro, Mdrio Sousa, Ana Novo, Luciano Almendra, Anabela
Matos, Jodo Lemos, Luis Cunha

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra, Coimbra, Portugal

Mao em Garra, uma apresentacao atipica do Sindrome de Guillain-Barré

Pedro Lopes!, Rui Aratijo’, Luis Negrao!, Manuel Salgado®

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Reumatologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra,
Coimbra, Portugal

Sindrome Guillain-Barré como manifestacio atipica de um carcinoma esofagico

Raquel Rocha', Maria Duarte?, Filipe Correia'

1-Servico de Neurologia, Hospital Pedro Hispano, Unidade Local de Satide de Matosinhos; 2-Servico de
Medicina Interna, Centro Hospitalar P6voa de Varzim - Vila do Conde
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Envolvimento respiratério grave num doente da Guiné-Bissau com distrofia muscular das cinturas
tipo 2A associada a uma nova mutacao patogénica

Miguel Oliveira Santos'?, Rafael Roque’, Isabel Conceic¢do'?

1-Instituto de Fisiologia. Instituto de Medicina Molecular. Faculdade de Medicina da Universidade de
Lisboa, Portugal; 2-Departamento de Neurologia. Departamento de Neurociéncias. Hospital de Santa
Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte, Portugal

Tratamento sintomatico com fampridina num doente com sindrome miasténica Lambert-Eaton
Vanessa Oliveira!, Ernestina Santos'*, Jodo Chaves!, Mércio Cardoso?, Ana Paula Sousa?, Maria Inés Cos-
ta®, Raquel Samoes!

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurofisiologia, 3-Servico de Pneumologia, Centro Hospitalar do
Porto - Hospital de Santo Anténio (CHP-HSA); 4-Unidade Multidisciplinar de Investigacdao Biomédica
(UMIB), ICBAS/UP

Polirradiculopatia lombossagrada motora pura aguda associada a infecdo VIH

Paula Salgado', Sueila Martins?, Maria Jodo Gongalves?, Sofia Pina®, Mércio Cardoso?, Carlos Andrade'
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Doenca Infeciosas, 3-Servico de Neurorradiologia, 4-Servico de
Neurofisiologia, Hospital de Santo Anténio, Centro Hospitalar do Porto

HiperCKemia — um caso de sarcoglicanopatia ‘oculta’

Claudia Lima', Argemiro Geraldo!, Anabela Matos!, Olinda Rebelo'?, Rosdrio Santos®, Luis Negrao!
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neuropatologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra;
3-Instituto de Genética Médica Doutor Jacinto Magalhées, Centro Hospitalar do Porto

Neuropatia do trigémio secunddria a Doenca Mista do Tecido Conjuntivo

Fabio Carneiro, Pedro Pereira

Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta

Ganglionopatia e doenca associada a imunoglobulina G4 - uma manifestacao rara

Inés Laranjinha!, Jodo Neves?, Andrea Mateus?, Mariana Branddo?, Manuel Pires®, Ricardo Taipa®, Ana
Paula Sousa*, Teresa Coelho*

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Medicina Interna, 3-Unidade de Neuropatologia, 4-Servico de
Neurofisiologia — Centro Hospitalar do Porto — Hospital de Santo Anténio (CHP-HSA)

Doenca do neurénio motor: o percurso até ao diagnéstico — estudo retrospectivo de 7 anos

Pedro Bras, José Rosa, Manuel Machado, Andreia Fernandes, Margaridas Dias, Helena Aguas, Manuel
Manita

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa Central

Miastenia gravis e miosite - sindrome de sobreposicao ou entidades distintas?

Ana Catarina Franco!, Cristiana Silva!, Filipa Sotero!, Rui Barreto!, Rafael Roque'?, Ana Patricia Antu-
nes!, Filipa Falcdo', Luisa Albuquerque’

1-Servico de Neurologia, Departamento de Neurociéncias e Saide Mental, 2-Laboratério de Neuropato-
logia, Servico de Neurologia, Departamento de Neurociéncias e Saide Mental, Hospital de Santa Maria,
Centro Hospitalar Lisboa Norte

Diparésia facial com parestesias — uma variante incomum da sindrome de Guillan-Barré

Paula Salgado!, Inés Laranjinha'!, Angelo Carneiro?, Marcio Cardoso®, Luis Maia'

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

Miastenia gravis associada a timoma invasivo numa doente com muiltiplos marcadores paraneoplasicos
Mariana Valente Fernandes!, Daniela Garcez', Margarida Silveira?, Jodo Nunes', Emanuel Gouveia®
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Patologia Clinica, 3-Servigo de Oncologia, Instituto Portugués de
Oncologia de Lisboa

Mononeuropatia aguda isolada como apresentacio de Doenca de Lyme

Leonor Rebordao!, Jodo Passos?, Simao Cruz!

1-Servico de Neurologia, Hospital Prof. Doutor Fernando Fonseca, Amadora/Sintra; 2-Servigo de Neuro-
logia, Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa

Incontinéncia fecal e diarreia associadas a distrofia mioténica tipo 1

Miguel Oliveira Santos!?, Catarina Falcdo de Campos', Mamede de Carvalho'?

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

Distrofia facio-escapulo-umeral tipo 1 e miocardiopatia dilatada: uma associacdo rara

Jodo Durdes', Rui Aratijo!, Ana Vera Marinho?, Luis Elvas?, Purificagdo Tavares®, Anabela Matos', Argemi-
ro Geraldo!, Luis Negrao!

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Cardiologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra; 3-CGC
Genetics Porto

Sindrome de Guillain-Barré fulminante — quando o sistema nervoso central se desliga do periférico
Margarida Lopes', Eduardo Freitas"?, Alvaro Machado, Ricardo Maré!, Jodo Pinho'

1-Servico de Neurologia, Hospital de Braga, Braga; 2-Servico de Neurologia, Hospital de Santa Luzia,
Viana do Castelo

Sindrome de Guillain-Barré apés cirurgia da coluna vertebral

Filipa Dourado Sotero!, Cristiana Silva!, Ana Catarina Franco!, José Hip6lito-Reis?, Rui Barreto!, Ana Pa-
tricia Antunes'?, Filipa Falcao!, Luisa Albuquerque!**

1-Servigo de Neurologia, Departamento de Neurociéncias e Satide Mental, 2-Servico de Neurocirurgia, De-
partamento de Neurociéncias e Satide Mental, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte;
3-Faculdade de Medicina da Universidade de Lisboa, Lisboa; 4-Instituto de Medicina Molecular, Lisboa
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Perturbacdo da marcha no doente idoso: uma etiologia incomum

Daniela Ferro!, André Duarte?, Carolina Lopes'?, Joana Guimaraes'*

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Medicina Fisica e de Reabilitagcao, Centro Hospitalar de Sao Joao,
Porto; 3- Faculdade de Medicina da Universidade do Porto, Porto

Posters 2 JUNTO AOS POSTERS

Tema: Neurologia do Comportamento, Cognicao e Deméncias
Moderadores: Ana Verdelho | Celso Pontes

Escala de Avaliacdo da Doenca de Alzheimer - subescala cognitiva: estudos recentes para a populacgéo
portuguesa.

Joana Nogueira', Sandra Freitas?, Diana Duro®, Beatriz Santiago?, Isabel Santana®

1-Mestre em Psicogerontologia Clinica, Centro de Investigacao do Ntcleo de Estudos e Intervencao Cog-
nitivo-Comportamental (CINEICC), Faculdade de Psicologia e de Ciéncias da Educacdo da Universidade
de Coimbra (FPCEUC); 2-Neuropsicéloga e Investigadora - Centro de Investigacdo do Nucleo de Estudos e
Intervencao Cognitivo-Comportamental (CINEICC); Centro de Neurociéncias e de Biologia Celular (CNC.
IBILD); PsyAssessmentLab., Faculdade de Psicologia e de Ciéncias da Educagao — Universidade de Coimbra;
3-Neuropsicéloga, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra (CHUC); 4-Neurologista, Centro Hospi-
talar e Universitario de Coimbra (CHUC); 5-Neurologista, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra
(CHUQ). Professora Associada da Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra (FMUC)
Fenémeno de Alien Limb como apresentacao da Doenca de Creutzfeldt-Jakob

Bruna Meira', Marco Fernandes', André Caetano!, Ana Sofia Correia'?, Miguel Viana Baptista'?
1-Servico de Neurologia, Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental; 2-CEDOC - Nova Me-
dical School, Universidade Nova de Lisboa

Semiologia visual e ndo visual num caso de atrofia cortical posterior de provavel etiologia ndo-Alzheimer
Miguel Pinto, Marlene Saraiva, Claudia Borbinha, Luisa Alves, Maria Rita Pelejao

Servico de Neurologia, Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental, Lisboa

Psicose e sindrome demencial rapidamente progressivas - apresentacio de hidrocefalia de pressido
normal

Paula Salgado!, Vasco Sa Pinto?, Ricardo Taipa®, Alexandre Mendes'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurocirurgia, 3-Servico de Neuropatologia, Hospital de Santo
Anto6nio, Centro Hospitalar do Porto

Leucodistrofia metacromdtica como diagnéstico diferencial de sindrome demencial com inicio em
idade jovem

Eduardo Freitas'?, Margarida Lopes?, Leandro Marques?, Jodo Fernandes®, Sofia Rocha®

1-Servico de Neurologia, Hospital de Santa Luzia, Viana do Castelo; 2-Servigo de Neurologia, 3-Servico de
Neurorradiologia, Hospital de Braga

Deméncia talamica no contexto de fistula dural artério-venosa

Jodo Pedro Marto', Marco Fernandes', Joana Graga?, Ana Sofia Correia', Miguel Viana-Baptista'®
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurologia, Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar Lisboa Oci-
dental; 3-CEDOC - Nova Medical School, Universidade Nova de Lisboa

Quando a reducdo de AB 1-42 no LCR nao se associa a um diagnéstico de doenca de Alzheimer: dois
casos clinicos

Filipa Ladeira!, Gongalo Cacdo? Ana Paula Correia?, Pedro S. Pinto®, Sara Cavaco®, M. Melo-Pires®, Isabel
Alonso®’, Ricardo Taipa®®

1-Servico de Neurologia, Hospital de Egas Moniz, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental; 2-Servigo de Neu-
rologia, 3-Servico de Neurorradiologia, 4-Unidade de Neuropsicologia, 5-Unidade de Neuropatologia,
Hospital Santo Anténio - Centro Hospitalar do Porto; 6-Portuguese Brain Bank, Neuropathology Unit,
Hospital Santo Ant6nio;7-UnIGENe and CGPP, Instituto de Biologia Molecular e Celular (IBMC), Univer-
sidade do Porto; 8-Instituto de Investigacao e Inovacao em Satide, Universidade do Porto

Forma inflamatéria de Angiopatia Amil6ide Cerebral: apresentacdo de dois casos clinicos e revisao da
literatura

Rita Martins!, Carlos Casimiro?, Ana Valverde'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, Hospital Prof. Doutor Fernando Fonseca, EPE,
Amadora

A importancia da neuroimagem no diagnéstico da Doenca de Creutzfeldt-Jakob

Teresa P. Morais!, Diana Melancia?, Ana Filipa Freitas®, José Rosa?, Luis Cerqueira!, Manuel Manita?
1-Servico de Neurorradiologia, 2-Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar Lisboa Central, Lisboa; 3-Cen-
tro Hospitalar Psiquidtrico de Lisboa, Lisboa

O homem que confundiu a mulher com...uma amante
Mariana Carvalho Dias!, Carolina Maruta®, Ana Verdelho
1-Servico de Neurologia, Hospital Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte, Lisboa; 2-Faculdade de
Medicina da Universidade de Lisboa;3-IMM; 4-Laboratério dos Estudos de Linguagem, Faculdade de
Medicina, Universidade de Lisboa

Siderose Superficial como manifestacdo de Angiopatia Amiléide Cerebral

Angela Abreu!, Lia Leitdo!, Daniela Garcez?, Amélia Nogueira Pinto!, Sara Machado*

1-Servico de Neurologia, Hospital Professor Fernando Fonseca, Amadora, Portugal; 2-Servigo de Neuro-
logia, Intituto Portugués de Oncologia de Lisboa, Portugal.
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Sindrome de Gerstmann: um paradigma em mudanca

José Rosa!, Diana Melancia', Manuel Machado!, Ary de Sousa', Luis Cerqueira?, Pedro Brés!, Margarida
Dias', Helena Aguas', Manuel Manita'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia — Centro Hospitalar de Lisboa Central
Aprendizagem e meméria na Doenca de Alzheimer e na Deméncia Frontotemporal

Claudia Pinto*3, Inés Monteiro'?3, Joana Fernandes %3, Filomena Gomes!*3, Alexandra Gongalves!*?,
Eduarda Almeida'*?3, Ricardo Taipa®®, Sara Cavaco'??

1-Unidade de Neuropsicologia, Servico de Neurologia, Centro Hospitalar do Porto - Hospital Santo An-
toénio (CHP-HSA); 2-Laboratério de Neurobiologia do Comportamento Humano, CHP-HSA; 3-Unidade
Multidisciplinar de Investigacao Biomédicas (UMIB), ICBAS/UP; 4-Servico de Neurologia, CHP-HSA;
5-Unidade de Neuropatologia, CHP-HSA.

Posters 3 JUNTO AOS POSTERS

Tema: Doencas Genéticas, Metabélicas e Outras
Moderadores: Carlos Andrade | Patricia Antunes

Intoxicacdo por cantaridina — manifestacdes neurolégicas

Vera Montes, Cdtia Carmona, Rui Guerreiro, Fernando Pita

Hospital de Cascais Dr. José de Almeida

Encefalopatia aguda secunddria a téxicos pouco comuns

Michel Mendes, Vera Espirito Santo, Rita Raimundo, Andreia Veiga, Ana Graga Velon

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Trds-os-Montes e Alto Douro, Vila Real

Mutacao AG no DNA mitocondrial: dois espectros clinicos

Daniela Vieira!, Daniela Alves?, Manuela Grazina®, Carmo Macério®

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra; 2-Servico de Medicina Interna,
Unidade Local de Satide de Castelo Branco; 3-Centro de Neurociéncias e Biologia Celular da Universida-
de de Coimbra

Sindrome de encefalopatia mitocondrial, acidose lactica e epis6dios stroke-like (MELAS)

Ana Arraiolos, Rita Simdes, Nuno Canas, Tania Lampreia, José Vale

Servico de Neurologia do Hospital Beatriz Angelo

Sindrome de Gordon-Holmes: uma das muitas faces do PNPLA6

Vanessa Carvalho, Jodo Martins

Unidade Local de Satide de Matosinhos/Hospital Pedro Hispano

Paraparésias espdsticas: dificuldade de diagnéstico

Mafalda Seabra'?, Joana Guimaries'?

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Sao Joao, Porto; 2-Departamento de Neurociéncias Clini-
cas e Satide Mental da Faculdade de Medicina da Universidade do Porto

Atrofia Musculo-Espinal: desafios das novas terapéuticas

Vanessa Carvalho, Jodo Martins

Servico de Neurologia, ULS Matosinhos/ Hospital Pedro Hispano, Matosinhos

Investigacao de fatores interferentes na idade de inicio da doenca de Huntington em individuos bra-
sileiros afetados

Luciana de Andrade Agostinho'>* Iane dos Santos®, Thays Apolynario®, Carmen Liicia Antdo Paiva®
1-Fundacao Cristiano Varella; 2-Centro Universitario de Minas - UniFaminas; 3-Universidade Federal do
estado do Rio de Janeiro - UNIRIO

Telethoninopathy: Limb-Girdle Muscular Dystrophy or Congenital Muscular Dystrophy?

Vanessa Carvalho, Jodo Martins

Servico de Neurologia, ULS Matosinhos/ Hospital Pedro Hispano, Matosinhos

Mielorradiculopatia aguda secundaria a bloqueio subaracnoideu

Lia Leitdo', Angela Abreu', Sara Machado', Tiago Baptista?, Elsa Parreira', Amélia Nogueira Pinto'
1-Servigo Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, Hospital Professor Doutor Fernando da Fonseca
Golpe de calor como causa de lesdo neurolégica grave e irreversivel

José Rosa, Ary de Sousa, Manuel Machado, Diana Melancia, Margarida Dias, Manuel Manita

Servico de Neurologia - Centro Hospitalar de Lisboa Central

Oftalmopatia tiroideia recorrente em doente eutiroideu

Ana Isabel Gongalves!, Diogo Cavalheiro?, Jodo Figueira Coelho®, Angela Timéteo!

1-Servico de Neurologia, Hospital Beatriz Angelo, Loures; 2-Unidade de Oftalmologia, 3-Unidade de Me-
dicina Interna, Clinica CUF Alvalade

Comunicacoes Orais 1 SALA A

Tema: Doencas Neuromusculares
Moderadores: Isabel Conceicdo | Mamede Carvalho

Seasons and ALS time of death

Mamede de Carvalho'?, Susana Pinto!

1-Instituto de Medicina Molecular and Instituto de Fisiologia, Faculty of Medicine, University of Lisbon,
Lisbon, Portugal; 2-Department of Neurosciences and Mental Health, Hospital de Santa Maria-CHLN,
Lisbon, Portugal
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International Survey of ALS Experts about Critical Questions for Assessing Patients with ALS.
Miltenberger Miltenyi Gabriel', Ryczkowski Adam®, Andersen Peter?, Gromicho Marta!, Grosskreutz Ju-
lian®, Kuzma-Kozakiewicz Magdalena®’, Petri Susanne®, Piotrkiewicz Maria®, De Carvalho Mamede!?
1-Institute of Physiology, Instituto de Medicina Molecular, Faculty of Medicine, University of Lisbon, Lis-
bon, Portugal; 2-Department of Neurosciences and Mental Health, Hospital de Santa Maria-CHLN, Lis-
bon, Portugal; 3-Department of Neuromuscular System Engineering, Nalecz Institute of Biocybernetics
and Biomedical Engineering, Polish Academy of Sciences, Warsaw, Poland; 4-Institute of Pharmacology
and Clinical Neuroscience, Umed University, Umed, Sweden; 5-Hans Berger Department of Neurology,
Jena University Hospital, Jena, Germany; 6-Department of Neurology, Medical University of Warsaw,
Warsaw, Poland; 7-Neurodegenerative Disease Research Group, Medical University of Warsaw, Warsaw,
Poland; 8-Department of Neurology, Hannover Medical School, Hannover, Germany.

Biomarcadores Respiratérios na Abordagem Clinica da Esclerose Lateral Amiotréfica

Ana Catarina Pronto-Laborinho!, Marta Gromicho!, Mariana Pereira!, Catarina S. Lopes!, Nuno C. San-
tos, Filomena A. Carvalho!, Mamede de Carvalho'?

1-Instituto de Medicina Molecular, Faculdade de Medicina, Universidade de Lisboa, Lisboa, Portugal;
2-Servico de Neurofisiologia, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte, Lisboa, Portugal
Epidemiologia da neuropatia periférica na drea de referéncia de um centro terciario

Catarina Falcdo de Campos', Isabel Conceigdo'?

1-Servico de Neurologia, Departamento de Neurociéncias e Satide Mental, Hospital de Santa Maria, Cen-
tro Hospitalar Lisboa Norte; 2-Instituto de Fisiologia, Instituto de Medicina Molecular, Faculdade de Me-
dicina, Universidade de Lisboa

Agulha concéntrica e monopolar para determinacao do jitter no orbicularis oculi

Miguel Oliveira Santos'?, Michael Swash*?, Mamede de Carvalho'?

1-Instituto de Fisiologia. Instituto de Medicina Molecular. Faculdade de Medicina da Universidade de Lis-
boa, Portugal; 2-Departamento de Neurologia. Departamento de Neurociéncias e de Saiide Mental. Hospi-
tal de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte, Portugal; 3-Departments of Neurology and Neuroscien-
ce. Barts and the London School of Medicine, Queen Mary University of London, London, United Kingdom.
Utilidade diagnéstica de bi6psia muscular em doentes com HiperCKemia pauci-sintométicos

Raquel Barbosa', Paula Salgado?, Luis Fontdo?, Manuel Melo Pires*, Ricardo Taipa*

1-Servico de Neurologia, Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental; 2-Servico de Neuro-
logia, Centro Hospitalar de Entre o Douro e Vouga, EPE; 3-Servico de Neurologia, 4-Unidade de Neuro-
patologia, Departamento de Neurociéncias, Centro Hospitalar do Porto — Hospital Santo Anténio
Envolvimento miocardico em doentes com défice de disferlina

Mario Sousa', Luciano Almendra', Ana Novo!, Argemiro Geraldo', Paulo Donato?, Maria Jodo Ferreira®,
Anabela Matos', Luis Negrao!

1-Unidade de Doengas Neuromusculares, Departamento de Neurologia, 2-Departamento de Imagem Mé-
dica, 3-Departamento de Cardiologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra, Coimbra, Portugal
Miastenias congénitas numa subpopulacio do norte de Portugal

Ana Luisa Sousa’, Ernestina Santos!, Jodo Martins?, Ana Paula Sousa®, Mércio Cardoso®, Fernando Silvei-
ra®, Goreti Nadais*, Ricardo Maré®, Teresa Coelho®, Manuela Santos®

1-Servico de Neurologia do Centro Hospitalar do Porto; 2-Servico de Neurologia do Hospital Pedro His-
pano - Unidade Local de Satide de Matosinhos; 3-Servico de Neurofisiologia do Centro Hospitalar do
Porto; 4-Servico de Neurologia do Centro Hospitalar de Sao Jodo; 5-Servico de Neurologia do Hospital de
Braga; 6-Servico de Neuropediatria do Centro Hospitalar do Porto - Centro Materno Infantil do Norte
Electromiografia Laringea: a experiéncia do nosso centro hospitalar

Anténio Martins de Campos!, Isabel Gomes Pinto?, Eugénia Castro?, Eugénia Macedo'?

1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Otorrinolaringologia, 3-Departamento de Neurofisiologia, Servico
de Neurologia, Centro Hospitalar Vila Nova de Gaia/Espinho

Transplante hepético sequencial e Polineuropatia Amiloidotica Familiar adquirida - experiencia do
Hospital Santo Anténio/Centro Hospitalar do Porto

Paula Salgado?, Cristina Alves®, Isabel Fonseca'®, Ana M Silva>®, Marcio Cardoso®, Katia Valdrez®, Hel-
der Ferreira®, Helena Pessegueiro®*®, Jorge Daniel*, Sofia Ferreira®®, Judit Gandarra*®, Vitor Lopes®®, ]
Barbas-Amaral’, Rui Moreira’, Ricardo Taipa®, Anténio Guimaraes®, Manuel M Pires®8, Teresa Coelho®
1-EpiUnit-Instituto satide publica da Universidade do Porto; 2-ISPUP-Instituto Satide Ptublica da Univer-
sidade do Porto; 3-ICBAS-Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar; 4-Servigo de Neurologia, 5-Uni-
dade Corino de Andrade, 6-Unidade de Transplante Hepético e Pancredtico, 7-Servico de Maxilo-Facial e
Estomatlogia, 8-Servigo de Neuropatologia, Hospital de Santo Anténio, Centro Hospitalar do Porto.

Comunicacoes Orais 2 SALA B

Tema: Neurologia do Comportamento, Cognicao e Deméncias
Moderadores: Claudia Guarda | Martin Lauterbach

Prevaléncia e causas de défice cognitivo ligeiro e deméncia numa coorte de base populacional
Mariana Branco!, Luis Ruano*3, Natélia Aradjo®®, Rui Barreto?, Sandra Moreira!, Ricardo Pais®?, Vitor
Tedim Cruz>°, Nuno Lunet*?, Henrique Barros*®

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Entre o Douro e Vouga, Santa Maria da Feira; 2-Departa-
mento de Ciéncias da Saude Publica e Forenses e Educacao Médica, Faculdade de Medicina, Universi-
dade do Porto; 3-EPIUnit - Instituto de Satde Publica, Universidade do Porto; 4-Servico de Neurologia,
Centro Hospitalar de Lisboa Norte; 5-Servico de Neurologia, Unidade Local de Satide de Matosinhos.
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Co12.

CO13.

CO14.

CO15.

Co1e6.

C0o17.

CO18.

CO19.

C020.

08:30-10:00

CO021.

C022.

C023.

Serd a exposicao ambiental a elementos potencialmente téxicos um fator de risco para o declinio cognitivo?
Sandra Freitas"?%, Marina Cabral-Pinto®>*°, Mario Rodrigues Simdes!®, Paula Marinho-Reis®, Agostinho
Almeida®, Carlos Ordens’, Paula Moreira*®, Paula Pinto®, Teresa Condesso de Melo®

1-Centro de Investigacdo do Nucleo de Estudos e Intervencao Cognitivo Comportamental (CINEICC);
2-Centro de Neurociéncias e Biologia Celular (CNC.IBILI); 3-PsyLabAssessment - Faculdade de Psico-
logia e de Ciéncias da Educagdo da Universidade de Coimbra; 4-Departamento de Ciéncias da Terra da
Universidade de Coimbra; 5-Centro Geobiotec - Departamento Geociéncias da Universidade de Aveiro;
6-Lab Quimica Aplicada - Departamento Ciéncias Quimicas da Faculdade de Farmdcia da Universidade
do Porto; 7-University College London Australia, Adelaide, Australia; 8-Faculdade de Medicina da Uni-
versidade de Coimbra; 9-Instituto Superior Técnico Universidade de Lisboa

Correlation between sleep patterns and cerebrospinal fluid biomarkers in the spectrum of Alzheimer’s disease
Ana Margarida Novo', Jodo Facas?, Inés Baldeiras>**, Diana Duro'?, M Jodo Leitao***, Miguel Tabuas-
-Pereira', Marta Martins?, Catarina Oliveira®>**, Isabel Santana'**

1-Neurology Department, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra (CHUC); 2-Faculty of Medicine,
University of Coimbra; 3-Neurochemistry Laboratory, Neurology Department, CHUC; 4-Center for Neu-
roscience and Cell Biology, University of Coimbra

Caracterizacdo neuropsiquidtrica da sindrome de Sjogren primario

Carlota Vicente Cunha!, Mariana Brand4o®?, Inés Moreira®, Ernestina Santos'®, Sara Cavaco'*, Ana Mar-
tins da Silva'®

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Medicina Interna, 3-Unidade de Imunologia Clinica, 4-Unidade de
Neuropsicologia, Centro Hospitalar do Porto, Porto; 5-Unidade Multidisciplinar de Investigacdo Biomé-
dica (UMIB), 5-Instituto Ciéncias Biomédicas Abel Salazar-Universidade do Porto (ICBAS-UP), Porto
Paramnésia reduplicativa: que mecanismos fisiopatolégicos?

Margarida Lopes!, Eduardo Freitas'?, José Manuel Araijo!, Ana Sofia Costa!, Ana Filipa Santos', Jodo
Pinho', Carla Ferreira'

1-Servico de Neurologia, Hospital de Braga, Braga; 2-Servico de Neurologia, Hospital de Santa Luzia,
Viana do Castelo

0 simbolismo “sinistro” na doenca neurolégica funcional

Jodo Peres’, Rita Martins', Sara Castro®, Ana Valverde', Jodo Carlos Melo?

1-Servico de Neurologia, 2-Servico Psiquiatria, Hospital Professor Doutor Fernando Fonseca

Andlise qualitativa do Judgement Line Orientation na doenca de Parkinson

Eduarda Almeida?3, Alexandra Gongalves">%*, Inés Moreira'??, Claudia Pinto!*3, Filomena Gomes'*3,
Bruno Silva3, Nuno Vila-Cha**, Alexandre Mendes?, Sara Cavaco*3

1-Unidade de Neuropsicologia, 2-Servico de Neurologia, 3-Laboratério de Neurobiologia do Comporta-
mento Humano, Centro Hospitalar do Porto; 4-Faculdade de Medicina da Universidade do Porto

Efeito da ansiedade no desempenho mnésico de doentes com Esclerose Miiltipla

Inés Moreira'?, Alexandra Gongalves">**, Eduarda Almeida'?, Cldudia Pinto"?3, Filomena Gomes'?3,
Inés Ferreira?, Bruno Silva?, Joana Fernandes?, Raquel Samdes!, Ana Paula Sousa!, Ernestina Santos!?3,
Ana Martins Silva"*?, Sara Cavaco'?3

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar do Porto — Hospital de Santo Anténio (CHP-HSA); 2-Labora-
tério de Neurobiologia do Comportamento Humano, CHP-HSA; 3-Unidade Multidisciplinar de Investi-
gacdo Biomédicas (UMIB), ICBAS/UP; 4-Faculdade de Medicina Universidade do Porto (FMUP)
Disfuncdao mnésica na Esclerose Miiltipla e na Doenca de Parkinson: semelhancas e diferencas
Alexandra Gongalves"?**, Inés Moreira!?, Eduarda Almeida'?, Claudia Pinto"??, Filomena Gomes"??,
Inés Ferreira®, Bruno Silva?, Joana Fernandes?, Nuno Vila-Chal***, Ernestina Santos'*%, Ana Martins Sil-
va'?3, Alexandre Mendes'?, Sara Cavaco'*?

1-Servico de Neurologia, 2-Laboratério de Neurobiologia do Comportamento Humano, Centro Hospita-
lar do Porto — Hospital de Santo Anténio (CHP-HSA); 3-Unidade Multidisciplinar de Investigagdo Biomé-
dicas (UMIB), ICBAS/UP; 4-Faculdade de Medicina Universidade do Porto (FMUP)

Lewy Body dementia is associated with an increased risk of atrial fibrillation

Miguel Tdbuas-Pereira, Jodo Duraes, José Coelho, Diana Duro, Beatriz Santiago, Isabel Santana

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra

Comunicacoes Orais 3 SALAC

Tema: Doencas Genéticas, Metabélicas e Outras
Moderadores: Fernando Pita | Maria Carmo Macario

Sindrome de défice de creatina cerebral — a experiéncia de um centro do diagnéstico ao tratamento
José Beato-Coelho', Jodo Durdes', Laura Vilarinho?, Carmo Macério'

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra; 2-Instituto Naciona de Satde
Doutor Ricardo Jorge, Porto

Prevaléncia de parkinsonismo e suas caracteristicas numa coorte de doentes com CADASIL

Anténio Martins de Campos, Helena Felgueiras, Pedro Carneiro

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Vila Nova de Gaia/ Espinho

Paraparésia espdstica familiar 10 - variabilidade fenotipica na mesma familia

Ana Sardoeira!, Isabel Alonso®, Mércio Cardoso?, Raquel Samdes!, Jorge Sequeiros®, Teresa Coelho?, Joa-
na Damasio'

1-Servigo de Neurologia, 2-Servico de Neurofisiologia, Centro Hospitalar do Porto; 3-UnIGENe, Instituto de
Biologia Molecular e Celular; Instituto de Investigacao e Inovagao em Satide (i3S), Universidade do Porto
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Novel ocular motor findings in two siblings with Ataxia with Oculomotor Apraxia type 4.

Joana Afonso Ribeiro!, Miguel Tdbuas-Pereira', Bruno Silva', José Eduardo Mateus?, Jodo Fonseca?, Filipe
Sobral!, Jodo Lemos!, Cristina Januério!

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Medicina Interna, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra,
Coimbra, Portugal

Estudo retrospectivo dos doentes com encefalite autoimune num centro terciario, entre Janeiro de
2014 e Agosto de 2017

Bruno Silva, Ana Brés, Helena Gens, José Barbosa

Servico de Neurologia do Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra

0 envelhecimento é caracterizado por uma perda de equilibrio entre os mecanismos centrais e perifé-
ricos do controlo cerebrovascular

Sofia Teixeira!, Jodo Madureira', Elsa Azevedo"??, Pedro Castro"??

1-Departmento de Neurociéncias Clinicas e Satiide Mental, Faculdade de Medicina, Universidade do Por-
to, Porto, Portugal; 2-Unidade de Investigagdo e Desenvolvimento Cardiovascular, Faculdade de Medi-
cina, Universidade do Porto, Porto, Portugal; 3-Servico de Neurologia, Centro Hospital Sao Joao, Porto,
Portugal

Estudo prospectivo da sindrome de Guillain-Barré: prognéstico a longo prazo

Célia Machado!, José Aratijo’, Ivone Soares?, Jodo Cerqueira’®, Esmeralda Lourenco!, Ricardo Maré’,
Jodo Pinho!

1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Medicina Fisica e Reabilitacdao, Hospital de Braga, Braga; 3-Escola
de Medicina, Universidade do Minho, Braga

Neuropatia periférica no contexto de vasculites sistémicas e outras doencas autoimunes: a importan-
cia da caracterizacdo etiolégica

Rita Rodrigues', Mariana Branco!, Marta Lopes', Luis Fontao!, Hor4cio Scigliano?, Ricardo Taipa®, Ma-
nuel Melo Pires®, Catarina Santos'

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Entre Douro e Vouga, Santa Maria da Feira; 2-Laboratério de
Anatomia Patolégica UNILABS, Santa Maria da Feira; 3-Servico de Neuropatologia, Centro Hospitalar do
Porto, Porto

Expansao do espectro clinico-patolégico das miopatias associadas ao gene MYH7

Miguel Pinto!, Edoardo Malfatti?, Norma Romero?

1-Servico de Neurologia, Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental, Lisboa; 2-Unité de
Morphologie Neuromusculaire, Institut de Myologie, Groupe Hospitalier Universitaire La Pitié-Salpétrie-
re, Paris, France

Heterogenia clinica em doentes com mutacdes no gene SPG11

Inés Rosdrio Marques, Teresa Barata, Pedro Pereira

Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta

MESA REDONDA SALA A
Grupo de Neurologia do Comportamento
Moderadoras: Elia Baeta | Isabel Luzeiro

Bilingualism and cognitive reserve
Thomas Bak
Discussdo

Cognicao e habitos de sono
Rita Peralta
Discussdo

MESA REDONDA SALA B
Neurotoxicologia
Moderador: Mario Miguel Rosa

Neurotoxicidade de Medicamentos e Quimicos Ambientais:
identificacdo ndo clinica e ambiental

Beatriz Lima

Discussao

Toxicidade ambiental e profissional - desafios para o neurologista na Europa

Mario Miguel Rosa
Discussao
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CONFERENCIA SALA A

OCT e Esclerose Mdultipla

Eric Eggenberger

Neuro-oftalmologia e Esclerose multipla

Painel de discussdo: Eric Eggenberger | Wayne Cornblath | Luis Cunha | Jodo Lemos

Com o apoio de bolsa sem restricoes da Sanofi Genzyme

SESSAO - INTERNOS E JOVENS ESPECIALISTAS
Investigacdo Clinica durante o Internato
Moderador: Filipe Palavra

SALA A

A visao de “fora"”

José Barros

A Visdo de “dentro”

Ana Luisa André | Diana Aquiar de Sousa | Diogo Fitas | Luis Ruano
A visao de todos

Mesa e assisténcia

SESSAO INAUGURAL
Direcdo da Sociedade Portuguesa de Neurologia

SALA A

Conferéncia: “Alteracdes Climaticas: da génese aos impactos”
Jodo Carlos Andrade Santos

TORNEIO DE NEUROLOGIA

"0 Novo Jogo do Luso"

Organizadores: Carlos Andrade | Madalena Pinto | Rui Aratjo | Jodo Cerqueira
Apresentadores: Livia Sousa | Joaguim Pinheiro

SALA A

SIMPOSIO
Sanofi Genzyme

SALA ALFAMA (Piso -2)

MS NEWS
Presidente: Luis Cunha

Boas-vindas e Introducao
Luis Cunha

Actualizacdo cientifica Highlights #MSParis2017
Teriflunomida: Resultados do registo de gravidez
Jodo Cerqueira

Resultados de eficacia e seguranca do estudo TOPAZ
(Dados dos estudos de extensdo CARE MS a 7 anos)
Livia de Sousa

Alemtuzumab na pratica clinica em Portugal
Gestao do doente em tratamento com Alemtuzumab
Ana Martins

Conclusodes e Discussdo

Luis Cunha

Sinapse
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07:30

PO56.

PO57.

PO58.

PO59.

PO60.

PO61.

PO62.

PO63.

PO64.

PO65.

PO66.

PO67.

PO68.

PO69.

PO70.

Abertura do Secretariado
Posters 4 JUNTO AOS POSTERS

Tema: Doencas Vasculares Celebrais
Moderadores: Carla Ferreira | Pedro Castro | Teresa Pinho e Melo

Contusdao medular como mimetizador raro de AVC

Teresa Barata Silvério, Tiago Geraldes, Miguel Rodrigues, Liliana Pereira, Ana Cldudia Ribeiro

Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta, EPE, Almada

Inferior vestibular neuritis, a pitfall to keep in mind - time for posterior head impulse test!

Ana Inés Martins, Jodo Lemos

Neurology Department, Coimbra University and Hospital Centre, Coimbra, Portugal

Vestibular paroxysmia presenting as positional vertigo

Patricia Marques, Ana Inés Martins, Jodao Lemos, Luis Cunha

Neurology Department, Coimbra University and Hospital Centre, Coimbra, Portugal

Paraparésia ascendente: uma apresentacao invulgar de Acidente vascular cerebral

Rita Raimundo, Ricardo Almendra, Michel Mendes, Vera Espirito Santo, Andreia Veiga

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Tras-os-Montes e Alto Douro, Vila Real

Avaliacdo de risco e prevencio secundaria no Acidente Isquémico Transitério (AIT)

Francisco Bernardo, Leonor Rebordao, Sara Machado, Amélia Nogueira Pinto

Servico de Neurologia, Hospital Professor Doutor Fernando Fonseca, Amadora

Hematomas parotideos bilaterais ap6s trombélise com alteplase no AVC isquémico agudo

Madalena Rosdrio!, Ana Catarina Franco', Joana Tavares?,Ana Catarina Fonseca'®

1-Servico de Neurologia, 2-Servi¢o de Neuroradiologia, Hospital de Santa Maria, Lisboa, Portugal; 3-Fa-
culdade de Medicina, Universidade de Lisboa, Lisboa, Portugal

Fistula Arteriovenosa Dural Associada a Trombose Venosa Cerebral

Daniela Garcez!, Angela Abreu?, Francisco Bernardo?, Luisa Biscoito®, Sara Machado?, Elsa Parreira?,
Amélia Nogueira Pinto?

1-Servico de Neurologia, Instituto Portugués de Oncologia, Lisboa; 2-Servico de Neurologia, Hospital
Professor Doutor Fernando Fonseca, Lisboa; 3-Servico de Neurorradiologia, Hospital de Santa Maria,
Centro Hospitalar Lisboa Norte.

Hemorragia do tronco cerebral e bevacizumab — uma relacio causal?

Inés Laranjinha', Margarida Calejo!, Teresa Caixeiro?, Luis Maia'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, Centro Hospitalar do Porto — Hospital de Santo
Antonio (CHP-HSA).

Tetraparésia de instalacdo aguda em doente com lesao estratégica da area cortical motora bilateral
associada a trombose venosa cerebral

Madalena Rosério!, Diana Aguiar de Sousa'?, Patricia Canhao'?

1-Servico de Neurologia, Hospital de Santa Maria, Lisboa, Portugal; 2-Faculdade de Medicina, Universi-
dade de Lisboa, Lisboa, Portugal

Vasculite primdria do sistema nervoso central rapidamente evolutiva

Rita Martins', Jodo Peres!, Frederico Batista?, Jose Campillo!, Ana Valverde'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Medicina, Hospital Prof. Doutor Fernando Fonseca, EPE, Amadora
Espasmo hemifacial: uma manifestacao rara de lesdes hemorragicas do tronco cerebral

Michel Mendes, Rita Raimundo, Ricardo Almendra, Ana Graca Velon, Andreia Veiga

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Trds-os-Montes e Alto Douro, Vila Real

Leucoencefalopatia isquémica focal tardia ap6s enfarte cerebral.

José Nuno Alves, Margarida Robalo, José Manuel Aratijo, Margarida Ramos Lopes, Jodo Soares Fernan-
des, Carla Ferreira

Servico de Neurologia, Hospital de Braga; Servico de Medicina Interna, Hospital de Braga; Servico de
Neurorradiologia, Hospital de Braga

Acidente Vascular Cerebral como manifestacdo inicial de amiloidose sistémica

Patricia Marques', José Beato-Coelho!, Rita Tenreiro?, Rita Leal®, Argemiro Geraldo'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Hematologia Clinica, 3-Servico de Nefrologia, Centro Hospitalar e
Universitdrio de Coimbra, Portugal

Causa incomum de parésia do abducente apés tratamento endovascular de aneurisma roto da artéria
cerebelosa péstero-inferior

Andreia Carvalho!, André Cunha?, Ana Filipa Geraldo?, Sérgio Castro?, Manuel Ribeiro?, Miguel Veloso'?,
Pedro Barros'?

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

Hemorragias intracerebrais recorrentes e sindrome hépato-pulmonar

Andreia Carvalho!, André Cunha?, Mariana Rocha', Henrique Costa'?, Joana Nunes?, Miguel Veloso'?,
Sérgio Castro®, Manuel Ribeiro?, Pedro Barros'?

1-Servigo de Neurologia, 2-Unidade de Neurorradiologia, Servico de Imagiologia, 3-Unidade de AVC,
Centro Hospitalar de Vila Nova de Gaia/Espinho
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PO71. Lesao neuroldgica na cirurgia de substituicdo de valvula aértica: andlise preliminar dos fatores de
risco vascular numa amostra pré-operatoria
Andreia Costa'®, Ana Luisa Rocha'*, Elson Salgueiro®?, Gilberto Pereira!, Carmen Ferreira!, Pedro
Abreu'*, Pedro Castro'*, André Lourenco®*, Elsa Azevedo'*
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Anestesiologia, 3-Servico de Cirurgia Cardiotordcica, Centro Hos-
pitalar Sao Joao; 4-Unidade de Investigacdao e Desenvolvimento Cardiovascular, Faculdade de Medicina
da Universidade do Porto

PO72. Sindrome Hipereosinofilico Idiopatico - uma etiologia rara de doenca cerebrovascular
Catarina Damas, Francelino Ferreira, Joao Tavares, Rui Guerreiro
Centro Hospitalar de Settibal

PO73. Isquémia cerebral e multiorgéanica de etiologia miiltipla
Angela Abreu, Mariana Santos, Simao Cruz, Elsa Parreira, Amélia Nogueira Pinto, Sara Machado
Servico de Neurologia, Hospital Professor Fernando Fonseca, Amadora, Portugal.

PO74. Encefalopatia posterior reversivel num caso de pré-eclampsia pés-parto
Helena Machado!, Carolina Gomes?, Jodo Raposo!, Ana André', Catarina Félix'
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Ginecologia/Obstetricia, Hospital de Faro

PO75. Embolia gasosa arterial ap6s CVC: causa incomum de estado de mal mioclénico
Ana Gongalves, Rita Simoes, José Vale
Servigo de Neurologia, Hospital Beatriz Angelo

08:00-08:30 Posters 5 JUNTO AOS POSTERS

Tema: Doencas Desmielinizantes
Moderadores: Filipe Palavra | Joaquim Pinheiro | Sonia Baptista

PO76. Impairment of contralateral ocular smooth pursuit associated with isolated vestibular nucleus de-
myelination
Alexandra Silva'!, Ana Inés Martins', Orlando Galego?, Beatriz Santiago’, Jodo Lemos’, Luis Cunha'
1-Neurology Department, 2-Neuroradiology Department, Coimbra University and Hospital Centre,
Coimbra, Portugal

PO77. Hemiparésia e afasia em alto mar.
André Militao, Rui Guerreiro, Rui Matos
Centro Hospitalar de Settibal, Setibal

PO78. Head Flutter
Rui Aratijo’, Cristina Duque’, Jodo Castelhano®?, Eric Eggenberger®, Carla Nunes', Jodo Lemos'?
1-Neurology Department, Coimbra University Hospital Centre, Coimbra, Portugal; 2-Faculty of Medici-
ne, Coimbra University, Coimbra, Portugal; 3-Institute of Nuclear Sciences Applied to Health/Institute
for Biomedical Imaging and Life Sciences, Coimbra, Portugal; 4-Department of Neurology & Ophtalmo-
logy, Mayo Clinic, Jacksonville, Florida, USA

PO79. Efectividade e seguranca do fingolimod no tratamento da esclerose miiltipla
Ariana Barros, Jodo Sequeira, Ary Sousa, Carlos Capela, Rui Pedrosa, Manuel Manita
Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa Central, Lisboa

P080. Impactofa patient support program (REBICARE) on interferon beta 1a adherence and clinical outco-
mes in Relapse-Remitting Multiple Sclerosis
Vasco Salgado’, Leonor Sequeira?, Isabel Casanova?®
1-Neurology Department, Hospital Fernando da Fonseca, Lisboa Portugal, 2-Merck Portugal, an affiliate
of Merck KGaA, Darmstadt, Germany

PO81. Absolute lymphocyte count recovery in patients with relapsing-remitting multiple sclerosis (RRMS)
treated with cladribine tablets 3.5mg/kg in CLARITY/CLARITY Extension
Per Soelberg-Sorensen', Fernando Dangond?, Christine Hicking®, Gavin Giovannoni*
1-Danish MS Center, Department of Neurology, Copenhagen University Hospital, Copenhagen, Denma-
rk; 2-EMD Serono, Inc., Billerica, MA, USA; 3-Merck KGaA, Darmstadt, Germany; 4-Queen Mary Univer-
sity of London, Blizard Institute, Barts and The London School of Medicine and Dentistry, London, UK

PO82. Cladribine tablets for treatment of patients with multiple sclerosis (MS): integrated analysis of safety
from the MS clinical development program.
Stuart Cook', Thomas Leist®, Giancarlo Comi®, Xavier Montalban®, Elke Sylvester®, Christine Hicking?®,
Fernando Dangond®
1-Rutgers, The State University of New Jersey, New Jersey Medical School, Newark, USA; 2-Division of Cli-
nical Neuroimmunology, Thomas Jefferson University, Jefferson Medical College, Philadelphia, USA; 3-De-
partment of Neurology and Institute of Experimental Neurology, Universita Vita-Salute San Raffaele, Ospe-
dale San Raffaele, Milan, Italy; 4-Department of Neurology-Neuroimmunology, Hospital Universitari Vall
d’'Hebron, Barcelona, Spain; 5-Merck KGaA, Darmstadt, Germany; 6- EMD Serono, Inc., Billerica, MA USA

PO83. Efectividade e seguranca do natalizumab no tratamento da esclerose miiltipla surto-remisséao
Jodo Sequeira, Ariana Barros, Ary de Sousa, Carlos Capela, Rui Pedrosa, Manuel Manita
Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa Central

PO84. Atividade de doenca apés Fingolimod - a propésito de 3 casos com rebound syndrome
Juliana Castelo!, Margarida Calejo?, Catarina Pinto®, Cristina Ramos®, Raquel Samées?, Ana Paula Sousa?,
Ernestina Santos**, Ana Martins da Silva**
1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Entre Douro e Vouga, Santa Maria da Feira, Portugal;
2-Servico de Neurologia, 3-Servico de Neurorradiologia, Centro Hospitalar do Porto - Hospital Santo An-
ténio (CHP-HSA), Porto, Portugal; 4-Unidade Multidisciplinar de Investigacao Biomédica (UMIB), Insti-
tuto Ciéncias Biomédicas Abel Salazar-Universidade do Porto (ICBAS-UP), Porto, Portugal
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PO85.

PO86.

PO87.

PO88.

PO89.

P0O90.

PO91.

PO92.

PO93.

P0O94.

PO95.

Significado clinico da andlise da eletroforese de proteinas séricas numa populacdo de doentes com
Esclerose Muiltipla

Rui Araujo’, Ana Lufsa Pinto?, Inés Correia', Carla Cecilia', Sonia Batista!, Maria do Carmo Macério,
Marilia Gomes?, Livia Sousa'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Hematologia Clinica, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coim-
bra, Coimbra

Casuistica da Consulta de Esclerose Miiltipla do Hospital Central do Funchal-andlise critica das tera-
péuticas instituidas

Armando Morganho!, Patricia Rodrigues®

1-Servico de Neurologia, 2-Consulta de Esclerose Multipla, Hospital Central do Funchal

Trombose venosa jugular ap6s “tratamento” para a Esclerose Miiltipla.

Eduar(é‘lo Freitas'?, Margarida Lopes?, José Amorim?, Jodo Pinho?, Jodo Pereira?, Jodo Cerqueira?, Jaime
Rocha

1-Servico de Neurologia, Hospital de Santa Luzia, Viana do Castelo; 2-Servi¢o de Neurologia, 3-Servico de
Neurorradiologia, Hospital de Braga

Correlatos imagiolégicos da escala EDSS na esclerose multipla

Cldudia Lima', Sénia Batista'**, Otilia C. d"Almeida®*®, Carmo Macario MD', Isabel Santana MD
PhD"?#, Livia Sousa MD"?, Luis Cunha MD PhD"?

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, Coimbra, Portugal; 2-Faculdade
de Medicina, Universidade de Coimbra, Coimbra, Portugal; 3-Laboratério de Neurociéncias da Visao,
Instituto Biomédico de Investigacdo de Luz e Imagem (IBILI), Faculdade de Medicina, Universidade de
Coimbra, Coimbra, Portugal; 4-Centro de Neurociéncias e Biologia Celular (CNC), IBILI, Universidade de
Coimbra, Coimbra, Portugal; 5-Instituto de Ciéncias Nucleares Aplicadas a Satiide (ICNAS), Universidade
de Coimbra, Coimbra, Portugal

Cerebelite aguda em idade adulta

José Nuno Alves, Eduardo Freitas, Célia Machado, Tiago Gil Oliveira, Margarida Rodrigues

Servico de Neurologia, Hospital de Braga; Servico de Neurorradiologia, Hospital de Braga

Impacto da temperatura ambiente na resposta ao Timed 25-foot Walk em doentes medicados com
fampridina

Andreia Fernandes, Pedro Brdas, Jodo Sequeira, Ariana Barros, Soraia Teixeira, Diana Melancia, Isabel
Henriques, Manuel Manita

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa Central

Depressdo com sintomas somaticos ou Esclerose Miiltipla?

Ana Filipa Freitas', Teresa P. Morais?, José Rosa®

1-Centro Hospitalar Psiquiatrico de Lisboa, Lisboa; 2-Servico de Neurorradiologia, 3-Servico de Neurolo-
gia, Centro Hospitalar Lisboa Central

Nevrites 6pticas recorrentes associadas a anticorpos anti-NMDAR

Cristiana Silva', Filipa Dourado Sotero!, Rui Barreto!, Ana Patricia Antunes'?, Filipa Falcdo!, Luisa Albu-
querqueb?3

1-Servico de Neurologia, Departamento de Neurociéncias e Saide Mental, Hospital de Santa Maria, Cen-
tro Hospitalar Lisboa Norte; 2-Faculdade de Medicina da Universidade de Lisboa, Lisboa; 3-Instituto de
Medicina Molecular, Lisboa

Doentes com Esclerose Miiltipla Recidiva-Remitente: adesdo ao Rebif com a utilizacado do dispositivo
auto-injetor electrénico Rebismart

Odete Rodrigues', Madalena Fantasia?, Catarina Tereso®, Ana Macedo*

1-Hospital da Senhora da Oliveira, Guimaraes EPE, Gu1maraes 2-Centro Hospitalar Universitdrio do Algar-
ve, EPE, Faro; 3- Hospltal do Espirito Santo de Evora EPE, Evora; 4-Keypoint Consultoria Cientifica, Algés
Sindrome oito e meio como manifestacio de Neuro-behcet

Bruna Meira!, Marco Fernandes?, Pedro Arede?, André Caetano!, Jodo Costa?, Ana Sofia Correia'*®
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Oftalmologia, Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar Lisboa Oci-
dental; 3-CEDOC - Nova Medical School, Universidade Nova de Lisboa

Resultados do tratamento com Fingolimod numa série hospitalar

Mariana Santos, Rita Martins, Lia Leitdo, Helena Cardoso, Raquel Cunha, Vasco Salgado

Servico de Neurologia, Hospital Prof. Doutor Fernando Fonseca, EPE, Amadora

Posters 6 JUNTO AOS POSTERS

Tema: Neuro-Oncologia e Neuropatologia
Moderadores: Luisa Albuguerque | Rafael Roque

Linfoma primadrio do sistema nervoso central em doentes imunocompetentes: a idade como impor-
tante factor de risco numa doencga rara

Vanessa Carvalho!, Joana Ricardo Reis?, Sara Franca', Jodo Massano!?, Catarina Cruto!

1-Servico de Neurologia, ULS Matosinhos/ Hospital Pedro Hispano, Matosinhos; 2-Servico de Medicina
Interna, Centro Hospitalar do Baixo Vouga, Aveiro; 3-Departamento de Neurociéncias e Satide Mental,
Faculdade de Medicina da Universidade do Porto

Leucemia mieloide crénica a mimetizar um quadro de hipertensao intracraniana idiopatica

Mariana Branco', Augusto Ferreira?, Susana Pereira?, Iris Maia®

1-Servico de Neurologia - Centro Hospitalar de Entre o Douro e Vouga, Santa Maria da Feira; 2-Servico de
Neurologia, 3-Servico de Pediatria - Instituto Portugués de Oncologia do Porto
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PO98.

PO99.

Sindrome de Collet-Sicard devido a Schwannoma do X nervo craniano

Francisco Bernardo!, Angela Abreu!, Daniela Garcez®, Marta Gido?, Sara Machado', Elsa Parreira', Pedro
Montalvao*, Amélia Nogueira Pinto'

1-Servico Neurologia, 2-Servico Otorrinolaringologia, Hospital Professor Doutor Fernando Fonseca,
Amadora; 3-Servico Neurologia, 4-Servico Otorrinolaringologia, Instituto Portugués Oncologia, Lisboa
Meduloblastoma associado a Neurofibromatose tipo 2 em doente pediatrico

Francisco Bernardo!, Rita Martins', Ana Castro Caldas?, Sofia Nunes®, Rafael Roque??, Liicia Roque®, José
Pimentel®?

1-Servico Neurologia, Hospital Prof. Doutor Fernando Fonseca, Amadora; 2-Servigo Neurologia, 4-La-
boratério de Neuropatologia, Servico Neurologia, Hospital Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte,
Lisboa; 3-Unidade de Neuro-Oncologia Pedidtrica, Servico Pediatria, 5-Unidade de Investigacao de Pa-
tobiologia Molecular, Instituto Portugués de Oncologia, Lisboa

P0O100. Encefalopatia como efeito neurotéxico ao Dasatinib
Inés Antunes Cunha!, Ana Inés Martins!, André Ribeiro?, Beatriz Santiago'
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Hematologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra
PO101. Mielopatia associada a quimioterapia intratecal
Inés Antunes Cunha!, Joana Jesus Ribeiro!, Ana Isabel Crisostomo?, Beatriz Santiago'
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Hematologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra
P0O102. Sindrome SMART: uma complicacio tardia e nem sempre reversivel da radioterapia
Raquel Rocha', Miguel Baptista?, Filipe Correia'
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, Hospital Pedro Hispano, Unidade Local de Sau-
de de Matosinhos
PO103. Complicacoes Tardias da Radioterapia do Sistema Nervoso Central num Doente Pediatrico
Daniela Garcez!, Jodo Passos!, Mariana Valente Fernandes', Mdrio Tavares?, Bravo Marques'
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Radiologia, Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa Francisco Gentil.
PO104. Paquimeningite Hipertré6fica por IgG4: desafio Diagnéstico e Terapéutico
Carolina Soares', Roberto Pestana-Silva?, Ricardo Soares-dos-Reis"?, Maria José Rosas'?, Goreti Nadais',
Paulo Linhares®*, Andreia Costa'®
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Anatomia Patolégica, 3-Unidade de Doencas do Movimento,
4-Servico de Neurocirurgia, Centro Hospitalar de Sdo Joao, Porto; 5-Departamento de Neurociéncias Cli-
nicas e Satide Mental da Faculdade de Medicina da Universidade do Porto, Porto
PO105. Tumor glioneuronal formador de rosetas de caracterizacao atipica
Rita Martins!, Francisco Bernardo!, Ana Castro Caldas?, Sofia Nunes?, Lticia Roque?, Rafael Roque®, José
Pimentel®
1-Servico de Neurologia, Hospital Prof. Doutor Fernando Fonseca; 2-Servico de Neurologia, Hospital
de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte; 3-Servigo de Pediatria, 4-Laboratério de Citogenética,
Centro de Investigacdao em Patologia Molecular, Instituto Portugués de Oncologia de Francisco Gentil,
Lisboa; 5-Laboratério de Neuropatologia, Servico de Neurologia do Hospital de Santa Maria, Centro Hos-
pitalar Lisboa Norte
P0O106. Meningite a virus varicela-zoster ou invasdo do sistema nervoso central por leucemia linfocitica cré-
nica: um desafio diagnéstico e terapéutico
Andreia Fernandes, Soraia Vaz, Diana Melancia, Rita Almeida, Isabel Henriques, Manuel Manita
Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa Central
PO107. Deméncia rapidamente progressiva em doente anti-Yo positivo
Daniela Pimenta Silva, Cristiana Silva, Pedro Alves, Ana Patricia Antunes, Rui Barreto, Filipa Falcao, Luisa
Albuquerque
Servico de Neurologia Geral, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte, Lisboa
P0O108. Uma Causa Rara de Oftalmoparésia
Vera Espirito Santo!, Ricardo Almendra!, Bruno Mesquita?, Marisol Guerra?, Ricardo Taipa®, Manuel Me-
lo-Pires®, Pedro Guimaraes'*
1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Hematologia, Centro Hospitalar Trds-os-Montes e Alto Douro, Vila
Real; 3-Unidade de Neuropatologia, 4-Servico de Neurofisiologia, Centro Hospitalar do Porto, Porto
08:30-10:00 Comunicac¢des Orais 4 SALA A
Tema: Doencas Vasculares Cerebrais
Moderadores: Isabel Henrigues | Miguel Viana Baptista
CO31. Investigacao diagnéstica e etiologia do AVC isquémico no adulto jovem: uma comparacéo retrospec-
tiva entre dois centros
Bernardo Pimentel!, José Ferro'?, Johann Willeit3, Thomas T6113
1-Faculdade de Medicina da Universidade de Lisboa; 2-Servico de Neurologia, Hospital de Santa Maria;
3-Departamento de Neurologia, Universidade de Medicina de Innsbruck
C032. Neurossonologia no servico de urgéncia: preditores de achados patolégicos
Joana Jesus-Ribeiro’, Liliana Letra?, Jodo Sargento-Freitas'?, Filipe Sobral*, Ana Gouveia®, Luis Isidoro?,
Ricardo Varela'?, José Coelho!?, Fernando Silva'?, Gustavo Cordeiro!, Luis Cunha'
1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra; 2-Servico de Neurologia, Centro
Hospitalar do Baixo Vouga; 3-Laboratério de Neurossonologia, Servico de Neurologia, Centro Hospitalar
e Universitdrio de Coimbra; 4-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Tondela-Viseu
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CO033.

CO34.

CO035.

CO36.

C037.

CO38.

CO039.

08:30-10:00

Sinapse

CO0O40.

CO41.

Dissecao das Artérias Cervicais: Estudo Retrospetivo de uma série do Centro Hospitalar do Porto
Catarina Pinto', Cristina Ramos', Gabriela Lopes?, Jodo Xavier!

1-Servico de Neurorradiologia, 2-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar do Porto - Hospital Santo An-
ténio, Porto, Portugal

Apresentacdo e prognéstico da hemorragia subaracnoideia ndao aneurismatica

Fabio Carneiro!, Carla Sousa?, Joana Monteiro?, Claudia Guarda', Manuel Cunha e S4?

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurocirurgia, Hospital Garcia de Orta

POST-NOAC: crescimento ultra-precoce da hemorragia intracraniana em doentes sob NOAC e antago-
nistas da vitamina K

Joana Afonso Ribeiro!, Claudia Marques-Matos>’, José Nuno Alves®, Jodo Pedro Marto*, Ana Monteiro?,
José Araujo®, Gustavo Santo!, Fatima Grenho®, Miguel Viana-Baptista®®, Jodo Pinho?®, Elsa Azevedo®’,
Jodo Sargento-Freitas'?

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, Coimbra, Portugal; 2-Servico de
Neurologia, Centro Hospitalar de Sao Jodo, Porto, Portugal; 3-Servico de Neurologia, Hospital de Braga,
Braga, Portugal; 4-Servico de Neurologia, Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental,
Lisboa, Portugal; 5-Servico de Medicina Interna, Hospital Sdo Francisco Xavier, Centro Hospitalar Lisboa
Ocidental, Lisboa, Portugal; 6-CEDOC, Nova Medical School, Universidade Nova de Lisboa, Lisboa, Por-
tugal; 7-Departamento de Neurociéncias Clinicas e Satide Mental, Faculdade de Medicina da Universi-
dade do Porto, Porto, Portugal; 8-Faculdade de Medicina, Universidade de Coimbra, Coimbra, Portugal
Pesquisa de Foramen Ovale Patente por Doppler Transcraniano codificado a cor e por ecocardiogra-
ma - um estudo comparativo

Ana Luisa Rocha'?, Rosa Santos?, Carmen Ferreira®, Gilberto Pereira?, Pedro Abreu*?, Elsa Azevedo!?3
1-Servico de Neurologia, 2-Laboratério de Neurossonologia, Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de
Sao Joao, Porto; 3-Departamento de Neurociéncias e Satide Mental, Faculdade de Medicina da Universi-
dade do Porto

Terapéutica endovascular do AVC isquémico: andlise do prognéstico de doentes admitidos inicial-
mente num centro de trombectomia ou apés transferéncia

Denis E Gabriel!, Angelo Carneiro?, Gongalo Videira!, Ricardo Soares dos Reis®, Hugo Mota Déria?, Ricar-
do Almendra*, Luis Albuquerque?, Rui Felgueiras!, Carlos Correia!, Jodo Xavier?, Manuel Correia'
1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Neurorradiologia, Centro Hospitalar do Porto, Porto; 3-Servigo de
Neurologia, Centro Hospitalar de Sao Joao; 4-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Tras-os-Mon-
tes de Alto Douro, Vila Real

Influéncia do tempo até reperfusiao no prognéstico funcional de doentes com AVC isquémico tratados
com terapéutica endovascular

Denis E Gabriel!, Angelo Carneiro?, Gongalo Videira', Ricardo Soares dos Reis®, Hugo Mota Déria?, Ricar-
do Almendra*, Luis Albuquerque?, Rui Felgueiras!, Carlos Correia!, Jodo Xavier?, Manuel Correia'
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, Centro Hospitalar do Porto, Porto; 3-Servico de
Neurologia, Centro Hospitalar de Sdo Jodo; 4-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Trds-os-Mon-
tes de Alto Douro, Vila Real

Encerramento do apéndice auricular versus NOACs como estratégia profilatica em doentes com con-
tra-indicacdo ou faléncia da anticoagulacao oral

Daniela Vieira', Luis Paiva?, José Beato Coelho!, Jodo Gomes?, Jodo Sargento Freitas!, Fernando Silva',
Gustavo Cordeiro!, Marco Costa?, Luis Cunha!, Lino Gongalves?

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Cardiologia, Hospital Geral, Centro Hospitalar e Universitdrio de
Coimbra, 3-Servico de Medicina, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra

Comunicacoes Orais 5 SALAB

Tema: Doencas Desmielinizantes
Moderadores: Ernestina Santos | José Vale

Multiple Sclerosis and cancer - a controverse relationship

Ana Inés Martins, Inés Correia, Joana Jesus-Ribeiro, Jodo Sargento-Freitas, Sénia Batista, Carla Cecilia
Nunes, Carmo Macdrio, Livia Sousa, Lufs Cunha

Neurology Department, Coimbra University and Hospital Center, Coimbra, Portugal

Efficacy of Cladribine Tablets 3.5 mg/kg in High Disease Activity (HDA) Patient Subgroups with Relap-
sing Multiple Sclerosis (RMS): CLARITY Study

Gavin Giovannoni', Kottil Rammohan?, Stuart Cook®, Giancarlo Comi*, Peter Rieckmann®, Per Soelberg-
-Sorensen®, Patrick Vermersch’, Fernando Dangond?, Christine Hicking®

1-Queen Mary University of London, Blizard Institute, Barts and The London School of Medicine and
Dentistry, London, UK; 2-University of Miami School of Medicine, Department of Neurology, MS Re-
search Center, Miami, USA; 3-Rutgers, The State University of New Jersey, New Jersey Medical School,
Newark, NJ, USA; 4-Department of Neurology and Institute of Experimental Neurology, Universita Vita-
-Salute San Raffaele, Ospedale San Raffaele, Milan, Italy; 5-Neurologische Klinik, Akademisches Kranke-
nhaus Sozialstiftung Bamberg, Germany; 6-Danish MS Center, Department of Neurology, Copenhagen
University Hospital, Copenhagen, Denmark; 7-Université de Lille, CHU Lille, LIRIC-INSERM U995, FHU
Imminent, Lille, France; 8-EMD Serono, Inc., Billerica, MA, USA; 9-Merck KGaA, Darmstadt, Germany
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CO42.

CO43.

CO44.

CO45.

CO46.

CO047.

CO48.

C049.

08:30-10:00

C0O50.

Durable efficacy of cladribine tablets in patients with multiple sclerosis: relapse rates and relapse-free
patients in the CLARITY/CLARITY Extension studies

Gavin Giovannoni', Giancarlo Comi?, Stuart Cook®, Kottil Rammohan?, Peter Rieckmann®, Per Soelberg-
-Sorensen®, Patrick Vermersch’, Christine Hicking?, Abidemi Adeniji®, Fernando Dangond®

1-Queen Mary University of London, Blizard Institute, Barts and The London School of Medicine and
Dentistry, London, UK; 2-Department of Neurology and Institute of Experimental Neurology, Universita
Vita-Salute San Raffaele, Ospedale San Raffaele, Milan, Italy; 3-Rutgers, The State University of New Jer-
sey, New Jersey Medical School, Newark, USA; 4-University of Miami School of Medicine, Department
of Neurology, MS Research Center, Miami, USA; 5-Neurologische Klinik, Akademisches Krankenhaus
Sozialstiftung Bamberg, Bamberg, Germany; 6-Danish MS Center, Department of Neurology, Copenha-
gen University Hospital, Copenhagen, Denmark; 7-Univ. Lille, CHU de Lille, LIRIC - INSERM U995, Lille,
France; 8-Merck KGaA, Darmstadt, Germany; 9-EMD Serono, Inc., Billerica, MA, USA

The neural basis of fatigue in Multiple Sclerosis: a multimodal MRI approach

Ana Margarida Novo!, Sénia Batista!?, Carolina Alves®**®, Otilia C. d’Almeida®>*°, Inés Brds Marques®,
Carmo Macdrio!, Livia Sousa'?, Miguel Castelo-Branco®*5, Isabel Santana'*%, Lufs Cunha'?
1-Department of Neurology, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra, Coimbra, Portugal; 2-Facul-
ty of Medicine, University of Coimbra, Coimbra, Portugal; 3-Visual Neuroscience Laboratory, Institute
for Biomedical Imaging and Life Sciences (IBILI), Faculty of Medicine, University of Coimbra, Coimbra,
Portugal; 4-Centre for Neuroscience and Cell Biology (CNC).IBILI, University of Coimbra, Coimbra, Por-
tugal; 5-Institute for Nuclear Sciences Applied to Health (ICNAS), University of Coimbra, Coimbra, Por-
tugal; 6-Department of Neurology, Hospital da Luz, Lisbon, Portugal

Fatores de risco ambientais modificdveis na Esclerose Muiiltipla: niveis séricos de 25-hidroxivitamina
D e tabagismo em doentes Portugueses

Andreia Bettencourt!?, Raquel Samdes®, Inés Moreira?, Dina Lopes®®, Daniela Boleixa?, Ana Paula Sou-
sa’, Ernestina Santos'?, José Carlos Oliveiral}, Berta Silva?, Paulo P Costa'®, Ana Martins Silva'-*
1-Unidade Multidisciplinar de Investigagao Biomédica (UMIB), 2-Laboratério de Imunogenética, Instituto
Ciéncias Biomédicas Abel Salazar-Universidade do Porto (ICBAS-UP), Porto; 3-Departamento de Neurolo-
gia, 4-Servico de Quimica Clinica, Centro Hospitalar do Porto - Hospital Santo Anténio (CHP-HSA), Porto;
5-Departamento de Genética Humana, Instituto Nacional de Satide Dr. Ricardo Jorge, Porto

Impacto do héabito tabdgico em doentes com esclerose miiltipla tratados com farmacos modificadores
da doenca

Jodo Sequeiral, Jordi Rio?, Susana Otero-Romero®®, Mar Tintoré?, Jaume Sastre-Garriga?, Ingrid Galdn?,
Manuel Comabella?, Carlos Nos?, Joaquin Castill6?, Angela Vidal-Jordana?, Georgina Arrambide?, Patricia
Mulero?, Luciana Midaglia®, Breogan Rodriguez?, Xavier Montalban?

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa Central, Lisboa; 2-Centre d’Esclerosi Muiltiple de
Catalunya (Cemcat), Servei de Neurologia-Neuroimmunologia, Hospital Universitari Vall d'Hebron, Bar-
celona; 3-Servei de Medicina Preventiva i Epidemiologia, Hospital Universitari Vall d'Hebron, Barcelona
O papel do cerebelo no défice cognitivo em doentes com esclerose miiltipla

Ana Brds!, Sénia Batista'?, Otilia C. d’Almeida®*®°, Carmo Macdrio!, Livia Sousa'?, Miguel Castelo-Bran-
co®*? Isabel Santana'®*, Luis Cunha'?

1-Departamento de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, Coimbra, Portugal; 2-Fa-
culdade de Medicina, 3-Laboratério de Neurociéncias Visuais, Instituto Biomédico de Investigacao da Luz
e daImagem (IBILI), Faculdade de Medicina, 4-Centro de Neurociéncias e Biologia Molecular (CNC).IBILI,
5-Instituto de Ciéncias Nucleares Aplicadas a Satide (ICNAS), Universidade de Coimbra, Coimbra, Portugal
Selecdo do tratamento modificador de doenca em doentes com diagnéstico de novo de Esclerose muil-
tipla: pratica e preferéncias

Margarida Calejo’, Juliana Castelo?, Raquel Samdes!, Ana Paula Sousa’, Sénia Figueiroa®, Ernestina San-
tos**, Ana Martins Silva'*

1-Servico de Neurologia, Hospital de Santo Anténio, Centro Hospitalar do Porto; 2-Servico de Neurolo-
gia, Centro Hospitalar de Entre Douro e Vouga; 3-Servico de Neuropediatria, Centro Materno-Infantil
do Norte; 4-Unidade Multidisciplinar de Investigacdo Biomédica (UMIB), Instituto Ciéncias Biomédicas
Abel Salazar-Universidade do Porto (ICBAS-UP)

Rituximab na Esclerose Miiltipla: a importéancia do regime terapéutico

Jodo Duries', Miguel Tdbuas-Pereira', Ana Margarida Novo', Inés Correia', Isabel Campelo?, Isabel Sil-
va®, Sandra Silva®, Artur Paiva®, Sonia Batista!, Carla Nunes!, Livia Sousa!, Maria Carmo Macdrio®
1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Farméacia Hospitalar, 3-UGOC, Servico de Patologia Clinica, Centro
Hospitalar e Universitdrio de Coimbra

Utilizacao de tratamento de inducao com natalizumab em EMSR - a experiéncia do CHUC

Joana Afonso Ribeiro, Inés Correia, Ricardo Varela, Sonia Batista, Carla Nunes, Maria Carmo Macario,
Livia Sousa

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra

Comunicacoes Orais 6 SALAC

Tema: Cefaleias, Neuro-Oncologia e Neuropatologia
Moderadores: Candida Barroso | Isabel Pavdo Martins

Descriptive analysis of a population with chronic migraine in a tertiary Headache Center
Joana Ramos Lopes, Ana Inés Martins, Sonia Batista, Isabel Luzeiro, Livia Sousa, Luis Cunha
Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra
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CO51.

CO52.

CO53.

CO54.

CO55.

CO56.

CO57.

CO58.

CO59.

10:30-12:00

10:30-10:50

10:50-11:10

11:10-11:30

11:30-12:00

Sinapse

Cefaleias em idade pré-escolar num centro de referéncia de Neuropediatria

Marta Lopes', Raquel Alves?, Inés Carrilho®

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Entre o Douro e Vouga, S.M.Feira; 2-Servi¢o de Pediatria,
Unidade Local de Satide de Matosinhos, Matosinhos; 3-Servigo de Neurologia Pediatrica, Centro Mater-
no-Infantil do Norte, Centro Hospitalar do Porto, Porto

Caraterizacdo de uma populacdo com enxaqueca retiniana — um diagnéstico desafiante

José Beato-Coelho, Luciano Almendra, Joao Lemos, Livia Sousa, Isabel Luzeiro

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra

Utilizacao de formacos profilaticos em doentes com cefaleias primarias referenciados a uma primeira
consulta de Neurologia — Cefaleias

André Caetano!, Filipa Ladeira!, Marcelo Mendonga'?, Raquel Barbosa!, Miguel Pinto!, Maria Rita Pele-
jao!, Miguel Viana-Baptista'?

1-Servico de Neurologia, Hospital de Egas Moniz, Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental, Lisboa, Portu-
gal; 2-CEDOC - Chronic Diseases Research Center, Nova Medical School/Faculdade de Ciéncias Médicas,
Universidade Nova de Lisboa, Lisboa, Portugal

Dor facial idiopdtica persistente e sindrome do ardor bucal: caraterizacdo clinica de uma cohort de
doentes da consulta de Neurologia-Dor

Ana Luisa Rocha'*, Andreia Costa'?>*, Armanda Gomes®?, Pedro Abreu'?*

1-Servico de Neurologia, 2-Unidade da Dor, 3-Servigco de Anestesiologia, Centro Hospitalar de Sao Joao;
4-Departamento de Neurociéncias e Satide Mental da Faculdade de Medicina da Universidade do Porto
Glioblastoma epiteli6ide. Uma nova variante de glioblastoma.

Elisabete Rodrigues'?, Carla Guerreiro??, Liicia Roque?, Rafael Roque?, José Pimente
1-Servico de Neurologia do Centro Hospitalar do Fuchal, Madeira; 2-Laboratério de Neuropatologia, De-
partamento de Neurociéncias e Saiide Mental, 3-Servi¢o de Imagiologia Neurolégica, Departamento de
Meios Complementares Diagético e Terapéutica, Hospital de Santa Maria (CHLN), Lisboa; 4-Unidade de
Investigacdo em Patobiologia Molecular - IPOde Lisboa Francisco Gentil; 5-Faculdade de Medicina da
Universidade de Lisboa

Ependimomas. Valor do célculo do indice proliferativo na sua diferenciacéo.

Joana Serafim!, Carla Firmo?, Pedro Pereira?, Rafael Roque?, José Pimentel?

1-Faculdade de Medicina da Universidade de Lisboa, Portugal; 2-Laboratério de Neuropatologia, Departa-
mento de Neurociéncias, Hospital de Santa Maria (Centro Hospitalar de Lisboa Norte), Lisboa, Portugal.
Caracterizacdo clinica e prognéstica de uma série de casos de Astrocitoma Pilomixéide
Catarina Falcao de Campos!, Jodo Sequeira®, Clatdia Faria®, Rafael Roque'?, José Pimente
1-Departamento de Neurociéncias, Servico de Neurologia, 2-Laboratério de Neuropatologia, Departa-
mento de Neurociéncias, Servico de Neurologia, 3-Servico de Neurocirurgia, Hospital de Santa Maria,
Centro Hospitalar Lisboa Norte; 4-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Lisboa Central

Proptose unilateral: a importancia de estudar leses ocupantes de espaco

Rita Raimundo, Michel Mendes, Vera Espirito Santo, Ricardo Almendra, Ana Graga Velon

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Trds-os-Montes e Alto Douro, Vila Real

Utilidade diagnéstica da biépsia muscular nas miopatias inflamatérias.

Elisabete Rodrigues'?, Catarina Campos®?, Rafael Roque?, José Pimentel**

1-Servico de Neurologia do Centro Hospitalar do Funchal, Madeira; 2-Laboratério de Neuropatologia,
Departamento de Neurociéncias e Saiide Mental, 3-Servico de Neurologia, Departamento de Neurocién-
cias e Saiide Mental, Hospital de Santa Maria (CHLN), Lisboa; 4-Faculdade de Medicina da Universidade
de Lisboa

12,5

11,2

MESA REDONDA SALA A
Esclerose Miltipla

Tema: “Células da glia e neuroinflamacdo”

Moderador: Joao Cerqueira

Papel da activacdo astrocitaria na desmielinizacdo

Adelaide Fernandes

Regulacao epigenética da remielinizacdo

Ana Mendanha Falcao

IL-10 como modulador da atividade da microglia na neurodegeneracao
Margarida Saraiva

Discussao
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15:20-15:40

15:40-16:00
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MESA REDONDA
Sociedade Portuguesa de Neuropatologia
Moderadores: Mrinalini Honavar | Manuel Melo Pires

SALAB

Inflammatory myopathies

Elisabeth Rushing

Clinicopathological classification of neurodegenerative diseases

Gabor G. Kovacs

The neuropathologist’s role in temporal lobe epilepsy and recent advances
Maria Thom

Discussao

SIMPOSIO
Novartis

SALA A

“MS innovation: Beyond the obvious” - Research in Portugal
Presidente: Luis Cunha

Imaging and cognitive function in MS: research in Portugal
Soénia Batista

Emerging new drugs on multiple sclerosis

Jodo de Sa | Livia Sousa

MESA REDONDA
Acidente Vascular Cerebral
Moderadores: Castro Lopes | Patricia Canhdo

SALA A

Formacao em AVC na era da globalizacdo

José Ferro

Poluicdo atmosférica como um fator de risco modificavel de AVC
José Calheiros

O reconhecimento do AVC como doenca cerebral pela OMS

Miguel Rodrigues

Discussao

MESA REDONDA

Cefaleias

Tema: Enxaqueca no mundo, agora
Moderador: José Barros

SALAB

Epidemiologia, economia e sociedade

Filipe Palavra

Modulacdo ambiental e cultural no tempo da genética
Liliana Pereira

Lifting The Burden: uma campanha global

Raqguel Gil-Gouveia

Discussao

Sinapse
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16:00-17:00

17:30-18:30

18:30-19:30

19:30-20:00

Sinapse

21:00

SIMPOSIO SALA A
Biogen

A Esclerose Miltipla na atualidade: 400 metros barreiras ou corrida com estafetas?
Moderador: Jodo de Sa
Palestrantes: Carlos Capela | Bjorn Tackenberg

SIMPOSI0 SALA A
Zambon-Group

0 que aprendemos ap6és quase dois anos de utilizacao de Safinamida na pratica
clinica espanhola?
Moderador: Joaguim Ferreira

Andlise dos primeiros doentes tratados em consulta
Rosario Luquin Piudo

Casos praticos e alguns resultados inesperados
Pedro J Garcia-Ruiz

CONFERENCIA SALA A
Health and Climate Change: 25 years of inaction,

to a global transition for public health

Nick Watts

Assembleia geral da SPN SALA A

SIMPOSIO
Merck

MAVENCLAD: Momento de Mudanca na Abordagem a Esclerose Miltipla
Palestrantres: Oscar Fernandez | Jodo Cerqueira
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07:30 Abertura do Secretariado
08:00-08:30 Posters 7 JUNTO AOS POSTERS

Tema: Ataxias e Doencas do Movimento
Moderadores: Joana Damasio | Miguel Grunho | Tania Lampreia

PO109. “Pinball” Intrusions: a new type of saccadic intrusion in Spinocerebellar Ataxia Type 3
Ana Margarida Novo!, Cristina Duque’, Jodo Castelhano®®, Eric Eggenberger?, Jodo Lemos'?, Cristina
Janudrio®®
1-Neurology Department, Coimbra University Hospital Centre, Coimbra, Portugal; 2-Institute of Nuclear
Sciences Applied to Health/Institute for Biomedical Imaging and Life Sciences, Coimbra, Portugal; 3-Fa-
culty of Medicine, Coimbra University, Coimbra, Portugal; 4-Department of Neurology & Ophthalmolo-
gy, Mayo Clinic, Jacksonville, Florida, USA

PO110. Variabilidade fenotipica em trés irmédos com neurodegenerescéncia associada a pantotenato-quinase
Inés Carvalho, Alvaro Machado, Gisela Carneiro, Carla Ferreira, Jodo Pereira, Margarida Rodrigues
Servico de Neurologia, Hospital de Braga, Braga

PO111. Encefalite anti-GAD: apresentacdo com movimentos coreo-disténicos e crises eléctricas
Linda Azevedo Kauppila!, Ana Catarina Franco!, Tiago Teodoro!?3, Diana Aguiar de Sousa'**, Ana Rita
Peralta'*®, Carla Bentes"*?, Filipa Falcdo!, Miguel Coelho!*%, Luisa Albuquerque!*
1-Servico de Neurologia, Departamento de Neurociéncias e Satiide Mental, Hospital Santa Maria, Centro
Hospitalar Lisboa Norte, Lisboa; 2-St George’s University of London, London, United Kingdom; 3-Ins-
tituto de Medicina Molecular de Lisboa, Lisboa; 4-Faculdade de Medicina da Universidade de Lisboa,
Lisboa; 6-Unidade de Farmacologia Clinica, Instituto de Medicina Molecular, Lisboa

PO112. The atypical form of neurodegeneration with brain iron accumulation (NBIA) type I: a visual and ocu-
lomotor study
Joana Jesus-Ribeiro!, Cldudia Farinha?, Margarida Amorim?, Anabela Matos', Aldina Reis?, Jodo Lemos!,
Miguel Castelo-Branco?, Cristina Janudrio!
1-Neurology Department, 2-Ophthalmology Department, 3-Otorhinolaryngology Department, Coimbra
University Hospital Centre, Coimbra; 4-Institute for Biomedical Imaging and Life Sciences, Faculty of
Medicine, University of Coimbra

PO113. Coreia generalizada hiperglicémica
Rita Rodrigues!, Renata Silva', Marta Lopes!, Carolina Figueira?, Mariana Leitdo Marques!
1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Entre Douro e Vouga, Santa Maria da Feira; 2-Servi¢o de Ima-
gem Médica - Neurorradiologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, Coimbra

PO114. Coreiafantasma
Ana Castro Caldas'?3, Miguel Coelho'?3*
1-Servico de Neurologia, Departamento das Neurociéncias, Hospital de Santa Maria, Lisboa, Portugal;
2-Laboratério de Farmacologia Clinica e Terapéutica, Faculdade de Medicina, Universidade de Lisboa,
Portugal; 3-Instituto de Medicina Molecular, Lisboa, Portugal; 4-CNS - Campus Neuroldgico Sénior, Tor-
res Vedras, Portugal

PO115. Telangiectasias cerebrais em doente com Ataxia-Telangiectasia: da RM-CE ao estudo anatomopatolégico
Francisco Antunes’, Inés Marques!, Miguel Grunho', Ana Calder6n?, Ana Oliveira?, Jodo Coimbra'
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Anatomia Patoldégica, Hospital Garcia de Orta; Almada

PO116. Siderose superficial e avulsdao do plexo braquial: uma rara relacao
Mariana Branco, José Mario Roriz
Servico de Neurologia - Centro Hospitalar de Entre o Douro e Vouga, Santa Maria da Feira

PO117. Hemicoreia/hemibalismo associado a hiperglicemia nao-cetética: descriciao de uma série de 8 casos.
Eduardo Freitas?, Margarida Lopes?, José Aratjo?, Ana Sofia Pessoa®, Ana Filipa Santos?, Sofia Rocha?,
Jodo Pinho?, Margarida Rodrigues?, Jodo Cerqueira?, Elia Baeta'
1-Servico de Neurologia, Hospital de Santa Luzia, Viana do Castelo; 2-Servico de Neurologia, Hospital de
Braga; 3-Servi¢o de Medicina Interna, Hospital de Famalicao

PO118. Discinésias oromandibulares e distonia generalizada de predominio nocturno
Ana Castro Caldas!?3, Patricia Pita Lobo?***, Leonor Correia Guedes'**, Miguel Coelho®**
1-Servico de Neurologia, Departamento das Neurociéncias, Hospital de Santa Maria, Lisboa, Portugal;
2-Servico de Neurologia, Hospital Fernando da Fonseca; 3-Laboratério de Farmacologia Clinica e Tera-
péutica, Faculdade de Medicina, Universidade de Lisboa, Portugal; 4-CNS - Campus Neurolégico Sénior,
Torres Vedras, Portugal

PO119. Dominios neurocognitivos da Impulsividade na Doenca de Parkinson (DP) e o impacto dos agonistas
dopaminérgicos
Mario Sousa!, Nadia Candrio®3, Fradique Moreira!, Catarina Duarte*?, Miguel Castelo-Branco®**, Cristi-
na Janudrio’
1-Departamento de Neurologia, Hospital Coimbra e Centro Universitario, Coimbra, Portugal; 2-Labora-
tério de Neurociéncias Visuais, Instituto de Imagem Biomédica em Ciéncias da Vida, IBILI, 3-Instituto
de Ciéncias Nucleares Aplicadas a Saude, ICNAS, 4-Laboratério de Bioestadistica e Informéatica Médica,
IBILI, Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra, Coimbra, Portugal.
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PO123.
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PO125.
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PO127.

PO128.

PO129.

PO13o0.

PO131.

PO132.

Doenca de Parkinson de inicio stibito: pode um evento de vida major desencadear a Doenca de Pa-
rkinson?

Raquel Barbosa!, Ana Castro Caldas®*5, Marcelo Mendonga', Joaquim Ferreira®>*°, Miguel Coelho*®
1-Servico de Neurologia, Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental; 2-Servico de Neu-
rologia, Departamento das Neurociéncias, Hospital de Santa Maria, Lisboa, Portugal; 3-Laboratério de
Farmacologia Clinica e Terapéutica, Faculdade de Medicina, Universidade de Lisboa, Portugal; 4-CNS -
Campus Neuroldgico Sénior, Torres Vedras, Portugal; 5-Unidade de Farmacologia Clinica, IMM, Lisboa
Hemicoreia secunddria a hiperglicemia

Sofia Grenho Rodrigues!, Sofia Nunes de Oliveira!, Nuno Ruivo? Raquel Gil Gouveia!

1-Departamento de Neurologia, 2-Departamento de Neuroradiologia, Hospital da Luz de Lisboa
Sindrome da Pessoa Rigida: o primado da clinica

Ana Luisa Sousa®, Gongalo Ca¢ao!, Marcio Cardoso?, Jodo Chaves!, José Barros!, Joana Damaésio!
1-Servico de Neurologia, Departamento de Neurociéncias, 2-Servico de Neurofisiologia, Departamento
de Neurociéncias, Hospital de Santo Anténio, Centro Hospitalar do Porto

Distonia facial do OFF isolada em doente com Doenca de Parkinson de inicio precoce

Ana Castro Caldas!?3*, Joaquim José Ferreiral>3*

1-Servico de Neurologia, Departamento das Neurociéncias, Hospital de Santa Maria, Lisboa, Portugal;
2-Laboratério de Farmacologia Clinica e Terapéutica, Faculdade de Medicina, Universidade de Lisboa,
Portugal; 3-Instituto de Medicina Molecular, Lisboa, Portugal; 4-CNS - Campus Neurolégico Sénior, Tor-
res Vedras, Portugal

Polineuropatia como primeira manifestacao neurolégica da Neurossarcoidose

Manuel Machado, José Rosa, Pedro Bras, Ana Romeiro, Manuel Manita

Centro Hospitalar Lisboa Central, Lisboa

Histiocitose de Erdheim-Chester - um desafio diagnéstico

Elisabete Rodrigues!?, Diana Melancia?, Andreia Fernandes?, Vanessa Vieira®*, Joaquim Calado?, Manuel
Manita?

1-Servico de Neurologia do Centro Hospitalar do Funchal, Madeira; 2-Servico de Neurologia, Hospital de
Santo Anténio dos Capuchos, Centro Hospitalar de Lisboa Central (CHLC), Lisboa; 3-Servico de Medi-
cina Interna, Hospital de Santo Espirito da Ilha Terceira, Agores; 4-Servico de Nefrologia, Hospital Curry
Cabral, Centro Hospitalar de Lisboa Central (CHLC), Lisboa

Leucodistrofia associada a mutacio do gene POLR3B

Sofia Figueiredo!, Carolina Soares?, Mafalda Sampaio®, Maria José Rosas®*

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Vila Nova de Gaia/Espinho; 2-Servigo de Neurologia, 3-Servi-
¢o de Pediatria, Centro Hospitalar Sao Jodo; 4-Unidade de doengas do Movimento, Hospital Sao Joao
Doenca de Creutzfeldt-Jakob esporadica provavel com teste second generation real-time quaking-
-induced conversion (RT-QulC) positivo

Catarina Damas, Cristina Rosado Coelho, Anabela Valadas, Rui Guerreiro, Cristina Semedo

Centro Hospitalar de Settibal

Tics funcionais com incongruéncia da marcha

Ricardo Varela, Rui Aratjo, Joana Ribeiro, S6nia Batista, Ana Morgadinho, Cristina Janudrio

Servico de Neurologia do Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra

Faléncia aut6nomica pura: um diagnéstico de exclusao.

Mariana Rocha, Henrique Costa

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Vila Nova de Gaia/Espinho

Investigacao de fatores interferentes no desempenho funcional, motor e cognitivo em pacientes com
doenca de Huntington: Uma série de caso

Dionatan Costa Rodrigues', Thays Andrade Apolinario!, Carmen Lucia Antdo Paiva?, Luciana Andrade
Agostinho#3*

1-Programa de P6s-Graduagdao em Neurologia da Universidade Federal do Estado do Rio de Janeiro/
UNIRIO, Rio de Janeiro, RJ, Brasil; 2-Programa de P6s-Graduagao em Genética e Biologia Molecular da
Universidade Federal do Estado do Rio de Janeiro/UNIRIO, Rio de Janeiro, RJ, Brasil; 3-Centro Universi-
tario FAMINAS - UNIFAMINAS, Muriaé, Minas Gerais, Brasil; 4-Fundacao Cristiano Varella — Hospital do
Cancer de Muriaé, Muriaé, Minas Gerais, Brasil

Efeito da estimulacdo cerebral profunda na camptocormia

Diogo Fitas'?, Juliana Castelo®®, Rui Vaz>**®, Maria José Rosas®®

1-Unidade de Neurologia, Unidade Local de Satide do Alto Minho; 2-Servigo de Neurologia, 3-Unidade
de Doencas do Movimento e Neurocirurgia Funcional, Centro Hospital de Sdo Jodo; 4-Faculdade de Me-
dicina da Universidade do Porto; 5-Servico de Neurologia, Centro Hospital Entre Douro e Vouga; 6-Uni-
dade de Neurociéncia Hospital CUF - Porto

Posters 8 JUNTO AOS POSTERS

Tema: Epilepsia e Patologia do Sono
Moderadores: Francisco Sales | Ricardo Rego

Crises epilépticas desencadeadas por Hiperglicémia Cetética no contexto de diabetes mellitus inau-
gural

Carlos Figueiredo, Mariana Santos, Leonor Rebordao, Patricia Lobo, Cristina Costa

Servico de Neurologia, Hospital Prof. Dr. Fernando Fonseca, E.PE., Amadora
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PO147.

Alestesia visual como apresentacdo de estado de mal focal

Ricardo Soares dos Reis!?, Bruna Melo*, Luisa Fonseca? Marta Carvalho'?, Ricardo Rego'

1-Servico de Neurologia, 2-Unidade de AVC, Centro Hospitalar de Sao Jodo, Porto; 3-Faculdade de Medi-
cina da Universidade do Porto; 4-Servico de Psiquiatria, Centro Hospitalar de Tondela-Viseu, Viseu
Estado de mal focal induzido por hiperglicemia

Ricardo Soares-dos-Reis"*, Francisca Costa?, Carolina Soares!, Jodo Ferreira-Coimbra®*, Helena Rocha',
Goreti Nadais'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, 3-Servico de Medicina Interna, Centro Hospita-
lar de Sao Joao, Porto; 4-Faculdade de Medicina da Universidade do Porto

Padroes histopatolégicos em criancas com Esclerose Mesial

Inés Rosario Marques', Sofia Quintas?, Carla Firmo?®, Rafael Roque?, José Pimentel®*

1-Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta; 2-Unidade de Neuropediatria, Departamento de Pe-
diatria, 3-Laboratério de Neuropatologia, Servico de Neurologia, 4-Centro de Referéncia de Epilepsias
Refractarias do Hospital de Santa Maria, CHLC

Estudo retrospectivo de Estado de Mal Epiléptico: uma anélise descritiva da mortalidade intra-hospitalar
Rita Martins', Leonor Rebordao’, Jodo Peres!, Raquel Tojal'?, Anténio Martins"?

1-Servico de Neurologia, 2-Laboratério de Neurofisiologia do Hospital Prof. Doutor Fernando Fonseca,
EPE, Amadora

Encefalite anti-GABA-b néo paraneopldsica: caso clinico

Mdrio Sousa, Francisco Sales, Ana Morgadinho

Departamento de Neurologia, Hospital Coimbra e Centro Universitdrio, Coimbra, Portugal

Beijo ictal como manifestacdo semiolégica num caso de epilepsia extra-temporal

Ant6nio Martins de Campos!, Dilio Alves?, Ricardo Rego®

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Vila Nova de Gaia/Espinho; 2-Unidade de Neurofisiologia,
Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Sao Joao

Epilepsia Mioclénica Tardia na Sindrome de Down (‘LOMEDS’)

Sofia Figueiredo', Marta Rodrigues?, Andreia Carvalho', Ana Filipa Geraldo?, Miguel Veloso'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, Centro Hospitalar de Vila Nova de Gaia/Espinho
Encefalite auto-imune extra-limbica associada a anticorpos anti-GAD 65

José Manuel Aratijo!, Inés Carvalho!, Jaime Rocha?, Jodo Pinho!, Carla Ferreira'

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

Encefalite limbica anti-LGI1: para além das crises faciobraquiais

Filipa Dourado Sotero!, Cristiana Silva!, Ana Catarina Franco!, Linda Azevedo Kauppila!, Rui Barreto!,
Ana Rita Peralta'"?3, Ana Patricia Antunes"?, Filipa Falcao!, Luisa Albuquerque'*

1-Servico de Neurologia, Departamento de Neurociéncias e Saide Mental, Hospital de Santa Maria, Cen-
tro Hospitalar Lisboa Norte; 2-Faculdade de Medicina da Universidade de Lisboa, Lisboa; 3-Laboratério
de Eletroencefalografia e Sono, Servico de Neurologia, Departamento de Neurociéncias e Satide Mental,
Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte; 4-Instituto de Medicina Molecular, Lisboa
Dos tiques a discinesia paroxistica nao cinesiogénica com breve passagem pela epilepsia - contributo
da clinica e EEG

José Beato-Coelho!, Patricia Marques', Pedro Correia', Catarina Cruto?, Conceic¢do Bento', Francisco Sa-
les!, Argemiro Geraldo'

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra; 2-Servico de Neurologia, Hospi-
tal de Matosinhos

Posters 9 JUNTO AOS POSTERS

Tema: Cefaleias e Doencgas Infeciosas
Moderadores: Ana Amélia Pinto | Elsa Parreira | Victor Oliveira

Recurrent painful ophthalmoplegic neuropathy - the great pretender

Ana Inés Martins, Cristina Duque, Carla Cecilia Nunes, Beatriz Santiago, Fradique Moreira, Jodo Lemos
Neurology Department, Coimbra University and Hospital Centre, Coimbra, Portugal

Hipotensio intracraniana espontinea seguida de hipertensao intracraniana

Gongalo Videira', Angelo Carneiro?, Alexandre Mendes!, Carlos Andrade!

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

A Sindrome da Orelha Vermelha - heterogeneidade clinica numa cefaleia atipica

Isabel Louc¢do de Amorim!, Isabel Pavdao Martins'?

1-Servico de Neurologia, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte; 2-Faculdade de Medi-
cina de Lisboa, Laboratério de Linguagem, Lisboa, Portugal

Apoplexia pituitdria, causa rara de cefaleia secunddria no idoso

Laurete da Concei¢do', Bruna Meira', Miguel Pinto!, Miguel Viana Baptista'*

1-Servico de Neurologia Hospital Egas Moniz; 2- CEDOC- Faculdade de ciéncias médicas

Cefaleia trigémino-autonémica secunddria a empiema subdural: uma apresentacao atipica em doen-
te idoso

Andreia Fernandes, Diana Melancia, Pedro Bras, Ary Sousa, Paula Esperanca, Isabel Henriques, Manuel
Manita

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa Central
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Sinapse

C060.

Enxaqueca na Doenca Celiaca: sintoma ou comorbilidade?

Inés Rosdrio Marques, Francisco Antunes, Miguel Grunho

Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta

Neuropatia Oftalmoplégica Dolorosa Recorrente

Rodrigo Palhas Vieira, Rui Pedro Guerreiro

Centro Hospitalar Setubal - Hospital de Sdo Bernardo, Settibal

Plexopatia braquial por Herpes Zoster — aspetos clinicos, imagiol4gicos e neurofisiol6gicos

Gongalo Videira', Bruno Moreira?, Ana Paula Sousa®, Rui Felgueiras'

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

Atrofia ponto-cerebelosa e degenerescéncia olivar hipertréfica bilateral num doente com infec¢ao HIV
Inés Laranjinha', Margarida Calejo', Cristina Soeiro®, Luis Albuquerque?, José Pedro Rocha Pereira®, Ma-
rina Magalhdes!, Ana Paula Tavares®, Ernestina Santos!

1-Servico de Neurologia; 2-Servico de Neurorradiologia; 3-Servigo de Infecciologia — Centro Hospitalar
do Porto — Hospital de Santo Anténio (CHP-HSA)

Schistosomiase cerebral em viajante oriundo de Sao Tomé e Principe

Rui Duarte Armindo!, Sénia Costa', Vania Almeida', David Rodrigues?®, Candida Barroso’

1-Unidade de Neurologia, 2-Servico de Imagiologia, Hospital Vila Franca de Xira

Lesoes encefilicas atipicas em doente com paraparésia espastica e infeccdo a HTLV-1

Claudia Borbinha', Miguel Pinto', Inés Gil? Jaime Nina®*, Miguel Viana Baptista'*

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, 3-Servico de Doengas Infecciosas e Medicina
Tropical, Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental; 4-Nova Medical School, Universida-
de Nova de Lisboa

Mucormicose rino-cerebral em doente com cetoacidose diabética no Servico de Urgéncia

Marco Fernandes', Bruna Meira!, Paulo Bugalho!'*, Pedro Andrade Silva®, Ricardo Santos?

1-Servico de Neurologia, 3-Servico de Otorrinolaringologia, 3-Servico de Oftalmologia, Hospital de Egas
Moniz, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental; 4-CEDOC - NOVA Medical School, Universidade Nova de
Lisboal

Meningoencefalite tuberculosa revisitada

Marco Fernandes', Bruna Meira', Jodo Pedro Marto!, Ana Sofia Correia'?, Miguel Viana-Baptista'
1-Servico de Neurologia, Hospital de Egas Moniz, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental; 2-CEDOC - NOVA
Medical School, Universidade Nova de Lisboa

Meningoencefalite por Cryptococcus neoformans em doente imunocompetente - quando o virus Eps-
tein-Barr é a chave

Marco Fernandes', Duarte Noronha?

1-Servico de Neurologia, Hospital de Egas Moniz, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental; 2-Servico de Neu-
rologia, Hospital Dr. Nélio Mendonga, Servigco de Satide da Regido Auténoma da Madeira

Atingimento vasculitico do sistema nervoso central na coinfec¢ao VIH/Hepatite C

Paula Salgado!, Sara Duarte!, Ana Cipriano?, Sofia Pina®, Miguel Abreu?, Anténio Marinho*, Carlos An-
drade!

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Doenca Infeciosas, 3-Servico de Neurorradiologia, 4-Servico de
Neurofisiologia, Hospital de Santo Anténio, Centro Hospitalar do Porto

Caracterizacgdo de nevrite éptica sifilitica em doente imunocompetente.

José Manuel Aratjo!, Inés Carvalho!, Leandro Marques', Tatiana Queir6s?, Jodo Pinho!

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

Hipersexualidade pé6s-encefalite por herpes simplex

Leandro M. Marques, Alvaro Machado

Servico de Neurologia, Hospital de Braga - Braga

Sindrome do dpex orbitario por mucormicose a Rhizopus arrhizus

Soraia Vaz, Diana Melancia, Jodo Sequeira, Jodo Lourengo

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa Central

Leucoencefalopatia multifocal progressiva - da negatividade do estudo complementar ao reforco do
imperativo clinico

Ricardo Varela!, Mario Sousa!, Olinda Rebelo?, Herminio T4o®, Carla Nunes'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Anatomia Patoldgica, 3-Servigo de Neurocirurgia, Centro Hospita-
lar e Universitdrio de Coimbra

Comunicacoes Orais 7 SALA A

Tema: Ataxias e Doencas do Movimento
Moderadores: Ana Graca Velon | Miguel Gago

Serum lipid alterations in GBA-associated Parkinson’s disease.

Gabriel Miltenberger-Miltenyi', Leonor Correia Guedes'?, Robin Barry Chan®, Marcos Anténio Gomes',
Vasco A. Conceigao!, Raquel Bouga Machado', Tiago Soares!, Yimeng Xu®, Paulo Gaspar?, Joao André
Carrigo'®, Roy N. Alcalay®, Joaquim J. Ferreira!”’, Tiago Fleming Outeiro®

1-Instituto de Medicina Molecular, Faculdade de Medicina, Universidade de Lisboa, Lisbon, Portugal;
2-Department of Neurosciences and Mental Health, Neurology, Hospital de Santa Maria - CHLN, Lis-
bon, Portugal; 3-Columbia University Medical Center, Department of Pathology and Cell Biology, Taub
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Institute for Research on Alzheimer’s Disease and the Aging Brain, New York, NY, USA; 4-Lysosome and
Peroxisome Biology Unit (UniLiPe), Institute of Molecular and Cell Biology (IBMC), University of Opor-
to, Oporto, Portugal; 5-Instituto de Microbiologia, Faculty of Medicine, University of Lisbon, Portugal;
6-Columbia University Medical Center, Department of Neurology, New York, NY, USA; 7-Laboratory of
Clinical Pharmacology and Therapeutics, Faculty of Medicine, University of Lisbon, Portugal; 8-Depart-
ment of Experimental Neurodegeneration, Center for Nanoscale Microscopy and Molecular Physiology
of the Brain, Center for Biostructural Imaging of Neurodegeneration, University Medical Center Gottin-
gen, Gottingen, Germany

Prevaléncia de Distiirbio do Sono REM na Atrofia de Miiltiplos Sistemas

Inés Correia, Patricia Marques, Mario Sousa, Fradique Moreira, Jodo Lemos, Ana Morgadinho, Alcinda
David, Cristina Janudrio

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra

Apomorphine Role in Advanced Parkinson’s Disease - Coimbra’s Experience

Diogo Reis Carneiro!, Mdrio Sousa', Fradique Moreira!, Cristina Januario'?

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra; 2-Faculdade de Medicina, Uni-
versidade de Coimbra.

Arquitectura do sono e doenca de Parkinson - revisao de série de doentes

Inés Laranjinha!, Margarida Calejo', Luisa Sousa’, Jodo Lopes?, Jodo Ramalheira?, Anténio Martins da
Silva?, Anténio Bastos Lima!, Marina Magalhaes!

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurofisiologia — Centro Hospitalar do Porto — Hospital de Santo
Anténio (CHP-HSA).

Ataxia de Beauce em Portugal — as primeiras familias

Margarida Calejo!, Isabel Alonso®, Luis Albuquerque?, Jodo Cerqueira?, Ernestina Santos!, Jorge Sequei-
ros®, José Barros!, Joana Damadsio’

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, Hospital de Santo Anténio, Centro Hospitalar
do Porto; 3-UnIGENe, Instituto de Biologia Molecular e Celular; Instituto de Investigacao e Inovacdo em
Satde (i3S), Universidade do Porto; 4-Servigo de Neurologia, Hospital de Braga

Mortalidade na Doenca de Parkinson: impacto de fatores demogrificos e clinicos numa coorte portu-
guesa

Margarida Calejo!, Joana Martins!, Joana Damadsio!, Sara Cavaco'?, Armando Teixeira-Pinto®, Alexandre
Mendes!, Nuno Vila-Cha!

1-Servico de Neurologia, 2-Unidade de Neuropsicologia, Centro Hospitalar do Porto; 3-University of
Sydney

Andlise prospectiva do beneficio do tratamento com toxina botulinica no tremor cefalico

Leonor Rebordao, Mariana Santos, Carlos Figueiredo, Cristina Costa, Patricia Pita Lobo

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

Estudo retrospectivo de uma série de doentes com diagnéstico clinico de Paralisia Supranuclear Pro-
gressiva aplicando os novos critérios.

José Manuel Aratjo, José Nuno Alves, Ana Filipa Santos, Jodo Pinho, Alvaro Machado, Gisela Carneiro,
Margarida Rodrigues

Servico de Neurologia do Hospital de Braga

Fadiga e Disttirbios do Sono na Doenca de Parkinson

Diogo Fitas'?, Juliana Castelo®*, Maria José Rosas®®

1-Unidade de Neurologia, Unidade Local de Satide do Alto Minho; 2-Servigo de Neurologia, 3-Unidade
de Doencas do Movimento e Neurocirurgia Funcional, Centro Hospital de Sdo Jodo; 4-Servico de Neuro-
logia, Centro Hospital Entre Douro e Vouga

Apraxia na Doenca de Parkinson: correlativos motores e cognitivos

Pedro Correia, Miguel Tédbuas-Pereira, Mario Sousa, Ana Morgadinho, Cristina Janudrio

Servico de Neurologia - Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra

Comunicacdes Orais 8 SALAB

Tema: Epilepsia e Patologia do Sono
Moderadores: Anténio Martins da Silva | Dilio Alves

Evolugdo atipica no espectro de Epilepsias Infantis com Pontas Centro-temporais

Inés Rosario Marques', Daniel Carvalho?, Adilia Seabra?, Ana Beato?, Ana Isabel Dias®?

1-Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta; 2-Laboratério de Electroencefalograma, 3-Servico de
Neurologia Pediatrica, Hospital D. Estefania, CHLC

Estado de Mal convulsivo e Estado de mal ndo convulsivo: Andlise retrospectiva, descritiva e compara-
tiva de uma série hospitalar

Leonor Rebordao, Rita Martins, Joao Peres, Raquel Tojal, Anténio Martins

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

Low serum levels of miR-22 inversely correlates with hippocampal P2X7 receptor and IL-1f overex-
pression in Mesial Temporal Lobe Epilepsy patients

Barbara Leal'?, Cldudia Carvalho'?, Jodo Chaves®, Andreia Bettencourt"?, Daniela Boleixa', Rui Rangel*,
Agostinho Santos®, Joel Freitas®, Jodo Lopes®, Jodo Ramalheira®, Berta Martins da Silva'?, Paulo P Cos-
tal?7, Paulo Correia-de-S4®, Anténio Martins da Silva®®

1-Laboratério de Imunogenética, Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar (ICBAS) — Universidade
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do Porto; 2-Unidade Multidisciplinar de Investigacao Biomédica, Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel
Salazar, Universidade do Porto - UMIB/ICBAS/UP; 3-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar do Porto
— Hospital de Santo Anténio (CHP-HSA); 4-Servico de Neurocirurgia, CHP-HSA; 5-Servico de Patologia
Forense, Instituto Nacional de Medicina Legal e Ciéncias Forenses — Delegacdo do Norte (INMLCF-DN);
6-Unidade de Neurofisiologia CHP-HSA; 7-Instituto Nacional de Satide Dr. Ricardo Jorge — INSA; 8-Labo-
ratério de Farmacologia e Neurobiologia — Center for Drug Discovery and Innovative Medicines (MedI-
nUP), Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar [ICBAS], Universidade do Porto

Utilizacdao da lacosamida endovenosa no estado de mal epilético refratério e super-refratrio — expe-
riéncia clinica num hospital tercidrio

Soraia Vaz, Pedro Bras, Ary de Sousa, Manuel Manita

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa Central

Proposal of an electrooculogram montage to distinguish different eye movements in electroencepha-
lography studies

Cristina Rosado Coelho!, Guadalupe Fernandez-Baca Vaca'?, Hans Liiders!?

1-Epilepsy Center, University Hospitals, Cleveland Medical Center, Cleveland, Ohio, USA; 2-Case Wes-
tern Reserve University, School of Medicine, Cleveland, Ohio, USA

Caibras noturnas - Evidéncia clinica e polissonografica de associacdo frequente a outras patologias de
sono

Claudia Marques-Matos'?, Carla Bentes®>?, Ana Rita Peralta®*

1-Servico de Neurologia do Centro Hospitalar de Sao Jodo; 2-Laborat6rio EEG/Sono, Servico de Neuro-
logia do Centro Hospitalar Lisboa Norte; 3-Departamento de Neurociéncias Clinicas e Satide Mental da
Faculdade de Medicina da Universidade do Porto, Porto; 4-Faculdade de Medicina da Universidade de
Lisboa

Verao vs inverno. influéncia da temperatura e da poluicido atmosféricas no sono e nos disttirbios res-
piratérios do sono

Claudia Pereira, Richard Staats, Susana Moreira, Dina Escaleira, Jodo Valenca, Paula Pinto, Cristina Barbara
Laboratério do Sono, Servico de Pneumologia - Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte,
Lisboa - Portugal

Perturbacdo de Comportamento do Sono REM no diagnéstico das doencas neurodegenerativas: Ana-
lise retrospectiva de polissonografias do Hospital Egas Moniz 2012-2017

Manuel Salavisa', Jodo Pedro Marto!, Luisa Alves'?, Paulo Bugalho'?

1-Servico de Neurologia, Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental; 2-CEDOC, Nova Me-
dical School, Universidade Nova de Lisboa

Impacto do uso do CPAP na melhoria da ins6nia em homens e mulheres com SAOS

Isabel Lougao de Amorim, Ana Rita Peralta, Carla Bentes

Departamento de Neurociéncias, Servico de Neurologia, Laboratério de EEG/ Sono, Hospital de Santa
Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte

Microdespertares na sindrome de apneia obstrutiva do sono (SAOS) - sintomas semelhantes na au-
séncia de dessaturacdo de oxigénio?

Sara Parreira!, Dulce Neutel®?, Carla Bentes®>?, Ana Rita Peralta®*

1-Servico de Neurologia, 2-Laboratério de EEG/Sono, Servico de Neurologia, Hospital de Santa Maria
- Centro Hospitalar Lisboa Norte, Lisboa; 3-Servico de Neurologia, Hospital Espirito Santo, Evora; 4-Fa-
culdade de Medicina, Universidade de Lisboa, Lisboa

SESSAO SPN SALA A
Casos Clinicos
(discussao interativa com painel de peritos)

Demeéncia - Ana Verdelho | Elia Baeta
Neuropediatria - Rita Lopes | Isabel Fineza
Doenca Neuromuscular - Luis Negrdo | Candida Barroso

SIMPOSIO SALA A
Bial

Estudo Euro-Esli: Highlights 32° Congresso Internacional de Epilepsia

Moderador: Joao Chaves
Palestrante: Francisco Sales
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14:30-16:00

14:30-14:50

14:50-15:10

15:10-15:35

15:30-15:50

15:50-16:00

14:30-16:00

14:30-14:55

14:55-15:20

MESA REDONDA SALA A
Doencas do Movimento
Moderador: Alexandre Mendes

Caminhos cruzados entre alfa-sinucleina e epigenética na doenca de Parkinson
Tiago Outeiro

Microbiota e doenca de Parkinson

Cristina Januario

A hipétese “dual-hit"” na doenca de Parkinson - implicacdes clinicas

Alexandre Mendes

Diferentes popula¢gdes com DP ou diferentes decisores?

Prescricdo de antiparkinsénicos na Europa

Mario Miguel Rosa

Discussao

MESA REDONDA SALAB
Epilepsia

Crises epilépticas e epilepsias em diferentes ambientes hospitalares

Moderador: Nuno Canas

Crises no servico de urgéncia

Vanessa Silva

Crises nas Unidades de Cuidados Intensivos
Ricardo Rego

15:20-15:45 Crises na Unidade de AVC
Carla Bentes
15:45-16:00 Discussao
16:00-16:30 Entrega de Prémios e Encerramento SALA A
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Comunicacoes Orais

Seasons and ALS time of death

Mamede de Carvalho'?, Susana Pinto'

1-Instituto de Medicina Molecular and Instituto de Fisiologia,
Faculty of Medicine, University of Lisbon, Lisbon, Portugal;
2-Department of Neurosciences and Mental Health, Hospital de
Santa Maria-CHLN, Lisbon, Portugal

mamedemg@netcabo.pt

Introduction: Respiratory complications are the main
cause of death in amyotrophic lateral sclerosis (ALS). Season
associated-death risk has not been addressed before in ALS.

Objective: To assess month/season associated-death risk
in ALS.

Methods: We included all patients followed in our Unit who
deceased before January 1st 2016, and excluded those with
uncertain information. 2-test assessed differences between
months/seasons. A two-step cluster analysis explored onset
form and time of death. Values of p<0.05 or p<0.01 (multiple
comparisons) were set as significant.

Results: From 778 ALS patients, 543 had died at the censor
date. Absolute death number was 46,46,37,47,38,50,41,43,41,
48,40,66, for each month from January to December, respec-
tively. No significant difference existed when considering all
months and seasons globally (p>0.05). Significant differences
were found when comparing December (highest rate, 12.2%)
with March, May, July, August, September, November (p<0.05).
Deaths were higher in winter than in spring (p=0.031), but
similar between winter-summer (p=0.16), winter-autumn
(p=0.087). Bulbar-onset patients had a relative increased
death rate in summer, while spinal-onset patients died more
frequently in winter.

Discussion: Dehydration is probably a risk factor for pa-
tients with dysphagia in summer and respiratory infections
for patients with weak cough in winter. Flu vaccination, better
ventilatory and cough assistance in winter and hydration in
summer for bulbar patients should be implemented.

International Survey of ALS Experts
about Critical Questions for Assessing
Patients with ALS.

Miltenberger Miltenyi Gabriel', Ryczkowski Adam?®, Andersen
Peter?, Gromicho Marta', Grosskreutz Julian®, Kuzma-
Kozakiewicz Magdalena®’, Petri Susanne®, Piotrkiewicz Maria®,
De Carvalho Mamede'?

1-Institute of Physiology, Instituto de Medicina Molecular,
Faculty of Medicine, University of Lisbon, Lisbon, Portugal;
2-Department of Neurosciences and Mental Health, Hospital
de Santa Maria-CHLN, Lisbon, Portugal; 3-Department of
Neuromuscular System Engineering, Nalecz Institute of
Biocybernetics and Biomedical Engineering, Polish Academy

of Sciences, Warsaw, Poland; 4-Institute of Pharmacology

and Clinical Neuroscience, Umea University, Umed, Sweden;
5-Hans Berger Department of Neurology, Jena University
Hospital, Jena, Germany; 6-Department of Neurology, Medical
University of Warsaw, Warsaw, Poland; 7-Neurodegenerative
Disease Research Group, Medical University of Warsaw, Warsaw,
Poland; 8-Department of Neurology, Hannover Medical School,
Hannover, Germany.

gmiltenyi@medicina.ulisboa.pt

Objective: To define an applicable dataset for ALS patient
registries we weighted specific clinical items as scored by
worldwide ALS experts.

Methods: Sixty participants were invited based on relevant
clinical work, publications and personal acquaintance. They

Sinapse

rated 160 clinical items consensually agreed by the members
of our project, incorporating specialists from five European
Centres. Scoring scheme was defined as: 1 - essential; 2 - im-
portant; 3 - not very important. A mixed effect model was ap-
plied to rank items and to find possible correlations with geo-
graphical region (Europe vs. outside Europe).

Results: We received 40 responses, 20 from Europe and 20
from outside; 42/160 data were scored as essential by >50%
of the respondents, including: date of birth, gender, date of
disease onset, date of diagnosis, ethnicity, region of onset,
predominant upper neuron (UMN) or lower motor neuron
(LMN) impairment, proximal versus distal weakness, respira-
tory symptoms, dysarthria, weight loss, signs of LMN/UMN
involvement, emotional incontinence, cognitive changes, re-
spiratory signs, neck weakness, body mass index, ALSFRS-R
at entry, ALSFRS-R subscores at entry, timing and pattern of
spreading and staging, electromyography, spirometry, MRI,
CK level, riluzole intake, genetic background, history of physi-
cal exercise and previous and current main occupation. Four
components were scored as non-relevant, including place of
birth, blood pressure and pain at onset. There was no signifi-
cant difference between regions (European vs. non-European
countries).

Conclusions: Our study identified a consensual set of clini-
cal data with 42 specific items that can be used as a minimal
data set for patient registers and for clinical trials.

Biomarcadores Respiratérios na
Abordagem Clinica da Esclerose Lateral
Amiotrofica

Ana Catarina Pronto-Laborinho’, Marta Gromicho', Mariana
Pereira’, Catarina S. Lopes’, Nuno C. Santos', Filomena A.
Carvalho', Mamede de Carvalho'*?

1-Instituto de Medicina Molecular, Faculdade de Medicina,
Universidade de Lisboa, Lisboa, Portugal; 2-Servico de
Neurofisiologia, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar
Lisboa Norte, Lisboa, Portugal
anapronto@medicina.ulisboa.pt

Introducio: Esclerose Lateral Amiotréfica (ELA) é uma do-
enca neurodegenerativa rapidamente progressiva. A insufici-
éncia respiratoria é a principal causa de morte. A proteina das
células de clara (CC-16) é um biomarcador associado a disfun-
¢do ventilatéria e a inflamacao pulmonar em doencas. respi-
ratdrias. A normalidade da funcdo eritrocitdria é essencial na
oxigenacao tecidular.

Objectivos: Avaliar a CC-16 como biomarcador na insufici-
éncia respiratéria e estudar a morfologia e propriedades vis-
coeldsticas dos eritrgcitos, em doentes com ELA.

Métodos: Estuddmos 81 pacientes com ELA e 30 controlos.
A proteina CC-16 foi quantificada por ELISA. Os eritrocitos fo-
ram analisados por Microscopia de Forca Atémica (AFM).

Resultados: Os niveis de CC-16 sao significativamente
mais elevados nos doentes (10,56 ng / ml + 6,84 vs 8,34 ng
/ ml £ 3,10, p = 0,02). Niveis anormais de CC-16 é um factor
predictivo de ventilacdo nos 6 meses seguintes (p = 0,01) e de
mortalidade. Os eritrcitos dos doentes tém maior espessu-
ra, drea e volume, mas reducao da rugosidade e da fluidez da
membrana, assim como menor negatividade (potencial zeta).

Conclusdes: O aumento dos niveis de CC-16 traduz a res-
posta inflamatéria pulmonar associada a insuficiéncia venti-
latéria, antecipando a faléncia respiratéria, dando informacao
adicional aos testes respiratérios convencionais. As alteracoes
eritrocitarias podem estar relacionadas com alteracoes na
composicao lipidica do eritrcito. Desenvolvemos mais estu-
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dos para testar o valor de biomarcadores inflamatoérios pul-
monares em ALS, para dissecar as alteracdes de eritrdcitos e
para explorar uma potencial ligacdo entre ambos.

Epidemiologia da neuropatia
periférica na drea de referéncia de um
centro terciario

Catarina Falcdo de Campos', Isabel Concei¢do'?

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

Introduc@o: A neuropatia periférica (NP) trata-se de uma
doenca heterogénea com diferentes etiologias, sendo uma das
patologias neuroldgicas mais frequentes. No entanto, a epide-
miologia da NP ndo se encontra ainda caracterizada na popu-
lagdo portuguesa. O objectivo deste trabalho é caracterizar a
incidéncia de NP e das diferentes etiologias na populacdo da
drea de referéncia de um centro tercidrio.

Métodos: Estudo retrospectivo de doentes consecutivos
com diagnéstico neurofisiolégico de novo de NP entre o peri-
odo de 2012 e 2016. Os doentes foram identificados a partir do
Laboratério de Electromiografia e cujo electromiograma apre-
sentava critérios para polineuropatia (PNP), mononeuropatia
multipla, ganglioneuronopatia e neuropatia motora com blo-
queios de condugao.

Resultados: Foram avaliados 675 doentes com uma idade
meédia de 61 anos (+16,14) e com predominéncia no sexo mas-
culino (59%). A incidéncia estimada de NP foi de 47 por 100
000 pessoas/ano. A maioria dos casos (95%) cumpriam crité-
rios para PNP. A Diabetes Mellitus foi a etiologia mais frequen-
te (27,3%) seguida da Hereditdria (19,5%), Imuno-mediada
(16,8%) e Toxica (11,3%). Etiologia desconhecida (idiopatica
ou com investigacdo incompleta) correspondeu a 9,4%. Os res-
tantes casos (15,8%) apresentavam como etiologia Doenca sis-
témica, Metabdlica, Défice de vitamina B12 e Doenca critica.

Conclusdes: A incidéncia de NP foi ligeiramente inferior
quando comparada com estudos epidemiolégicos europeus.
Em contraste com outras séries, a PNP hereditdria e a PNP imu-
no-mediada foram mais frequentes na nossa populagao. Estas
diferencas podem ser explicadas pelo facto de os doentes inclu-
idos terem sido diagnosticados num centro hospitalar tercidrio.

Assim, sdo necessdrios mais estudos epidemiolégicos para
melhor compreensao da incidéncia e etiopatogenia da NP na
populacdo portuguesa.

Agqulha concéntrica e monopolar para
determinacdo do jitter no orbicularis oculi

Miguel Oliveira Santos'?, Michael Swash?*3, Mamede de
Carvalho'?

1-Instituto de Fisiologia. Instituto de Medicina Molecular.
Faculdade de Medicina da Universidade de Lisboa, Portugal;
2-Departamento de Neurologia. Departamento de Neurociéncias
e de Saide Mental. Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar
Lisboa Norte, Portugal; 3-Departments of Neurology and
Neuroscience. Barts and the London School of Medicine, Queen
Mary University of London, London, United Kingdom.
migueloliveirasantos@hotmail.com

Introducdo: O estudo de fibra tnica é particularmente
atil na abordagem diagnéstica da miastenia gravis (MG) no
contexto de estimulacdo repetitiva normal. Contudo, existem
algumas ressalvas em relagdao ao seu uso, nomeadamente a
esterilizacao e manutencao regular do eléctrodo. A utilizacao
de eléctrodos descartdveis e mais econémicos, tais como a
agulha concéntrica (C) e monopolar (M), tem sido explorada e
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cada vez mais aplicada na investigacao destes doentes.

Objectivos: Investigar se as C e M podem ser usadas indis-
tintamente para determinacdo do jitter no orbicularis oculi, e
estudar o impacto da selecao de um filtro de baixa-frequéncia
especifico (1 ou 3 kHz).

Metodologia: Foram incluidos 100 doentes com o diagnds-
tico presuntivo de MG ocular que requereram a determinacao
do jitter. A avaliacdo neurofisiolégica decorreu de forma ale-
atéria com C (50) e M (50) nos diferentes doentes (10 pares/
olho). Adicionalmente, foram ainda selecionados arbitraria-
mente filtros de baixa-frequéncia/olho.

Resultados: 48 tiveram o diagndstico definitivo de MG
ocular e os restantes outros diagndsticos (controlos). Ambos
os grupos foram investigados com C (24/26) e M (24/26). O
grupo controlo teve uma distribuicdo normal, independente-
mente do tipo de agulha ou filtro utilizado. O seu valor médio
foi semelhante com C e M (1 ou 3 kHz). Ao invés da M-3 kHz,
o intervalo médio de potencial (MIPI) teve uma distribuicao
normal com C (1 ou 3 kHz). O limiar do jitter foi calculado em
cada grupo (média + 2,5 DP). A sensibilidade no diagnéstico
de MG ocular foi ligeiramente maior com C-3 kHz quando
comparado com M-1 kHz (p=0,02).

Conclusdes: Os nossos resultados favorecem uma ligeira
vantagem da C-3 kHz em relacdo a sensibilidade, sem impac-
to aparente na especificidade. Contudo, considerando que as
diferentes abordagens sao semelhantes, cada laboratério po-
derd decidir qual a técnica mais conveniente a ser utilizada na
investigacdo diagndstica da MG ocular.

Utilidade diagnédstica de bidpsia
muscular em doentes com HiperCKemia
pauci-sintomaticos

Raquel Barbosa', Paula Salgado?, Luis Fontdao?, Manuel Melo
Pires*, Ricardo Taipa*

1-Servigo de Neurologia, Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar
Lisboa Ocidental; 2-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de
Entre o Douro e Vouga, EPE; 3-Servico de Neurologia, 4-Unidade
de Neuropatologia, Departamento de Neurociéncias, Centro
Hospitalar do Porto — Hospital Santo Anténio
ana.r.barbosa@hotmail.com

Introduc@o: Classicamente associada a presenca de doenca
neuromuscular, o aumento persistente de valores de creatina
quinase (CK) pode ser encontrado em individuos assintoma-
ticos e sem patologia muscular- Hiperckémia assintomatica.

Objectivos: avaliar a rentabilidade diagndstica da biépsia
muscular em doentes assintomdaticos ou minimamente sinto-
maticos e com CK elevados.

Métodos: estudo retrospectivo de todas as bidpsias mus-
culares analisadas no Centro Hospitalar do Porto entre Janei-
ro de 2013 e Junho de 2017. Incluidos todos os doentes com
CK > 306 U/L na auséncia de fraqueza muscular ou outros
sinais neurologicos, antecedentes de doenca neuromuscular,
doencas sistémicas, alteracdoes metabdlicas, uso de estatinas
ou toxicos. Mialgias ligeiras ou caimbras foram consideradas
sintomas minor, nao sendo critérios de exclusdo. As biépsias
foram divididas em 3 grupos: normais; alteragdes inespecifi-
cas e alteracoes patoldgicas. Foram recolhidos os diagnésticos
realizados/atribuidos na sequéncia das bidpsias musculares.

Resultados: Das 810 bi6psias analisadas correspondentes a
este periodo, cumpriam critérios 69 doentes, 38 sexo masculino
(55%), idade média a data da biépsia 44 anos (1-86). Valor mé-
dio de CK 4640 U/L (319-78010), 37 (54%) com CK > 1000 U/L.
44 (64%) doentes com mialgias, 3 (4%) caimbras e 24 (35%) as-
sintomadticos. A biépsia foi normal em 6 (9%), apresentava alte-
racoes inespecificas em 32 (46%) e patolégicas em 29 (42%). Foi
feito um diagnéstico definitivo em 28 doentes (41%), sendo os
mais frequentes: Doenca de McArdle (6), Miopatia Necrotizan-
te Aguda (4), Miopatia inflamatdria (3). A presenca de valores
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de CK> 1000 U/L mostrou uma tendéncia estatistica para um
maior nimero de diagnésticos (p=0,05). Nao foram encontra-
das outras associagoes entre realizacdo de diagndstico e outras
varidveis (idade, sexo ou presenca de sintomas).

Conclusdo: A biépsia muscular permitiu um diagnéstico
em 42% dos doentes com HyperCKemia paucisintomadtica.
Valores de CK mais elevados associaram-se a maior probabili-
dade de obtencdo de um diagnéstico.

Envolvimento miocardico em doentes
com défice de disferlina

Mario Sousa', Luciano Almendra!, Ana Novo', Argemiro
Geraldo', Paulo Donato? Maria Jodo Ferreira®, Anabela Matos',
Luis Negrao!

1-Unidade de Doengas Neuromusculares, Departamento

de Neurologia, 2-Departamento de Imagem Médica,
3-Departamento de Cardiologia, Centro Hospitalar e
Universitdrio de Coimbra, Coimbra, Portugal
mariolOsousa@hotmail.com

Introducéo: Sao atualmente reconhecidos diferentes fe-
nétipos clinicos causados por mutagoes no gene da disfer-
lina (DYSF), sendo os mais comuns: LGMD2B, miopatia de
Miyoshi e miopatia distal do tibial anterior. A disferlina é uma
proteina importante nos processos de reparagao da membra-
na plasmadtica. Resultados recentes sugerem que o défice de
disferlina pode afetar também o musculo cardiaco, podendo
levar ao desenvolvimento de cardiomiopatia.

Objectivo: Identificagdo de envolvimento do miocardio em
doentes com confirmagao molecular da deficiéncia de disferlina.

Métodos: Estudo observacional prospetivo de doentes
com diagnéstico molecular de disferlinopatia. Dez doentes
foram incluidos e submetidos a Ressonancia Magnética car-
diaca (RMC) 1,5 Tesla, para avaliacdao do volume do ventriculo
esquerdo (LVV), calculo da fracao de ejecdo (FE) e realce tardio
ap6s administracao de gadolinio (LGE), para avaliar a presen-
¢a de fibrose miocérdica.

Resultados: A nossa amostra apresentou uma média de
idades de 44.8 anos, uma idade média de diagnéstico de 26.6
anos e uma ligeira predominéancia do género masculino (60%).
A RMC revelou um LVV médio de 147,5 mL e FE média de 63%.
Um doente apresentou cardiomiopatia dilatada severa (LVV 329
mL e FE 29%). A imagem de LGE mostrou fibrose intramiocér-
dica focal em 3 doentes (30%). Nenhum dos parametros clini-
cos e laboratoriais avaliados (status funcional, niveis de CK e
estudo molecular) se correlacionou com a presenga de LGE.

Conclusdo: Os nossos resultados demonstram envolvi-
mento cardiaco nas disferlinopatias, subclinico em 30% dos
doentes e clinicamente significativo em 1 doente. Ndo se iden-
tificou nenhuma variavel clinica, analitica ou molecular capaz
de predizer a presenca de fibrose miocérdica.

Miastenias congénitas numa
subpopulacdo do norte de Portugal

Ana Luisa Sousa', Ernestina Santos’, Jodo Martins?, Ana Paula
Sousa®, Marcio Cardoso?, Fernando Silveira*, Goreti Nadais®,
Ricardo Maré®, Teresa Coelho®, Manuela Santos®

1-Servico de Neurologia do Centro Hospitalar do Porto;
2-Servigo de Neurologia do Hospital Pedro Hispano - Unidade
Local de Satide de Matosinhos; 3-Servico de Neurofisiologia do
Centro Hospitalar do Porto; 4-Servigo de Neurologia do Centro
Hospitalar de Sao Joao; 5-Servigo de Neurologia do Hospital de
Braga; 6-Servico de Neuropediatria do Centro Hospitalar do Porto
- Centro Materno Infantil do Norte

luisacmsousa@gmail.com

Introducéo: as miastenias congénitas sao causas raras de

distarbios do funcionamento da placa neuromuscular que
cursam habitualmente com fatigabilidade muscular. Tratam-
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-se de doencas clinica e geneticamente heterogéneas.

Objetivo: caracterizar um grupo de doentes com sindro-
mes miasténicos congénitos.

Metodologia: foram revistos, retrospetivamente, os proces-
sos clinicos de doentes com sindromes miasténicos congéni-
tos de uma amostra de conveniéncia. Os doentes sao seguidos
em quatro hospitais do norte de Portugal. Foram analisadas
caracteristicas demogrdficas, clinicas e eletromiograficas,
bem como as mutacdes genéticas identificadas.

Resultados: identificaram-se 21 doentes de 14 familias, in-
cluindo sete pares de irmaos, com uma idade mediana atual
de 34 anos (entre 13-53 anos). Entre os doentes com mutacao
genética identificada (n=17), as mais frequentes foram as da
subunidade epsilon do receptor da acetilcolina (n=10, 59%), se-
guidas pelas mutagdes da DOK-7 (n=6, 35%) e da rapsina (n=1).
A primeira manifestacdo da doenca foi relacionada com envol-
vimento ocular (n=7), fraqueza dos membros ou dificuldades
na marcha (n=7) e envolvimento bulbar ou respiratdrio (n=4).
Na maioria dos casos, os sintomas surgiram nos primeiros anos
de vida, com dois doentes com sintomas no periodo neonatal.
Os fen6tipos mais graves sao os de dois irmaos DOK-7 e de um
doente com mutagao da rapsina, com periodos de insuficiéncia
respiratdria grave ou disfagia com necessidade de PEG. Relati-
vamente a resposta a piridostigmina, 11 doentes apresentaram
melhoria e trés pioraram (todos eles DOK-7).

Conclusdes: Todos os doentes incluidos com diagnéstico
genético tinham disfuncdo da placa neuromuscular do tipo
pos-sindptica. As caracteristicas clinicas estdo de acordo com
0 que estd descrito na literatura. Nesta populacdo encontré-
mos uma frequéncia relativa elevada de mutacées DOK-7, su-
perior ao que estd reportado em grandes séries. A identifica-
¢do precoce da mutacgdo envolvida é importante pelo impacto
que tem na selecao do tratamento.

Electromiografia Laringea: a
experiéncia do nosso centro hospitalar

Anténio Martins de Campos!, Isabel Gomes Pinto?, Eugénia
Castro?, Eugénia Macedo!”

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Otorrinolaringologia,
3-Departamento de Neurofisiologia, Servico de Neurologia,
Centro Hospitalar Vila Nova de Gaia/Espinho
antonio.mmcm.campos@gmail.com

Introducdo: A disfonia ¢ uma causa frequente de recurso
as especialidades de Neurologia e Otorrinolaringologia. A ele-
tromiografia laringea (EMGL) é uma ferramenta importante
para o diagnostico destes doentes.

Objetivos: Estudo retrospetivo dos processos clinicos dos
doentes que realizaram EMGL no ambito do protocolo estabe-
lecido entre os servi¢os de Neurologia e Otorrinolaringologia
do nosso centro, entre Janeiro de 2011 e Agosto de 2017.

Metodologia: Foram analisados os processos clinicos conside-
rando varidveis demogréficas, clinicas e eletromiogréaficas. Testou-
-se a possivel associacdo entre os achados da EMGL e o progndsti-
co. Realizou-se andlise estatistica no IBM SPPS Statistics 23.

Resultados: Foram incluidos 44 doentes, 77,3% do sexo fe-
minino e 22,7% do sexo masculino, com uma idade mediana
de 50,9 anos. O principal motivo de recurso a consulta foi dis-
fonia (88,4%). Em 27,9% dos doentes existia antecedente de ci-
rurgia na regido cervical e/ou toracica superior. A infe¢ao das
vias dreas superiores (9,3%) foi a etiologia ndo cirtrgica mais
frequentemente encontrada para os sintomas. A laringoscopia
apresentava alteracoes em 54,3% dos doentes. Destes, 42,6%
apresentavam hipomobilidade uni/bilateral das cordas vocais
e 14,3% apresentavam imobilidade uni/bilateral das cordas
vocais. Relativamente aos achados da EMGL, o padrao neuro-
génico foi o mais comum (52,4%) seguido do padrdo normal
(26,2%) e padrao disténico (21.4%). Os diagnosticos clinicos
mais comuns foram: distonia laringea (26,2%) e parésia unila-
teral da corda vocal (23,8%). Houve melhoria clinica em 69,8%
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dos casos. Verificou-se uma diferenca estatisticamente signifi-
cativa (p=0,01) entre a atividade em repouso e a recuperacao.
Em termos progndsticos a EMGL revelou 80% de sensibilidade
e 40% de especificidade com valor preditivo positivo de 80% e
valor preditivo negativo de 40%.

Conclusao: A EMGL revelou-se ttil como complemento da
informacao fornecida pela laringoscopia, podendo também
ser relevante para a previsao do progndstico contribuindo as-
sim para a decisdo terapéutica.

Transplante hepatico sequencial
e Polineuropatia Amiloidotica Familiar
adquirida - experiencia do Hospital Santo
Antonio/Centro Hospitalar do Porto

Paula Salgado®, Cristina Alves®, Isabel Fonseca'®, Ana M Silva®S,
Mircio Cardoso®, Katia Valdrez®, Helder Ferreira®, Helena
Pessegueiro®*®, Jorge Daniel>%, Sofia Ferreira®®, Judit Gandarra®®,
Vitor Lopes?$, ] Barbas-Amaral’, Rui Moreira’, Ricardo Taipa®,
Ant6nio Guimaries®, Manuel M Pires®?, Teresa Coelho®
1-EpiUnit-Instituto satide publica da Universidade do Porto;
2-ISPUP-Instituto Satide Publica da Universidade do Porto;
3-ICBAS-Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar; 4-Servigo
de Neurologia, 5-Unidade Corino de Andrade, 6-Unidade de
Transplante Hepdtico e Pancredtico, 7-Servico de Maxilo-Facial

e Estomatlogia, 8-Servico de Neuropatologia, Hospital de Santo
Anténio, Centro Hospitalar do Porto.
paulasalgado88@gmail.com

Introducdo: O transplante hepatico sequencial (THS)
iniciou-se em Coimbra em 1995 e consiste na utilizacdao dos
explantes hepaticos dos doentes PAF em doentes nao PAE Este
procedimento baseou-se na escassez de drgaos para trans-
plante, na normalidade funcional e morfolégica dos figados
PAF explantados e na histéria natural desta doenca, com ini-
cio sempre depois dos 20 anos. A partir de 2005 comecaram a
surgir descri¢cdes de doenca adquirida surgindo com interva-
los muito mais curtos do que inicialmente previsto.

Objetivos: Avaliar o risco de ocorréncia de PAF adquirida nos
doentes submetidos a THS e procurar fatores que o influenciem.

Métodos: Estudo retrospetivo/prospetivo, iniciado em 2009,
dos doentes submetidos a THS entre 1999-2010 no Hospital
Santo Anténio. Recolhemos e analisamos dados demograficos,
clinicos, neurofisiolégicos e histopatolégicos de 105 doentes.

Resultados: Observamos 105 dos 186 doentes submetidos a
THS, 79 homens e 26 mulheres com idade média de 54.6 anos
no transplante. O tempo mediano decorrido entre o TH e a tlti-
ma avaliacao foi de 9,3 anos (min:5.8; max:18,5). Apresentaram
sintomas tipicos de PAF 55 doentes (52.4%) e o diagnéstico de
PAF adquirida ocorreu em 53 (50.5%): o tempo mediano até ini-
cio de sintomas foi 7.9 anos e até ao aparecimento de alteracoes
nos exames neurofisiol6gicos 9.8 anos. A sobrevivéncia media-
na até ao diagnostico foi 10.6 anos. Treze doentes com mais de
11 anos p6s-THS continuam assintométicos (max:18.5 anos).
Noventa e quatro doentes realizaram bidpsia e 53 tém deposi-
¢do de amiloide. A ocorréncia da doenga mostrou-se indepen-
dente da idade do recetor, do género, do diagnéstico prévio
cancro/nao cancro e da presenca de diabetes.

Conclusdo: A nossa casuistica é a maior até agora reporta-
da. Destacamos a elevada incidéncia da doenca nos recetores,
com tempo médio até ao diagndstico semelhante ao até agora
descrito e a nao identificacao de fatores modificadores para o
desenvolvimento da doenga.

Prevaléncia e causas de défice
cognitivo ligeiro e deméncia numa coorte
de base populacional

Mariana Branco!, Luis Ruano'??, Natdlia Aratjo??, Rui Barreto?,
Sandra Moreira!, Ricardo Pais>?, Vitor Tedim Cruz®°, Nuno
Lunet?*3, Henrique Barros>®
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1-Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar de Entre o Douro e
Vouga, Santa Maria da Feira; 2-Departamento de Ciéncias da
Saude Publica e Forenses e Educacao Médica, Faculdade de
Medicina, Universidade do Porto; 3-EPIUnit - Instituto de Satade
Publica, Universidade do Porto; 4-Servico de Neurologia, Centro
Hospitalar de Lisboa Norte; 5-Servico de Neurologia, Unidade
Local de Satide de Matosinhos.
mariana_c_branco@hotmail.com

Introducido: O conhecimento da frequéncia e etiologia do
défice cognitivo ligeiro (DCL) e deméncia nas populacdes é de
grande importédncia para a elaboracdo de planos de interven-
¢d0 no ambito da Sadde Publica. O dados relativos a popula-
¢ao portuguesa sao escassos.

Objetivo: Determinar a prevaléncia e as principais causas
de DCL e deméncia na populagdo do Porto.

Métodos: Este estudo foi realizado na coorte de base po-
pulacional EpiPorto, constituida por uma amostra representa-
tiva da populacao do Porto (>18 anos), selecionada de forma
aleatodria e seguida desde 1999. Na reavaliagdo de 2013-2015
desta coorte foram observados 730 participantes com idade
=55 anos, que foram submetidos ao Mini Mental State Exa-
mination e ao Montreal Cognitive Assessment. Aqueles que
pontuaram abaixo dos pontos de corte ajustados a popula-
¢do portuguesa (1.5 DP) foram avaliados por um neurologista
através de um protocolo padronizado, incluindo anamnese e
avaliacdo clinica das fung¢des cognitivas, na presenga de um
familiar pr6ximo e com acesso aos ficheiros clinicos eletroni-
cos dos participantes, que foram classificados como tendo ou
nado DCL ou deméncia. Nos casos positivos foi determinada a
etiologia mais provavel, tendo em conta também os estudos
analiticos e exames de imagem.

Resultados: 133 participantes apresentaram desempenho
abaixo dos pontos de corte, destes foi confirmado DCL e de-
méncia em 36, correspondendo a uma prevaléncia bruta de
1.0% para deméncia e 4.0% para DCL. A prevaléncia ajustada
(padronizada para a populacao portuguesa pelo método dire-
to) foi de 1.3% e 4.1%, respetivamente. A deméncia vascular
foi a causa mais comum do compromisso cognitivo (52.8%),
seguida pela doenca de Alzheimer (36.1%).

Conclusdo: Os resultados deste estudo realgam o papel da
demeéncia vascular na epidemiologia da deméncia em Portugal e
reforcam a importancia da implementacao de estratégias preven-
tivas de satide publica, que permitam a prevencao de uma parte
importante do declinio cognitivo na populagao portuguesa.

Sera a exposicdo ambiental a
elementos potencialmente téxicos um
fator de risco para o declinio cognitivo?

Sandra Freitas"?%, Marina Cabral-Pinto>*°, Mdrio Rodrigues
Simdes!3, Paula Marinho-Reis®, Agostinho Almeida®, Carlos
Ordens’, Paula Moreira>®, Paula Pinto®, Teresa Condesso de Melo®
1-Centro de Investigacdo do Ntcleo de Estudos e

Intervenc¢do Cognitivo Comportamental (CINEICC);

2-Centro de Neurociéncias e Biologia Celular (CNC.IBILI);
3-PsyLabAssessment - Faculdade de Psicologia e de Ciéncias
da Educacdo da Universidade de Coimbra; 4-Departamento
de Ciéncias da Terra da Universidade de Coimbra; 5-Centro
Geobiotec - Departamento Geociéncias da Universidade de
Aveiro; 6-Lab Quimica Aplicada - Departamento Ciéncias
Quimicas da Faculdade de Farmdcia da Universidade do Porto;
7-University College London Australia, Adelaide, Australia;
8-Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra;
9-Instituto Superior Técnico Universidade de Lisboa
sandrafreitas0209@gmail.com; mcp@uc.com; simoesmr@fpce.
uc.pt; pmarinho@ua.pt; aalmeida@ff.up.pt; carlos.miraldo@
gmail.com; pismoreira@gmail.com; paulapinto663@hotmail.
com; teresa.melo@tecnico.ulisboa.pt

Introducido: Apesar do continuo aumento do nimero de

pacientes com deméncia, a investigagdo etiolégica nesta drea
continua sem conseguir explicar a origem esporadica da es-
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magadora maioria dos casos clinicos. Para além do aumento
da idade, tém sido investigados diversos outros fatores de ris-
co para o declinio cognitivo no envelhecimento. A exposicao
ambiental a elementos potencialmente téxicos (EPT) tem sido
apontada como um fator de risco acrescido para o desenvol-
vimento de doenca de Parkinson e de doenga de Alzheimer.

Objectivos: Investigar o impacto da exposicdo ambiental a
EPT no desempenho cognitivo.

Metodologia: 103 de adultos e idosos (idade =55 anos) re-
sidentes permanentes na drea industrial de Estarreja foram
avaliados com um extenso protocolo que incluia: um ques-
tiondrio sociodemogréfico e de habitos de consumo, uma
entrevista clinica e provas neuropsicolégicas [Mini-Mental
State Examination (MMSE), Montreal Cognitive Assessment
(MoCA), Clinical Dementia Rating scale (CDR) e Geriatric
Depression Scale (GDS)]. Foram ainda recolhidas amostras
de urina para andlise dos niveis dos EPT a todos os partici-
pantes. Realizaram-se andlises multivariadas e de regressao
linear multipla para identificar possiveis relacdes entre o de-
sempenho cognitivo dos participantes nas provas neuropsico-
légicas e os niveis de EPT presentes na urina potencialmente
resultantes da exposicao ambiental dos participantes naquela
regido do pais.

Resultados: Os resultados evidenciam uma associa¢ao en-
tre os niveis de EPT presentes na urina dos participantes e o
desempenho cognitivo nas provas neuropsicoldgicas. Os mo-
delos de regressao linear revelam que o aluminio (R2=38%), o
caddmio (R2=11%) e o zinco (R2=6%) predizem o desempenho
cognitivo dos participantes no MMSE.

Conclusdes: Os resultados apontam para a importante
influéncia da exposicdo ambiental a alguns EPT, como o alu-
minio, no funcionamento cognitivo e para a necessidade de
considerar esta toxicidade como um potencial fator de risco
para o declinio cognitivo e para o desenvolvido de patologias
neurodegenerativas.

(Financiamento OHM.I-Estarreja & FCT:SFRH/BPD/71030/2010,
UI/D/GEO/04035/2013, IF/01325/2015).

Correlation between sleep patterns
and cerebrospinal fluid biomarkers in the
spectrum of Alzheimer's disease

Ana Margarida Novo', Jodo Facas?, Inés Baldeiras®>**, Diana
Duro'?, M Jodo Leitao>>*, Miguel Tdbuas-Pereira', Marta
Martins?, Catarina Oliveira®>>*, Isabel Santana'>*

1-Neurology Department, Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra (CHUC); 2-Faculty of Medicine, University of Coimbra;
3-Neurochemistry Laboratory, Neurology Department, CHUGC;
4-Center for Neuroscience and Cell Biology, University of Coimbra
amfloresnovo@gmail.com

Introduction: In Alzheimer’s disease (AD), AB deposition
and sleep disturbances seems to be early events, precluding de-
mentia defining symptoms, which raises important pathophys-
iological issues connecting both biological aspects of disease.

Objectives: To evaluate the association between sleep pat-
tern disturbances and CSF-AD biomarkers in the spectrum of
dementia.

Methods: Three diagnostic groups, established through
standard diagnostic criteria, were investigated: Mild Cognitive
Impairment (MCI), AD and non-AD degenerative dementia.
Present and past sleeping habits were assessed by a question-
naire adapted from the Pittsburgh Sleep Quality Index. The
measurements of Ap42, T-tau and pTau were performed in
CSF samples collected as part of patients’ diagnostic investi-
gation, through ELISA assays.

Results: We included 194 patients, 67,5% female (mean
age of 70,12 years), distributed by three groups: MCI (70 pa-
tients), AD (83 patients) and non-AD dementia (41 patients).
The AD group had significantly lower Af and higher T-Tau and
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pTau than the MCI and non-AD groups (p<0,001). Regarding
sleep parameters, the AD group presented significantly higher
number of present total hours of sleep than the MCI (p=0,001)
and the non-AD group (p=0.042). Furthermore, patients with
dementia presented more frequent napping than MCI pa-
tients both in the present (p=0.041) and in the past (p=0.001).
Concerning past sleeping habits, no correlations were found
with CSF AB42 levels, in any of the study groups. We found a
correlation between higher current sleep efficiency (p=0.001)
and sleeping hours (p=0.022) with higher Ap42 only in the AD
group. A significant correlation between CSF Tau and both
past (p=0.027) and current sleep efficiency (p=0.038) in AD pa-
tients was also found.

Conclusions: Our results add to a growing body of evidence
linking sleep pattern with AD neuropathology surrogated by
biomarkers. Further studies are needed to clarify the complex
nature of this relationship and the possible modulation by
pharmacological intervention.

Caracterizacao neuropsiquiatrica da
sindrome de Sjogren primario

Carlota Vicente Cunha', Mariana Brandao??, Inés Moreira®,
Ernestina Santos'%, Sara Cavaco'*, Ana Martins da Silva'®
1-Servigo de Neurologia, 2-Servico de Medicina Interna,
3-Unidade de Imunologia Clinica, 4-Unidade de Neuropsicologia,
Centro Hospitalar do Porto, Porto; 5-Unidade Multidisciplinar de
Investigacao Biomédica (UMIB), 5-Instituto Ciéncias Biomédicas
Abel Salazar-Universidade do Porto (ICBAS-UP), Porto
carlotanve@gmail.com

Introducéo: A sindrome de Sjogren primadrio (SSp) é uma
doenca autoimune crénica multissistémica que pode envol-
ver o sistema nervoso central (SNC).

Objetivos: Explorar o funcionamento cognitivo dos doen-
tes com SSp.

Metodologia: Vinte e um doentes com SSp (20 mulheres;
idade entre 41 e 78 anos, mediana=>53; escolaridade entre 4 e
19 anos, mediana=6; e duracdo de doenca entre 0 e 22 anos,
mediana=9) foram submetidos a avaliagdao neuroldgica e ava-
liacdo neuropsicolégica, que incluiu um conjunto de testes
cognitivos (Auditory Verbal Learning Test - AVLT, Fluéncia Ver-
bal - FV; e Trail Making Test - TMT) e o questiondrio Hospital
Anxiety and Depression Scale (HADS). O percentil 5 das nor-
mas Portuguesas (ajustadas as caracteristicas demograficas de
cada sujeito) foi usado como ponto de corte para défice nos
testes cognitivos. Doentes com défice em =2 testes foram con-
siderados com disfuncao cognitiva. Foi aplicado o ponto de
corte =11 nas subescalas da HADS para identificar ansiedade
e depressdo. Foram aplicados os testes Fisher’s exact e Mann-
-Whitney para comparagao de grupos.

Resultados: Dos 21 doentes incluidos, 6 (28,6%) apresen-
tavam disfuncao cognitiva, 8 (40%) ansiedade e 5 (depressao).
A frequéncia de défice por teste cognitivo foi: AVIT=38%,
FV=14% e TMT=52%. Nao foram encontradas associacoes
significativas entre disfun¢@o cognitiva e as varidveis: idade
(p=0,569), escolaridade (p=0,651), idade de inicio (p=0,432),
duracdo da doenga (p=0,313), ansiedade (p=0,642), depressao
(p=0,613), cefaleias (p=0,635) e queixas cognitivas (p=0,635).
Cinco dos seis doentes com disfun¢ao cognitiva tinham dura-
¢do de doenca inferior 9 anos (mediana da duracdo). Encon-
traram-se associacdes significativas entre queixas cognitivas e
as varidveis depressao (p=0.033) e cefaleias (p=0.038).

Conclusdes: A disfuncdo cognitiva pode surgir nos pri-
meiros anos de doenca e ndo parece estar relacionada com a
progressao da doenca. As cefaleias e as queixas cognitivas em
doentes com SSp estao associadas a alteracao do humor e nao
a disfunc¢ao cognitiva.
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Paramnésia reduplicativa: que
mecanismos fisiopatolégicos?

Margarida Lopes', Eduardo Freitas'?, José Manuel Araijo', Ana
Sofia Costa', Ana Filipa Santos’, Jodo Pinho’, Carla Ferreira'
1-Servico de Neurologia, Hospital de Braga, Braga; 2-Servico de
Neurologia, Hospital de Santa Luzia, Viana do Castelo
margaridarl90@gmail.com

Introducéo: Nas sindromes de falsa identificacao delirante
hd uma incorreta identificacdo ou reduplicacdo de pessoas,
locais ou objetos. Inicialmente reportadas na literatura como
exclusivamente associadas a doengas psiquidtricas, foram
recentemente descritas em doencas neurolégicas, sobretudo
neurodegenerativas.

Casos clinicos: Descrevemos 3 casos de doentes que de-
senvolveram quadros de paramnésia reduplicativa. A primeira
doente, de 66 anos, com antecedentes de dislipidemia e sin-
drome depressiva, comecou por dizer, aos 60 anos, que via
toda a gente de bigode. Desenvolveu depois progressivamente
um quadro de paramnésia reduplicativa de locais, objetos e
familiares, acompanhada de apatia, riso despropositado, alte-
racao da memoria episddica, confabulacdo e delirio de que a
mae falecida ainda estaria viva. O segundo doente, de 71 anos,
com antecedentes de fistulas arteriovenosas durais extensas,
tromboses crénicas de seios venosos e epilepsia vascular,
ap6s internamento prolongado para tratamento endovascular
complicado por estado de mal e AVC isquémico em territdrio
de perfurantes da ACM direita, desenvolveu gradualmente
delirio de ciime, paramnésia reduplicativa de vérios locais
e da esposa, desorientacdo temporo-espacial, confabulagao,
delirio de Cotard e alucinacoes visuais. A terceira doente, de
88 anos, com antecedentes de diabetes, HTA, dislipidemia e
patologia osteoarticular, iniciou pelos 81 anos um quadro de
paramnésia reduplicativa da sua casa e das divisdes, acompa-
nhado de defeito cognitivo amnésico. Apresentou um declinio
cognitivo progressivo, mais marcado nos dltimos dois anos.
Os doentes foram investigados etiologicamente e discute-se a
etiopatogenia destas sindromes.

Conclusao: A fisiopatologia das sindromes de falsa identifi-
cacdo delirante nao estd bem esclarecida e, embora vérios es-
tudos sugiram uma disfuncao / lesdo fronto-temporal direita
como o seu substrato, os casos aqui reportados apontam para
uma disfuncdao mais complexa envolvendo provavelmente
multiplas redes neuronais.

O simbolismo “sinistro"” na doenca
neurolégica funcional

Jodo Peres!, Rita Martins!, Sara Castro?, Ana Valverde', Jodo
Carlos Melo?

1-Servico de Neurologia, 2-Servico Psiquiatria, Hospital Professor
Doutor Fernando Fonseca

jpperes13@gmail.com

Introduc@o: A doenca neuroldgica funcional é um proble-
ma com que os clinicos se deparam frequentemente, estiman-
do-se em um 1/3 dos doentes referenciados a especialidade de
Neurologia, podendo apresentar-se isoladamente ou em con-
comitancia com uma doencga neuroldgica organica. Quando
existem sintomas neuroldgicos lateralizaveis (hemiparesia ou
hemipostesia), existe uma nog¢ao generalizada entre a comu-
nidade médica de que estes ocorrem com maior frequéncia do
lado esquerdo do corpo. No entanto nao existem dados dispo-
niveis na literatura que suportem esta ideia.

Metodologia: Estudo observacional, retrospetivo e des-
critivo de doentes com diagnoéstico de doenca neuroldgica
funcional internados no servico de Neurologia do Hospital
Professor Doutor Fernando Fonseca entre Janeiro de 2014 e
Dezembro de 2016, localizados através do sistema de codifica-
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¢ao ICD9. Dados recolhidos através da consulta do processo
clinico electrénico. Andlise estatistica inferencial usando teste
qui-quadrado.

Resultados: Incluidos 75 doentes, 62 do sexo feminino
(82,6%), mediana de idades de 44 anos. S6 22 tinham diag-
ndstico psiquidtrico prévio (29,3%) e apenas em 14 (18,7%) foi
identificado desencadeante emocional para o quadro clinico.
Quarenta e oito doentes apresentaram sintomas/sinais mo-
tores negativos, sendo que 46 destes apresentaram parésias
lateralizaveis (mono ou hemiparésia), 31 (67%) a esquerda e
15 a direita (33%), (p<0,01). Cinquenta e dois apresentaram
sintomas sensitivos, 48 lateralizaveis, 35 a esquerda (73%) e 13
a direita (27%), (p<0,01).

Discussao: Este estudo demonstra que existe uma diferen-
¢a significativa de lateralidade dos sinais e sintomas neurol6-
gicos funcionais, sendo estes mais frequentes a esquerda. O
significado desta descricdo é incerto, mas é possivel que se
relacione com o simbolismo atribuido ao lado esquerdo do
corpo no mundo ocidental.

Andlise qualitativa do Judgement
Line Orientation na doenca de Parkinson

Eduarda Almeida'%3, Alexandra Gongalves!>**, Inés
Moreira?3, Cldudia Pinto"?*?, Filomena Gomes">3, Bruno
Silva3, Nuno Vila-Cha**, Alexandre Mendes?, Sara Cavaco'>?
1-Unidade de Neuropsicologia, 2-Servico de Neurologia,
3-Laboratério de Neurobiologia do Comportamento Humano,
Centro Hospitalar do Porto; 4-Faculdade de Medicina da
Universidade do Porto

eduardalmeida@gmail.com

Introducdo: Devido a baixa exigéncia visuomotora do
Judgment of Line Orientation (JLO), é considerado adequado
aplicar esta medida de percepcao visuoespacial na doenca de
Parkinson (DP).

Objetivos: Analisar qualitativamente o JLO numa amostra
de doentes com DP.

Metodologia: Foram incluidos 49 doentes com DP de
acordo com os critérios da Queen Square Brain Bank (64%
mulheres; idade=66+12; escolaridade=7+4; idade de ini-
cio=58+13; duracao da doenga=8+5 anos; dose equivalente de
Levodopa=720+603mg; DRS-2: 20% pontuavam =<percentill 5)
e 49 sujeitos sauddveis da comunidade (64% mulheres; ida-
de=65+11; escolaridade=7+4). Os critérios de inclusao foram:
JLO completado e =3 anos de escolaridade. Os erros no JLO
foram classificados de acordo com o método de Ska, Poissant
& Joanette (1990). Para comparacao de grupos foram usados o
teste t e o teste de qui-quadrado (ou Fisher’s exact).

Resultados: Os doentes com DP tiveram uma pontua-
¢do total no JLO inferior aos saudédveis (média=15+6 vs 23+4,
p<0,001). Os doentes apresentaram mais erros do tipo QO2
(88% vs 52%, p<0,001); H (46% vs 3%, p<0,001) e IQO (27% vs
2%, p=0,001) do que os saudaveis. Nao foram identificadas
diferencas entre grupos no tipo de erros QO1 (100% vs 92%,
p=0,117), QO3 (6% vs 4 %, p>0,999), Q04 (4 % vs 0 %, p=0,495),
IQOH (8% vs 0%, p=0,117) e V (16 % vs 6 %, p=0,199). Os erros
de tipo H (p=0,032) e IQO (p=0.014) sdao mais frequentes em
doentes com défice na DRS-2. Nao foi encontrada associacao
entre QO2 e DRS-2 (p>0,999).

Conclusdes: A semelhanca da literatura, verificou-se que os
erros intraquadrante complexos (QO2) e os erros horizontais
(H) sdo mais frequentes na DP. Os doentes com DP apresen-
taram também mais erros interquadrante do tipo IQO. O erro
QO2 pode ser reflexo de um defeito atencional, enquanto que
os erros H e IQO poderdo resultar de falhas visuoperceptivas.
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Efeito da ansiedade no desempenho
mnésico de doentes com Esclerose
Mualtipla

Inés Moreira'?, Alexandra Gongalves"***, Eduarda Almeida'?,
Cl4udia Pinto"??, Filomena Gomes"%?, Inés Ferreira?, Bruno
Silva?, Joana Fernandes?, Raquel Samdes', Ana Paula Sousa!,
Ernestina Santos"??%, Ana Martins Silva">3, Sara Cavaco'>?
1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar do Porto — Hospital
de Santo Anténio (CHP-HSA); 2-Laboratério de Neurobiologia do
Comportamento Humano, CHP-HSA; 3-Unidade Multidisciplinar
de Investigacao Biomédicas (UMIB), ICBAS/UP; 4-Faculdade de
Medicina Universidade do Porto (FMUP)
ines.moreira@chporto.min-saude.pt

Introducio: E frequente os doentes com esclerose muilti-
pla (EM) apresentarem niveis elevados de ansiedade e de de-
pressdo e dificuldades cognitivas significativas, em particular
de memoria.

Objetivos: Explorar a associagdo entre medidas de ansie-
dade e depressao e medidas cognitivas num grupo de doentes
com EM.

Metodologia: Cinquenta e um doentes com EM (37% ho-
mens; idade média=45+10; escolaridade média=10+5; dura-
¢ao da doencga média=17+9; EDSS médio:=4+2; MMSE: 20%
<percentil 5) completaram o Mini-Mental State Examination
(MMSE), o Auditory Verbal Learning Test (AVLT) e respon-
deram ao Hospital Anxiety and Depression Scale (HADS). O
ponto de corte de défice no MMSE e no AVLT foi o percentil 5
das normas portuguesas ajustadas para as caracteristicas de-
mogréficas dos sujeitos. Foi usado o ponto de corte =11 nas
subescalas da HADS identificar a presenca de ansiedade e de
depressao. O Fisher’s exact test foi usado para explorar asso-
ciacoes entre medidas cognitivas e de humor.

Resultados: Os doentes com ansiedade (13/51) apresenta-
ram frequéncias de défice superiores no MMSE (60% vs 17%,
p=0.011) e nos ensaios 1 (31% vs 5%, p=0.031) e 2 (46% vs 11%,
p=0.011), na evocacao diferida (62% vs 21%, p=0.013) e no
indice TL (54% vs 21%, p=0.037) do AVLT do que os doentes
sem ansiedade (38/51). Nao foram identificadas associacoes
significativas (p>0.05) entre a presenca de depressao (11/51) e
a existéncia de défice nas medidas cognitivas analisadas.

Conclusoes: A ansiedade pode afetar negativamente o de-
sempenho cognitivo dos doentes com EM ou ser uma comor-
bilidade do declinio cognitivo. As capacidades de evocagdo
imediata e diferida de nova informacao verbal poderao ser
mais vulneraveis a ansiedade do que a depressao na EM.

Disfuncao mnésica na Esclerose
Miltipla e na Doenca de Parkinson:
semelhancas e diferencas

Alexandra Gongalves"***, Inés Moreira'?, Eduarda Almeida'?,
Cl4udia Pinto"??, Filomena Gomes"??, Inés Ferreira?, Bruno
Silva?, Joana Fernandes?, Nuno Vila-Cha!>**, Ernestina Santos'>3,
Ana Martins Silva'">%, Alexandre Mendes'?, Sara Cavaco'*?
1-Servico de Neurologia, 2-Laboratério de Neurobiologia do
Comportamento Humano, Centro Hospitalar do Porto — Hospital
de Santo Anténio (CHP-HSA); 3-Unidade Multidisciplinar de
Investigacao Biomédicas (UMIB), ICBAS/UP; 4-Faculdade de
Medicina Universidade do Porto (FMUP)
alexandra.r.goncalves@gmail.com

Introducdo: A disfuncdo mnésica é frequente na esclero-
se multipla (EM) e na doenga de Parkinson (DP). Comparar o
perfil mnésico de doentes com EM com o de doentes com PD
é dificultada pelas diferencas demogréficas dos doentes.

Objetivo: Explorar o perfil mnésico em doentes com EM e
em doentes com DP, usando o Auditory Verbal Learning Test
(AVLT) padronizado para a populagdo portuguesa.
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Metodologia: O AVLT foi aplicado a 51 doentes com EM
(37% homens; idade média=45+10; escolaridade média=10+5;
duragao da doenca média=17+9; EDSS médio:=4+2; MMSE:
20% <percentil 5) e a 49 doentes com DP (63% homens; idade
média=66+11; escolaridade média=6+4; duracdo da doenca
média: 8+5; UPDRS-III off média=32+10; DRS-II: 20%=<per-
centil 5). O ponto de corte de défice no AVLT foi o percentil
5 das normas portuguesas. Foi usado o qui-quadrado (ou
Fisher’s exact) para comparacdo de grupos.

Resultados: A frequéncia de défice foi superior nos doentes
com EM vs PD nos ensaios 3 (22% vs 4%, p=0,009), 4 (26% vs
4%, p=0,003) e 5 (20% vs 22%, p=0,005) e nos indices TL (29%
vs 8%, p=0,007) e LOT (20%, vs 0%, p=0,001). Nao foram regis-
tadas diferencas entre estes dois grupos nos ensaios 1 (12% vs
20%, p=0,239) e 2 (20% vs 10%, p=0,188), na evocacao diferida
(31% vs 18%, p=0,133), no reconhecimento diferido (20% vs
22%, p=0,727) e no indice LTPR (24% vs 22%, p=0,898).

Conclusao: Os doentes com EM apresentam mais dificulda-
des de aprendizagem de nova informagao verbal do que os do-
entes com DP. Nao foram identificadas diferengas entre EM e PD
em medidas de atengao e retencdo alongo prazo. O ajustamento
do desempenho de cada individuo as suas caracteristicas demo-
gréficas (sexo, idade e escolaridade) nas diferentes medidas do
AVLT, permite explorar o padrao de aprendizagem e memoria de
doentes com caracteristicas demograficas distintas.

Lewy Body dementia is associated
with an increased risk of atrial fibrillation

Miguel Tdbuas-Pereira, Jodao Duries, José Coelho, Diana Duro,
Beatriz Santiago, Isabel Santana

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra
miguelatcp@gmail.com

Background: Lewy body diseases are pathologically char-
acterized by the appearance of Lewy bodies and neurities in
the central nervous system. These are also detected outside
the central nervous system, mainly in the peripheral auto-
nomic nervous system. Autonomic dysfunction symptoms
such as constipation, orthostatic hypotension and urinary in-
continence may reflect the presence of these changes and are
supportive clinical features included in the diagnostic criteria.

Aim: In this study, we aimed to study the association of
atrial fibrillation (AF) with LBD.

Methods: A retrospective cohort study was performed. Pa-
tients with a diagnosis of LBD, AD and FTD followed at our
centre and evaluated for the last time in the last 5 years were
included. Patients files were reviewed to collect demographic
and clinical data.. In univariate analysis, -square analysis and
independent t-Student comparisons were performed. Vari-
ables significantly associated with AF were included in a bina-
ry logistic regression. Statistical significance was set at p<0.05.

Results: We collected 551 patients: 50 with LBD, 396 with
AD and 105 with FTD. AF was diagnosed in 67 patients: 20 in
LBD (40.0%), 42 in AD (10.6%) and 5 in FTD (4.8%). In uni-
variate analysis, AF was associated with high blood pressure
(p=0.022), diabetes (p=0.004), dyslipidemia (p=0.004), heart
failure (p=0.019), history of stroke (p<0.001), age of onset
(p=0.002) and LBD diagnosis (p<0.001). In multivariate analy-
sis, history of stroke (OR=1.364, 95%CI=[0.297,2.430],p=0.012),
heart failure (OR=1.012, 95%CI=[0.051,1.973],p=0.039) and
LBD (OR=3.111, 95%CI=[1.402,4.820],p<0.001) were indepen-
dently associated with AR

Discussion: Patients with LBD have increased prevalence
of AE suggesting a causal relationship. This has clear clinical
implications: 1) AF should be sought in LBD patients; 2) AF
could constitute a clinical marker of LBD and 3) demented pa-
tients with a history of cardioembolic stroke may be diagnosed
with a vascular dementia, when they may have in fact a mixed
LBD+vascular dementia.
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Sindrome de défice de creatina
cerebral - a experiéncia de um centro do
diagnéstico ao tratamento

José Beato-Coelho', Jodo Duries', Laura Vilarinho? Carmo Macério'
1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de
Coimbra; 2-Instituto Naciona de Satiide Doutor Ricardo Jorge, Porto
jmcoelho87@gmail.com

Introducéo: Os Sindromes de défice de creatina cerebral
(SDCC) s@ao um grupo de doencas congénitas caracterizadas
por defeitos no metabolismo da creatina (Cr). Os defeitos nas
enzimas arginina:glicina amidinotransferase (AGAT) e metil-
transferase do dcido guanidinoacético (GAMT) bem como no
transportador da creatina estdo na origem do défice de Cr. A
Cr a nivel cerebral é importante no fornecimento energético.
Clinicamente estes doentes apresentam atraso do desenvol-
vimento, alteracdo da linguagem, movimentos extrapirami-
dais e epilepsia. O diagndstico precoce faz-se com recurso a
doseamento do Guanidino acetato (GAA) e Cr urindria (CrU)
ou uso da RM CE espectroscopia (RM CEe). A terapéutica com
suplementacdo permite reversao, estabilizacdo ou atraso na
progressao clinica.

Objetivo: Caraterizar uma populacao de doentes com défi-
ce de GAMT do ponto de vista clinico, imagiolégico e analitico
e avaliacdo da resposta a suplementacao.

Metodologia: Estudo retrospetivo dos doentes seguidos em
consulta de Doencas Metabdlicas da Neurologia do CHUC.
Realizada caraterizagdo clinica, analitica, imagioldgica e res-
posta a terapéutica.

Resultados: Foram identificados 7 doentes com defeito de
GAMT, apresentando todos atraso de desenvolvimento com
atingimento da linguagem e trés com epilepsia. Em 5 casos
o diagnoéstico foi estabelecido na infancia, nos restantes 2
apesar de apresentarem clinica desde infancia apenas foram
diagnosticados enquanto adultos. O valor médio da CrU esta-
va diminuido em todos os doentes (331,4 mmol/L), e o valor
de GAA aumentado (924,8 mmol/mmol de CrU). A avaliacao
imagiolégica com RM CEe revelou diminuicdo do pico da Cr
cerebral. Os doentes foram tratados com suplementacao de Cr
e ornitina, ocorrendo estabilizacdo clinica.

Conclusdo: Esta populacdo mostra a clinica tipica dos do-
entes com SDCC. O diagndstico é possivel com recurso a dose-
amentos urindrios e ao uso da RM CE com espectroscopia. O
seu interesse € ainda maior quando a suplementagao permite
uma estabiliza¢ao e nos casos precoces uma reversao da clini-
ca caracteristica.

Prevaléncia de parkinsonismo
e suas caracteristicas numa coorte de
doentes com CADASIL

Anténio Martins de Campos, Helena Felgueiras, Pedro Carneiro
Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Vila Nova de Gaia/ Espinho
antonio.mmcm.campos@gmail.com

Introducio: CADASIL é uma angiopatia cerebral heredita-
ria causada por mutac¢des no gene NOTCH3. As manifestacdes
clinicas incluem enxaqueca, enfartes cerebrais recorrentes,
sintomas psiquidtricos e deméncia. H4 autores que incluem o
parkinsonismo como sintoma que surge numa fase avangada
da doenca, sugerindo que esta caracteristica possa ndo ser rara.

Objetivos: Identificar a prevaléncia de parkinsonismo e
descrever as suas caracteristicas numa populacdo de doentes
com CADASIL.

Metodologia: Revisao retrospetiva dos processos clinicos
de doentes com CADASIL observados em consulta de Neuro-
logia entre 2010 e 2016.

Resultados: Identificaram-se 17 individuos com diagndsti-
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co de CADASIL, 5 deles homens (29,4%). Sao provenientes de
7 familias e todos tém a mutacdo R558C no exdo 11. Dez do-
entes (58,8%) tém histéria de cefaleias, 6 (35,3%) tiveram AVC,
11 (64,7%) apresentam sintomas psiquidtricos e 6 (35,3%) tém
diagnéstico de deméncia. Dois doentes (11,8%) de familias dis-
tintas apresentam parkinsonismo. O parkinsonismo é de pre-
dominio acinético-rigido, surgiu aos 70 e 59 anos e tem 2 e 9
anos de evolucdo, respetivamente. Num dos doentes foi a mani-
festacdo inicial da CADASIL. Encontram-se respetivamente no
estadio 2 e 3 de Hoehn e Yahr e pontuam na parte III da escala
Unified Parkinson’s Disease Rating Scale 10 e 37. A RM cerebral
revela lesdes isquémicas com localizacdo periventricular, cap-
sula interna e externa e ganglios da base. Um dos doentes faz
terapéutica dopaminérgica obtendo boa resposta.

Conclusdes: Apresentamos uma série de doentes com
CADASIL com caracteristicas clinicas idénticas ao encontra-
do na literatura. Na nossa série, tal como sugerido por outros
autores, o parkinsonismo ndo é uma caracteristica rara. No
entanto, contrariamente ao descrito, surgiu numa fase inicial
e houve boa resposta a levodopa. O diagndstico de CADASIL
deve ser considerado em doentes com parkinsonismo e hist6-
ria familiar da doenca.

Paraparésia espastica familiar 10 -
variabilidade fenotipica na mesma familia

Ana Sardoeira!, Isabel Alonso®, Marcio Cardoso?, Raquel
Samoes', Jorge Sequeiros?®, Teresa Coelho?, Joana Damdsio’
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurofisiologia, Centro
Hospitalar do Porto; 3-UnIGENe, Instituto de Biologia Molecular
e Celular; Instituto de Investigacao e Inovagao em Satide (i3S),
Universidade do Porto

ana.sardoeira@gmail.com

Introducédo: As paraparésias espdsticas familiares (HSP)
sdo genética e clinicamente heterogéneas. A HSP10, autoss6-
mica dominante por mutacdes no gene KIF51A, foi recente-
mente descrita em familias portuguesas e serd provavelmente
mais prevalente do que até agora considerado.

Objectivo: Descricao do fen6tipo de uma familia com HSP10.

Metodologia: Andlise dos dados clinicos, imagioldgicos,
neurofisiolégicos, genéticos.

Resultados: Apresentamos sete doentes de uma familia
com dois ramos (A/B), em que existem mais nove elementos
descritos como doentes em quatro geracoes. O caso index, Al,
desde crianca tinha dedos em martelo e postura anémala dos
pés. Com 30 anos iniciou dificuldades na marcha em planos
inclinados. O exame neurolégico (idade:50) revelou pé cavo,
dedos em martelo, atrofia e paraparésia de predominio distal,
hiperreflexia osteotendinosa, sinal de Babinski e disestesias
distais. Marcha com padrdo misto tesoura/steppage. Trés ir-
maos tém a mesma sintomatologia e padrao de evolucao. Mae
e avl também seriam doentes. A filha e neta tém pé cavo, de-
dos em martelo e sindrome piramidal MI.

Bl (primo em 2°grau), tem alteracdes da marcha desde
crianca, com agravamento aos 20 anos. Ao exame neurolégico
(idade:38) apresentava paraparésia espdstica, hiperreflexia os-
teotendinosa, sinal de Babinski, marcha em tesoura. Avo, mae,
tios, primos, quatro irmaos tém alteracao da marcha semelhan-
te. Um irmao(B2) tem paraparésia de predominio distal, hiper-
reflexia osteotendinosa, sinal de Babinski, hipostesia distal.

Electromiografia (ramo A e B2) revelou neuropatia axonal
sensitivo-motora. RMN encefdlica foi normal. Teste genético
(seis) revelou mutacao em heterozigotia no KIF51A [c.610C>T
(p. Arg204Trp)].

Conclusdes: Com este trabalho procuramos contribuir
para a caracterizagao clinica da HSP10. No ramo A predomina
o atingimento do nervo periférico, provavelmente desde idade
precoce, enquanto no ramo B é o envolvimento piramidal o
dominante. Tal como noutras doencas genéticas, esta variabi-
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lidade reforca o papel de outros factores influenciadores do
fenétipo. Colocamos a consideracdo a inclusao do KIF51A no
estudo de neuropatias hereditérias.

Novel ocular motor findings in two
siblings with Ataxia with Oculomotor
Apraxia type 4.

Joana Afonso Ribeiro!, Miguel Tdbuas-Pereira!, Bruno Silva!,
José Eduardo Mateus?, Jodo Fonseca?, Filipe Sobral’, Jodo
Lemos’, Cristina Janudrio'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Medicina Interna, Centro
Hospitalar e Universitdrio de Coimbra, Coimbra, Portugal
joanaaribeiro87@gmail.com

Introduction: Mutations in polynucleotide kinase 3’-phos-
phatase (PNKP) gene have been recently described in Portu-
guese families as the cause of ataxia with oculomotor apraxia
(AOA) type 4. We describe the clinical features in two affected
siblings, detailing ocular motor analysis.

Clinical cases: Patient 1. A 49-year-old female was affected
by progressive imbalance, generalized weakness, cognitive im-
pairment, and obesity since 5 years-old. She became wheel-
chair bound at the age of 15 years-old and began non-invasive
nocturnal ventilation in her forties. Neurological exam revealed
marked bulbar weakness, flaccid tetraparesis (G2) and arre-
flexia, limb ataxia and cervical dystonia. Video-oculography
showed marked ocular apraxia, periodic reverse ocular bob-
bing-like movements concurrent with blinking (exaggerated
Bell phenomenon), gaze-evoked nystagmus (3-8°/s), 20-diop-
ter exotropia, and hyperactive video-head impulse responses
(1.5-1.7) of the horizontal and anterior semicircular canals.

Patient 2. A 45-year-old male presented a history similar
to his sibling, having become wheelchair bound at the age
of 18 years-old. His neurological exam demonstrated flaccid
tetraparesis partially sparing hand function, dysarthria, gen-
eralized arreflexia, and osteoarticular deformities/dorsal sco-
liosis. Video-oculography showed increased saccade latency
(~400ms), stable fixation, gaze-evoked (8°/s) and rebound
nystagmus, low gain pursuit (0.6) and upward saccades (0.6,
0.7, respectively), extremely slow downward saccades (~10°/s),
and sub-normal head impulse responses (0.7).

Both siblings were born from a non-consanguineous cou-
ple. Their investigation further revealed serum hypoalbumi-
naemia and axonal sensory-motor neuropathy. They tested
negative for FXN gene, and were both homozigous for PNKP
gene mutation (c.1221_1223del - p.Thr408del), which was
firstly described in a portuguese cohort.

Conclusion: We show novel ocular motor findings in AOA4,
including the presence of hyperactive vestibular responses
and periodic reverse ocular bobbing-like movements, high-
lighting the heterogeneous ocular phenotype present in this
disease, apart from classic ocular apraxia.

Estudo retrospectivo dos doentes
com encefalite autoimune num centro
terciario, entre Janeiro de 2014 e Agosto
de 2017

Bruno Silva, Ana Brias, Helena Gens, José Barbosa

Servico de Neurologia do Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra

br.s.dasilva@gmail.com; acatbras4@hotmail.com; lenagens@
gmail.com; vieirabarbosa@huc.min-saude.pt

Introducéo: As encefalites autoimunes constituem uma
doenca inflamatéria com um diagnéstico diferencial com-
plexo. Apesar das causas mais frequentemente reconhecidas
serem infeciosas, nos ttimos anos tem sido identificado um
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ndamero cada vez maior de casos de etiologia autoimune. Des-
cobertos inicialmente os anticorpos para proteinas nucleares
e citoplasmaticas, recentemente tém sido identificados varios
anticorpos para proteinas de superficie celular e sindpticas.

Objetivos: Caracterizacdo de uma populacdo de doentes
com encefalite autoimune.

Metodologia: Estudo retrospectivo, pela identificagao e
posterior revisao dos processos clinicos, dos doentes com
diagnéstico de encefalite autoimune definitivo ou provavel,
num centro tercidrio, entre Janeiro de 2014 e Agosto de 2017.

Resultados: Foram selecionados 20 doentes, 65% do sexo
masculino com idade média de 55 anos (DP: 15,6). Em 6 dos
doentes identificou-se um auto-anticorpo para antigénios neu-
ronais extracelulares, enquanto nos restantes 14, o estudo foi
negativo. Os dois grupos ndo diferiram relativamente a idade
ou sexo (respectivamente p=0,086 e p=0,357). O estudo do LCR,
normal em 35% dos casos, mais frequentemente apresentou
alteracoes com média de proteinas de 49 mg/dl (19-125mg/
dl) e 6,9 leucécitos/mm3 (1-20 leucécitos/mma3), nao se veri-
ficando diferencas entre os grupos (respectivamente p=0,339
e p=0,876). A RM c-e foi positiva em 27% dos doentes do gru-
po com auto-anticorpos negativos e em 83% dos doentes com
auto-anticorpo positivo (p=0,026). Todos os doentes receberam
tratamento com megadoses de metilprednisolona, enquanto 4
doentes do grupo com auto-anticorpos negativos e 5 do grupo
com auto-anticorpo positivo, receberam tratamento com IglV
(p=0,024). O resultado foi a recuperacao parcial ou integral em
todos os doentes, verificando-se melhor outcome no grupo tra-
tado apenas com corticoterapia (p=0,043).

Conclusdes: Os resultados sugerem que os doentes com
auto-anticorpo positivo apresentam uma histéria de doenca
mais severa, necessitando de imunoterapia mais intensa. Na
investigacao realizada a RM c-e é positiva mais frequentemen-
te nestes doentes.

0 envelhecimento é caracterizado
por uma perda de equilibrio entre os
mecanismos centrais e periféricos do
controlo cerebrovascular

Sofia Teixeira!, Jodo Madureira', Elsa Azevedo"?3, Pedro Castro"3
1-Departmento de Neurociéncias Clinicas e Satide Mental,
Faculdade de Medicina, Universidade do Porto, Porto, Portugal;
2-Unidade de Investigacdo e Desenvolvimento Cardiovascular,
Faculdade de Medicina, Universidade do Porto, Porto, Portugal;
3-Servico de Neurologia, Centro Hospital Sao Jodo, Porto, Portugal
sofiateixeira47@gmail.com; pedromacc@gmail.com

Introducio: O barorreflexo arterial (BR) e a autorregulacao
cerebral (ARC) sao dois mecanismos regulatérios major que
mantém constante a perfusao cerebral. Pouco se sabe sobre
a interacdo entre estes dois mecanismos, particularmente no
que se refere aos efeitos do envelhecimento ou sexo, embora
seja conhecido que a vasculatura humana sofre alteragoes es-
truturais com a idade e que € modulada por niveis hormonais.

Objetivo: Neste estudo, pretendeu-se estudar a relacao en-
tre a ARC dinamica e a sensibilidade do BR (BRS), em indi-
viduos sauddveis, por sexo e em diferentes estratos de idade.

Metodologia: Foram recrutados 58 adultos saudaveis, com
idades entre 20 e 80 anos. A pressao sanguinea arterial (mé-
todo pletismografico, Finometer®) e a velocidade de fluxo
sanguineo cerebral nas artérias cerebrais médias (Doppler
transcraniano, DWL®) foram monitorizadas em supino. De-
termindmos a ARC por andlise funcional de transferéncia e
BRS nos dominios de tempo e frequéncia.

Resultados: Verificou-se uma relagdo inversa entre a efica-
cia do BRS e do ganho em baixa frequéncia da CA (r=0,486,
p<0.001). No entanto, esta correlagao sofre alteracdes com a
idade: a BRS diminui significativamente com a idade (beta=
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- 0,159, p<0,001), em oposicao com a ARC (p>0.05). Assim, a
correlacdo entre BRS e ARC é preservada apenas no subgrupo
mais jovem (beta=0.030, p<0.001). As diferencas entre sexos
nao foram estatisticamente significativas.

Conclusdes: Os nossos dados sugerem que em individuos
saudéveis o fornecimento sanguineo cerebral é regulado por
um fino equilibrio entre BR e ARC. No entanto, esta interagao
vai diminuindo com a idade, a medida que a eficdcia do BR
diminui significativamente. Uma ARC preservada pode ser
particularmente relevante para o controlo cerebrovascular
dos individuos mais velhos.

Estudo prospectivo da sindrome de
Guillain-Barré: prognéstico a longo prazo

Célia Machado', José Aratijo', Ivone Soares?, Jodao Cerqueira'?,
Esmeralda Lourencgo’, Ricardo Maré', Joao Pinho'

1-Servigo de Neurologia, 2-Servigo de Medicina Fisica e
Reabilitacao, Hospital de Braga, Braga; 3-Escola de Medicina,
Universidade do Minho, Braga

ccarinamachado@gmail.com

Introducdo: A Sindrome de Guillain-Barré (SGB) é uma
polineuropatia imunomediana caracterizada por inicio agudo
e curso progressivo, e geralmente associa-se a um bom prog-
nostico. A evidéncia recente de que doentes com SGB conti-
nuam a ter uma reducao significativa da qualidade de vida
ap0s os primeiros meses mostra a importancia da determina-
¢ao de factores de progndstico a longo prazo.

Objectivo: Determinacdo do progndstico aos 12 meses dos
doentes com SGB.

Metodologia: Estudo observacional, prospectivo, dos do-
entes com SGB admitidos no Hospital de Braga entre 2013-
2016. Registo e andlise de varidveis epidemiolégicas, clinicas,
laboratoriais e neurofisiolégicas. Seguimento seriado aos 3, 6 e
12 meses apo6s diagnéstico, com aplicacao das escalas Medical
Research Council Sum Score (MRC-SS), Guillain-Barré Syn-
drome Disability Score (GBS-DS), escala de qualidade de vida
(EQ-5D) e escala visual analégica do estado de satde (VAS).

Resultados: Incluiram-se 34 doentes, idade mediana 54,5
anos (intervalo interquartil [IIQ]=45,5-65), 64,7% do sexo
masculino, tempo mediano até recorréncia a urgéncia 5 dias
(IIQ=3-8). No estudo neurofislégico foi encontrado padrdo
desmielinizante primdrio em 62,5%. No pico de disfuncao
(mediana 13 dias): MRC-SS mediano 45,5 (11Q=27,5-52), GBS-
-DS mediano 4 (I1Q=3-5), necessidade de ventilacao e cuida-
dos intensivos em 9 doentes (26,5%). Trés doentes faleceram
na fase aguda (8,8%). A evolucdo das escalas de avaliacao fun-
cional mostram uma melhoria mais significativa nos primei-
ros 3 meses. Aos 12 meses: 58,8% estdo assintomaticos ou tém
alteracoes minor mas capazes de correr (GBS-DS=0-1); 25,8%
tém MRC-SS <60; 64,5% relatam pelo menos alguma queixa na
EQ-5D; a VAS mediana é de 90% (IIQ=75-99). Os predictores
independentes de progndstico funcional aos 12 meses foram
aidade e a pontuacdo GBS-DS no pico de disfuncao.

Conclusdes: Apesar da SGB ser reversivel, este estudo con-
firma uma prevaléncia relevante de sinais e sintomas sequela-
res, que podem interferir de forma significativa com a qualida-
de de vida dos doentes.

Neuropatia periférica no contexto
de vasculites sistémicas e outras
doencas autoimunes: a importancia da
caracterizacao etioldgica

Rita Rodrigues', Mariana Branco', Marta Lopes', Luis Fontao',
Hor4cio Scigliano?, Ricardo Taipa®, Manuel Melo Pires?®,
Catarina Santos!

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Entre Douro e Vouga,
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Santa Maria da Feira; 2-Laboratério de Anatomia Patolégica
UNILABS, Santa Maria da Feira; 3-Servico de Neuropatologia,
Centro Hospitalar do Porto, Porto

arodrigues.rita@gmail.com

Introducdo: A neuropatia periférica pode ocorrer como
manifestacdo de vasculites e outras doencas autoimunes
sistémicas, constituindo uma causa de importante morbili-
dade. O tratamento e progndstico dependem de uma correta
caracterizacdo etiologica. Apresentamos uma série de casos
ilustrando a diversidade nas neuropatias de provavel etiologia
vasculitica.

Caso 1: Homem, 57 anos, avaliado por défice motor distal
dos membros inferiores e hipoestesia cubital esquerda. Anali-
ticamente: VS aumentada, proteiniria, ANA, ANCA anti-MPO,
anti-SSA e anti-SSB positivos. EMG/VC: polineuropatia axonal
sensitiva. A biépsia de pele estabeleceu o diagnéstico de vas-
culite leucocitocléstica no contexto de poliangeite microsco-
pica. Sob azatioprina.

Caso 2: Homem, 53 anos, avaliado por défice sensitivo-
-motor dos membros inferiores e hipoestesia mediana direita.
Analiticamente: elevacao das enzimas hepéticas e serologias
positivas para HBV. EMG/VC: polineuropatia axonal sensitivo-
-motora assimétrica. A biépsia de nervo sugeriu possivel etio-
logia vascular/vasculitica. Foi estabelecido o diagndstico de
poliarterite nodosa. Sob tenofovir.

Caso 3: Mulher, 54 anos, com antecedentes de vasculite de
Churg-Strauss, avaliada por défice sensitivo-motor dos mem-
bros inferiores, disestesias e diminuicdo da motricidade fina
da mao direita. Analiticamente: eosinofilia, IgE ligeiramente
elevada e anti-MPO positivos. TC do térax: pneumonia eosi-
nofilica crénica. EMG/VC: polineuropatia axonal sensitivo-
-motora com desnervacdo ativa. A bidpsia de nervo sugeriu
possivel processo vasculitico. Sob ciclofosfamida.

Caso 4: Mulher, 34 anos, avaliada por queixas sensitivas
do nervo sural esquerdo e nervo mediano direito, associadas
a artralgias. Analiticamente: niveis de complemento diminu-
idos. EMG/VC: compromisso axonal multifocal. A biépsia de
nervo sugeriu possivel processo vascular/vasculitico. Nao foi
possivel identificar o tipo de vasculite até a data. Atualmente
sem medicacao.

Conclusdes: A avaliacao conjunta dos casos traduz a diver-
sidade etiolégica e fenotipica nas neuropatias periféricas no
contexto de doencas autoimunes sistémicas. A abordagem te-
rapéutica e o prognéstico foi diferente em cada um dos casos
descritos, sublinhando a importancia de alcancar um diag-
ndstico assim que o sindrome é reconhecido.

Expansdo do espectro clinico-
patolégico das miopatias associadas ao
gene MYH7

Miguel Pinto!, Edoardo Malfatti?, Norma Romero?

1-Servigo de Neurologia, Hospital Egas Moniz, Centro
Hospitalar de Lisboa Ocidental, Lisboa; 2-Unité de Morphologie
Neuromusculaire, Institut de Myologie, Groupe Hospitalier
Universitaire La Pitié-Salpétriere, Paris, France
migueljmp@gmail.com

Introducao: O gene MYH?7 codifica a cadeia pesada da
miosina f—cardiaca, sendo expressa no musculo esquelético e
nos cardiomidcitos. As suas mutagoes foram tradicionalmente
associadas a cardiomiopatia hipertréfica familiar, a miopatia
distal de Laing e a miopatia com armazenamento de miosina
(myosin storage myopathy). Recentemente, a descrigao de fe-
nétipos adicionais e a auséncia de uniformidade dos achados
das biépsias musculares tem contribuido para uma variabili-
dade clinica e patolégica, dificultando o diagnéstico.

Objetivos: Caracterizagdo clinica, patolégica e genética
de uma cohort de doentes com miopatias relacionadas com
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o gene MYH?7, identificacdo dos aspetos clinico-patoldgicos
transversais e correlacao genética.

Metodologia: Foram revistas 12 bidpsias musculares re-
ferentes a 10 doentes de um centro de referéncia em doencas
neuromusculares. As informacoes clinicas e genéticas foram re-
colhidas pelas consultas dos respetivos processos hospitalares.

Resultados: A idade de inicio da doenga foi congénita (4),
infantil (4) ou do adulto (2). As caracteristicas clinicas mais
consistentes foram o envolvimento bilateral do comparti-
mento anterior da perna, relembrando um fenétipo do tipo
Laing, e da cintura pélvica. O envolvimento seletivo dos exten-
sores dos dedos das maos, dos musculos axiais e a presenca
de contracturas foram também achados frequentes. Além das
caracteristicas miopaticas transversais, a revisao histopatolo-
gica mostrou em todos os doentes combinacdes de alteracoes
da estrutura interna sob a forma de desorganizacao focal ou
cores, predominio e desproporgao congénita do tipo de fibras,
ou corpos nemalinicos. As mutagdes encontravam-se em he-
terozigotia em todos os doentes mas apenas 4 apresentavam
histéria familiar compativel.

Conclusoes: O fenétipo clinico associado as mutagoes do
gene MYH7 pode ser extremamente varidvel mas este estudo
ilustra a existéncia de aspetos clinicos comuns que podem facili-
tar o diagnostico. Apesar de heterogéneas, as caracteristicas his-
topatolégicas verificadas sugerem consistentemente uma liga-
¢do deste gene ao espectro patolégico das miopatias congénitas.

Heterogenia clinica em doentes
com mutacdes no gene SPG11

Inés Rosdrio Marques, Teresa Barata, Pedro Pereira
Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta
inesrosariomarques@gmail.com

Introducéo: A mutacdo do gene SPG11 é uma causa co-
mum de Paraparésia Espastica Familiar autossémica recessi-
va. Caracteriza-se por paraparésia espdstica de inicio precoce,
habitualmente associada a deterioracdo cognitiva e neuropa-
tia periférica, apresentando um padrdo imagioldgico tipico
de corpo caloso fino. Tém sido reportados fendtipos varidveis
associados a mutacdes SPG11, entre os quais outras doengas
neuroldgicas tais como parkinsonismo ou distonia.

Caso Clinico: Apresentam-se quatro doentes de duas fa-
milias (trés irmaos e um caso esporadico). Tratam-se de trés
homens e uma mulher, com idades actuais entre 31 e 38 anos.
Todos apresentaram atraso na aquisicdo da marcha e trés
necessitaram de apoio educativo especial em todo o percur-
so escolar. O doente com atingimento cognitivo mais tardio
(primeiras queixas pelos 14 anos mas chegou a ingressar na
faculdade) é actualmente o mais afectado nao apresentando
discurso compreensivel. Os sintomas motores nos membros
inferiores surgiram entre os oito e os 18 anos, com diferente
progressao e gravidade, sendo que um dos doentes se encon-
tra em cadeira-de-rodas desde os 15 anos e dois mantinham
marcha com apoio aos 30 anos. Os dois doentes com fendtipo
mais grave apresentam tetraparésia com envolvimento cervi-
cal, disfagia grave e, um deles, disfun¢ao miccional. Os quatro
apresentam amiotrofia das maos e pés. Todos apresentam RM
cranio-encefélica com corpo caloso fino e os testes genéticos
confirmaram mutac¢ao no gene SPG11.

Conclusao: Os casos apresentados ilustram uma clara va-
riabilidade na sintomatologia neurolégica e, principalmente,
na progressao e gravidade da doenca, inclusivamente em ir-
maos com a mesma mutacao. A compreensao dos mecanis-
mos genéticos envolvidos em concomitancia com estudos
clinicos detalhados poderao contribuir para melhor definir a
correlacao genotipo-fenétipo desta entidade.
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Investigacdo diagnostica e etiologia
do AVC isquémico no adulto jovem: uma
comparacdo retrospectiva entre dois
centros

Bernardo Pimentel!, José Ferro'?, Johann Willeit?, Thomas T611°
1-Faculdade de Medicina da Universidade de Lisboa; 2-Servico
de Neurologia, Hospital de Santa Maria; 3-Departamento de
Neurologia, Universidade de Medicina de Innsbruck
bcepimentel93@gmail.com

Introducao: O principal desafio do AVC isquémico dos
adultos jovens € a identificacao da sua etiologia. Neste grupo
etdrio o AVC criptogénico é muito mais frequente do que em
doentes mais velhos. As estratégias de investigacdo diagndsti-
ca variam consideravelmente: uma abordagem extensiva im-
plica uma avaliacdo completa do doente; uma abordagem por
etapas baseia-se na prevaléncia local de causas potenciais e
uma abordagem seletiva em suspeitas clinicas.

Obijetivos: Pretendeu-se comparar a etiologia e investigacao
diagnéstica do AVC em adultos jovens admitidos as unidades
de AVC de dois hospitais tercidrios na Europa com o objetivo
principal de identificar a abordagem diagnéstica mais eficaz.

Metodologia: Foram incluidos doentes entre os 18 e os
55 anos admitidos as unidades de AVC do Hospital de Santa
Maria, Lisboa, Portugal, e o Hospital Estatal de Innsbruck em
Innsbruck na Austria, desde Janeiro de 2014 a Maio de 2016. As
varidveis foram comparadas entre os dois centros com testes
paramétricos e nao-paramétricos.

Resultados: Foi incluido um total de 156 doentes austria-
cos e 110 doentes portugueses. Nao foram encontradas dife-
rencas significativas na etiologia do AVC entre os dois centros.

Exames de imagem como TC, doppler transcraniano com
e sem contraste e ecocardiografia transtordcica foram mais
efetuados em Lisboa, enquanto que em Innsbruck a angio-
-TC, angio-RM e a ecocardiografia transesofdgica foram mais
comuns. A avaliacdo laboratorial de trombofilia e doencgas
autoimunes foi mais detalhada em Lisboa e a avaliacdo pela
dermatologia e oftalmologia foi mais frequente em Innsbruck.

Discussao / Conclusdes: As variagdes encontradas na in-
vestigacdo nao influenciaram o diagndstico etiolégico do AVC
e sugerem que o uso de angio-TC e angio-RM nao terd sido
vantajoso sobre outros testes mais baratos e uma anélise la-
boratorial extensiva nao influenciou o diagndstico de AVCs de
outra causa determinada. Estes resultados refor¢cam o papel
importante de uma abordagem clinica e seletiva.

Neurossonologia no servico
de urgéncia: preditores de achados
patoldégicos

Joana Jesus-Ribeiro!, Liliana Letra?, Jodo Sargento-Freitas'?,
Filipe Sobral*, Ana Gouveia*, Luis Isidoro*, Ricardo Varela'?, José
Coelho'?, Fernando Silva'?, Gustavo Cordeiro', Luis Cunha’
1-Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de
Coimbra; 2-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar do Baixo
Vouga; 3-Laboratério de Neurossonologia, Servico de Neurologia,
Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra; 4-Servigo de
Neurologia, Centro Hospitalar Tondela-Viseu
joanajribeiro@gmail.com

Introducido: O estudo neurossonoldgico (ENs) é um mé-
todo ndo invasivo amplamente utilizado na abordagem ao
doente com doenca cerebrovascular. Contudo, a sua utiliza-
¢ao no servigo de urgéncia (SU) encontra-se limitada pela dis-
ponibilidade de equipas com formacao para o efeito. Assim,
torna-se importante determinar preditores de achados pato-
l6gicos do ENs em ambito de urgéncia.

Objectivos: Andlise dos factores de risco vascular e deter-
minacgao dos preditores de ENs patolégico na urgéncia.

Metodologia: Estudo de coorte histoérico, incluindo doen-
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tes consecutivos submetidos a ENs no SU durante um periodo
de 5 anos. ENs patolégico foi definido como: estenose extra-
craniana =50% sintomatica, qualquer estenose/oclusdo intra-
craniana sintomatica, dissecao arterial, shunt cardiaco major
e sinal do halo em artéria temporal superficial. Procedeu-se
a uma andlise univariada (teste x2 e t-student para variaveis
nominais e continuas, respetivamente) e multivariada com
regressao logistica binaria.

Resultados: Num total de 514 doentes, 61,3% homens, com
idade média de 65,2+15,3 anos, 20,6% apresentaram achados
patolégicos no ENs. O pedido de ENs deveu-se a: AVC isquémi-
co (27,4%) ou AIT (24,0%); sindrome vestibular agudo (21,5%);
sindrome de Horner (5,1%), amaurose fugax (4,1%), amnésia
global transitéria (3,9%), suspeita de arterite células gigantes
(2,8%), entre outros. Doentes com ENs patoldgico apresentaram
percentagens mais elevadas de: HTA (72,6% vs. 59,6%, p=0,013),
dislipidemia (45,3% vs. 31,9%, p=0,010), Diabetes Mellitus (26,4%
vs. 16,9%, p=0,026), antecedentes de AVC/AIT (22,6% vs. 12,3%,
p=0,007) e obesidade (21,7% vs. 11,3%, p=0,005). Na andlise mul-
tivariada, ajustada para idade e factores de risco vascular (FRV),
apenas os diagndsticos prévios de AVC e AIT foram preditores
independentes de ENs alterado (OR:3,02; 1C95%1,53-5,978,
p=0,001; OR:4,11; 1C95%2,13-7,92, p<0,001 respectivamente).

Conclusoes: O ENs é uma ferramenta ttil em contexto de
urgéncia, sendo que a presenca de FRV e a suspeita de eventos
cerebrovasculares agudos associa-se a ENs patolégico.

Dissecao das Artérias Cervicais:
Estudo Retrospetivo de uma série do
Centro Hospitalar do Porto

Catarina Pinto!, Cristina Ramos!, Gabriela Lopes?, Jodo Xavier!
1-Servico de Neurorradiologia, 2-Servigo de Neurologia, Centro
Hospitalar do Porto - Hospital Santo Anténio, Porto, Portugal;
cat.mendes.pinto@gmail.com

Introducdo: A dissecdo espontanea das artérias cervicais
(artérias cardtidas e vertebrais) resulta da laceracao da pare-
de vascular com consequente formacdo de hematoma mural.
Apesar de rara, nos doentes com idade inferior a 50 anos, a
sua prevaléncia entre os AVC pode chegar aos 25%. O estudo
imagiolégico € essencial para o diagnéstico.

Objetivos: Avaliar a epidemiologia, fatores de risco, co-
morbilidades, clinica de apresentagao, modo de diagnéstico,
terapéutica e prognoéstico dos casos de disse¢ao das artérias
cervicais no Centro Hospitalar do Porto (CHP).

Métodos: Foram analisados retrospetivamente todos os
doentes com diagnéstico de dissecao das artérias cervicais
que deram entrada no CHP entre 2008 e 2013 com base nas
codificagdes dos Grupos de Diagnésticos Homogéneos (GDH)
(n=43). A amostra foi caracterizada demograficamente e fo-
ram descritas as frequéncias respeitantes a apresentacao
clinica, exames complementares de diagnéstico, abordagem
terapéutica e follow-up.

Resultados: As dissecdes cervicais foram mais comuns nas
artérias carétidas (81,4%) do que nas vertebrais (18,6%). A ma-
nifestacado clinica principal foi o enfarte isquémico (81,4%),
seguido por cefaleias (39,5%) e cervicalgia (23,3%). As disse-
¢Oes estiveram associadas a trauma em 20,9% dos casos e o fa-
tor de risco mais importante foi a hipertensao arterial (30,2%).
O diagnéstico foi dado mais frequentemente pela Angio-TC e
Angio-RM, e os achados foram: oclusdao em 65,1%, estenose
em 34,5%, hematoma mural em 46,5% e dilatacao aneurisma-
tica em 16,3%. A abordagem terapéutica preferida foi a antico-
agulacao (72,1%). O outcome a alta foi bom (mRankin<2) em
mais de metade dos doentes (53,5%).

Conclusdes: As dissecoes cervicais apresentam variabili-
dade clinica e por isso os meios complementares de diagnos-
tico s@o necessdrios a sua confirmacdo. A melhor abordagem
terapéutica ainda estd por esclarecer. Apesar de serem uma
importante causa de AVC Isquémico nos pacientes mais jo-
vens, as disse¢des apresentam bom prognéstico.
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Apresentacdo e prognéstico
da hemorragia subaracnoideia ndo
aneurismatica

Fébio Carneiro!, Carla Sousa?, Joana Monteiro?, Claudia
Guarda', Manuel Cunha e S4?

1-Servigo de Neurologia, 2-Servico de Neurocirurgia, Hospital
Garcia de Orta

fabiojbcarneiro@gmail.com

Introducdo: As hemorragias subaracnoideias (HSA) nao
aneurismadticas representam até 20% das HSA ndo traumaticas,
dividindo-se em perimesencefélicas (HSA-PM) e nao perime-
sencefalicas (HSA-NPM). As HSA-PM apresentam um curso
clinico benigno, havendo grande variabilidade nas HSA-NPM.

Objetivos: Pretende-se caracterizar a apresentacao clinica
e prognostico dos doentes internados com HSA ndo aneuris-
madtica no Servico de Neurocirurgia do Hospital Garcia de Orta
entre 2008-2016.

Metodologia: Avaliacdo retrospetiva dos processos clinicos
de doentes com HSA com angiografia negativa e andlise des-
critiva e estatistica da amostra.

Resultados: De um total de 283 HSA, 46 ndo tinham etio-
logia identificada (16,2%) e incluiu-se 23 doentes, com idade
média de 57 anos, dos quais 13 (56,5%) apresentavam HSA-
-PM e 10 (43,5%) HSA-NPM. A admissdo, todos os doentes com
HSA-PM pontuavam < 3 na escala World Federation of Neuro-
surgical Societies (WFNS) e um doente tinha défice neurolégico
focal. No grupo de HSA-NPMV, sete doentes tinham WENS < 3,
identificando-se trés doentes com hidrocefalia e um com crises
epiléticas. Durante o internamento, dois doentes com HSA-PM
tiveram complicacoes (vasoespasmo, crises epiléticas), en-
quanto que estas ocorreram em cinco doentes com HSA-NPM
(trés vasoespasmos, um evento isquémico, uma re-hemorragia
complicada de hidrocefalia). A data de alta, todos os doentes
com HSA-PM apresentaram mRankin < 3, identificando-se cin-
co doentes com mRankin = 3 no grupo de HSA-NPM. Determi-
nou-se ainda que 52,2% tinha HTA (38,5% HSA-PM, 70% HSA-
-NPM) e 30,4% dos doentes faziam terapéutica antitrombdtica
prévia (13% HSA-PM, 17,4% HSA-NPM).

Conclusdes: Os dados obtidos demonstram a importan-
cia das HSA nao aneurismadsticas (12,7% na nossa amostra),
salientando-se a maior gravidade de apresentacdo e prog-
noéstico das HSA-NPM, congruente com observacdes prévias.
Evidenciou-se também um uso superior de anti-trombdéticos
comparativamente ao descrito na literatura.

POST-NOAC: crescimento ultra-
precoce da hemorragia intracraniana em
doentes sob NOAC e antagonistas da
vitamina K

Joana Afonso Ribeiro!, Claudia Marques-Matos?’, José Nuno
Alves?, Joao Pedro Marto*, Ana Monteiro?, José Araijo®, Gustavo
Santo', Fitima Grenho®, Miguel Viana-Baptista*®, Jodo Pinho?,
Elsa Azevedo?7, Jodo Sargento-Freitas"?
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Introducdo: O crescimento ultra-precoce da hemorragia
intracraniana parenquimatosa nao-traumadtica (UHG) per-
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mite avaliar a velocidade do crescimento do hematoma pelo
tempo instalacdo clinica-avaliacdo imagioldgica, sendo prin-
cipalmente determinado pelo estado hemostatico do doente.
Estas caracteristicas tornam o UHG num bom candidato para
avaliar o impacto diferencial de estratégias anticoagulantes
distintas, como os antagonistas da vitamina-K (AVK) e nao-
-antagonistas da vitamina-K (NOAC).

Objetivo: Comparar a velocidade do UHG em doentes sob
anticoagulacao oral com AVK e NOAC num subgrupo de doen-
tes do estudo POST-NOAC.

Metodologia: Estudo retrospetivo observacional de doen-
tes com hemorragia intracraniana (HIC) parenquimatosa agu-
dando-traumadtica, admitidos consecutivamente entre janeiro
de 2013 e junho de 2015 em quatro hospitais universitarios. O
volume da HIC na primeira TC CE foi avaliado por volume-
tria, e a velocidade do UHG definida como volume-hematoma
(ml)/tempo instalacdo clinica-avaliagdo imagiolégica. A ané-
lise estatistica incluiu correspondéncia NOAC:AVK através de
Propensity Score Matching (PSM).

Resultados: Foram incluidos 131 doentes — 86,3% (n=113)
sob anticoagulacdo com AVK e 13,7% (n=18) sob anticoagu-
lagao com NOAC (dabigatrano n=11, rivaroxabano n=7). Os
doentes sob NOAC apresentaram uma média de idades supe-
rior (82,5 vs 75,0, p=0,003) e uma pontuacao CHA2DS2-VASc
mais elevada (4,53 vs 3,7, p=0,033). Nos doentes sob antico-
agulacdo com AVK, o INR encontrava-se supraterapéutico
em 45 (39,8%) e infraterapéutico em 18 (15,9%), sendo o INR
mediano 2,8 (IQR 2,15-3,74). Nos doentes sob dabigatrano, 6
apresentavam tempo de tromboplastina parcial ativado > 35
segundos, e, entre aqueles sob rivaroxabano, todos apresenta-
vam tempo de protrombina > 14 segundos. A andlise com PSM
permitiu correspondéncia em 36 doentes (18NOAC:18AVK).
Nestes doentes nao se verificaram diferencas estatisticamente
significativas no UHG entre os dois grupos (AVK: 9,95 ml/h vs
NOAC: 9,10 ml/h, p=0,987).

Conclusdo: Nesta amostra nao se detetaram diferencas sig-
nificativas na velocidade do UHG nas diferentes estratégias de
anticoagulacao.

Pesqguisa de Foramen Ovale Patente
por Doppler Transcraniano codificado a
cor e por ecocardiograma - um estudo
comparativo

Ana Luisa Rocha'’?, Rosa Santos?, Carmen Ferreira?, Gilberto
Pereira?, Pedro Abreu'>?, Elsa Azevedo!>?

1-Servico de Neurologia, 2-Laboratério de Neurossonologia,
Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Sao Jodo, Porto;
3-Departamento de Neurociéncias e Satide Mental, Faculdade de
Medicina da Universidade do Porto

ana_rocha99@hotmail.com

Introducéo: O Foramen Ovale Patente (FOP) é um defeito
do septo interauricular presente em cerca de 25% dos adultos,
sendo considerado uma possivel causa de AVC criptogénico.
O beneficio do seu encerramento em AVC embdlicos de ori-
gem indeterminada ndo esta provado; contudo, a sua pesqui-
sa é feita frequentemente, sobretudo no AVC do adulto jovem,
quer por ecocardiograma, quer por Doppler transcraniano
(DTC) com contraste gasoso e.v. para detecao de shunt direi-
to-esquerdo. O seu resultado € interpretado de acordo com o
namero de sinais microembdlicos (SME) detetados, com ou
sem manobra de Valsalva (MV): 0 — negativo; 1-10; >10 sem
cortina; cortina (SME ndo individualizados).

Objetivos: Comparar os resultados do DTC e ecocardiogra-
ma na detecgao de FOP.

Metodologia: Andlise das pesquisas de FOP por DTC a do-
entes do nosso centro nos tltimos 2 anos, e compara¢ao com
resultado do ecocardiograma.
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Resultados: Realizaram-se 57 pesquisas de FOP, 34 positi-
vas (excluidos shunts aparentemente extracardiacos). Um dos
doentes com pesquisa negativa por DTC teve ETE positivo.
Dos doentes com pesquisa positiva, 9 foram confirmadas por
ecocardiograma transtordcica (ETT) e 16 por ecocardiograma
transesofagico (ETE). Destes, sem MV, 8% tinham 0 SME, 44%
entre 1-10 SME, 44% >10 SME e 4% cortina; ap6s MV (feita em
21 doentes, dada positividade clara sem MV nos restantes),
90% apresentavam >10 SME e os restantes 10% cortina. Trés
dos DTC positivos ndo se confirmaram por ecocardiograma;
destes, um era positivo apenas com MV (7 SME), outro apre-
sentava 3 SME sem MV e >10 com MV, e outro apresentava
>10 SME sem MV. Seis doentes com DTC positivo tinham ETT
negativo, e aguardam ETE. Relativamente ao ecocardiograma,
o DTC apresentou uma sensibilidade de 96% e uma especifici-
dade de 87%, VPP de 89% e VPN de 95%.

Conclusodes: Na nossa série, o DTC mostrou maior acuida-
de diagnéstica no diagnéstico de FOP em relagdo ao ecocar-
diograma, atualmente o gold standard para este diagndstico.

Terapéutica endovascular do
AVC isquémico: analise do prognédstico
de doentes admitidos inicialmente
num centro de trombectomia ou apés
transferéncia

Denis E Gabriel', Angelo Carneiro?, Gongalo Videira!, Ricardo
Soares dos Reis®, Hugo Mota Déria?, Ricardo Almendra*, Luis
Albuquerque?, Rui Felgueiras!, Carlos Correia!, Jodo Xavier?,
Manuel Correia'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia,
Centro Hospitalar do Porto, Porto; 3-Servico de Neurologia,
Centro Hospitalar de Sao Joao; 4-Servigo de Neurologia, Centro
Hospitalar de Tras-os-Montes de Alto Douro, Vila Real
denisdegabriel@gmail.com

Introducdo: A maioria dos doentes tratados com trombec-
tomia sdo transferidos de outro hospital. O atraso motivado
pela transferéncia pode influenciar o prognéstico.

Objetivos: Comparar o prognoéstico funcional dos doentes tra-
tados com terapéutica endovascular admitidos, inicialmente, num
centro de trombectomia ou ap6s transferéncia de outro hospital.

Metodologia: Analisamos os doentes tratados no Centro
Hospitalar do Porto (CHP), entre janeiro 2015 e dezembro
2016. O “outcome” foi avaliado pela escala de Rankin modifi-
cada aos 3 meses. Consideraram-se os doentes independentes
(mRankin <2) e sem perda de func¢ao (diferenca nula na escala
de mRankin aos 3 meses e prévia ao AVC) como de “bom prog-
ndstico”. Os grupos foram analisados recorrendo a modelos
logisticos (Stata 14.0).

Resultados: 121 doentes foram admitidos apoés transferén-
cia e 53 inicialmente no CHP. Os grupos diferiram na idade (71
vs 76 anos, p=0,02) e no conhecimento do tempo de instalacao
(12% vs 25%, p=0,03). Nao se registaram diferencas no género,
valor de mRankin prévio, indice de Charlson, NIHSS, territ6-
rio ocluido, ASPECTS, colateralizacao pial (TC) e trombdlise.
A proporcao de doentes com progndstico favordvel nao foi
significativamente diferente (42% vs 38%), apds ajustamento
para idade e conhecimento do tempo de instalagao (p=0,23).
O resultado ndo se alterou ap6s subandlise dos doentes trans-
feridos de hospitais situados a mais de 50 km (41.5% vs 43.5%,
p=0,87). Nos doentes transferidos, o tempo sintoma-agulha
nao foi significativamente diferente (135 vs 120 minutos,
p=0,47), ao contrario do tempo sintoma-catéter (250 vs 166
minutos, p<0,001) e do tempo sintoma-recanalizacdo (TICI
2b/3) (392 vs 306 minutos, p=0,0006).

Conclusdo: Nesta coorte ndo encontramos diferencas no
prognostico aos 3 meses entre os doentes admitidos, inicial-
mente, num centro de trombectomia e transferidos de outros
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hospitais. Contudo, ndo analisamos os doentes nao revascula-
rizados por auséncia de penumbra, o que ndo permite concluir
sobre a influéncia da transferéncia destes no seu progndstico.

Influéncia do tempo até reperfusdo
no progndstico funcional de doentes com
AVC isquémico tratados com terapéutica
endovascular

Denis E Gabriel!, Angelo Carneiro?, Gongalo Videira', Ricardo
Soares dos Reis®, Hugo Mota Déria? Ricardo Almendra®, Luis
Albuquerque?, Rui Felgueiras!, Carlos Correia!, Jodo Xavier?,
Manuel Correia'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia,
Centro Hospitalar do Porto, Porto; 3-Servigco de Neurologia,
Centro Hospitalar de Sao Joao; 4-Servico de Neurologia, Centro
Hospitalar de Tras-os-Montes de Alto Douro, Vila Real
denisdegabriel@gmail.com

Introducdo: Atrasos no fluxo de abordagem ao doente des-
de os primeiros sintomas até ao tratamento endovascular po-
dem ter influéncia no progndstico funcional.

Objetivos: Avaliar o impacto de atrasos na abordagem do
doente desde os primeiros sintomas até a reperfusao no resul-
tado funcional aos 3 meses.

Metodologia: Analisamos os doentes tratados no Centro
Hospitalar do Porto (CHP) entre janeiro 2015 e dezembro 2016.
O “outcome” foi avaliado usando a escala de Rankin modificada
aos 3 meses, definindo-se como bom resultado funcional inde-
pendéncia (mRankin <2) ou auséncia de perda de funcao (dife-
renca nula na escala de mRankin aos 3 meses e prévia ao AVC).
Para a analise recorreu-se a modelos logisticos (Stata 14.0).

Resultados: 174 doentes tratados com trombectomia foram
analisados, dos quais 39% tiveram bom resultado funcional.
Idade mais jovem [70 (57-75) vs 76 (64-82) anos, p=0,0018] e
uma maior taxa de reperfusao (TICI2b/3) (87% vs 67%, p=0,003)
associaram-se significativamente a bom resultado funcional.
Apbs ajuste para as varidveis idade, conhecimento do tempo
de instalagdao, NIHSS, territério ocluido, estenose proximal
superior a 50%, trombodlise, anestesia geral e recanalizacao,
verificou-se que um menor tempo sintoma-agulha (120 vs 187
minutos, p=0,08) e um menor tempo sintoma-recanalizacao
tenderam a associar-se a bom resultado funcional (326 vs 409
min, p=0,06). Ap6s analisar cada uma das etapas, verificou-se
que um menor tempo entre o angio-TC/estudo de perfusao e a
recanalizacao (129 vs 177 minutos, p=0,04) e um menor tempo
catéter-recanalizacao foram preditores de bom resultado fun-
cional (41 vs 62, p=0,01). O procedimento sob anestesia geral
nao foi preditor prognéstico (93 vs 112, p=0,15).

Conclusao: A monitorizagao dos tempos de processamen-
to é importante para o desenvolvimento de estratégias para
otimizar os resultados clinicos. Apés selecao dos doentes can-
didatos a trombectomia, os resultados foram influenciados
negativamente por atrasos até a reperfusao.

Encerramento do apéndice auricular
versus NOACs como estratégia profilatica
em doentes com contra-indicacdo ou
faléncia da anticoagulacao oral

Daniela Vieira', Luis Paiva?, José Beato Coelho', Jodo Gomes?®,
Jodo Sargento Freitas', Fernando Silva', Gustavo Cordeiro’,
Marco Costa?, Luis Cunha!, Lino Gongalves?®
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Introducdo: A fibrilhagado auricular (FA) é o principal fator
de risco para acidente vascular isquémico (AVC) cardioembo-
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lico, estimando-se que cerca de 90% dos trombos intracardi-
acos tenha origem no apéndice auricular esquerdo (AAE). Em
doentes com contra-indicagdo para anticoagulacdo ou em
que a mesma tenha falhado o encerramento do AAE torna-se
uma estratégia possivel para a prevenc¢ao de eventos cerebro-
vasculares.

Objetivos: Avaliar a taxa de recorréncia de AVC isquémico
ou hemorragico em doentes com FA sob prevencao secunda-
ria com anticoagulantes orais ndo antagonistas da vitamina K
(NOAC) vs. encerramento do AAE.

Metodologia: Estudo observacional de coorte retrospecti-
vo entre Junho/2015 e Dezembro/2016 sobre uma base pros-
pectiva de doentes com FA nao valvular e AVC isquémico ou
hemorragico ocorrido sob terapéutica anticoagulante oral.
Compararam-se os resultados clinicos (recorréncia de AVC is-
quémico, hemorrégico e morte) dos doentes medicados com
NOAC ap6s o evento com os que encerraram o AAE por regres-
sao de Cox ajustada para possiveis confundidores.

Resultados: Estudaram-se 178 doentes, dos quais 90
(50.6%) do sexo masculino, com idade média de 77.0 (DP:
7.94) anos. Destes, 155 (87.1%) doentes tiveram AVC isqué-
mico como evento inicial e 23 (12.9%) AVC hemorragico. 148
(83.1%) doentes iniciaram NOAC e 30 (16.9%) encerraram o
AAE, tendo-se registado um seguimento médio de 13 (DP:
7.16) meses. Nao se verificaram diferencas estatisticamente
significativas entre a taxa de recorréncia anual de AVC isqué-
mico (1.86 vs. 0%/ano; p=0.990, AVC hemorragico (0 vs. 0%/
ano; p=0.999) ou morte (21.34 vs. 1.80%/ano; p=0.462).

Conclusdes: Neste estudo nao se verificaram diferencas es-
tatisticamente significativas entre NOACs e encerramento do
AAE ap6s faléncia isquémica ou hemorragica da terapéutica
anticoagulante em doentes com FA.

Multiple Sclerosis and cancer - a
controverse relationship

Ana Inés Martins, Inés Correia, Joana Jesus-Ribeiro, Jodao
Sargento-Freitas, S6nia Batista, Carla Cecilia Nunes, Carmo
Maciério, Livia Sousa, Luis Cunha

Neurology Department, Coimbra University and Hospital Center,
Coimbra, Portugal

ana.inesm@hotmail.com

Introduction: Previous studies regarding the relationship
between Multiple Sclerosis (MS) and cancer have shown in-
consistent findings. Our aim is to characterize a population
of patients diagnosed with MS and cancer, in order to further
clarify its complex association.

Methods: Retrospective analysis of clinical files of all pa-
tients attending a tertiary Multiple Sclerosis centre with the
diagnosis of Multiple Sclerosis and cancer, with more than
one-year follow-up. Our results were compared with National
Cancer Registry.

Results: Of the 1061 eligible patients, 723 (68.10%) were fe-
male and 338 (31.90%) were male, with a recorded follow-up of
8.89 (SD=5.92) years. The median age of onset of MS was 28.46
(SD=8.74) years. Of the 1061 patients, there were 36 neoplasms
identified. From those, 6 occurred prior to MS diagnose, and
30 after MS onset. Patients diagnosed with a neoplastic event
had a higher EDSS ranking (mean 4.19 (SD=2.25)) versus mean
3.07 (SD1.95), p=0.001)) and were older (53.83 (SD=10.93))
years versus 45.65 (SD=12.40) years) at the end of the study
period. Age at MS onset tended to be higher in cancer patients,
although this trend was not statistically significant. Six cases of
haematological malignancies (16.22%) and thirty solid organ
neoplasms were observed (83.78%), with no organ or system-
specific tendency.

In multivariate analysis, therapeutic strategies with immu-
nosuppressants seemed to enhance malignancy risk (OR: 4.88,
CI95%: 2.27 — 10.48, p<0.001). Analysis of disease modifying
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treatment did not reveal any statistical association.

Comparing with data from National Cancer Registry, can-
cer incidence appears to be lower in MS patients, although
without statistical significance.

Conclusion: This work adds further evidence on the re-
ported lower frequency of malignancies among MS patients.
Cancerogenesis promotion by immunossuppression was not
unexpected and should always be taken into consideration
when delineating a therapeutic plan.

Efficacy of Cladribine Tablets 3.5
mg/kg in High Disease Activity (HDA)
Patient Subgroups with Relapsing Multiple
Sclerosis (RMS): CLARITY Study
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Introduction: In CLARITY, treatment with cladribine tab-
lets (CT) vs placebo showed strong efficacy in a large cohort
of patients with RMS over 2 years. Patients with HDA are at
higher risk of relapses and disability progression; post hoc
analysis of CLARITY may provide insights into the efficacy of
CT in those patients.

Objective: To compare the effects of CT 3.5 mg/kg (CT3.5)
vs placebo in subgroups of CLARITY patients selected using
two HDA definitions.

Methodology: CLARITY patients randomised to CT3.5
(N=433) or placebo (N=437) were retrospectively analysed using
two different HDA definitions based on relapse history, prior
treatment, and MRI characteristics. Patients were categorised
according to whether they had experienced a high relapse ac-
tivity ((HRA] =2 relapses in the previous year) regardless of prior
treatment, or a HRA plus treatment nonresponse ([HRA+TNR]
=2 relapses in the previous year, or =1 relapse in previous year
while on DMD therapy and =1 T1 Gd+ or 29 T2 lesions).

Results: In the overall CLARITY population, CT3.5 re-
duced the risk of 6-month confirmed EDSS progression
by 47% (HR=0.53,95%CI:0.36;0.79) vs placebo. A larger risk
reduction for CT3.5 vs placebo of 82% was seen (HR=0.18
each,95%CI:0.08;0.44 and 0.07;0.43) in the HRA subgroup
(p=0.0036 nominalsignificancevsnon-HRA) and the HRA+TNR
subgroup (p=0.0037 nominal significance vs non-HRA+TNR),
indicating greater responsiveness to CT3.5 in patients identi-
fied by these criteria. Similar patterns were observed for time
to 3-month EDSS progression. ARR was lower with CT3.5 than
placebo in the overall population (RR=0.42,95%CI:0.33;0.52),
and even lower with HRA (RR=0.32,95%CI:0.22;0.47) and
HRA+TNR (RR=0.33;95%CI:0.23;0.48), each p<0.0001 vs pla-
cebo). Strong treatment effects on radiological markers were
observed in each HDA subgroup.

Conclusion: Patients identified by HDA criteria in the
CLARITY study showed clinical and MRI responses to CT3.5
that were generally better than, or at least comparable with,
the outcomes seen in the overall CLARITY population.
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Introduction: In CLARITY, giving cladribine tablets (CT)
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annually for 2 years, significantly reduced relapse rates and
slowed disability progression vs. placebo (PBO).

Objective: To assess the efficacy of 2-year’s additional treat-
ment with cladribine tablets (CT) or placebo (PBO) in patients
with relapsing multiple sclerosis (RMS) in an extension (EXT)
to the CLARITY study.

Methodology: In CLARITY EXT, patients who had received
PBO in CLARITY were assigned to CT 3.5mg/kg body weight;
those who received CT (3.5 or 5.25mg/kg) in CLARITY were re-
randomised (2:1) to CT 3.5mg/kg or PBO. Annualised relapse
rates (ARR) and proportions of patients qualifying relapse free
were compared at different times (i.e. CLARITY vs CLARITY
EXT) within the same treatment groups: patients treated with
CT 3.5mg/kg in CLARITY and PBO in CLARITY EXT (n=98);
CT 3.5mg/kg in CLARITY and CT 3.5mg/kg in CLARITY EXT
(n=186); CT 5.25mg/kg in CLARITY and CT 3.5mg/kg in CLAR-
ITY EXT (n=186); PBO in CLARITY and CT 3.5mg/kg in CLAR-
ITY EXT (n=244).

Results: No significant differences in ARR were seen for
CLARITY vs CLARITY EXT except in patients who received
PBO in CLARITY and CT 3.5mg/kg in CLARITY EXT (0.26 vs
0.10, p<0.0001). During CLARITY EXT, >70% of patients in
each group qualified relapse free; the only significant differ-
ence between CLARITY and CLARITY EXT was seen in pa-
tients treated with PBO in CLARITY and CT 3.5mg/kg in CLAR-
ITY EXT (58.0% vs 79.6%, p<0.0001).

Conclusion: Comparing CLARITY with CLARITY EXT dem-
onstrates that CT produced durable clinical benefits: patients
who received CT in CLARITY and PBO in CLARITY EXT main-
tained low relapse rates throughout. Patients who received CT
in CLARITY and CT in CLARITY EXT showed no additional
benefit vs CT treatment in CLARITY only. For patients who
received PBO in CLARITY, switching to CT in CLARITY EXT
significantly reduced ARR and increased the proportion of
relapse-free patients.
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Introduction: Fatigue affects between 50% and 80% of pa-
tients with multiple sclerosis (MS). Despite its clinical signifi-
cance, the pathophysiology of fatigue is still not completely
understood.

Objectives: To explore the underlying neural basis of fa-
tigue in MS patients.

Methods: We enrolled 60 consecutive MS patients and 60
healthy controls (HC) matched on age, gender, and education.
Fatigue was assessed using the Portuguese version of Modi-
fied Fatigue Impact Scale (MFIS). All participants underwent
3Tesla brain MRI including conventional and diffusion tensor
imaging (DTI) sequences. White matter (WM) focal lesions
were identified and T1/T2 lesion volumes were computed.
Tract-based spatial statistics (TBSS) were applied for voxel-
wise analysis of DTI metrics fractional anisotropy (FA) and
mean diffusivity (MD) on normal-appearing WM (NAWM).
Using Freesurfer software, total and regional volumes of corti-
cal and subcortical gray matter (GM) were calculated.

Results: Compared to HC, MS patients scored significantly
higher on MFIS (33.8+19.7 vs. 16.5+15.1,p<0.001). MS patients
presented a multifocal pattern of GM atrophy and an exten-
sive NAWM damage. The total T1 and T2 lesion volumes were
12.9+5.3ml and 16.8+15.8ml, respectively. MFIS scores were
not significantly correlated with T1/T2 lesion volumes, total
GM volume, or with any regional volume of cortical and sub-
cortical GM. Regarding TBSS analysis, significant correlations
(p<0.05 corrected for multiple testing by family-wise error
rates) were found between global scores of MFIS and DTI-
derived measures (FA decrease and/or MD increase) of the
NAWM skeleton, including: corona radiata, internal capsule,
external capsule, corticospinal tract, cingulum, corpus callo-
sum, fornix, superior longitudinal fasciculus, superior fronto-
occipital fasciculus, sagittal stratum, posterior thalamic radia-
tion, cerebral peduncle, uncinate fasciculus.

Conclusions: Fatigue was associated with a widespread
NAWM damage but not with lesion load or GM atrophy. This
finding supports the theory that functional disconnection,
caused by diffuse microstructural WM damage, might be the
main neural basis of fatigue in MS.
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Introducéo: A Esclerose Multipla (EM) é uma doenca em
que assumem papel relevante fatores genéticos e ambientais.
Existem cada vez mais estudos que evidenciam o papel prote-
tor da Vitamina D no desenvolvimento e progressao da doen-
¢a. O tabaco também tem sido apontado como um importan-
te fator ambiental de suscetibilidade.

Objectivos: Avaliar os niveis de 25-hidroxivitamina D
[25(0OH)D] e os habitos tabédgicos como fatores de risco e prog-
ndstico na EM.

Metodologia: Os niveis 25(OH)D e os hébitos tabagicos de
182 doentes com EM (112 mulheres, 151 com surto-remissao
e 31 com EM progressiva) seguidos na Consulta de Neuroimu-
nologia do CHP-HSA e de 198 individuos saudéveis, da mesma
regido geogréfica, foram investigados. Os dados clinicos foram
recolhidos dos processos retrospetivamente.

Resultados: OS doentes com EM apresentavam niveis de
25(0OH)D significativamente mais baixos que a populagao con-
trolo (40,6 nmol/Lvs. 55,4 nmol/L, p<0,001). Os niveis de 25(0OH)
D estavam inversamente correlacionados com o EDSS (r=-0,301,
p<0,001) e eram significativamente (p<0,001) mais baixos em do-
entes com forma progressiva (26,9 nmol/L) comparativamente a
doentes com forma surto-remissao (43,4 nmol/L).

No inicio da doenca, a frequéncia de individuos fumadores
era maior no grupo de doentes do que no grupo de controlos
(44,9% vs. 18,3%, p<0,001). Nao foram observadas associagdes
com o EDSS e com o curso da doenga.

O desenvolvimento de EM é mais provavel em individuos do
sexo feminino (OR=2,296), em individuos com baixos niveis de
25(0OH)D (OR=0,974) e em individuos fumadores (OR=4,131).

Conclusoes: O sexo feminino, baixos niveis de 25(OH)D e
tabagismo contribuem para o desenvolvimento de EM nesta
populacdo, como ja foi descrito por outros grupos. A corre¢ao
da deficiéncia de vitamina D e a cessacdo tabdgica poderdo
reduzir a incidéncia de EM no futuro, particularmente em in-
dividuos com histdria familiar de EM, assim como melhorar o
prognoéstico da doenca.
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Introducéo: O tabagismo é um factor de risco ambiental
estabelecido no desenvolvimento da esclerose multipla (EM)
e encontra-se associado a formas mais agressivas de doenca.
Contudo, o seu impacto na resposta terapéutica aos fairmacos
modificadores da doenga (FMD) actualmente utilizados per-
manece indefinido.

Objectivos: Investigar o efeito do tabagismo na resposta
terapéutica a FMD numa coorte de doentes com EM.

Metodologia: Doentes consecutivos observados entre Abril
e Maio de 2017 foram estratificados segundo a sua histéria (fu-
madores/ex-fumadores, nao fumadores) e carga tabagica (0,
1-10, 11-20, >20) no momento do inicio do seu primeiro FMD.
Os dados clinicos e radiolégicos foram obtidos através de um
registo longitudinal de doentes que iniciam FMD no Centro de
EM da Catalunha. A resposta terapéutica foi verificada um ano
apos o inicio do tratamento utilizando o Rio score (RS) e “No
Evidence of Disease Activity” (NEDA). Uma resposta terapéu-
tica inferior foi considerada se RS 2-3 ou na auséncia de NEDA.

Resultados: Incluidos 145 doentes, 102 (70.3%) do sexo
feminino, com idade média de 36.0 anos e mediana de EDSS
de 1,5 a data do inicio do tratamento. Verificou-se uma asso-
ciacao entre doentes fumadores/ex-fumadores e valores RS
2-3 (% 4.1, p=0.042), mas nao para auséncia de NEDA (»* 0.1,
p=0.736). O tabagismo foi considerado um factor preditivo de
resposta terapéutica inferior (OR 2.8, 95% CI 1.0-8.1, p=0.049).
O risco de resposta inferior aumentou com o aumento da car-
ga tabdgica, definida em unidades maco/ano (UMA), sendo
OR 2.8 (95% CI 0.9-8.6) para 1-10 UMA; OR 3.0 (95% CI 0.7-
12.7) para 11-20 UMA e OR 3.5 (95% CI 0.7-17.4) para >20
UMA; comparativamente a ndo fumadores.

Conclusdes: Os nossos resultados sugerem que o tabagis-
mo se associa a uma resposta terapéutica inferior e suportam
o desenvolvimento e implementacdo de estratégias de cessa-
¢ao tabagica em doentes com EM tratados com FMD.

O papel do cerebelo no défice
cognitivo em doentes com esclerose
multipla
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Introducao: O défice cognitivo ocorre em 65% dos doentes
com esclerose multipla(EM). O cerebelo é uma estrutura com
potencial interesse de investigacdo no desempenho cognitivo
dadas as suas multiplas conexdes anatémicas com regioes ce-
rebrais corticais/subcorticais.

Objetivo: Investigar a contribuicao do cerebelo para o défi-
ce cognitivo nos doentes com EM.

Metodologia: Incluidos 60 doentes com EM e 60 controlos
sauddaveis(CS) de forma consecutiva. Foram recolhidos dados
clinico-demograficos e efectuada avaliacdo cognitiva usando
a bateria neuropsicolégica MACFIMS. Todos os participantes
efetuaram RMN-CE 3T, e os dados de volumetria de substan-
cia branca(SB) e cortex(CX) do cerebelo foram obtidos através
do software FreeSurfer.

Resultados: Comparativamente ao grupo CS, os doentes
apresentaram resultados inferiores em todos os dominios cog-
nitivos e volumes inferiores de SB e de CX cerebeloso(p<0.05).
Os doentes com défice cognitivo apresentaram volumes infe-
riores de SB e CX cerebeloso comparativamente aos doentes
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com desempenho cognitivo normal(p<0.05).

No grupo EM, o volume de SB e CX cerebeloso correla-
cionou-se positivamente com o desempenho nos testes de
aprendizagem episddica verbal, visuo-espacial e velocidade
de processamento visual. O volume de SB cerebelosa correla-
cionou-se ainda com velocidade de processamento auditiva.
Na andlise por regressao linear, o dominio cognitivo que se as-
sociou ao volume da SB cerebelosa foi a velocidade de proces-
samento visual(r2=0.271,p<0.001) enquanto que ao CX cere-
beloso foi a aprendizagem visuo-espacial(r2=0.272,p=0.031).
Na andlise por mediacao, a diferenca volumétrica destas es-
truturas, tendo como co-varidvel a idade, contribuiu significa-
tivamente para a diferenca no desempenho cognitivo obser-
vada entre o grupo de EM e CS.

Conclusdes: A atrofia cortical cerebelosa em doentes com
EM parece condicionar a aprendizagem visuo-espacial en-
quanto que a diminuic¢do do volume de SB cerebelosa se asso-
ciaauma diminuicao da velocidade de processamento visual. O
estudo demonstra o impacto da atrofia cerebelosa no desempe-
nho cognitivo em doentes com EM traduzindo indiretamente
uma provavel disrupg¢ao funcional das vias cortico-cerebelosas.
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Introducdo: Os farmacos orais (FO) de primeira linha (1L)
para a esclerose multipla surto-remissao (EMRR), os concei-
tos de NEDA e time is brain tém modificado praticas de pres-
cricao de farmacos modificadores da doenca (FMD). Estudos
mostram que clinicos e doentes valorizam diferentes caracte-
risticas nos farmacos.

Objetivos: Descrever as opcoes terapéuticas em doentes
diagnosticados de novo com EMRR, ap6s introdugdo dos FO de
1L na pratica clinica e motivos de escolha para cada farmaco.

Metodologia: Dos 573 doentes seguidos na consulta de
Neuroimunologia do Centro Hospitalar do Porto, foram sele-
cionados doentes diagnosticados de novo com EM entre Agos-
to/2015 (introdugdao FO de 1L)-Julho/2017. Identificaram-se
61 doentes. Foram revistos dados clinico-demogréficos. Os
motivos da escolha de terapéutica foram confirmados pelos
neurologistas assistentes. Os doentes diagnosticados de novo
entre 2013-2015 foram usados para comparagado (n=53).

Resultados: A idade média dos doentes foi 34,7 anos
(DP:10,4) e 35 (59%) eram mulheres. 51 (83,6%) apresenta-
ram forma surto-remissao, 4 sindrome clinico isolado (CIS),
2 forma secundariamente progressiva e 4 primariamente pro-
gressivas. Iniciaram terapéutica de 1L 46 doentes: 29(63,0%)
injetaveis (14-interferdo,15-acetato de glatiramero) e 17
(37%) FO (10-dimetilfumarato,7-teriflunomida). Os doentes
selecionados para orais eram tendencialmente mais velhos
(38,6 vs 33,1anos, p=0,088) e com mais surtos prévios (1,77 vs
1,28, p=0,071), embora sem significancia estatistica. Nas 1Ls,
os principais motivos para escolha de injetaveis foram segu-
rancga (18) e menor ntimero de tomas (9). Quanto aos orais,
fobia a injetdveis (13) foi o motivo mais frequente. Oito do-
entes (14,8%) iniciaram terapéutica de segunda linha (2L;
5-fingolimod, 3-natalizumab) comparando com 3 (7,7%) dos
doentes novos entre 2013-2015. Estes tltimos apresentavam
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maior EDSS inicial (4,17 vs 2,13; p=0,085). Um doente iniciou
rituximab (off-label). Entre 2015-2017, apenas 2 doentes com
EMRR néo iniciaram FMD, comparando com 7 doentes (4-
EMRR; 3-CIS) entre 2013-2015.

Discussdo: Apesar da disponibilidade de FO, a maior parte
dos doentes continuou a escolher injetaveis, traduzindo o fa-
vorecimento do perfil de seguranca dos farmacos. Verificou-se
aumento da introdugado de farmacos de 2L, comparativamen-
te aos anos anteriores.
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importancia do regime terapéutico
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Introducao: O Rituximab (anticorpo monoclonal anti-
-CD20) possui evidéncia de eficacia na Esclerose Multipla
(EM), sendo usado como terapéutica off-label. O regime te-
rapéutico recomendado e o papel do estudo de populagoes
linfocitarias na sua monitorizacdo ainda nao sao consensuais.

Objetivos: Avaliar a efetividade e seguranca do Rituximab
numa populagdo com EM e a sua relacdo com o regime tera-
péutico utilizado e o estudo da populacao de linfocitos B.

Métodos: Estudo retrospetivo incluindo doentes com EM
tratados com Rituximab durante =6 meses. Analisaram-se
caracteristicas demograficas, dose/frequéncia de adminis-
tracao, efeitos adversos e estudo da populagao de linfécitos B
em sangue periférico 6 e 12 meses apds inicio da terapéutica.
Considerou-se resposta a auséncia de atividade inflamatéria
(clinica e imagioldgica) e de progressdao da doenca (avaliada
pela Expanded Disability Score Scale).

Resultados: Foram incluidos 64 doentes com forma surto-
-remissao (42.2%), secunddria progressiva com (25%) e sem
(15.6%) atividade, e priméria progressiva com (6.3%) e sem
(10.9%) atividade. O Rituximab foi utilizado principalmente
por faléncia das terapéuticas modificadoras de doenca, nome-
adamente Natalizumab/Fingolimod (70.3%). A duracdo média
de tratamento foi 20.16+7.60 meses. A dose anual média foi
1305.47+447.67mg (variacdo 400-3000mg) com intervalos de
administracdo variando de 2-2 a 6-6 meses. Consideraram-se
respondedores 65.4%, sem diferencas entre formas de doenca.
Este grupo apresentou menor dose anual média (1219.05mg
vs. 1470.45mg, p=0.032), sem nenhuma associagao significa-
tiva com os parametros de estudo dos linf6citos B. Ocorreram
efeitos adversos ligeiros/moderados em 17 e infecciosos gra-
ves em 3 doentes. A terapéutica foi suspensa por efeitos adver-
sos em 5 e auséncia de resposta em 7 doentes.

Conclusdes: Nesta populacdo, o Rituximab demonstrou
eficacia na estabilizacao da doenca. A menor dose anual mé-
dia nos respondedores parece apoiar a necessidade do ajuste
terapéutico personalizado. O estudo de linf6citos B poderd ter
maior importancia na relacdo com a atividade inflamatéria.

Utilizacao de tratamento de
indugao com natalizumab em EMSR - a
experiéncia do CHUC

Joana Afonso Ribeiro, Inés Correia, Ricardo Varela, S6nia
Batista, Carla Nunes, Maria Carmo Macdrio, Livia Sousa

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra
joanaaribeiro87@gmail.com

Introducdo: A terapéutica de inducdo na Esclerose Multipla
Forma Surto Remissao (EMSR), incluindo o natalizumab, tem sido
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proposta em doentes com formas muito agressivas de doenca, de
modo a debelar de forma mais eficaz o insulto inflamatério inicial.

Objectivos: Analisar a eficacia do natalizumab como tera-
péutica de inducgao.

Metodologia: Estudo retrospectivo de doentes com EMSR
da Consulta de Doencas Desmielinizantes do CHUC, cujo pri-
meiro tratamento foi natalizumab, e com follow-up minimo
de 24 meses. Foram recolhidos dados demograficos e clinicos
para caracterizacao da amostra.

Resultados: Foram incluidos 13 doentes, 76,9% (n=10) do
sexo feminino, com média de idade ao diagndstico de 35,5
anos e tempo médio até ao tratamento de 1,54 meses. Antes
do tratamento, a taxa anualizada de surtos (TAS) média era
de 1,69 (SD 0,75) e o EDSS médio de 3,29 (SD 1,45). Imagio-
logicamente, todos os doentes apresentavam elevada carga
lesional, dos quais dois apresentavam formas tumefactivas, e
sete doentes com lesoes ativas. Apds o inicio do natalizumab,
a TAS diminuiu para 0,56 (SD 1,33) no primeiro ano e 0,11 (SD
0,22) no segundo. Na avaliacao EDSS verificou-se reducao no
primeiro ano (média 2,45, SD 1,50), mantida ao segundo ano
(media 2,5, SD 1,54). Verificou-se diminui¢do da carga lesional
em 23,1% (n=3) e estabilizacdo em 61,5% (n=8). Por questoes
de seguranca, 4 doentes alteraram terapéutica (3 para fingoli-
mod, 1 pararituximab), com tempo médio de washout de 2,75
meses e sem rebound de atividade de doenca.

Conclusdo: Na nossa populacdo o natalizumab foi escolhi-
do como primeiro tratamento em formas muito ativas e in-
capacitantes de doencga, tendo-se verificado franca diminui-
¢do da TAS, melhoria e/ou estabilizacdo do EDSS e da carga
lesional na RMce, pelo que foi um primeiro tratamento eficaz.
Relacionamos a auséncia de rebound da actividade da doenca
ao reduzido periodo de washout.

Descriptive analysis of a population
with chronic migraine in a tertiary
Headache Center

Joana Ramos Lopes, Ana Inés Martins, S6nia Batista, Isabel
Luzeiro, Livia Sousa, Luis Cunha

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra
joanaflopes6@gmail.com

Introduction: Chronic migraine (CM) is defined as more than
15 headache days per month over a 3-month period, at least 8
of which are migraine, associated with more severe symptoms
than episodic migraine. Although there are several international
studies about this topic, in a Portuguese population that analysis
is scarce. We aim to describe a population of chronic migraine
patients followed in a tertiary Headache Center.

Methods: Patients diagnosed with CM and followed in our ter-
tiary hospital center were selected and posteriorly interviewed.

Results: A total of 102 patients were enrolled, mean age 44.98
(£13.20) years, 95 females (93.1%), mean BMI 24.79 (+3.43). Of
those, 53.9% (N=55) lived in a rural area and 86 patients were
professionally active. Additionally, 28.4% (N=29) had a Bach-
elor’s degree. The mean age of symptoms onset was 22.94
(£10.85) years and the diagnosis of CM was made on average
at 32.46 (+12.45) years, which was mainly established by a Neu-
rologist (72.5%). Mean days of headache per month in the pre-
vious year was 9.35 (+5.37) and there were 25 patients (25.5%)
reporting headache on 15 or more days per month. Phonopho-
tophobia was the most common symptom accompanying mi-
graine (93.1%). Totally, 30 patients (45.1%) of migraine suffers
experienced at least one episode of aura. Moreover, in our sam-
ple there was a loss of 16 days from paid work in the preceding
3 months, a mean of 0.36 per person. Regarding prophylactic
therapeutic strategies, the majority of patients are under two
or more different pharmacological classes (66.6%), with anti-
epileptics being the class more used (52.9%).

Sinapse

Conclusion: Our work adds further evidence of epidemio-
logical and clinical data about CM in Portugal. Prevention of
migraine chronification is essential and requires adequate
treatment of individual migraine attacks, early initiation of
preventive medication and avoiding analgesic overuse.

Cefaleias em idade pré-escolar num
centro de referéncia de Neuropediatria

Marta Lopes!, Raquel Alves?, Inés Carrilho®

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Entre o Douro e
Vouga, S.M.Feira; 2-Servico de Pediatria, Unidade Local de Satide de
Matosinhos, Matosinhos; 3-Servico de Neurologia Pediatrica, Centro
Materno-Infantil do Norte, Centro Hospitalar do Porto, Porto
marta.fmup@gmail.com

Introducao: As cefaleias sdo uma queixa comum na idade
pedidtrica. A sua prevaléncia aumenta com a idade e as suas
caracteristicas frequentemente mudam ao longo da vida. Na
idade pré-escolar representam um desafio particular, pelas di-
ficuldades de expressao das criancas e desconhecimento dos
pais e profissionais de satide.

Metodologia: Pesquisamos, retrospetivamente, primeiras
consultas realizadas numa consulta de cefaleias num centro
de neuropediatria, de Janeiro/2012 a Dezembro/2015, e sele-
cionamos os doentes cuja cefaleia teve inicio na idade pré-es-
colar (2-5 anos). As cefaleias foram classificadas pela ICHD-3
beta e tendo em conta as notas/comentdarios sobre enxaqueca
na idade pediatrica. Quando as cefaleias ndo cumpriram cri-
térios para serem classificadas, foram denominadas de “ines-
pecificas”. Analisamos e comparamos os grupos de cefaleia
inespecifica e enxaqueca.

Resultados: No periodo estudado realizaram-se 409 con-
sultas, das quais 99 com inicio da cefaleia na idade pré-escolar.
A maior parte dos doentes apresentaram cefaleias inespecifi-
cas (44,4%), seguindo-se enxaquecas (37,4%). Quatro doentes
apresentaram cefaleias secundarias. A idade média de inicio
foi quatro anos e o ratio feminino:masculino 1,4:1. As patolo-
gias associadas mais frequentes foram alteracoes do aparelho
respiratério superior (18,2%). Cinco doentes apresentaram
alteracoes no exame neurolégico. Exames complementares
foram realizados em 58 doentes, 20 dos quais com alteracoes.
Tratamento agudo foi realizado em 58,1% e profildtico em
37,6% dos doentes. O grupo da cefaleia inespecifica diferiu do
da enxaqueca nos antecedentes familiares de cefaleias, cardc-
ter, sintomas acompanhantes, fatores de alivio e tratamentos.
O tempo médio de seguimento na consulta foi de nove meses
e 78,1% dos doentes apresentaram melhoria das queixas.

Conclusdes: Quase metade dos doentes apresentaram ce-
faleia inespecifica. Os grupos de cefaleia inespecifica e enxa-
queca diferiram em algumas caracteristicas. Na nossa série, e
de acordo com a literatura, as cefaleias nesta faixa etaria apre-
sentaram bom prognéstico, com melhoria espontinea ou as-
sociada a farmacos na grande maioria dos doentes.

Caraterizacao de uma populacao
com enxagueca retiniana - um diagnédstico
desafiante

José Beato-Coelho, Luciano Almendra, Jodao Lemos, Livia Sousa,
Isabel Luzeiro

Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra
jmcoelho87@gmail.com

Introducg@o: A enxaqueca retiniana constitui uma patologia
extremamente rara. O seu diagnostico é estabelecido em doen-
tes com alteracoes visuais monoculares transitérias (escotomas,
cintilancias, amaurose) onde se excluiram outras causas mais
frequentes. O seu tratamento nao estd bem definido, sendo a te-
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rapéutica mais aceita a utilizacdo de bloqueadores dos canais de
calcio. A sua benignidade tem sido posta em causa com descri-
¢ao de casos com perdas permanentes de visao.

Objectivos: Caracterizar uma populacdo com enxaqueca re-
tiniana destacando a apresentacao clinica e sobreposi¢ao de ou-
tras cefalgias. Comparac¢ao com os dados presentes na literatura.

Métodos: Estudo retrospetivo de doentes com enxaqueca
retiniana, de Janeiro 2007 a Junho 2017. Caracterizagao demo-
gréfica, clinica e avaliagdo da resposta a terapéutica instituida.

Resultados: Foram identificados 5 doentes que cumpriam
os critérios da ICHD 3 Beta para enxaqueca retiniana. A me-
diana de idade foi de 57 anos, sendo todos do género femi-
nino. Em 4 doentes os sintomas monoculares consistiram em
amaurose transitéria com uma média de duragao de 20 mi-
nutos. Numa das doentes os sintomas eram cintilancias. Num
dos casos reportados a perda de visdo nao era seguida de cefa-
leia. Todos os doentes apresentavam concomitantemente ou-
tra cefaleia para além da enxaqueca retiniana, o que dificultou
o diagnostico. Foram usados os preventivos que se aplicam na
enxaqueca cldssica, com respostas favordveis. Nenhum dos
doentes apresentou ao longo do tempo de seguimento alte-
ragcoes permanentes da visdao. Os dados identificados estao de
acordo com os descritos na literatura, com exce¢ao da idade
que na nossa populacdo é mais elevada do que a descrita.

Conclusdes: A enxaqueca retiniana é uma patologia muito
rara, tornando-se um diagndstico de exclusao e muitas vezes
desafiante pela sobreposicao de outras cefaleias. Devem ser
excluidas outras causas de alteracdes monoculares da visdo.
Ap6és o diagnostico o uso de preventivo é fundamental para
prevenir perdas definitivas de visdo.

Utilizacdo de farmacos profilaticos
em doentes com cefaleias primdarias
referenciados a uma primeira consulta de
Neurologia - Cefaleias

André Caetano', Filipa Ladeira', Marcelo Mendonga'?, Raquel
Barbosal!, Miguel Pinto!, Maria Rita Pelejao!, Miguel Viana-
Baptista'?

1-Servico de Neurologia, Hospital de Egas Moniz, Centro
Hospitalar de Lisboa Ocidental, Lisboa, Portugal; 2-CEDOC

- Chronic Diseases Research Center, Nova Medical School/
Faculdade de Ciéncias Médicas, Universidade Nova de Lisboa,
Lisboa, Portugal

andre.p.caetano@gmail.com

Introducéo: As cefaleias sdao a doenca neuroldgica mais
comum, com elevado impacto na qualidade de vida e custos
directos e indirectos importantes. Procurdmos estudar os fac-
tores associados a introducg@o de profilaxia e o resultado da
intervencdo em doentes com enxaqueca e cefaleia de tensao
avaliados numa consulta de cefaleias.

Métodos: Analisdmos os processos clinicos de doentes
consecutivos, referenciados a consulta de Neurologia-Ce-
faleias, com os diagnosticos cefaleia de tensdo e enxaqueca
(com/sem aura ou crénica) entre janeiro de 2013 e junho de
2016. Foram recolhidos dados clinicos e demograficos. A utili-
zacgao de profilaxia foi avaliada de acordo com as recomenda-
¢oes publicadas.

Resultados: Do total de 551 doentes, 409 cumpriam cri-
térios de inclusao (13,2% sexo masculino, idade média 41,4
anos). Na primeira avaliacdo, 268 (65,6%) doentes tinham
indicacao para medicacdo profildtica, 23 dos quais ja tinham
iniciado. Uma regressao logistica multivariada ajustada para
diagnéstico e proveniéncia mostrou que mulheres (OR=2,09;
1C95%: 1,10-3,97) e doentes com cefaleia por uso excessivo
de analgésicos (OR=6,97; 1C95%: 1,60-30,39) ndo s6 tinham
maior probabilidade de necessitar de alteracao terapéutica
mas também de iniciar profilaxia (OR=2,26; 1C95%: 1,14-4,50
e OR=4,66; 1C95%: 1,03-21,07 respectivamente). Os doentes
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provenientes do servico de urgéncia (SU) tinham menor pro-
babilidade (OR=0,44; IC95%: 0,22-0,89) de necessitar de alte-
racdo terapéutica. Quanto ao seguimento, 16 (3,9%) tiveram
alta na primeira consulta, 92 (22,7%) faltaram a reavaliacao,
185 (45%) melhoraram qualitativamente, 48 (11,7%) permane-
ceram iguais, e 32 (7,8%) pioraram ou nao toleraram a medi-
cacgdo. Estarem medicados com profildctico na segunda ava-
liacdo na consulta de cefaleias associou-se a melhoria clinica
(OR=2,29; 1C95%: 1,19-4,43).

Conclusao: A utilizagao de profilaxia parece associar-se a
melhoria qualitativa. Nao obstante, apenas uma minoria de
doentes com indicacao inicia terapéutica antes da consulta de
cefaleias, pelo que devem ser consideradas estratégias de in-
tervencdo tanto nos cuidados de satide primdrios como junto
dos médicos do SU.

Dor facial idiopatica persistente e
sindrome do ardor bucal: caraterizacao
clinica de uma cohort de doentes da
consulta de Neurologia-Dor

Ana Luisa Rocha'%, Andreia Costa">*, Armanda Gomes®?, Pedro
Abreu'?*

1-Servigo de Neurologia, 2-Unidade da Dor, 3-Servico de
Anestesiologia, Centro Hospitalar de Sao Joao; 4-Departamento
de Neurociéncias e Satide Mental da Faculdade de Medicina da
Universidade do Porto

ana_rocha99@hotmail.com

Introducao: A dor facial persistente idiopdtica (DFPI) e a
sindrome do ardor bucal (SAB) sdo entidades cuja fisiopato-
logia ainda é pouco compreendida, e que colocam desafios
particulares no seu diagndstico e tratamento.

Objetivos: Caraterizacao clinica dos doentes com DFPI e SAB,
seguidos numa consulta de Neurologia-Dor, nos tiltimos 4 anos.

Metodologia: Revisao dos processos clinicos dos doentes,
colheita e andlise descritiva dos dados.

Resultados: Foram incluidos 28 doentes, 82% do sexo fe-
minino, mediana de idades 60 anos (26-87 anos). Cerca de me-
tade (54%) dos doentes foram diagnosticados com SAB e os
restantes com DFPI. Nos doentes com SAB, a dor era na maio-
ria dos casos descrita como em queimor, bilateral e localizada
na lingua ou gengiva; nos doentes com DFPI, a dor era mais
frequentemente em fisgada, unilateral, numa regiao localiza-
da da cara. A intensidade maxima da dor era em média 8 na
escala numérica da dor em ambas as patologias. Um quinto
dos doentes apresentava drea gatilho, 10% tinha hdbitos para-
funcionais (2 bruxismo e 1 parassénia), e a maioria dos doen-
tes ndo apresentava outros sintomas acompanhantes, exceto
3 doentes com xerostomia subjetiva, 2 com disgeusia e 1 com
sialorreia, nao havendo nenhum doente com perturbacoes
locais que justificassem a dor. A maioria (96%) dos doentes
efetuou estudo de imagem (68% ressonancia magnética) e
7% apresentou alteragoes. 60% dos doentes sofriam de pato-
logia psiquidtrica concomitante (36% foram observados em
psicologia-dor, 11% em consulta de psiquiatria). Os formacos
mais usados no tratamento foram: antidepressivos triciclicos,
antiepiléticos e analgésicos orais; 12 doentes necessitaram de
mais de 2 fairmacos para controlo da dor.

Conclusdes: A DFPI e a SAB apresentam carateristicas
clinicas, prognéstico e tratamento dispares de outros tipos
de dor orofacial. Enfatizamos a elevada co-morbilidade com
patologia psiquidtrica e psicossocial exigindo abordagens adi-
cionais a este nivel.
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Glioblastoma epitelidide. Uma nova
variante de glioblastoma.

Elisabete Rodrigues!?, Carla Guerreiro??, Liicia Roque®, Rafael
Roque?, José Pimentel*®

1-Servico de Neurologia do Centro Hospitalar do Fuchal,
Madeira; 2-Laboratério de Neuropatologia, Departamento

de Neurociéncias e Satide Mental, 3-Servico de Imagiologia
Neuroldgica, Departamento de Meios Complementares
Diagético e Terapéutica, Hospital de Santa Maria (CHLN),
Lisboa; 4-Unidade de Investigacdo em Patobiologia Molecular
- IPOde Lisboa Francisco Gentil; 5-Faculdade de Medicina da
Universidade de Lisboa

1ilia902000@yahoo.es

Introduc@o: O glioblastoma epiteliéide (GB-Ep) é uma
nova variante de GB adicionada a revisao da OMS dos tumores
cerebrais de 2016, rara, mais comum nas idades jovens. His-
tologicamente, apresenta células de morfologia epitelidide, o
que coloca dificulades na sua distincdo com metéstases. Ca-
racteristicamente, o GB-Ep é imunorreactivo para GFAP (ex-
tensao variavel), vimentina e S100, e apresenta mutacaoV600E
do gene BRAF em cerca de metade dos casos. O progndstico é
muito reservado dentro dos GB. Apresentamos 2 casos clini-
cos com morfologia e imunohistoquimica tipicas, e caracte-
risticas genéticas distintas.

Casos Clinicos: 1-Mulher, 67 anos. Cefaleias e hemiparé-
sia esquerda. RM-CE com tumor temporal direito, heterogé-
neo, hipointenso em T1 e hiperintenso em T2/FLAIR, realce
pos-gadolinio e drea central necrético-quistica. Diagnéstico
histolégico: glioma de grau maximo de malignidade, consti-
tuido por células epiteliides, cujo perfil imunocitoquimico
favoreceu o diagnoéstico de GB-Ep em detrimento da hipdtese
de metastase. O estudo citogenético nao mostrou amplifica-
¢do do gene EGFR ou deleccao do gene PTEN; revelou MGMT,
H3F3A e IDHI nao mutados; gene hTERT(C228T) e gene
BRAF(p.V600E) mutados.

2-Homem, 59 anos. Crises convulsivas versivas para a di-
reita e hemiparésia direita. RM-CE com tumor frontal esquer-
do, hemorréagico, hipointenso em T2 e com realce homogéneo
po6s-gadolinio. Diagnéstico histolégico: glioma de grau maxi-
mo de malignidade, de morfologia epiteliéide. Estudo imuno-
histoquimico de acordo com o diagnéstico morfolégico, ndo
sugerindo metdstase. Estudo citogenético: MGMT, H3F3A
e IDH1 ndo mutados; negatividade para a deleccao do gene
PTEN e positividade para a amplificagdo do gene EGFR. Genes
hTERT e BRAF ndo mutados.

Conclusdo: O diagnéstico de GB-Ep baseou-se na morfo-
logia epitelidide, imunohistoquimica nao sugestiva de metds-
tase e, no primeiro caso, no estudo genético. Atualmente nao
existe uma terapéutica poés-cirtrgica especifica para GB-Ep.
Contudo, o facto de cerca de metade dos casos apresentarem
uma “assinatura molecular”, antevé esta possibilidade, refor-
¢ando a necessidade de um diagndstico preciso.

Ependimomas. Valor do célculo do
indice proliferativo na sua diferenciacao.

Joana Serafim!, Carla Firmo?, Pedro Pereira?, Rafael Roque?,
José Pimentel'?

1-Faculdade de Medicina da Universidade de Lisboa, Portugal;
2-Laboratério de Neuropatologia, Departamento de Neurociéncias,
Hospital de Santa Maria (Centro Hospitalar de Lisboa Norte),
Lisboa, Portugal.

serafim.joana@campus.ul.pt

Introducdo: Os ependimomas sdo origindrios das células
ependimadrias e, de entre os seus subtipos, destacam-se os
classicos (grau II OMS) e os anapldsicos (grau III OMS). Os
critérios de diagnostico histolégico da OMS sdo, em grande
medida, subjectivos, sendo, por conseguinte, necessarios cri-
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térios objectivos que garantam tal distincao.

Objectivos: 1) Fixar um valor de corte entre ependimomas
classicos e anaplasicos, baseado no célculo do indice prolife-
rativo (IP); 2) Analisar as possiveis associagdes entre o IP e as
varidveis “diagndstico histoldgico”, “idade”, “sexo” e “localiza-
¢ao tumoral”.

Material e Metodologia: Estudo retrospectivo com uma
amostra de 74 doentes diagnosticados com ependimoma — 48
ependimomas cldssicos e 26 anaplasicos. Todos os casos fo-
ram revistos por um dos autores. As amostras teciduais foram
alvo de marcagao imunohistoquimica com o anticorpo Ki-67
(MIB-1) e, posteriormente, analisadas para obtencao do IP
através do programa “Image] - Image Processing and Analysis
in Java” (versdo 1.48). Para a fixacao do valor de corte e anélise
da possivel relacao entre o IP e as restantes variaveis, utilizou-
-se o programa IBM® SPSS® Statistics (versao 21).

Resultados: Obteve-se o valor de corte de 1,45% (sensibili-
dade de 100% e especificidade de 95,8%) entre os IP dos dois
tipos de ependimomas. Houve ainda diferencas estatistica-
mente significativas entre os IP no que respeita ao diagnos-
tico histolégico, idade (quando dividida nas faixas pediatrica
e adulta) e localizagdes infra-tentorial e espinhal (p<0,05);
verificou-se o oposto relativamente ao sexo e a localizagao
supra-tentorial (p> 0,05).

Conclusdes: O valor de corte obtido revelou sensibilidade
e especificidade elevadas. Verificou-se uma relacao entre IP
mais elevados e maior grau de anaplasia, menor idade e loca-
lizacdo infra-tentorial, e entre IP mais reduzidos e localizagao
espinhal. Serao necessarios estudos adicionais para validacao
destes resultados e sua expansao em novas direc¢oes diagnds-
ticas, como seja a biologia molecular.

Caracterizacdo clinica e progndstica
de uma série de casos de Astrocitoma
Pilomixéide

Catarina Falcdo de Campos’, Jodao Sequeira®, Clatidia Faria®,
Rafael Roque'?, José Pimentel'?

1-Departamento de Neurociéncias, Servico de Neurologia,
2-Laboratério de Neuropatologia, Departamento de
Neurociéncias, Servico de Neurologia, 3-Servico de
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Introducéo: O Astrocitoma Pilomixéide (APM) é uma va-
riante do Astrocitoma Pilocitico (AP), de descricao recente
na regido opto-quiasmadtica. Tem sido reportado como tumor
mais agressivo que o AP com recorréncia e disseminacao me-
ningea frequentes. Contudo, mantém-se incerta a sua classi-
ficagd@o como tumor de grau II, ndo sendo esta recomendada
actualmente pela OMS.

Casos Clinicos: Reportamos 4 doentes com APM, sem di-
ferengas quanto ao género, 3 na idade pedidtrica, com uma
meédia de idade de 3 anos, e um na idade adulta, com 38 anos.
Alocalizag@o dos tumores pediatricos foi a regido opto-quias-
matica, e a do adulto intra-medular, na regido do cone. Nos
casos pediatricos, pela localizacdo do tumor, foi realizada ape-
nas biépsia diagnéstica. Em dois destes foi colocado sistema
de derivagdo ventriculo-peritoneal por hidrocefalia secundé-
ria activa. O caso do adulto teve uma ressecdo cirtrgica par-
cial. Todos os casos mostraram as caracteristicas histologicas
tipicas de astrécitos de morfologia piléide com tendéncia para
disposicao peri-vascular, num estroma mixé6ide rico em mu-
copolissacéridos, sem sinais de anaplasia. Apenas os tumores
das criangas foram submetidos a quimioterapia adjuvante.
Apés 1 ano de seguimento, duas das criangas mostraram e
estabilidade lesional e numa houve progressdo tumoral com
disseminacao medular. O doente adulto faleceu 55 dias apds
cirurgia por motivo nao relacionado com a mesma.
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Conclusdo: Na nossa série, o APM foi mais frequente em
criangas jovens e com localizacdo opto-quiasmatica, tal como
descrito na literatura. O diagnéstico de APM na idade adulta e
com localizacdo intra-medular € raro.

A localizacdo opto-quiasmatica impediu a remocgao cirdr-
gica do tumor, o que pode contribuir para um pior progndsti-
co. Contudo, verificou-se progressao do tumor em apenas um
caso. Apesar da sua proximidade histolégica e genética com o
AP, a sua evolugao tendencialmente mais agressiva, exige uma
monitoriza¢do pds-operatdria mais apertada.

Proptose unilateral: a importancia
de estudar lesdes ocupantes de espaco

Rita Raimundo, Michel Mendes, Vera Espirito Santo, Ricardo
Almendra, Ana Graca Velon

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Trds-os-Montes e Alto
Douro, Vila Real

ritaraimundo15@gmail.com

Introduc@o: A presenga de proptose ocular associa-se fre-
quentemente a orbitopatias relacionadas com a glandula ti-
roide, nomeadamente Doenca de Graves. Contudo, quando
estamos perante uma apresentacao unilateral, é exigido um
diagnéstico diferencial mais extenso, incluindo tumores com
envolvimento orbitario.

Casos Clinicos: Senhora de 65 anos, sem antecedentes de
relevo, com proptose direita com cerca de 15 anos de evolu-
¢ao, apresentou progressao nos dltimos 3 anos com sensagao
de pulsatilidade do globo ocular direito, sem alteracdes visuais
associadas ou outras alteragdes ao exame neurolégico. A RMN
CE mostrou lesdo ocupante de espaco na grande asa do esfe-
ndide com extensdo a fossa média e érbita direita, correspon-
dendo a provavelmente a meningioma intraésseo. Decidido
por vigilancia anual.

Senhor de 48 anos, sem antecedentes de relevo, observado
por cefaleia fronto-temporal direita de caracteristicas tensio-
nais com cerca de 6 meses de evolugdo. Ao exame neurolégico
nao se verificavam alteracoes, com excecao de discreta prop-
tose direita. A RMN CE revelou lesdo expansiva intra-orbitaria
com aderéncia a lamina papirdcea do etmoide, corresponden-
do provavelmente a hemangioma intra-orbitdrio, sem envol-
vimento de outras estruturas. Decidido por vigilancia anual.

Senhora de 56 anos, sem antecedentes de relevo, iniciou
diminuicdo da acuidade visual a direita, evoluindo em cerca
de 15 dias com proptose direita exuberante, com perda pon-
deral associada. Evidéncia de massa intra-orbitdria com diag-
nostico histolégico de linfoma de células NK/T do tipo nasal.
Progrediu com extensdo ao SNC, clinicamente traduzida por
envolvimento dos nervos cranianos a direita e sindrome pira-
midal esquerdo e com envolvimento meningeo predominan-
temente a direita documentado em RMN CE. Iniciou CHOP e
tratamento intra-tecal com metotrexato (MTX) e dexametaso-
na, com resposta favoravel.

Conclusao: As neoplasias orbitdrias sdo raras e com prognos-
tico muito varidvel. Este trabalho mostra a necessidade de ndao
esquecer esta entidade na presenca de exoftalmia unilateral.

Utilidade diagnostica da biopsia
muscular nas miopatias inflamatérias.

Elisabete Rodrigues'?, Catarina Campos?3, Rafael Roque?, José
Pimentel**

1-Servico de Neurologia do Centro Hospitalar do Funchal,
Madeira; 2-Laboratério de Neuropatologia, Departamento

de Neurociéncias e Satide Mental, 3-Servico de Neurologia,
Departamento de Neurociéncias e Satide Mental, Hospital

de Santa Maria (CHLN), Lisboa; 4-Faculdade de Medicina da
Universidade de Lisboa

1ilia902000@yahoo.es
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Introducio: A biépsia muscular (BM) constitui um proce-
dimento diagndstico invasivo frequentemente solicitado para
avaliar suspeitas de miopatia, correspondendo a miopatia in-
flamatoéria (MI) a um subgrupo comum.

Objetivos: Esclarecer a utilidade diagndstica da BM numa
série de casos com suspeita clinica ou diagnéstico histolégico
de MI durante o ano de 2016.

Metodologia: Pesquisa na base de dados do Laboratério de
Neuropatologia do CHLN do ano 2016 dos casos de BM com as
palavras-chave “miosite”,”inflamatéria” e “necrotizante” e “esta-
tina” nos campos “suspeita clinica” e “diagnéstico histolégico”.

Foram estudados aspetos sociodemogréficos, os diagnésti-
cos pré-bidpsia (suspeita clinica) e histolégicos. A BM foi con-
siderada ttil se permitiu um diagnéstico concordante com a
suspeita clinica, ou se orientou para outro diagnéstico distinto
da suspeita clinica inicial.

Resultados: Foram incluidos 45 casos com idade média de
59 anos (+ 17,725) e 51% do sexo feminino. Destes, 40 tinham
suspeita clinica de MI e 5 diagnéstico histolgico de MI, ape-
sar de nao corresponder a suspeita clinica inicial.

Nos doentes com suspeita clinica de MI, a BM foi 1til em
50% (n=20): - em 32,5% (n=13) a histologia foi concordante com
a suspeita clinica e; - em 17,5% (n=7) a histologia diferiu da sus-
peita clinica, permitindo no entanto o diagndstico ou de outro
subtipo de MI ou de outro tipo de miopatia ndo inflamatéria.

Assim, no total de casos (n=45), a BM mostrou-se titil em 55,6%.
Nos restantes casos (44,4%) a BM foi normal ou inespecifica.

Conclusdo: Na presente avaliacao a BM foi ttil no diagnés-
tico diferencial de MI. Sendo um exame invasivo, e de modo a
ser util a marcha diagnéstica de uma MI, deve ser realizada em
doentes criteriosamente seleccionados.

Serum lipid alterations in GBA-
associated Parkinson’'s disease.

Gabriel Miltenberger-Miltenyi', Leonor Correia Guedes'?,
Robin Barry Chan®, Marcos Ant6nio Gomes', Vasco A.
Conceicdo!, Raquel Bouga Machado!, Tiago Soares!, Yimeng Xu?®,
Paulo Gaspar?, Joao André Carrigo', Roy N. Alcalay®, Joaquim J.
Ferreira'’, Tiago Fleming Outeiro®
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Medical Center, Department of Pathology and Cell Biology,
Taub Institute for Research on Alzheimer’s Disease and the
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Introduction: Mutations in the GBA gene, encoding for the
lysosomal enzyme glucocerebrosidase, are associated with
Gaucher disease. Alterations in plasma sphingolipids have
been reported in Gaucher, and similarly in brain extracts in
Lewy body disease. As GBA mutations are prevalent risk fac-
tors for Parkinson’s disease and overlap of molecular pathways
are presumable, here we assessed the lipid profiles in Parkin-
son’s patients with and without GBA mutations.

Methods: We sequenced all GBA exons in 415 Parkinson’s
patients, previously genotyped for LRRK2. 64 patients (29 GBA
positive vs. 35 non-GBA-carriers including 18 LRRK2 positive
and 17 non-mutated) were analyzed for chitotriosidase activity
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and for the concentration of 40 lipid classes using HPLC-MS.

Results: 29/415 patients (6.9%) carried 8 different GBA mu-
tations associated with Gaucher or Parkinson’s, including one
novel mutation. Chitotriosidase activity was similar across the
genetic groups, while the levels of key lipids were altered in
GBA mutation carriers: Monohexosylceramide, Ceramide and
Sphingomyelin were elevated; while Phosphatidic acid (PA),
Phosphatidylethanolamine (PE), Plasmalogen phosphatidyl-
ethanolamine (PEp) and Acyl Phosphatidylglycerol (AcylPG)
were decreased.

Conclusion: The results suggest an important role for these
lipids in GBA mediated Parkinson’s disease and assist in the
identification of common pathways between Gaucher and
Parkinson’s. Ultimately, our findings may lead to the identifi-
cation of novel biomarkers for individuals at increased risk of
developing Parkinson’s disease.

Prevaléncia de Distlrbio do Sono
REM na Atrofia de Miltiplos Sistemas

Inés Correia, Patricia Marques, Mario Sousa, Fradique Moreira,
Jodao Lemos, Ana Morgadinho, Alcinda David, Cristina Janudrio
Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra
mcorreia.ines@gmail.com

Introducio: O Disttirbio do Sono REM (REM Sleep Disorder
- RSD) tem sido associado a sinucleinopatias, tais como a Atro-
fia de Multiplos Sistemas (Multiple System Atrophy - MSA). Na
MSA, a frequéncia exata de RSD tem sido estudada, estimando-
-se uma prevaléncia de 88%, precedendo em cerca de metade
dos casos os sintomas motores. Por esse facto, questiona-se a
sua incorporag¢ao nos critérios de diagnostico de MSA.

Objetivos: Avaliar a prevaléncia de RSD numa populacao
de doentes com MSA.

Metodologia: Estudo transversal, tendo sido selecionados
os doentes observados em Consulta de Doengas do Movimen-
to de um Hospital Central entre 2015 e 2017, com o diagnosti-
co de MSA. Apds consentimento informado, foram aplicados
2 questionadrios validados em cohorts internacionais para pes-
quisa de RSD: REM Sleep Behavior Disorder Single-Question
Screen (RBD1Q), positivo se resposta afirmativa; REM sleep
behavior disorder screening questionnaire (RBDSQ), positivo
se pontuacgdo superior a 4. Foram obtidos dados demograficos
e clinicos através de consulta do Processo Hospitalar.

Resultados: Foram incluidos 24 doentes, 54.2% do sexo
masculino, com idade média de 71.9 anos (+-8.2), duracao
média de doenca de 5.3 anos (+- 3.2), seguindo a seguinte
distribuicao: 75% MSA-P (n=18), 25% MSA-C (n=6). Clinica-
mente, o H&Y médio foi de 3.5 (+- 1.2), com 50% dos doentes
apresentando 4-5 pontos. Apenas 33.3% dos doentes (27.8%
do grupo MSA-B, 50% do grupo MSA-C) apresentavam quei-
xas compativeis com RSD quando interrogados em consulta,
aumentando para 45.8% se aplicados questiondrios dirigidos
(38.9% do grupo MSA-PB, 66.7% do grupo MSA-C). Em 12.5%
(n=3) dos casos o resultado foi discordante entre questiona-
rios, sendo positivo apenas no RBDSQ.

Conclusoes: No nosso trabalho verificou-se uma elevada
prevaléncia de RSD em doentes com MSA, sobretudo em for-
mas MSA-C, o que pode apoiar a sua investigacao para supor-
te ao diagnoéstico de MSA.

Apomorphine Role in Advanced
Parkinson's Disease - Coimbra's Experience

Diogo Reis Carneiro!, Mdrio Sousa!, Fradique Moreira!, Cristina
Janudrio'?

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitério de
Coimbra; 2-Faculdade de Medicina, Universidade de Coimbra.
diogoreiscarneiro@gmail.com
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Introduction: Apomorphine is a dopamine agonist used in
the treatment of advanced stage of Parkinson’s Disease(PD).
Its administration as a continuous subcutaneous infusion(AI)
is adequate for patients with motor fluctuations difficult to
control with oral medication, to reduce daily OFF time and
sometimes could have a positive impact on dyskinesias. It can
also be performed as a bridge to Deep Brain Stimulation. Since
the interest in this option recently re-emerged, there are few
studies evaluating these patients outcome in terms of motor
function and quality of life.

Objectives: To assess the motor and quality of life outcome
related to Al in a cohort of patients with PD who were refrac-
tory to standard medical therapy.

Methods: Six patients with advanced PD(average duration
of 16,5 years) who started Al were characterized and prospec-
tively evaluated in terms of motor function (using the Move-
ment Disorders Society - Unified Parkinson’s Disease Rating
Scale(MDS-UPDRS) - part III), quality of life(using the 39-
item Parkinson’s Disease Questionnaire-PDQ39), reduction in
Levodopa equivalent daily dosage and OFF time period. Vid-
eotapes were recorded.

Results: Average motor response to Apomorphine test was
60,8 % with a mean maximum of Apomorphine dose of 3,4mg.
No patient discontinued the therapy and the average dura-
tion of Al is now 17.7 months. After 6 months of therapy, mean
motor response in part III of UPDRS was 18,2% with a mean
levodopa-equivalent dose reduction of 13,1%. Patients con-
sider to have a global better quality of life since they are on Al,
comparing different aspects of PDQ-39, as well as a reduction
in daily OFF time period. No major adverse effects occurred.

Conclusion: Apomorphine is a valid and versatile option in
advanced Parkinson’s Disease with motor complications. This
is an initial study and we pretend to include a bigger cohort
with a longer follow-up to reinforce these results.

Arquitectura do sono e doenca de
Parkinson - revisdo de série de doentes

Inés Laranjinha!, Margarida Calejo!, Luisa Sousa’, Jodo Lopes?,
Joao Ramalheira?, Anténio Martins da Silva?, Anténio Bastos
Lima!, Marina Magalhzes'

1-Servigo de Neurologia, 2-Servico de Neurofisiologia — Centro
Hospitalar do Porto — Hospital de Santo Anténio (CHP-HSA).
m.i.laranjinha@gmail.com

Introducio: Os distirbios do sono sd@ao manifestacdes co-
nhecidas da doenga de Parkinson, frequentemente presentes
numa fase pré-motora. Contudo, a arquitectura do sono nes-
tes doentes e a sua relacdo com o desenvolvimento de demén-
cia ainda esta pouco esclarecida.

Objectivos: Comparar a arquitectura inicial do sono e exis-
téncia de clinica de “REM sleep behaviour disorder” (RBD) em
doentes com doenga de Parkinson sem (DP) e com deméncia
associada (DPD).

Metodologia: De uma coorte de 65 doentes com parkin-
sonismo, participantes de um estudo longitudinal do sono,
selecciondmos os 53 doentes que mantinham o diagnéstico
de doencga de Parkinson a data da dltima observacao clinica.
Estes doentes eram “drug naive” e tinham realizado extensa
avaliacdo clinica (UPDRS, Hoehn and Yahr, Northwestern
University Diability Scale, Hamilton e MMSE), uma entrevista
sobre a qualidade e caracteristicas do sono e um registo polis-
sonografico do sono (PSG) na altura da primeira observacao.
Identificimos RBD pela presenca de parassonias na entrevista
sobre o sono ou hipertonia em REM na PSG. Compardmos os
dados clinicos, do inquérito e da PSG entre DP e DPD, utili-
zando o teste de Mann-Whitney ou de Chi-quadrado.

Resultados: A média de idade e de durac@o da doenga a data
da PSG dos 53 doentes (28 homens e 25 mulheres) foi, respecti-
vamente, 64.55+8.31 e 3.44+5.45 anos. O diagnéstico final foi DP
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em 36 doentes e DPD em 17, apds um seguimento de 10.62+6.50
anos. Nao foram encontradas diferencas significativas, entre os
dois grupos de doentes, nos diferentes parametros avaliados.

Conclusdes: As alteragdes do sono, nomeadamente o RBD,
tém vindo a ser consideradas como potencial preditor do de-
senvolvimento de défices cognitivos na doenca de Parkinson.
Contudo, a nossa coorte nao identificou diferencas significa-
tivas, clinicas e/ou polissonogréficas, entre doentes com ou
sem deméncia.

Ataxia de Beauce em Portugal - as
primeiras familias

Margarida Calejo!, Isabel Alonso®, Luis Albuquerque?, Jodo
Cerqueira*, Ernestina Santos’, Jorge Sequeiros?, José Barros!,
Joana Damasio'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, Hospital
de Santo Anténio, Centro Hospitalar do Porto; 3-UnIGENe,
Instituto de Biologia Molecular e Celular; Instituto de
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mgcalejo@gmail.com

Introducao: A ataxia espinocerebelosa autossémica recessiva
tipo 8 (SCARS), causada por variantes no gene SYNE], foi descrita
como uma ataxia cerebelosa pura, com idade de inicio tardia, em
familias da provincia canadiana do Quebec (Nouvelle-Beauce,
Bas-Saint-Laurent), adquirindo o ep6énimo de ataxia de Beauce.
As descricdes de SCAR8 tém aumentado em niimero e diversida-
de geogrifica, sendo a prevaléncia provavelmente mais elevada
do que inicialmente admitido. Surgiram descri¢coes de doentes
europeus, com semiologia da via motora primaria (1° ou 2° neu-
rénio), perturbagdes cognitivas ou escoliose.

Objetivo: Descricao do fenétipo de quatro doentes com SCARS.

Metodologia: Andlise dos dados clinicos, imagioldgicos,
neurofisiolégicos e genéticos.

Resultados: Descrevemos duas irmas (A1/A2) de uma fa-
milia sem consanguinidade e duas irmas (B1/B2) de uma
familia com consanguinidade. A idade média de inicio da
doenga foi 21,5 anos (min: 15, max: 30). Os sintomas inau-
gurais foram ataxia da marcha (em 3) e diplopia (em 1). O
envolvimento dos membros superiores surgiu 5,5 anos de-
pois, a disartria 10,5 anos e a disfagia (em 3) 11,2 anos. Exa-
me neurolégico (média 24,5 anos de progressao): alteracoes
da oculomotricidade com sacadas hipermétricas, disartria
escandida, sindrome cerebelosa axial e apendicular (em 4);
hiporreflexia osteotendinosa dos membros inferiores (3). A
ressondncia magnética mostrou marcada atrofia pancerebe-
losa e hipersinal dos nticleos dentados (em 4); atrofia protube-
rancial (em 1). As eletromiografias de A1/A2 foram normais. O
estudo genético revelou, em ambas as familias, variantes pa-
togénicas nao descritas, em homozigotia, no gene SYNE1 que
resultam em proteinas truncadas [c.4534C>T; p.(GIn1512%) e
c.4044_4047del; p.(Asn1348Lysfs*4)]. Trés doentes mantém
marcha auténoma apos 20 anos de doenca; uma necessita de
apoio unilateral aos 38 anos.

Discussao: A descricao destas doentes constitui provavel-
mente a primeira apresentagao ptiblica de SCAR8 em familias
portuguesas. O fenétipo é idéntico ao encontrado nas descri-
¢oes originais. O gene SYNE1 deverd ser lembrado no estudo
genético de ataxias recessivas de inicio tardio.

Mortalidade na Doenca de
Parkinson: impacto de fatores demograficos
e clinicos numa coorte portuguesa

Margarida Calejo!, Joana Martins', Joana Damadsio!, Sara Cavaco'?,
Armando Teixeira-Pinto®, Alexandre Mendes', Nuno Vila-Cha'
1-Servico de Neurologia, 2-Unidade de Neuropsicologia, Centro
Hospitalar do Porto; 3-University of Sydney

mgcalejo@gmail.com
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Introducido: A mortalidade na doenca de Parkinson (DP) é
um tema ainda pouco explorado na literatura.

Objetivo: Analisar as circunstancias e causas de morte e
explorar as caracteristicas clinico-demograficas associadas a
maior mortalidade na DP.

Metodologia: Foram recolhidos prospetivamente dados
clinico-demograficos de 300 doentes consecutivos com diag-
néstico de DP (51% homens, idade média=69+11 anos, duracao
média de doenca=8,8+6,2 anos) e foram aplicadas as escalas
Unified Parkinson Disease Rating Scale (UPDRS) e Hoehn e
Yahr (H&Y). Foram registados os 6bitos até 5 anos ap6s a avalia-
¢ao, através da pesquisa do Processo Clinico Eletrénico e Plata-
forma de Dados da Satide. Para andlise estatistica utilizou-se os
testes: Kaplan-Meier, Mann-Whitney e Qui-quadrado.

Resultados: A mediana do tempo de seguimento foi 3 anos
(interquartil: 2-4), registaram-se 48 (16%) Obitos. As causas
de morte foram pneumonia (n=18), doenca cardiaca (n=4),
outras infecdes (n=3), outras (n=7) e desconhecido (n=16). A
taxa de mortalidade em doentes DP estandardizada para a
populacdo portuguesa foi de 2,83 (1C95%:2,10-3,71). Quanto
as caracteristicas demogréficas, verificou-se que residéncia
em meio rural condiciona maior mortalidade nos doentes DP
(mortalidade aos 10 anos de 5% vs 12%, p=0,05). Outras varia-
veis relacionadas com a mortalidade no tempo de seguimento
pos-avaliacdo eram: idade superior (p<0,001), UPDRS-III>30
em ON ou OFF (p<0,001), estadio H&Y=2,5 em ON ou OFF
(p<0,001) e incapacidade de descrever a medicacao (p<0,001).
A mortalidade associou-se a maior bradicinésia e rigidez
(p<0,001), mas ndo a maior tremor (p=0,091). Nao foram en-
contradas associagdes (p>0,05) com: género, fatores de risco
vascular, doenca osteoarticular, consumo de dlcool ou tabaco.

Conclusao: A taxa de mortalidade na DP é superior a da po-
pulagao geral, sendo a principal causa de morte as infe¢oes respi-
ratorias. A maior mortalidade em meio rural podera ser reflexo de
menor acesso a cuidados de satide. Maior gravidade de doenca e
deterioracdo cognitiva estdo associados a maior mortalidade.

Analise prospectiva do beneficio
do tratamento com toxina botulinica no
tremor cefalico

Leonor Rebordao, Mariana Santos, Carlos Figueiredo, Cristina
Costa, Patricia Pita Lobo

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

leonor.rebordao@hff.min-saude.pt

Introducio: O tremor cefélico (TC) pode ocorrer isolada-
mente, associado a distonia cervical ou, raramente, a patolo-
gia cerebelosa. A toxina botulinica (TB) é recomendada e efi-
caz no tratamento da distonia cervical, contudo, é escassa a
evidéncia da sua eficdcia no tratamento do TC.

Objetivos: Avaliar o beneficio do tratamento com TB no TC.

Metodologia: Foram selecionados da base de dados dos
doentes tratados com TB no Servi¢o de Neurologia do Hospi-
tal Fernando Fonseca aqueles referenciados para tratamento
do TC. Os tremores foram classificados pela sua fenomenolo-
gia e etiologia. Os doentes foram avaliados prospectivamente
em T0-dia do tratamento e T1-6 semanas apds-tratamento.
Foram aplicadas as escalas Tremor Research Group Essential
Tremor Rating Assessment Scale(TETRAS), Tsui e Toronto
Western Spasmodic Torticollis Rating Scale, os questiondrios
de qualidade de vida SF-36 e EQ5D3L, e o Inventario de De-
pressdo de Beck. O beneficio do tratamento avaliou-se pela
escala GAS (Goal Attainment Scaling).

Resultados: Foram incluidos 9 doentes, 8 do sexo feminino,
idade média de 72,7 anos (58 a 81 anos). Todos os doentes tinham
sido previamente tratados com TB tipoA (Botox ou Dysport), com
média de 4 tratamentos (2 a 10). O beneficio foi avaliado subjeti-
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vamente e em consulta de reavaliacao. Uma doente com tremor
associado a patologia cerebelosa suspendeu o tratamento por
fraqueza cervical. Dos 8 doentes tratados 3 apresentavam tremor
disténico “sim-sim” e 5 “ndo-nao”. Os musculos selecionados e
respetivas doses dependeram da fenomenologia e gravidade do
tremor (dose média 355U Dysport, 135U Botox). Apds tratamen-
to verificou-se melhoria nas escalas de Tsui, TETRAS e GAS em
todos os casos. As escalas BECK, SF-36, EQ5D3L mantiveram-se
semelhantes, constatando-se maior incidéncia de depressao e
menor qualidade de vida nos doentes mais idosos.

Conclusdes: O TC pode causar impacto social e ocupacio-
nal. O beneficio do tratamento com TB foi evidente na nossa
série de doentes.

Estudo retrospectivo de uma
série de doentes com diagnéstico clinico
de Paralisia Supranuclear Progressiva
aplicando os novos critérios.

José Manuel Aratjo, José Nuno Alves, Ana Filipa Santos, Joao
Pinho, Alvaro Machado, Gisela Carneiro, Margarida Rodrigues
Servico de Neurologia do Hospital de Braga
josedearaujo88@gmail.com

Introducao: Os critérios clinicos diagndsticos de Paralisia Su-
pranuclear Progressiva (PSP), usados desde hd anos, baseiam-se
na demonstragao de paralisia supranuclear do olhar vertical, ins-
tabilidade postural e quedas com inicio precoce, manifestacoes
denominadas de sindrome de Richardson. Recentemente foram
propostos novos critérios, que aos achados anteriores acrescen-
tam alteragdes no dominio motor e cognitivo.

Objectivos: caracterizacdo clinica de doentes com PSP
aplicando os novos critérios, e confrontacdo com os anteriores
critérios diagnésticos.

Metodologia: Andlise retrospectiva e caracterizagdao de um
grupo de doentes com diagnéstico de PSP, seguidos na con-
sulta de Neurologia desde 2010. Aplicagdo dos novos critérios
de diagnéstico.

Resultados: Identificados 24 doentes, 13 mulheres, idade
média de inicio dos sintomas aos 70 anos. Os primeiros sinto-
mas antecederam, em média, 2,1 anos a primeira consulta. O
tempo médio de evolucdo da doenca desde o primeiro sinto-
ma foi de 4,8 anos. Faleceram 7 doentes, com sobrevida média
de 6,7 anos. Em 18 doentes foi colocada suspeita diagndstica
de PSP na primeira consulta. Aplicando os critérios mais re-
centes, o diagnéstico foi considerado provédvel em 22 doentes
(PSP - Sindrome de Richardson), possivel em 1 (PSP com fre-
ezing progressivo da macha) e sugestivo em 1 (PSP com insta-
bilidade postural predominante). Utilizando os antigos crité-
rios ficariam excluidos os 2 doentes que ndo apresentavam o
fenétipo classico, cumprindo os restantes critérios de provavel
PSP. A nivel terapéutico, 15 doentes ndo tiveram resposta a le-
vodopa. Como manifesta¢des associadas, ao longo da doenca,
sinais bulbares ocorreram em 16 doentes, sinais de libertacao
frontal em 14, sinais piramidais e distonia em 9 igualmente,
apraxia da abertura ocular em 3.

Conclusdo: Considerando os novos critérios diagnésticos
de PSP sao encontrados fendtipos nao contemplados pelos
antigos critérios, o que permite aumentar o nimero de doen-
tes diagnosticados com esta patologia.

Fadiga e Disturbios do Sono na
Doenca de Parkinson

Diogo Fitas"?, Juliana Castelo®*, Maria José Rosas**

1-Unidade de Neurologia, Unidade Local de Satide do Alto Minho;
2-Servico de Neurologia, 3-Unidade de Doencas do Movimento e
Neurocirurgia Funcional, Centro Hospital de Sao Joao; 4-Servico de
Neurologia, Centro Hospital Entre Douro e Vouga
cd_fitas@hotmail.com
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Introducio: A fadiga e distirbios do sono sdo dos sintomas
ndo-motores com maior impacto na Doenca de Parkinson
(DP), sendo consideradas causas importantes de morbilidade
e diminuicdo da qualidade de vida.

Objetivos: avaliar a prevaléncia de fadiga e disttarbios do
sono num grupo de doente com DP.

Metodologia: Andlises de 45 doentes com DP diagnostica-
dos segundo critérios de UKPDSBB. A qualidade de sono foi
avaliada através da Parkinson’s Disease Sleep Scale-2(PDSS-2).
A fadiga foi avaliada através da Fatigue Severity Scale(FSS) e da
Parkinson’s Disease Fatigue Scale(PDFS).

Resultados: Identificamos dezanove mulheres e 26 ho-
mens, idade média de 61 anos, escala Hoehn&Yahr(H&Y)
média de 1.9 e 12 doentes(26,7%) submetidos a cirurgia DBS.
Todos estavam medicados com pelo menos uma classe de
farmacos antiparkinsénicos. A pontuac¢do média da FSS foi
de 34.9, com 42%(n=19) cumprindo critérios de fadiga signi-
ficativa (FSS >39). A pontuagao média da PDFS foi de 43.8. O
grupo submetido a DBS obteve uma pontuagdo média inferior
na FSS(média 31.6) e na PDFS (média 41.9), comparativamen-
te ao grupo sem tratamento cirtrgico. Quanto maior a escala
H&Y mais elevada a pontuacdo média nas FSS e PDFS. A per-
cepcao geral do grupo em relagdo a qualidade do sono foi em
meédia 2.8 pontos (escala ordinal de 0-4) e a escala PDSS-2 teve
uma pontuagdao média de 17.5, 37%(n=17) cumprindo crité-
rios para perturbacdo do sono (PDSS>18). O grupo DBS obte-
ve uma pontua¢do média inferior na PDSS-2 (média 16.6), ndo
havendo diferenca na percepg¢ao geral do sono.

Conclusao: A fadiga e os distirbios do sono sdo queixas co-
muns na DP e acarretam um impacto significativo na qualidade
de vida dos doentes. E importante uma maior sensibilizacio para
a caracterizacao desta fenomenologia na DP, com vista a um re-
conhecimento precoce e abordagem terapéutica adequada.

Apraxia na Doenca de Parkinson:
correlativos motores e cognitivos

Pedro Correia, Miguel Tdbuas-Pereira, Mdrio Sousa, Ana
Morgadinho, Cristina Janudrio

Servigo de Neurologia - Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra
pedro.correia.med@gmail.com

Introducao: A apraxia é um distarbio motor de alta ordem,
resultando de disfuncao cerebral que interfere com a realizacao
de movimentos complexos aprendidos, ndo existindo défices
elementares motores ou sensitivos. Na doenca de Parkinson
(DP), a prevaléncia de sintomas apréxicos estd mal definida, va-
riando entre 17-64% dos casos, e traduzindo-se essencialmente
em erros espaciais e dificuldade na mimetizacdo gestual.

Metodologia: Foram incluidos doentes consecutivos, dex-
tros, com diagnéstico clinico de DP, seguidos na consulta de
Doencas do Movimento do CHUC, entre Janeiro e Dezembro
de 2016. Todos foram submetidos a avaliacdo com as seguin-
tes escalas: Hoehn-Yahr (HY), Unified Parkinson’s Disease Ra-
ting Scale (UPDRS), Montreal Cognitive Assessment (MoCA) e
Apraxia Screen of TULIA (AST).

Resultados: Avaliados 64 doentes. Metade de cada género,
idade média de 70 anos, idade média de inicio de sintomas de
62 anos. UPDRS motor médio em ‘on’ de 27, HY médio de 2.0.
Metade dos doentes apresentavam DP de predominio trem6-
rico . Em andlise multivariada a apraxia foi associada indepen-
dentemente com score da UPDRS 3.3 e (rigidez MI esquerdo),
3.4b (finger tapping mao esquerda), 3.11 (freezing da marcha),
score motor total, score total MoCA e subtipo de DP.

Discussao: A apraxia revelou uma forte correlagdo com
deterioracdo cognitiva, em particular com fungoes executi-
vas e visuo-espaciais, o que apoia a hip6tese de dependéncia
parcial de capacidades visuo-espaciais para a programac¢ao
motora. A relacdo encontrada entre apraxia e sinais motores
esquerdos também é consonante com o papel do hemisfério
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nao dominante em tarefas de orientacao e atencao espacial.
A relacdo independente encontrada com freezing da marcha
pode sugerir uma disfuncao de circuitos semelhantes ou vizi-
nhos. De referir a uniformidade da presenca de apraxia inde-
pendentemente da severidade da incapacidade motora.

Evolucdo atipica no espectro de
Epilepsias Infantis com Pontas Centro-
temporais

Inés Rosdrio Marques', Daniel Carvalho?, Adilia Seabra?, Ana
Beato?, Ana Isabel Dias>®

1-Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta; 2-Laboratoério
de Electroencefalograma, 3-Servigo de Neurologia Pedidtrica,
Hospital D. Estefania, CHLC

inesrosariomarques@gmail.com

Introduc@o: A Epilepsia Infantil com Pontas Centro-tem-
porais (CECTS) € a epilepsia focal mais comum na infancia.
A sua evolugao atipica pode resultar em diferentes sindro-
mes, com caracteristicas electroencefalograficas em comum:
CECTS Atipica (aCECTS), Encefalopatia Epiléptica com Ponta-
-Onda Continua no Sono (EECSWS) e Sindrome de Landau-
-Kleffner (LKS). Actualmente, estas entidades sao cada vez
mais abordadas como um espectro de epilepsias focais com
gravidade e envolvimento neurocognitivo varidvel.

Objectivo: Caracterizacgao clinica e electroencefalograficas
da evolucao atipica da CECTS.

Metodologia: Estudo observacional e retrospectivo de to-
das as criancas que realizaram electroencefalograma (EEG)
entre Janeiro de 2015 e Agosto de 2017 num hospital pedid-
trico central, seleccionando-se aquelas que apresentavam um
padrao electroencefalografico de estado de mal no sono, ou
cuja hipdtese diagnéstica era de aCECTs, EECSWS ou SLK. Fo-
ram revistos os processos clinicos e analisadas varidveis de-
mogréficas e clinicas.

Resultados: Obteve-se um total de dezoito doentes, dos
quais treze do sexo masculino, sendo a idade mediana de ini-
cio da Epilepsia aos quatro anos, com uma média de doze me-
ses até a evolucao atipica. Sete criancas tiveram o diagnéstico
de aCECTS, dez de EECSWS e uma de LKS. A focalidade do
EEG foi centro-temporal bilateral em quatro casos, unilateral
nos restantes. Quinze criangas mostraram dificuldades cog-
nitivas/académicas (predominantemente na drea da lingua-
gem), seis apresentaram uma Perturbacao de Hiperactividade
e Défice de Atencao e seis tiveram alteracdes comportamen-
tais. Trés desenvolveram hemiparésia. A maioria dos doentes
fez politerapia anti-epiléptica (em média com quatro farma-
cos), sete necessitaram de corticoterapia. Até ao momento,
assistiu-se a normalizacao do EEG em cinco doentes (idade
mediana: doze anos).

Conclusdes: E indispensavel um acompanhamento clini-
co e electroencefalogréfico frequente, idealmente com testes
neuropsicolégicos formais desde o inicio da CECTS, que per-
mitam detectar e actuar precocemente perante uma evolugao
atipica da doencga, uma vez que esta pode implicar limitagdes
neurocognitivas a longo-prazo.

Estado de Mal convulsivo e
Estado de mal ndao convulsivo: Analise
retrospectiva, descritiva e comparativa de
uma série hospitalar

Leonor Rebordao, Rita Martins, Jodo Peres, Raquel Tojal,
Anténio Martins

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

leonor.rebordao@hff.min-saude.pt

Introducéo: O Estado de Mal (EM) é uma emergéncia neu-
rolégica frequente e severa. Diagnosticar e tratar precocemen-
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te € fulcral para prevenir lesao cerebral.

Objetivos: Descricao da populacdo e comparacgao entre o Es-
tado de Mal Convulsivo (EMC) e Estado de Mal Nao Convulsivo
(EMNC) relativamente ao sexo, idade, clinica, etiologia, duracao
do EM, duragdo do internamento, tratamento e mortalidade.

Métodos: Analise retrospectiva dos doentes admitidos
no Hospital Fernando Fonseca, entre Janeiro 2016 e Maio de
2017, com diagnéstico primdrio ou secunddrio de EM no siste-
ma de codificacdo ICD-10 ou no electroencefalograma(EEG).
Semiologicamente classificou-se em convulsivo (EMC) e ndo
convulsivo (EMNC), e, etiologicamente, em sintomadtico agu-
do, sintomdtico remoto e criptogénico. Assumiu-se o término
aquando da cessacdo clinica de atividade convulsiva ou de ati-
vidade epilética no EEG. Estabeleceu-se as benzodiazepinas
como primeira linha terapéutica, seguido de antiepiléticos e
anestésicos. Considerou-se a mortalidade intra-hospitalar.

Resultados: Foram incluidos 61 doentes, 41 do sexo mas-
culino e 20 do sexo masculino, com idades compreendidas
entre 22 e 95 anos, média de 64,5 anos. Destes, 35 apresenta-
ram EMNC e 26 EMC. Etiologicamente, 28 tinham causa sin-
tomdtica aguda, 24 sintomdtica remota, 9 criptogénicos, e 12
mais do que uma causa. Comparando EMC e EMNC, ambos
foram predominantes no sexo feminino. A média de idades
foi, respetivamente, de 54,5 e 72 anos. Clinicamente, 72% da
totalidade doentes apresentou-se com alteracdo do estado de
consciéncia. A etiologia sintomética remota foi preponderan-
te nos dois tipos. O EM durou entre 1 e 24h na maioria dos
doentes. A duragdo do internamento foi superior no EMNC.
O EMC exigiu na maioria dos doentes tratamento de terceira
linha. A mortalidade foi superior no EMNC (37% vs 30,7%).

Conlusdes: A mortalidade do EM revelou-se muito eleva-
da, particularmente no EMNC, pelo que sensibilizar os profis-
sionais de satide torna-se prioritdrio para a reducao da morbi-
lidade, mortalidade e custos associados.

Low serum levels of miR-22
inversely correlates with hippocampal
P2X7 receptor and IL-13 overexpression in
Mesial Temporal Lobe Epilepsy patients

Barbara Leal'?, Claudia Carvalho'?, Joao Chaves?, Andreia
Bettencourt'?, Daniela Boleixa', Rui Rangel?, Agostinho Santos®,
Joel Freitas®, Jodo Lopes®, Joao Ramalheira® Berta Martins

da Silva'?, Paulo P Costa'?>7?, Paulo Correia-de-S4% Anténio
Martins da Silva*®
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de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar, Universidade do Porto -
UMIB/ICBAS/UP; 3-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar

do Porto — Hospital de Santo Anténio (CHP-HSA); 4-Servico

de Neurocirurgia, CHP-HSA; 5-Servi¢o de Patologia Forense,
Instituto Nacional de Medicina Legal e Ciéncias Forenses —
Delegacao do Norte (INMLCF-DN); 6-Unidade de Neurofisiologia
CHP-HSA; 7-Instituto Nacional de Satde Dr. Ricardo Jorge — INSA;
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Background: MiR-22 is a microRNA known for its neuro-
protective role. This effect may be achieved through the reg-
ulation of the ATP-gated ionotropic P2X7 receptor (P2X7R).
Clinical and experimental studies have demonstrated the
overexpression of these proteins following epileptic seizures.
Nevertheless, the role of miR-22 in Mesial Temporal Lobe
Epilepsy (MTLE) development is still unclear. Taking into con-
sideration that microRNAs are very stable in biological fluids,
we hypothesized that miR-22 levels in the serum of MTLE
patients would reflect its amount in the epileptic brain and,
hence, could serve as an indicator of the pro-epileptic activ-
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ity of P2X7R and inflammatory cytokines. Methods: Serum
miR-22 levels and brain P2X7R and IL-1p mRNA were quan-
tified by Real Time PCR. MTLE-HS patients were compared
to healthy individuals. Results: Serum levels of MiR-22 were
decreased (p=0.029) in MTLE-HS patients (n=40) compared
to control individuals (n=48); this difference was more evi-
dent in patients refractory to medication (p=0.015). P2X7R
expression was higher in hippocampus and anterior temporal
lobe (p=0.012) of MTLE-HS patients (n=23) than in cadaveric
controls (n=10). IL-1p, was also overexpressed in the brain of
MTLE-HS patients (p=0.0002) than in controls.

Conclusion: To the best of our knowledge this is the first
study designed to quantify miR-22 expression in the serum of
MTLE-HS patients. Association between lower levels of miR-22
and propagation of epileptic seizures has been recently dem-
onstrated. Our results show that downmodulation of serum
miR-22 is associated with overexpression of P2X7R and IL-1f3
in brain tissue of MTLE-HS patients. The putative implica-
tion of miR-22 de-repression of P2X7R in epileptogenesis and
seizure propagation, linked to exacerbation of inflammatory
responses and excitatory over inhibitory neurotransmission
suggests that the miR-22/P2X7R/IL-1p axis may be a novel tar-
get for therapeutic intervention in drug-resistant MTLE-HS.

Supported by a BICE Tecnifar Grant.

Utilizacdo da lacosamida
endovenosa no estado de mal epilético
refratario e super-refratario - experiéncia
clinica num hospital terciario

Soraia Vaz, Pedro Bras, Ary de Sousa, Manuel Manita
Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa Central
soraia.teixeira2@gmail.com

Introducéo: O estado de mal epilético (EME) é uma emer-
géncia neurolégica com morbilidade e mortalidade signi-
ficativas. A lacosamida nao faz parte da curta lista de anti-
-epiléticos (AE) aprovados no seu tratamento. Contudo, a sua
utilizagdo crescente aponta para a sua seguranca e eficdcia no
controlo desta entidade.

Objetivos: avaliar o impacto da lacosamida no controlo do
EME.

Metodologia: estudo retrospetivo que incluiu doentes que
receberam lacosamida endovenosa para controlo de qualquer
tipo de EME no Centro Hospitalar de Lisboa Central, entre
Setembro de 2015 e Agosto de 2017. Colheram-se dados de-
mogréficos, dados relativos a atividade epilética, outros AE
utilizados e duracdao do EME até introducao da lacosamida. A
lacosamida foi considerada eficaz quando foi o tltimo farma-
co introduzido até a cessagao do EME. Foi considerada uma
resposta parcial a lacosamida as 24h e as 48h quando houve
reducdo significativa da atividade epilética clinica e/ou elec-
troencefalografica.

Resultados: foram incluidos 10 doentes com idade média
de 57,2 + 16,5 anos, sendo 8 mulheres, e a maioria com EME
convulsivo (80%) e focal (70%). A data da introducao da laco-
samida, o tempo médio de duracdo do EME foi de 12 + 8,8 dias
e o numero médio de AE foi 5,5. A lacosamida foi eficaz na
cessacao do EME em 3 doentes, nos quais foi o tltimo farma-
co introduzido. Verificou-se resposta parcial em 4 e auséncia
de resposta em 3. O tempo médio de resolu¢dao do EME apds
introducdo de lacosamida variou entre 0-54 dias (média: 11,1).

Conclusdo: Obtivemos uma taxa de eficdcia inferior a re-
portada por outros autores, o que pode ser atribuido em parte
a utilizagdo tardia na sucessao de AE e na duracdao do EME.
Ainda assim, na maioria dos doentes houve resposta completa
ou parcial, pelo que consideramos que a lacosamida deve ser
considerada precocemente no tratamento do EME.
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Proposal of an electrooculogram
montage to distinguish different eye
movements in electroencephalography
studies

Cristina Rosado Coelho’, Guadalupe Fernandez-Baca Vaca'??,
Hans Liiders'?

1-Epilepsy Center, University Hospitals, Cleveland Medical
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Introduction: Classically, eye movements have been ana-
lyzed in the electroencephalography (EEG) frontal leads.
However, it is often difficult to distinguish them during video
monitoring, when video is available. In addition, frequently,
during eye movements, we strive to discern the correspondent
EEG changes from epileptiform activity.

Aim: We propose an electrooculogram (EOG) montage
that helps to differentiate between various types of eye move-
ments. Additionally, we propose that this EOG montage is
helpful to discriminate eye movements from epileptiform ac-
tivity on EEG.

Methods: We analyzed different types of eye movements in
6 patients admitted in the Epilepsy Monitoring Unit at Univer-
sity Hospitals, Cleveland Medical Center, USA. These patients
were randomly chosen between February and July 2017, one
per month. Six extra electrodes were placed peri-orbitally and
the corresponding signal change was recorded simultaneous-
ly with the EEG. In addition, we analyzed 3 different seizures
with the same montage.

Results: During eye movements, different deflections in
the EOG montage were seen. The observed deflections allow
to differentiate between (i) blinks, (ii) looking to the left, (iii) to
the right, (iv) look up, and (v) look down. The potentials seen
have opposing phases when eye movements occur. By con-
trast, during epileptiform activity the potentials are in phase.
We also show 3 seizures as examples.

Conclusions: The proposed EOG montage allows distin-
guishing different eye movements. These could be useful to
differentiate them from epileptiform activity and understand
what type of seizure is observed, which in turn could help lo-
calize or lateralize the epileptogenic zone.

Caibras noturnas - Evidéncia clinica
e polissonografica de associacao frequente
a outras patologias de sono

Cldudia Marques-Matos'?, Carla Bentes>*, Ana Rita Peralta®*
1-Servigo de Neurologia do Centro Hospitalar de Sao Joao;
2-Laboratério EEG/Sono, Servico de Neurologia do Centro
Hospitalar Lisboa Norte; 3-Departamento de Neurociéncias
Clinicas e Satide Mental da Faculdade de Medicina da
Universidade do Porto, Porto; 4-Faculdade de Medicina da
Universidade de Lisboa

marques.matos.claudia@gmail.com

Introducao: Estima-se que 33-50% dos adultos mais velhos
sofra de cidimbras noturnas dos membros (CNM). Estudos re-
centes indicam que estes doentes tém mais frequentemente
sono nao reparador e outras queixas de sono, sugerindo uma
associagdo ainda ndo confirmada com outras patologias de
sono. O objetivo deste trabalho foi avaliar os diagndsticos cli-
nicos e polisssonogréficos e a resposta ao tratamento das pa-
tologias de sono em doentes com CNM

Metodologia: Estudo observacional retrospetivo de doen-
tes com CNM de uma consulta de sono de um centro tercidrio,
a partir de registos clinicos e polissonograficos. A resposta a
terapéutica foi comparada entre doentes observantes e nao
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observantes ao tratamento da patologia de sono co-mdrbida.

Resultados: De uma base de 847 doentes, foram encontra-
dos 19 doentes com CNM (10 homens, mediana 71 anos (IQR
65-78)). Nenhum foi referenciado a consulta por CNM. Todos
os doentes apresentavam pelo menos um outro diagndsti-
co: 84,2% sindrome de apneia do sono (SAOS) (ligeira 26,3%;
moderada 15,8%; grave 57,9%); 47,4% sindrome de pernas
inquietas (SPI) com ou sem movimentos periédicos do sono
(MPS); 21,2% MPS isolados. 89,5 % dos doentes apresentavam
outras co-morbilidades ou iatrogenia que predispunha ao
aparecimento de caimbras.

A observancia do tratamento para a perturbacao do sono
associou-se significativamente com a melhoria das CNM, sem
necessidade de introducao de terapéutica especifica (90% vs.
0% dos doentes observantes melhoraram, p=0,001). No sub-
grupo de doentes com MPS, esta relacdo foi ainda mais mar-
cada (100% vs. 0%, p=0,002).

Conclusdo: A associacao entre SAOS/MPS e CNM pode ser
ocasional, porque sdo patologias comuns. No entanto, a melho-
ria clinica documentada sugere uma relacdo causal, provavel-
mente mais comum em doentes com outros factores de risco
para caibras. Consciencializar os profissionais de satde para a
necessidade de tratamento de outras patologias de sono con-
comitantes pode contribuir para diminuir o impacto das CNM.

Verao vs inverno. influéncia da
temperatura e da poluicao atmosféricas
no sono e nos disturbios respiratérios do
sono

Cldudia Pereira, Richard Staats, Susana Moreira, Dina Escaleira,
Jodo Valenca, Paula Pinto, Cristina Barbara

Laboratorio do Sono, Servico de Pneumologia - Hospital de Santa
Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte, Lisboa - Portugal
claudia.pereira31@gmail.com

Introducdo: Sao vdérias as doencgas que apresentam um
comportamento sazonal. No entanto, existe pouca evidéncia
cientifica quanto ao impacto da sazonalidade no sono na Ap-
neia Obstrutiva do Sono (AOS).

Objectivos: Comparar o sono e os distirbios respiratérios
durante o sono entre um grupo de individuos com AOS e um
grupo de individuos saudéveis no Verdao e no Inverno.

Metodologia: Foi analisada uma amostra de 30 individuos
com suspeita de AOS. Os individuos, com idade entre os 30
e 0s 60 anos, todos do sexo masculino, foram divididos em 2
grupos: grupo AOS (n=15) com indice de apneia/hipopneia
(IAH)=15/H e <30/H e grupo sem AOS (n=15) constituido por
individuos com IAH<5, e submetidos a 2 polissonografias
completas (uma realizada no Inverno e outra no Verdao) com
controlo de temperatura ambiente e niveis de poluentes at-
mosféricos.

Resultados: No grupo sem AOS verificou-se, com a passa-
gem do Inverno para o Verdo, uma diminuicao significativa na
percentagem do sono N3; no grupo com AOS verificou-se um
aumento da laténcia de sono N1 e da percentagem de sono
N1, assim como uma diminuicao da percentagem de sono N3,
do Inverno para o Verdo. Relativamente aos disttrbios respi-
ratérios do sono, apenas no grupo com AOS se verificou um
agravamento significativo do IAH, do indice de distirbios res-
piratérios (IDR), do indice de dessaturacao de oxigénio (ODI)
e do tempo com saturacao inferior a 90% (T90), com a passa-
gem do Inverno para o Verao.

Conclusoes: verificou-se que as diferencas sazonais da
temperatura e da polui¢ao atmosférica influenciam o sono e
os distarbios respiratérios do sono.
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Introducdo: A perturbagdo de comportamento do sono
REM (PCSR) é prevalente nas fases precoces das alfa-sinu-
cleinopatias e foi incluida como critério diagnéstico princi-
pal para Deméncia de Corpos de Lewy (DCL). A avalia¢ao por
video-polissonografia (PSG) pode portanto ser relevante no
diagnéstico diferencial das doencas neurodegenerativas.

Objectivos: Descrever o impacto da objectivacao da PCSR
em PSG no diagnéstico e abordagem terapéutica dos sindro-
mes neurodegenerativos.

Metodologia: Andlise retrospectiva dos registos clinicos e
polissonogréficos de todos os doentes submetidos a polisso-
nografia no Servico de Neurologia do Hospital Egas Moniz en-
tre Julho de 2012 e Marco de 2017. Seleccionamos os casos de
doencas neurodegenerativas sem diagnoéstico clinico definido
e registdmos se o resultado da PSG foi til 1) para definir o
diagnéstico (nos casos de DCL); 2) como pista diagndstica em
casos que se confirmaram como alfa-sinucleinopatia (Atrofia
de Sistemas Muiltiplos e Doenca de Parkinson; 3) na decisdao
terapéutica.

Resultados: Foram realizadas PSGs a 325 doentes. Destas, 61
(18,8 %) foram solicitadas para estudo de doengas neurodege-
nerativas sem diagnéstico clinico definitivo: 37 (60,6%) casos de
deméncia, 19 (31,3%) de parkinsonismo, 5 (8,1%) de ataxia. A
deteccao de PCSR permitiu obter critérios definitivos para DCL
em 13 doentes (72,2%), modificando a terapéutica em 61,5%
destes. Outros 5 doentes viriam a reunir critérios para DCL,
ap6s um tempo médio de 20,4 meses. Dos 7 doentes em que
este diagndstico seria eventualmente possivel sem PSG, o tem-
po médio para diagnéstico sem e com PSG seria 24,7 e 14,3 me-
ses, respectivamente. No estudo dos sindromes parkinsénicos/
ataxicos, a PSG serviu como pista diagndstica em 14 doentes
(60,9%), mudando a terapéutica em 35,7% dos casos.

Conclusdes: A deteccao de PCSR por PSG constitui um au-
xiliar diagnéstico importante nas alfa-sinucleinopatias, com
impacto na abordagem terapéutica. O tempo médio de diag-
néstico na DCL pode ser reduzido com recurso a PSG.

Impacto do uso do CPAP na
melhoria da insonia em homens e
mulheres com SAOS

Isabel Loucdo de Amorim, Ana Rita Peralta, Carla Bentes
Departamento de Neurociéncias, Servico de Neurologia,
Laboratério de EEG/ Sono, Hospital de Santa Maria, Centro
Hospitalar Lisboa Norte

isabelmlamorim@gmail.com

Introducao: A Sindrome da Apneia Obstrutiva do Sono
(SAOS) e a insénia sdo patologias muito prevalentes, e que po-
dem ocorrer em simultdneo. Esta associacdo é mais frequente
nas mulheres. Alguns estudos sugerem que o tratamento da
SAOS pode melhorar a insénia mas avaliam predominante-
mente SAOS grave, insénias primdrias isoladamente e nao
avaliam a diferenca entre sexos.

Objetivo: Avaliar a evolucdo dos sintomas de insénia com o
uso de CPAP, em homens e mulheres com SAOS com diferen-
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tes graus de gravidade.

Meétodos: Estudo retrospectivo, incluindo todos os pacien-
tes com SAOS e ins6nia da base de dados da consulta de per-
turbacdes de sono do Servigo de Neurologia do HSM-CHLN
. Foram excluidos doentes sem seguimento clinico. SAOS e
perturbacdo de insénia crénica (PIC) foram diagnosticadas
de acordo a ICSD-3. A SAOS foi considerada ligeira/modera-
da se RDI entre 5-30 e grave se RDI>=30. A melhoria da PIC
apo6s CPAP foi avaliada de acordo com a impressao clinica, na
observacao realizada entre 6-12 meses apds o inicio do trata-
mento. A diferenca de resposta entre sexos foi avaliada através
do Fischer exact test, p<0,05.

Resultados: De 827 pacientes, foram avaliados 95 pacien-
tes com SAOS e insénia (53,7% mulheres). Destes, 61,1% re-
portavam melhoria da PIC com CPAP. As mulheres apresen-
taram mais SAOS ligeira a moderada (82,4% vs 54,5%) e uma
melhor resposta ao CPAP (70,6% vs 50,0%, p<0,05). No grupo
de SAOS grave, a PIC melhorava mais frequentemente nas
mulheres (88,9% vs 35,0%, p<0,05).

Conclusao: Este estudo reforca que o tratamento da SAOS,
mesmo ligeira a moderada, melhora a PIC. Esta resposta é
mais frequente nas mulheres e dependente da gravidade da
SAOS nos homens. Estes achados tém importantes implica-
¢Oes na pratica clinica em Portugal, uma vez que podem con-
tribuir para evitar ou reduzir a prescricao excessiva de tera-
péutica hipnética e sedativa.

Microdespertares na sindrome
de apneia obstrutiva do sono (SAOS) -
sintomas semelhantes na auséncia de
dessaturacdo de oxigénio?

Sara Parreira’, Dulce Neutel*?, Carla Bentes>*, Ana Rita
Peralta®*

1-Servico de Neurologia, 2-Laboratério de EEG/Sono, Servico de
Neurologia, Hospital de Santa Maria - Centro Hospitalar Lisboa
Norte, Lisboa; 3-Servigo de Neurologia, Hospital Espirito Santo,
Evora; 4-Faculdade de Medicina, Universidade de Lisboa, Lisboa
sara.b.parreira@gmail.com

Introduc@o: O baixo limiar para o despertar é um dos
mecanismos responsaveis pela SAOS. Num subgrupo destes
doentes, os eventos respiratérios obstrutivos associam-se
apenas a microdespertares sem dessaturagdo associada. Nao
existem estudos que avaliem diferencas na apresentacgao clini-
ca destes diferentes fenétipos de SAOS.

Metodologia: Das PSGs realizadas entre 2014 e 2017 foram
selecionados os doentes referenciados por suspeita de SAOS
com RDI=10 com fenétipo ndo dessaturante (ND) — indice de
dessaturacao de oxigénio (ODI) <5 — que foram aleatoriamen-
te emparelhados (idade, sexo, gravidade SAOS) com doentes
dessaturantes (D) — ODI=5. Os dados clinicos foram obtidos
através de questiondrios de autopreenchimento. Foram ava-
liadas diferencas entre os dois grupos pelos testes de Mann
Whitney e Fischer exact test.

Resultados: De 345 doentes com RDI=10 foram seleciona-
dos 32 ND e 31 D. A idade média foi de 49,7 anos com 51% de
mulheres. O RDI foi de 17,5+5,3 (ND) e 15,6+3,9 (D). O IMC
foi superior no grupo D (25,7 vs. 29,6; p=0,002). A presenca de
sonoléncia diurna excessiva (53% e 62%) e fadiga (72% e 76%)
foi semelhante nos dois grupos assim como a proporcao de
outros sintomas relacionados com o sono (insénia, sintomas
respiratorios, alteragdes de comportamento e movimento du-
rante o sono). Verificou-se ainda uma elevada frequéncia de
acidentes relacionados com sonoléncia (9% vs. 14%, p=0,70)
nos dois grupos. Mais doentes ND classificavam os seus sin-
tomas como frequentes ou continuos (43% vs. 13%; p=0,01).

Discussao: O fen6tipo ND é pouco frequente. A apresenta-
¢do clinica ndo permite a sua distin¢ao do fendtipo mais clés-
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sico de SAOS, exceto pelo menor IMC. No grupo ND parece
haver maior gravidade de sintomas em termos de duracao.
Estes dados reforcam a importancia dos microdespertares
na fisiopatologia da SAOS e enfatizam a necessidade de rea-
lizagao de PSG completas em doentes com queixas de sono
significativas.
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Idiopathic ocular neuromyotonia as a
potential mimicker of ocular myasthenia

Ana Inés Martins, Ana Bras, Anabela Matos, Joao Lemos
Neurology Department, Coimbra University and Hospital Centre,
Coimbra, Portugal

ana.inesm@hotmail.com

Introduction: Ocular Neuromyotonia (ONM) is a rare parox-
ysmal disorder characterized by intermittent episodes of diplo-
pia due to paroxysmal discharge of the ocular motor nerves, re-
sulting in inappropriate contraction of the extra-ocular muscles.

Fourth nerve (4N) involvement is demonstrated in about
10% of the cases and is usually idiopathic, although nerve
compression must be ruled out. The pathomechanism lead-
ing to ONM includes ephaptic transmission, partial demyeli-
nation and/or axonal hyperexcitability. We report two patients
with idiopathic 4N-OMN in whom the possibility of ocular
myasthenia was initially putted forwarded.

Casel: A previously healthy 53-year-old female presented
with a 4 month-history of numerous daily episodes of vertical
binocular diplopia (>100/day). Her exam showed intermittent
left eye hypotropia (depression) (20-diopters) lasting 10-20s,
which could also be precipitated by sustained voluntary down-
ward-gaze. A small (2-diopters) asymptomatic left eye hypertro-
pia (elevation) was observed during the inter-critical phase. Re-
petitive nerve stimulation and brain MRI were unrevealing while
Hess Lancaster test mapped to a left-4N-palsy. She demonstrated
complete and near-complete response to carbamazepine 200mg
2id and lacosamide 100mg id, respectively.

Case2: A 38-year-old male presented with a 3-month histo-
ry of fluctuating, self-limited, oblique and torsional binocular
diplopia (1-10/day, lasting ~60s). On exam, there was intermit-
tent right eye hypotropia (6-diopters) and incyclotorsion, oc-
curring either spontaneously or precipitated by blinking and
sustained downward-gaze, with an otherwise normal exam.
Repetitive nerve stimulation and brain MRI angiography were
normal. There was a complete response after carbamazepine
200mg id.

Conclusion: ONM is possibly an overlooked cause of epi-
sodic fluctuating binocular diplopia, which may mimic an
ocular myasthenia presentation. Sustained excentric gaze into
the direction of the plane of action of the affected muscle can
occasionally trigger these episodes, as seen in our cases. Its
prompt clinical recognition can obviate the need for perform-
ing unnecessary diagnostic and/or therapeutic procedures
and hasten effective treatment.

Oftalmoplegia externa progressiva
associada a uma variante no gene da
paraplegina (SPG7)

Sara Duarte!, Manuel Melo Pires?, Ricardo Taipa?, Isabel
Alonso®*, Ernestina Santos!

1-Servico de Neurologia, 2-Unidade de Neuropatologia, Hospital
de Santo Anténio — Centro Hospitalar do Porto; 3-UnIGENe

e CGPP, Instituto de Biologia Molecular e Celular (IBMC) —
Universidade do Porto; 4-Instituto de Investigacdo e Inovacao em
Saude (i3S) — Universidade do Porto
sararibeiro.neurologia@chporto.min-saude.pt

Introducdo: A oftalmoplegia externa progressiva (OEP) é
uma manifestagdo cldssica das doencas mitocondriais, mas a
sua base genética permanece desconhecida numa proporcao
substancial de doentes. Foram descritos alguns casos de OEP
por mutacao no gene da paraplegina (Pfeffer et al, Brain 2014).
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Caso clinico: Mulher de 73 anos com antecedentes de colan-
gite autoimune com sindrome sicca associada e fatores de risco
vascular. Aos 69 anos surgiu ptose palpebral bilateral simétrica
e aos 70 anos diplopia e fraqueza muscular proximal. O exame
neurolégico ndo apresentava outras alteracoes, nomeadamen-
te ataxia ou sinais piramidais. Nos ascendentes nao ha histéria
de doencas neuroldgicas. A doente tem trés filhos: um deles,
com 50 anos, tem alteracdao da marcha e quedas frequentes des-
de a infancia (nunca observado por Neurologia).

A eletromiografia com estimulacdo nervosa repetitiva foi
normal e ndo era sugestiva de miopatia. Os anticorpos anti-
-RACh e anti-MuSK foram negativos. Foi instituida terapéutica
com piridostigmina e posteriormente com prednisolona sem
melhoria. A biépsia do musculo deltoide mostrou caracteris-
ticas miopaticas associadas a alteragdes do tipo mitocondrial
(fibras do tipo “ragged red” e COX negativas). Foi testado um
painel de 22 genes responsdveis pela manutengao do genoma
mitocondrial, tendo sido encontrada uma nova variante, em
heterozigotia, no gene SPG7 [c.375A>C;p.(Glul25Asp)]. Esta
variante localiza-se na pentltima base do exao 3 e analise bio-
informadtica indica que poderd afetar o splicing.

Conclusdes: Embora tenham sido descritos alguns ca-
sos de OEP por variantes no gene da paraplegina, a variante
detetada nesta doente nao foi ainda reportada na literatura.
No entanto, foi ja descrita em dois doentes com paraparésia
espdstica uma variante na base seguinte (c.376G>C) que se
comprovou afetar o splicing deste exao. Num destes doentes
esta variante foi detetada em heterozigotia composta com a
variante ¢.1529C>T; p.(Ala510Val) e no segundo doente, tal
como no caso que apresentamos, nao foi detetada uma segun-
da variante potencialmente causal.

Sindrome anticorpo anti-GQ1b:
apresentacdo aguda de oftalmoparésia
flutuante, ataxia da marcha e
disautonomia sem arreflexia

Linda Azevedo Kauppila', Ana Catarina Franco', Diana Aguiar
de Sousa'??, Filipa Falcao', Luisa Albuquerque'?3

1-Servico de Neurologia, Departamento de Neurociéncias e Satide
Mental, Hospital Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte,
Lisboa; 2-Instituto de Medicina Molecular de Lisboa, Lisboa;
3-Faculdade de Medicina da Universidade de Lisboa, Lisboa
Imkazevedo@gmail.com

Introducdo: O sindrome de Miller-Fisher (MFS) é caracte-
rizado pela triade de inicio agudo de oftalmoplegia, ataxia e
arreflexia, frequentemente com anticorpos anti-GQ1b posi-
tivos. Formas atipicas, mais raras, comummente associadas
a anticorpos anti-GQ1b, incluem neuropatias cranianas iso-
ladas e sindromes de sobreposicao a sindrome de Guillain-
-Barré e a encefalite de Bickerstaff, requerendo um nivel de
suspei¢ao mais elevado.

Reportamos um caso com um quadro agudo de oftalmople-
gia flutuante, ataxia da marcha e disautonomia sem arreflexia.

Caso clinico: Homem, 55 anos: apresentagao com um qua-
dro de dois dias de evolugdo de dor ocular, hiperémia con-
juntival, fotofobia, seguido de diplopia binocular, anorexia,
nduseas e desequilibrio da marcha. Ao exame neurolégico:
pupilas midridticas, auséncia de reflexos pupilares com disso-
ciacdo luz-perto, hiperémia conjuntival e diplopia com oftal-
moparésia. As caracteristicas da oftalmoparésia flutuavam en-
tre a oftalmoplegia internuclear bilateral - ‘wall-eyed bilateral
internuclear ophthalmoplegia (WEBINO)’ - e oftalmoplegia
total, associada a ptose palpebral. Apresentava disautonomia
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significativa, com hipotensao ortostética, sudorese e nauseas
em ortostatismo. Os reflexos osteotendinosos eram normais.
A RM créanio-encefdlica e os estudos neurofisiolégicos foram
normais. A andlise do LCR demonstrou 0.8 células/mm3 e
proteinorrdquia de 49.4 mg/dL. Comecou um ciclo de 5 dias
de metilprednisolona EV, seguido de prednisolona oral, sem
melhoria. Comec¢ou imunoglobulina EV ao 13° dia apds o qua-
dro sintomadtico ter iniciado. Aos 4 meses, a ataxia da marchae
a disautonomia tinham resolvido, mantendo apenas lentifica-
¢do dos reflexos pupilares. O estudo de serologias infecciosas
e auto-imunidade, anti-aquaporina 4 e o teste sérico de toxina
botulinica foram negativos. O valor sérico de tiamina, normal.
O titulo do anticorpo anti-GQ1b sérico foi positivo.

Conclusdo: Nao existe conhecimento prévio de uma des-
cricao de MFS atipico com oftalmoparésia flutuante e disau-
tonomia sem arreflexia. Requer um nivel de suspeicao clinica
elevado, bem como a avaliacdo através dos anticorpos, sensi-
veis e especificos, anti-GQ1b.

Manifestacoes clinicas e
electrofisioldgicas associadas a
hipercaliémia secundaria

Joana Jesus-Ribeiro, Inés Correia, Joana Ribeiro, Luciano
Almendra, Luis Negrao, Ant6nio Freire Gongalves

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

joanajribeiro@gmail.com

Introducdo: A hipercaliémia, adquirida ou hereditéria,
estd classicamente associada a fraqueza de causa muscu-
lar. A fraqueza muscular associada a hipercaliémia por lesdao
nervosa periférica tem sido raramente descrita na literatura.
Apresentamos o caso clinico de um doente com hipercaliémia
secunddria a administracdo crénica de espironolactona e que
desenvolve, no periodo de trés meses, fraqueza muscular nos
membros inferiores com alteracdes do tipo desmielinizante
no estudo de condugao nervosa.

Caso Clinico: Homem de 73 anos, com antecedentes de insu-
ficiéncia cardiaca, que iniciou terapéutica com espironolactona
cerca de seis meses antes da observacgao. Trés meses ap6s o inicio
do tratamento apresentou queixas de acrodisestesias e fraqueza
muscular nos membros inferiores (MIs) e, mais tarde, envolvi-
mento dos membros superiores. O exame neurolégico revelou
fraqueza muscular proximal e distal simétrica dos MIs G4-, ar-
reflexia generalizada, hipoestesia em padrao meia e luva a todos
os modos de sensibilidade. Nao eram evidentes alteracdes dos
pares cranianos, nem fasciculagdes ou atrofia muscular.

O estudo de conducao nervosa motora e sensitiva revelou
alteracdes compativeis com polineuropatia desmielinizante
sensitivo-motora. O estudo analitico apresentou hipercali-
émia (7,5mmol/L), elevacdo da creatinina (2,07mg/dL) e da
ureia (67,8mg/dL). A avaliag@o analitica retrospetiva eviden-
ciou valores séricos de potassio no sentido ascendente, sinér-
gicos com as manifestacoes clinicas.

Ap6s a correccao da hipercaliémia verificou-se uma rever-
sdo completa do quadro clinico e melhoria progressiva das
alteragdes neurofisiolégicas.

Conclusdes: Este caso clinico salienta a necessidade de
incluir a hipercaliémia crénica no diagnéstico diferencial das
polineuropatias desmielinizantes adquiridas, e refor¢a a im-
portancia da pesquisa de alteracoes eletroliticas como poten-
ciais causas de fraqueza muscular.

Mononeuropatia do nervo peronial:
caso clinico de etiologia compressiva por
quisto ganglidnico intraneural

Ana André, Ana Félix, Helena Machado, Miguel Milheiro, Jodao
Raposo, Motasem Shamasna

Servico de Neurologia do Centro Hospitalar Universitdrio do Algarve
analuisandre89@gmail.com
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Introducdo: As mononeuropatias resultam de diversas
etiologias, sendo a compressao focal a causa mais comum. O
nevo peronial é o mais afetado nos membros inferiores, a nivel
da cabeca do perédnio.

Caso Clinico: Homem de 52 anos, com antecedentes pesso-
ais de obesidade e hébitos tabagicos, recorre ao servigo de ur-
géncia por quadro evolutivo de um ano de dor na regido lateral
da coxa e joelho direito, que irradiava até ao dorso do pé, com
agravamento nas ultimas semanas da marcha, flexao e exten-
sdo do joelho, e défice motor na dorsiflexdo do pé ipsilateral.
Associava-se a dor lombar. Ao exame neuroldgico apresenta-
va plegia na dorsiflexdo do pé direito, hipostesia tactil e dlgica
na parte lateral da perna e dorso do pé, manobra de laségue
positiva, e dor ao toque na parte lateral da perna e joelho. A
ressonancia magnética (RM) lombo-sagrada e estudo analiti-
co apresentavam-se sem alteracoes. O estudo neurofisiol6gi-
co revelou uma lesdo axonal subaguda-crénica grave do nervo
peronial a nivel ou abaixo da cabega do perénio. A ecografia e
RM do joelho demonstraram sinais de espessamento do nervo
peronial comum, sugestiva de neuropatia por conflito de es-
paco. O doente foi submetido a cirurgia descompressiva, com
drenagem de quisto gangliénico, a nivel da cabeca do peré-
nio. Na reavaliacdo aos seis meses, o doente mantinha o défice
motor do pé direito, sendo aplicado um dispositivo “foot-up”.

Conclusdo: As causas mais comuns de compressdao do
nervo peronial sdo a perda ponderal, imobilidade prolongada
ou cruzamento das pernas. Embora a compressao por quisto
gangliénico intraneural seja pouco frequente nos nervos peri-
féricos, o quisto ganglionico intraneural peronial é o tipo mais
comum. Dado o seu processo crénico e progressivo, o diag-
ndstico precoce e tratamento cirdrgico sao fundamentais, de
modo a evitar a lesdo axonal grave, e permitir melhor recupe-
ragdo funcional.

Paresia de cordas vocias: uma
apresentacdo rara de miastenia gravis -
caso clinico e revisdo da literatura

Vera Montes, Cidtia Carmona, Rui Guerreiro, Fernando Pita
Hospital de Cascais Dr. José de Almeida
montesveraluciasantos@gmail.com

Introducio: O envolvimento das cordas vocais (CV) como
apresentacao inicial de Miastenia Gravis (MG), em adultos, é
extremamente raro.

Objetivos e Métodos: Apresentacao de caso clinico e revi-
sao sistematica da literatura de casos de paresia CV como ma-
nifestacao inicial de MG.

Resultados: Descrevemos o caso de uma mulher de 80
anos, que da entrada no SU com um quadro de insuficiéncia
respiratéria aguda (IRA) de novo, com necessidade de ventila-
¢ao mecanica invasiva (VMI). Apresentava uma alteracao da
permeabilidade da via aérea por parésia da abdugao das CV,
com necessidade de traqueostomia. Realizou estudo de fibra
Unica que confirmou disfuncdo da placa neuromuscular. Ini-
ciou corticoterapia e prednisolona e efetuou terapéutica com
imunoglobulina ev, sem benefico clinico. Teve alta, traqueos-
tomizada, medicada com prednisolona 60 mg/dia e piridos-
tigmina 60 mg 4id, tendo iniciado azatioprina trés meses de-
pois. Ap6s dois meses, a doente € internada por agravamento
da dispneia, disfonia, disfagia e paresia oculomotora. Iniciou
plasmaferese (7 ciclos), com uma consideravel melhoria da
disfonia e disfagia, embora mantenha, até a data, necessidade
de traqueostomia.

Da revisdo sistemadtica, encontramos 15 casos publicados
de MG que se apresentaram com paresia de CV, 60% do sexo
feminino e 40% do sexo masculino, com uma média de idades
de 57,0 £18,0 anos. A IRA foi uma forma de apresentagdo em
87% dos doentes, a disfonia em 47% e a disfagia também em
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47% dos casos. 33% acabaram por desenvolver sintomas ocu-
lares e em 27% houve generalizacdo da MG. Foram detetados
anticorpos associados a MG em 33% dos casos e 53% nao res-
ponderam a terapéutica com piridostigmina. 87% dos doentes
necessitaram de VMI e 67% de traquestomia, sendo que destes,
50% mantiveram a traqueostomia durante mais de 6 meses.
Conclusao: A hipétese de MG deve ser sempre colocada em
consideracdo em casos IRA aguda associada a paresia de CV.

Neuropatia hereditaria com
suscetibilidade as paralisias de pressao
por mutacao pontual no gene PMP22

Renata Silva, Juliana Castelo, Catarina Silva Santos

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

renatamsouto@gmail.com

Introducdo: A HNPP é uma neuropatia autossémica do-
minante que se caracteriza pela ocorréncia de neuropatias
periféricas indolores recorrentes em locais habituais de com-
pressdo. A maioria dos doentes (80%) apresenta uma delegao
em heterozigotia no gene que codifica a proteina PMP22, nos
restantes ocorre uma variedade de mutac¢des pontuais.

Caso Clinico: Homem de 24 anos, referenciado a consul-
ta de doencgas neuromusculares por episédio de pé pendente
associado a dorméncia na face antero-lateral da perna direita,
apos ter estado a trabalhar de c6coras, usando umas calgas
justas. Notava uma discreta melhoria depois de dois meses
decorridos. Referia ja ter tido episddio semelhante no mem-
bro inferior esquerdo, com dorméncia, mas sem défice motor.
Acorda frequentemente com dorméncia no territério do nervo
cubital e tem caibras nos 4° e 5° dedos da mao esquerda apds
movimentos repetitivos.

Ao exame mantinha parésia na dorsiflexdo do pé e halux
direito (grau 4/5) com hipostesia na face anterolateral da per-
na direita e arreflexia generalizada. A EMG/VC documentou
uma polineuropatia sensitivo-motora axonal e desmielinizan-
te, com compromisso do nervo Peroneal no segmento do jo-
elho, do nervo Mediano no canal do carpo e do nervo Cubital
no trajeto do cotovelo e no canal de Guyon.

Sem epis6dios de neuropatia aguda ou queixas semelhan-
tes na familia. O estudo do gene PMP22 identificou uma mu-
tacdo em heterozigotia c.434del (p.Leul45Argfs*10) — Exao 5,
que j tinha sido descrita como causadora de HNPP.

Conclusoes: Este é um caso de apresentacao tipica, sem
correlacado total com os achados electrofisiolégicos, enfatizan-
do a importancia do teste genético no diagndstico. A mutacao
encontrada estd associada ao fendtipo da delecao comum, tal
COMO NO caso que apresentamos.

Devido a variabilidade fenotipica existente, a HNPP pode
ser dificil de diagnosticar. No entanto, € importante estabele-
cer o diagnéstico para prevenir a recorréncia dos sintomas e
evitar tratamento médico ou cirtrgico desnecessério.

Polineuropatia sensitiva hereditaria
e tosse cronica - descricdo de duas
familias portuguesas

Ana Bras!, Joana Parra’, Pedro Carvalho?, Jodo Laffon?, Joana A.
Ribeiro', Luciano Almendra', Argemiro Geraldo', Luis Negrio!,
Anabela Matos'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Reumatologia, 3-Servico
de Otorrinolaringologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de
Coimbra, Coimbra, Portugal

acatbras4@hotmail.com

Introducdo: Os casos descritos de neuropatia axonal sensi-
tiva autossémica dominante e tosse crénica sao raros. A tosse
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créonica pode preceder a neuropatia em varias décadas. A surdez
neurossensorial, rouquidao, refluxo gastroesofégico e disfuncao
autonémica podem ser encontradas no ambito deste espectro
clinico. Os casos descritos encontram-se associados a mutacoes
nos genes SPTLC1, MPZ ou PMP22 ou cromossoma 3p22-p24.

Casos clinicos: Apresentamos duas familias portuguesas
com caracteristicas clinicas sugestivas desta entidade. Na
primeira familia identificamos dois irmaos de 73 e 78 anos
com ataxia sensitiva e tosse crénica com mais de 10 anos de
evolucao. Na segunda familia identificamos duas irmas de
44 e 53 anos com uma histéria prolongada de tosse crénica e
diagnéstico clinico recente de neuropatia sensitiva (uma das
irmas com ataxia sensitiva e a mais nova com parestesias dis-
tais nos membros inferiores). Nesta tltima familia, existia um
tio falecido com o diagndstico de doenga de neurénio motor e
neuropatia sensitiva. Dois doentes de familias distintas apre-
sentavam surdez neurossensorial. Todos os doentes foram
submetidos a estudos de conducdo nervosa sensitiva e motora
que revelou uma polineuropatia axonal sensitiva pura genera-
lizada. A investigacdo de causas secunddrias de tosse cronica
foi negativa. As causas adquiridas para neuropatia sensitiva
foram excluidas. O estudo genético para HSN1 foi negativo.
Num doente da primeira familia foi detetada uma variante
nova patogénica c5073A>T (p.Lys1691Asn) em heterozigotia
no gene KIF1B — associada a CMT tipo 2A1.

Conclusdo: A coexisténcia de neuropatia sensitiva autos-
somica dominante e tosse cronica parece ser rara. Apresen-
tamos quatro doentes de duas familias nao relacionadas com
este diagnoéstico. O reconhecimento de mais familias é impor-
tante para a identificacdo de novas mutagdes genéticas relati-
vas a esta entidade clinica.

Doenca de Hirayama - patologia a
reconhecer também no Ocidente

Francisco Antunes', Ligia Neves?, Pedro Pereira!

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

franciscoadantunes@gmail.com

Introducdo: A Doenca de Hirayama (DH) constitui uma
patologia nao progressiva dos cornos anteriores da medula
cervical baixa. Apesar de rara e principalmente descrita em
paises asidticos, podera estar subdiagnosticada no Ocidente.
Fazemos uma revisao atualizada desta patologia, tendo por
base um caso clinico e sua caracterizacao neurofisioldgica.

Caso Clinico: Jovem brasileiro de 18 anos, com quadro
progressivo com um ano de evolu¢do de diminui¢ao da forca
muscular, tremor e atrofia das maos, de predominio direito,
que agravava com o frio. Ao exame neurolégico destacava-se
parésia dos movimentos dos dedos com atrofia dos musculos
intrinsecos das maos e do antebraco, mais evidente a direita,
com braquiradiais relativamente poupados, e poliminimio-
clénus. A investigagdo analitica do soro e liquido céfalorra-
quidiano foram normais. A ressonancia magnética cervical
revelou discreto hipersinal em T2 e reducao de volume nos
segmentos cervicais inferiores. A avaliacdo neurofisiolégica
demonstrou amplitudes motoras dos nervos cubitais reduzi-
das de forma assimétrica, sinais de desnervacao crénica grave
nos midétomos de C7 a T1 bilateralmente e tempos de condu-
¢ao central preservados. Foi equacionado o diagnéstico de
DH. Ao longo de 12 meses de vigilancia, nao se verificou qual-
quer progressdo dos sintomas e a reavaliacdo neurofisiolégica
foi globalmente sobreponivel.

Conclusoes: As caracteristicas demograficas, clinicas e
neurofisiolégicas deste caso sdo compativeis com DH. A sua
etiologia ndo é consensual, sugerindo-se relacao com lesoes
isquémicas por deslocamento anterior do saco dural na fle-
xdo cervical. A correta interpretacdo imagioldgica podera es-
tar condicionada pela raridade da doenca e por dificuldades
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técnicas como arealiza¢do de RM com flexdo cervical. O prog-
nostico é favoravel (80-90% estabiliza aos 5 anos) e nao existe
nenhum tratamento aprovado, embora esteja descrito o uso
de colar cervical ou mesmo descompressdao medular cirtrgica
na fase progressiva da doenca.O reconhecimento desta pato-
logia é importante pela diferenca prognéstica em relagao a
doencas neurodegenerativas do neur6nio motor.

Paralisia periddica hipocaliémica -
uma familia portuguesa revisitada

Tiago Te6filo!, Teresa Aguiar?

1-Servico de Medicina Fisica e de Reabilitagao, 2-Servico de
Neurologia - Hospital Central do Funchal
tiagoteofilo87@hotmail.com

Introducéo: As paralisias periédicas (PP) primadrias sao
canalopatias raras de transmissdo autossémica dominante
caracterizadas por crises recorrentes de fraqueza muscular
flicida. Englobam a PP hipocaliémica (PPhipoK), resultante
de mutacao no gene responsavel pela subunidade a1 do canal
de célcio muscular sensivel a di-hidropiridina (PPhipoK tipo1)
ou no gene responsavel pelo canal de s6dio muscular-SCN4A
(PPhipoK tipo2), a PP hipercaliémica, causada por mutagao
no gene SCN4, e o sindrome Andersen-Tawil. Relativamente
ao tratamento mais comum, as crises agudas podem ser con-
troladas com KCl e, profilaticamente, podem ser utilizados ini-
bidores da anidrase carbdnica.

Objetivo: Pretende-se reavaliar parte da familia portuguesa
descrita no artigo de B. Fontaine et al de 1994.

Metodologia: Avaliaram-se 11 individuos através de anam-
nese e exame neuroldgico, durante o més de marco de 2017.
Atualizou-se a drvore genealdgica.

Resultados: A idade média de inicio dos sintomas foi 10,7
anos, verificando-se uma tendéncia para inicio mais precoce
nos individuos mais novos. Nas mulheres, a menarca estd in-
timamente associada ao inicio dos sintomas. A frequéncia das
crises apresenta variacdo individual; ap6s a 32-42 década, ha
uma tendéncia para diminuicao da frequéncia. Trés mulheres
reportaram gravidez prévia com aumento da frequéncia e gra-
vidade das crises durante a gestacao. O fenétipo tende a ma-
nifestar-se com mais gravidade nos homens, havendo pouco
controlo da doenca nos individuos mais novos, apesar da profi-
laxia com acetazolamida. O exame neurolégico revelou fraque-
za muscular residual em 7 individuos, 5 dos quais sao homens.

Conclusoes: Apesar da reduzida amostra, constatou-se
inicio mais precoce e maior gravidade das crises nos homens
mais novos. A miopatia residual mostrou-se mais frequente
no sexo masculino. Nao é evidente o porqué de apenas alguns
individuos desenvolverem miopatia residual. Seria pertinen-
te uma prova terapéutica com diclorfenamida nos individuos
com controlo ineficaz das crises.

Pupillary involvement in Miller
Fisher syndrome

Pedro Lopes, Ana Inés Martins, Joana Jesus Ribeiro, Mdrio Sousa,
Ana Novo, Luciano Almendra, Anabela Matos, Joao Lemos, Luis
Cunha

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

pedromiglopes89@gmail.com

Introduction: Miller Fisher Syndrome (MFES) is character-
ized by a triad of ophthalmoplegia, arreflexia and ataxia. Al-
though pupillary involvement has been described in MFS, for-
mal pharmacological testing is seldomly performed, and the
site of lesion in MFS seems to vary. We present 2 MFS cases, 1
with formal drug testing, in whom simultaneous sympathetic
and parasympathetic impairment was documented.
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Case 1: A 65-year-old female presented with a 3-day history
of progressive binocular horizontal diplopia, disfagia and gait
imbalance. Exam revealed bilateral ophthalmoparesis sparing
only infraduction, bilateral ptosis, generalized arreflexia and
ataxia. Pupils were mid-sized both in light and dark (~4mm
OU), and not reactive to light. Pilocarpine 0.125% instillation
had no effect on pupil while 1% concentration resulted in bi-
lateral miosis (~1mm OU). Apraclonidine 0.5% instillation on
the other hand caused bilateral midriasis (~8mm OU).

Case 2: A 52-year-old male presented with a 2-day history of
binocular horizontal diplopia, gait imbalance and upper limb
paresthesias. Exam showed complete restriction of abduction,
aduction and supraversion OU, bilateral ptosis, generalized
arreflexia and ataxia. Pupils were mid-sized (~5mm OU) and
symmetrical both in light and dark, and not reactive to light.

Both cases showed a demyelinating neuropathy on EMG,
anti-GQ1b antibody positivity and a normal MRI, while CSF
albuminocytological dissociation was present only in case 2.
Serological testing for botulism was negative in both. Intra-
venous immunoglobulin was administered acutely and both
patients completely recovered after 3 months.

Conclusion: Complete internal ophthalmoplegia may be
present in Miller Fisher syndrome and may manifest as simulta-
neous sympathetic and parasympathetic pupillary dysfunction.

Mao em Garra, uma apresentacao
atipica do Sindrome de Guillain-Barré

Pedro Lopes', Rui Aratjo', Luis Negrao', Manuel Salgado?*
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Reumatologia, Centro
Hospitalar e Universitdrio de Coimbra, Coimbra, Portugal
pedromiglopes89@gmail.com

Introducao: Nos ultimos anos, temos assistido a um au-
mento do espectro clinico do Sindrome Guillain-Barré, com
o aparecimento de vdrias apresentacoes atipicas. Este facto
traduz e impde um maior desafio diagndstico e terapéutico.

Caso clinico: Doente do sexo feminino, 58 anos de idade, re-
corre ao Servigo de Urgéncia por disestesias dolorosas distais dos
membros superiores e dificuldade na mobilizacao dos dedos das
maos de instalacdo aguda e com uma semana de evolug@o. Ao
exame neurolégico apresentava diminuicdo da forca muscular
distal dos membros superiores, com postura das maos em garra.
Sem alteragoes de forca muscular a nivel dos membros inferiores.
Sem alteracdes sensibilidade algica, vibratéria ou propriocep-
tiva. O EMG revelou uma polineuropatia predominantemente
motora, com auséncia das respostas motoras distais dos Nervos
Mediano e Cubital. Realizou RMN craniana e cervical que nao
revelaram alteracoes relevantes. A puncdo lumbar foi normal. Os
anticorpos antigangliosideos foram negativos. Realizou um ciclo
de imunoglobulina humana intravenosa na dose de 25g/dia, du-
rante 5 dias. A evoluc@o clinica a longo prazo foi favordvel, com
reversao completa da sintomatologia motora e normaliza¢do do
estudo electromiogréfico

Conclusao: O sindrome de Guillain-Barré com esta forma
de apresentacdo clinica tem sido descrita raramente. Suge-
rindo uma forma axonal, a evolucao clinica e o estudo elec-
tromiogréfico sdo concordantes para uma lesdo de natureza
desmielinizante, predominantemente distal.

Sindrome Guillain-Barré como
manifestacao atipica de um carcinoma
esofagico

Raquel Rocha!, Maria Duarte?, Filipe Correia'

1-Servigo de Neurologia, Hospital Pedro Hispano, Unidade Local
de Satide de Matosinhos; 2-Servico de Medicina Interna, Centro
Hospitalar P6évoa de Varzim - Vila do Conde
raquelrocha6418@gmail.com

Introducao: A Sindrome de Guillain-Barré (SGB) é uma po-
lineuropatia aguda imunomediada, habitualmente precedida
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de infecao ou, mais raramente, vacinacao, cirurgia, trauma ou
transplante de medula éssea. Pode ainda surgir como com-
plicacao paraneopldsica, sendo o Linfoma de Hodgkin a ne-
oplasia mais frequentemente associada. Apresenta-se o caso
invulgar de um doente com SGB como manifestagao inicial de
adenocarcinoma do es6fago.

Caso Clinico: Homem de 49 anos, hipertenso e com hébi-
tos tabdgicos e alcodlicos, apresentava acroparestesias e pa-
raparésia com 1 semana de evolucao. Sem alteracoes esfinc-
terianas. Ao exame neurolégico: parésia dos MIs G4/5, erros
na sensibilidade postural, ROTs abolidos e marcha ataxica.
Estudo do LCR compativel com dissocia¢dao albuminocitol6-
gica. Iniciou tratamento com imunoglobulinas (2g/kg/5dias).
A electromiografia realizada ao 14° dia de evolucao revelou
polineuropatia sensitivo-motora de predominio sensitivo, de
cardcter primariamente axonal, de gravidade moderada. As-
sumido o diagnoéstico clinico de SGB na sua forma AMSAN.
Do estudo etiolégico: elevagao de marcadores analiticos de
inflamacao; serologias e culturas negativas; anticorpos onco-
neuronais negativos; RMN de coluna dorsal e lombar normais;
EDA revelou lesao ulcerada sugestiva de neoplasia esofégica,
histologicamente carcinoma espinocelular moderadamente
diferenciado invasivo, estadiamento cT3N+Mx. Em consulta
de grupo oncoldgico, o doente foi proposto para quimio e ra-
dioterapia com intencao curativa. A data de alta, sem melho-
ria da componente sensitiva mas capaz de marcha auténoma,
ainda que de base alargada e com necessidade de supervisao.

Conclusao: A revisao dos casos reportados na literatura
permitem depreender que nas neoplasias associadas a SGB
ndo existe um perfil seroldgico especifico como se verifica
noutras sindromes neuroldgicas paraneopldsicas com expres-
sdo de anticorpos onconeuronais. Ap6s exclusao dos factores
etiol6gicos mais comuns, assumiu-se a possivel relacao causal
do adenocarcinoma esofdgico no desenvolvimento do AM-
SAN. O seguimento a longo prazo serd determinante para re-
forcar a existéncia de uma sindrome paraneoplasica.

Envolvimento respiratério grave
num doente da Guiné-Bissau com distrofia
muscular das cinturas tipo 2A associada a
uma nova mutacdo patogénica

Miguel Oliveira Santos'?, Rafael Roque!, Isabel Conceicao'?
1-Instituto de Fisiologia. Instituto de Medicina Molecular.
Faculdade de Medicina da Universidade de Lisboa, Portugal;
2-Departamento de Neurologia. Departamento de Neurociéncias.
Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte, Portugal
migueloliveirasantos@hotmail.com

Introducio: A distrofia muscular das cinturas tipo 2A (cal-
painopatia) trata-se de uma doenca autossémica recessiva
causada por mutacdes no gene CAPN3. Em comparacdo com
as distrofinopatias ou outras distrofias musculares das cinturas
(sarcoglicanopatias), o envolvimento respiratdrio é raro e tende
a ocorrer em estadios muito tardios e avancados da doenca.

Caso Clinico: Apresenta-se um doente de 27 anos, raca
negra, natural da Guiné-Bissau, filho de pais consanguineos,
com atrofia e fraqueza muscular das cinturas com 12 anos de
progressao. Perdeu a marcha auténoma no inicio da 2.2 déca-
da de vida. E o segundo filho mais velho de uma fratria de qua-
tro irmaos. A sua irma mais velha com fendtipo semelhante
faleceu aos 30 anos por insuficiéncia respiratdria. Os restantes
irmaos sao sauddveis. O exame neurol6gico mostrou padrao
grave de atrofia e fraqueza muscular das cinturas. A avaliacao
laboratorial apresentou elevagao ligeira da CK (470 UI/L). Os
achados das provas de funcao respiratéria foram compati-
veis com padrao restritivo moderado com uma capacidade
vital forcada (CVF) de 70%. A avaliacao cardiaca foi normal.
O EMG mostrou tracado miopético sem sinais de necrose
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muscular ativa. A biopsia muscular apresentou padrao distr6-
fico grave com exuberante infiltragdo por tecido adiposo e a
imunohistoquimica quase ausente marcacdo para a disferli-
na. A sequenciacao do gene DYSF foi normal. Foi encontrada
uma nova mutacdo patogénica em homozigotia c.1702dup
(p.Glu568Glyfs*9) no gene CAPN3. Embora ndo tenha sido
possivel fazer a sequenciacao do gene CAPN3 na sua irma,
existe uma certa probabilidade de ambos partilhem a mesma
mutacao. No inicio da 3.2 década de vida iniciou cansago para
pequenos esforcos e ortopneia e constatou-se um agravamen-
to da CVF (52%), pelo que foi iniciada ventilacao nao invasiva.

Conclusdes: Nesta familia pode ser especulavel que a nova
mutacao do gene CAPN3 se associe a este fenétipo particular-
mente agressivo com compromisso respiratorio proeminente.

Tratamento sintomatico com
fampridina num doente com sindrome
miasténica Lambert-Eaton

Vanessa Oliveira', Ernestina Santos'#, Joao Chaves', Marcio
Cardoso?, Ana Paula Sousa?, Maria Inés Costa®, Raquel Samoes!
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurofisiologia, 3-Servico
de Pneumologia, Centro Hospitalar do Porto - Hospital de Santo
Anténio (CHP-HSA); 4-Unidade Multidisciplinar de Investigacdo
Biomédica (UMIB), ICBAS/UP

vanessa_oliveira9@hotmail.com

Introducdo: A amifampridina é o firmaco indicado no tra-
tamento sintomdtico da sindrome miasténica Lambert-Eaton
(LEMS). A fampridina, firmaco da mesma familia utilizado no
tratamento da perturbagao da marcha na esclerose multipla,
era inicialmente utilizada nestes casos, tendo um mecanismo
de acdo semelhante. Descrevemos um caso de utilizacdo da
fampridina no tratamento desta sindrome.

Caso Clinico: Homem de 64 anos, admitido por instala-
¢ao progressiva de diplopia e défice motor com 3 meses de
evolucdo. Objetivou-se ptose palpebral bilateral sem fatiga-
bilidade, diparésia facial, hipoelevacao do palato, disartria e
tetraparésia arrefléxica. Apresentava insuficiéncia respiratoria
hipercdpnica. A eletromiografia foi compativel com disfuncao
pré-sindptica da placa neuromuscular, sugerindo uma LEMS.
Os anticorpos anti-Ro52, anti-SOX1 e anti-canais de calcio de-
pendentes da voltagem foram positivos. O estudo anatomo-
-patolégico de uma adenopatia mediastinica documentou um
carcinoma de pequenas células do pulmao (SCLC), a aguardar
plano terapéutico. Durante o internamento, sob prednisolona
(30mg/dia) e piridostigmina, apresentou agravamento motor,
fraqueza bulbar, oftalmoparésia e necessidade de ventilacao
invasiva. Iniciou imunoglobulinas (0,4g/kg/dia, 5 dias) com
melhoria do défice motor, sem melhoria ventilatéria nem da
fraqueza bulbar. Cumpriu um 2° ciclo de imunoglobulinas,
sem melhoria sustentada, seguido de 5 sessdes de plasmafére-
se, com melhoria motora, mantendo necessidade de ventila-
¢do invasiva. Apresentou novo agravamento, tendo realizado
5 sessoOes adicionais de plasmaférese com nova melhoria dos
movimentos oculares e défice motor. Ao 3° dia, dado manter
fraqueza bulbar e dependéncia ventilatéria, aguardando-se a
disponibilizacdo de amifampridina, iniciou-se tratamento off-
-label com fampridina. O doente apresentou melhoria, com
progressao para dieta mole no dia seguinte e autonomia venti-
lat6ria ao 4° dia de tratamento. A data de alta (36° dia sob fam-
pridina), apresentava apenas uma tetraparésia global grau 4+.

Conclusdo: Este caso ilustra a utilizagdo da fampridina
com sucesso no tratamento sintomético de um doente com
LEMS paraneoplésico (SCLC) com resposta parcial e pouco
sustentada a imunossupressao.
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Polirradiculopatia lombossagrada
motora pura aguda associada a infecao VIH

Paula Salgado!, Sueila Martins?, Maria Jodo Gongalves?, Sofia
Pina®, Marcio Cardoso?, Carlos Andrade!

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Doenca Infeciosas,
3-Servico de Neurorradiologia, 4-Servigo de Neurofisiologia,
Hospital de Santo Ant6nio, Centro Hospitalar do Porto
paulasalgado88@gmail.com

Introducdo: O atingimento polirradicular lombossagrado
agudo associado a infecdo VIH é raro, grave e frequentemente
secunddrio a infe¢oes oportunistas. Existem, no entanto, alguns
casos reportados, com evolucdo relativamente benigna e recu-
peracdo espontanea, cuja etiologia permanece indeterminada.

Caso Clinico: Homem de 57 anos, apresentou-se com défi-
ce de forca nos membros inferiores de predominio esquerdo,
com agravamento progressivo ao longo de 2 semanas. Nega-
va sintomas sensitivos, sintomas nos membros superiores ou
perdas esfincterianas. O exame neuroldgico relevou parapa-
résia flacida de predominio esquerdo e distal, com reflexos
rotulianos e aquiliano direito diminuidos e aquiliano esquer-
do ausente. Sem outras alteracdes, incluindo sensibilidade
termo-élgica ou propriocetiva. Concomitantemente foi diag-
nosticada infe¢do VIH inaugural (91000 cépias/ml no soro,
250/mm linfécitos T CD4+ e 821/mm CD8+). O estudo do LCR
mostrou 30 leucécitos mononucleraes, 1,4g/L de proteinas,
glicose normal e 48700 cépias/ml de VIH. Restante estudo
microbioldgico negativo (incluindo CMV, Herpes virus, tuber-
culose, cryptococcus). A RM lombossagrada revelou discretas
alteracdes degenerativas, sem evidéncia de lesdes de natureza
infeciosa ou neopldsica. A eletromiografia mostrou alteracoes
sugestivas de polirradiculopatia lombossagrada motora agu-
da, nos niveis L4, L5 e S1 bilateralmente, potenciais sensitivos
normais, alteracoes das ondas F nos nervos tibial e peroneal,
bilateralmente, com discreta diminuicao das velocidades de
conducdao motora destes, a esquerda. O estudo bioquimico
identificou diabetes mellitus (HbAlc 6,5%) e excluiu défices
vitaminicos; os estudos serolégico e imunolégico foram nega-
tivos. Em 3 semanas, iniciou melhoria espontanea progressi-
va. Iniciou tratamento com anti-retrovirais, encontrando-se
sem défices aos 5 meses de seguimento.

Conclusdes: No caso apresentado, consideramos que a po-
lirradiculopatia lombossagrada motora pura se associou exclu-
sivamente ao VIH. O processo fisiopatoldgico subjacente nao
se encontra identificado, embora provavelmente se encontre
fundado num fenémeno autoimune, podendo representar um
espectro da sindrome de Guillan-Barré. A identificacao desta
entidade rara é essencial, quer pelos seus diagndsticos diferen-
ciais, quer pela sua evolucao relativamente benigna.

HiperCKemia - um caso de
sarcoglicanopatia ‘oculta’

Cldudia Lima', Argemiro Geraldo', Anabela Matos', Olinda
Rebelo!?, Rosdrio Santos®, Luis Negrao!

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neuropatologia, Centro
Hospitalar e Universitario de Coimbra; 3-Instituto de Genética
Médica Doutor Jacinto Magalhaes, Centro Hospitalar do Porto
anaclaudialima@gmail.com

Introducéo: As sarcoglicanopatias sdo formas raras de dis-
trofia muscular das cinturas autossémica recessiva, de grande
heterogeneidade clinica. O diagnéstico baseia-se nos achados
histolégicos e imunohistoquimicos, bem como em estudos
genéticos moleculares.

Raramente, tém sido descritos casos de sarcoglicanopatia
com estudo imunohistoquimico negativo.

Caso clinico: Doente do sexo masculino, com normal de-
senvolvimento psicomotor. Aos 43 anos de idade, desenvolveu
queixas de mialgias nos membros inferiores, com intolerancia
ao exercicio fisico, dificuldade na marcha em plano inclinado
e a subir escadas. Sem alteracdo ao exame objetivo. Sem medi-
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cacdo habitual, nomeadamente estatinas. Sem histéria fami-
liar para doenca neuromuscular ou consanguinidade.

Em controlo analitico seriado identificou-se hiperCKémia
com valor maximo registado de 3557 U/l sem rebate no iono-
grama ou fungdo renal. O estudo electromiogréfico identifica-
va discretos sinais de lesao da fibra muscular nos musculos
proximais dos MI.

Na biépsia muscular foram descritas lesdes de miopatia in-
determinada. O estudo imunohistoquimico dos sarcoglicanos
alfa, beta, gama e delta apresentava normal expressao destas
proteinas. O teste DBS para a doenca de Pompe foi normal e
a andlise molecular do gene FKRP1 foi negativa. Procedeu-se
a sequenciacdo em larga escala de genes relacionados com
miopatias hereditarias, sendo identificada em homozigotia a
variante ¢.850C>T no exd@o 7 do gene do alfa-sarcoglicano.

Conclusdo: Trata-se de um caso raro de alfa-sarcoglica-
nopatia com estudo imunohistoquimico dos sarcoglicanos
normal, salientado-se a importancia da realizacao do painel
genético alargado quando as técnicas histolégicas e imuno-
histoquimicas nao fornecem informacao especifica.

Neuropatia do trigémio secundaria a
Doenca Mista do Tecido Conjuntivo

Fabio Carneiro, Pedro Pereira
Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta
fabiojbcarneiro@gmail.com

Introduc@o: A neuropatia do trigémio apresenta um abran-
gente diagndstico etioldgico, sendo as doencas do tecido conjun-
tivo uma causa rara de neuropatia do trigémio. A doenca mista
do tecido conjuntivo é uma das principais etiologias de neuropa-
tia do trigémio secunddria a doenca do tecido conjuntivo.

Caso clinico: Homem de 73 anos com antecedentes de
hipertensdo arterial, doenca de Crohn e suspeita de doenca
mista do tecido conjuntivo por quadro de poliartralgias, escle-
rodactilia, fenémeno de Raynaud e alteragdes pulmonares in-
tersticiais em seguimento em consulta de Reumatologia. Em
Dezembro de 2016 apresenta otalgia esquerda com diagnosti-
co de otite média, com inicio progressivo, cerca de 1 més de-
pois, de sensacdo de “encorticamento” da regido malar e man-
dibular esquerdas intercalada com paroxismos de disestesias
com duracao de segundos, sem desencadeante identificado.
Ao exame neuroldgico apresentava hiperestesia de V2 e V3 es-
querdas com hipoestesia tactil do mesmo territério. O blink
reflex revelou neuropatia do trigémio esquerdo em topografia
nuclear ou periférica, tendo realizado RM encefdlica e pun¢ao
lombar, sem alteracdes. O estudo analitico de sangue revelou
ANAs elevados com padrao mosqueado e anti-RNP elevados.

Conclusdes: As doencas do tecido conjuntivo devem ser
consideradas no diagnéstico diferencial de neuropatia do tri-
gémio, principalmente em casos de instalacao progressiva, bi-
laterais, sem envolvimento motor ou cardter nevralgico, apds
exclusdo de causas estruturais. Embora neste caso a neuropa-
tia do trigémio seja ulterior a quadro clinico sugestivo de do-
enca do tecido conjuntivo, esta pode ser a primeira manifesta-
¢do de conectivite, salientando-se o elevado grau de suspeicao
necessario ao seu diagnostico.

Ganglionopatia e doenca associada
a imunoglobulina G4 - uma manifestacao
rara

Inés Laranjinha', Jodo Neves?, Andrea Mateus?, Mariana Brandao?,
Manuel Pires®, Ricardo Taipa®, Ana Paula Sousa*, Teresa Coelho*
1-Servigo de Neurologia, 2-Servico de Medicina Interna, 3-Unidade
de Neuropatologia, 4-Servico de Neurofisiologia — Centro
Hospitalar do Porto — Hospital de Santo Anténio (CHP-HSA)
m.i.laranjinha@gmail.com

Introducio: A doenga associada a imunoglobulina G4 (DA-
-IgG4) representa um distdarbio auto-imune multi-sistémico
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caracterizado por proliferacdo, infiltrado linfoplasmocitico
positivo para IgG4 e fibrose dos 6rgaos envolvidos. Em 60-70%
dos casos hé elevacdo de IgG4 sérica e a maioria dos doentes
responde favoravelmente a corticoterapia, sobretudo quando
iniciada precocemente. O envolvimento neurolégico é inco-
mum, sendo a hipofisite e a paquimeningite hipertrofica as
manifest¢coes mais frequentes.

Caso Clinico: Homem de 69 anos com quadro com 2 anos
de evolugdo de agravamento progressivo de desequilibrio na
marcha e parestesias distais de ambos os membros inferiores.
Ao exame neurolégico objetivou-se abolicdo da sensibilidade
vibratéria até aos joelhos e marcha atéxica. A electromiografia
foi compativel com uma ganglionopatia sensitiva. Para despiste
de etiologia paraneoplésica realizou TC toracica que identificou
pequeno nédulo pulmonar direito, confirmado por PET, cuja his-
tologia foi compativel com possivel DA-IgG4. A bipsia do nervo
sural revelou apenas sinais de neuropatia axonal crénica, sem
outros achados, nomeadamente marcacao para IgG4. O estudo
de LCR foi positivo para IgG4, sem outras alteragdes. Da andlise
sérica realizada, salienta-se niveis de IgG4 normais, anticorpos
anti-neuronais negativos, anti-alfa fodrina positivo com restante
estudo imunolégico negativo. Para exclusdo de sindrome de Sjo-
gren realizou bidpsia de glandula salivar que foi normal.

Conclusoes: Apds extensa investigacao de causas alternativas,
o quadro de ganglionopatia foi assumido em provavel relacdo
com a DA-IgG4. O envolvimento do sistema nervoso periférico
com neuropatia e doenca perineural foi ja descrito nesta doenga.
A ganglionopatia podera ser uma manifestacdo rara previamente
nao descrita deste disttirbio inflamatério multi-sistémico.

Doenca do neurdnio motor: o
percurso até ao diagnéstico - estudo
retrospectivo de 7 anos

Pedro Bris, José Rosa, Manuel Machado, Andreia Fernandes,
Margaridas Dias, Helena Aguas, Manuel Manita

Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa Central
helty_bras@hotmail.com

Introducao: As doengas do neurénio motor (DNM) sdo dis-
tirbios neurodegenerativos irreversiveis cujo diagndstico, na
sua fase inicial, constitui um desafio clinico. Com efeito, muitos
doentes sao inicialmente diagnosticados como tendo uma mie-
lopatia, radiculopatia, neuropatia ou artropatia. Contudo, numa
doenca rapidamente progressiva como esta, o diagnostico pre-
coce permite um controlo mais eficaz das suas complicacdes.

Objectivos: Analisar o percurso clinico que antecede o
diagnéstico de DNM.

Metodologia: Caracterizacdo demografica e da histéria
clinica pregressa através da andlise retrospetiva dos doentes
internados num servi¢co de Neurologia com diagnéstico de do-
enca de neurénio motor de 2009 a 2015.

Resultados: Identificaram-se 38 doentes, 58% do género
feminino com idade média 66,4 + 10,9 anos. O tempo médio
desde o inicio dos sintomas até ao diagndstico foi 9,6 + 8 me-
ses. Os sintomas iniciais foram fraqueza muscular em 68%,
com atrofia muscular referida em 11% e disfagia e/ou disartria
em 29%. Em 45% dos doentes 0 ENMG na altura do diagndsti-
co revelava sinais de desnervagao aguda e reinervacao crénica
em 3 ou mais regioes. Antes do diagnéstico, cerca de metade
dos doentes (47%) foram inicialmente seguidos por uma espe-
cialidade cirtrgica (39% em neurocirurgia e 8% em otorrinola-
ringologia). Em 13% destes doentes foram realizadas interven-
¢Oes neurocirargicas previamente ao diagndstico.

Conclusoes: Conforme descrito na literatura, também es-
tes resultados suportam que existe um atraso no diagndéstico
desta patologia, em certos casos antecedido por diagnésticos
incorretos e tratamentos invasivos e eventualmente desneces-
sarios. Este atraso implica o inicio mais tardio da terapéutica
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com riluzol, controlo sintomético, apoio nutricional, venti-
lagdo ndo invasiva assim como diminui o tempo disponivel
para adaptacgao a doenca por parte do doente e familia. Numa
doenca com varios mimetizadores como a DNM, o desenvol-
vimento de testes que permitam a sua identificagdo numa fase
mais precoce é fundamental.

Miastenia gravis e miosite -
sindrome de sobreposicdo ou entidades
distintas?

Ana Catarina Franco!, Cristiana Silva!, Filipa Sotero!, Rui
Barreto!, Rafael Roque'?, Ana Patricia Antunes!, Filipa Falcdo!,
Luisa Albuquerque!

1-Servigo de Neurologia, Departamento de Neurociéncias e
Satde Mental, 2-Laboratério de Neuropatologia, Servico de
Neurologia, Departamento de Neurociéncias e Satide Mental,
Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte
anacgfranco@gmail.com

Introducdo: Os doentes com miastenia gravis (MG) tém
maior prevaléncia de outras patologias auto-imunes. A sobre-
posicao de sintomas relativos a outras doengas pode constituir
um desafio diagndstico, sendo necessério ter em conta os acha-
dos da histéria clinica, exame objetivo e investigagdo comple-
mentar. Apresentamos o caso de uma doente com diagndstico
de MG e miopatia inflamatéria (MI) de inicio simultaneo.

Caso clinico: Mulher, 52 anos, natural de Cabo Verde, raga
negra. Admitida por quadro com quatro meses de evolugao de
ptose palpebral flutuante, com agravamento noturno e, poste-
riormente, estrabismo, disfagia, disfonia e fraqueza generaliza-
da. Ao exame neuroldgico, apresentava parésia ocular bilateral
na abducdo e supraducdo, diplopia horizontal binocular em
todas as posicoes do olhar exceto na infraversao e com tetrapa-
resia proximal grau 4, ligeiramente agravada com manobras de
fatigabilidade. Laboratorialmente, documentou-se rabdomi6li-
se (CK méxima 16940U/]) com marcadores de necrose muscu-
lar sem cinética descendente. Funcao tiroideia, TRABs e estudo
de autoimunidade sem alteracoes. Anticorpos anti-receptor de
acetilcolina e anti-Musk negativos. EMG de dete¢ao compativel
com miosite, estimulagao repetitiva sem alteracoes e estudo de
fibra tinica com defeito moderado de transmissao neuromus-
cular. Bi6psia muscular compativel com miopatia inflamatéria,
provavel polimiosite. TC torédcica sem alteracoes timicas e estu-
do de neoplasia oculta até a data negativo.

Iniciou terapéutica com prednisolona 1mg/Kg, azatioprina
até 75mg/dia e piridostigmina 60mg 5id, com melhoria gradu-
al e completa dos sintomas.

Conclusdes: Esta doente apresenta duas patologias neuro-
logicas raras, cuja etiologia principal é a autoimune ou para-
neopldsica, que pensamos corresponder a uma sindrome de
sobreposi¢ao, pelo seu inicio simultaneo e rapidez de instala-
¢ao. Dos casos reportados na literatura, o diagndstico simul-
taneo de MG e MI é raro, 48% dos quais com poliomiosite e
35% tém ainda outras patologias auto-imunes. Uma histéria
clinica rigorosa e investigacao complementar dirigida sao es-
senciais para diagnosticar os casos de sobreposicao de MG
com outras patologias auto-imunes.

Diparésia facial com parestesias
- uma variante incomum da sindrome de
Guillan-Barré

Paula Salgado’, Inés Laranjinha', Angelo Carneiro? Marcio
Cardoso?, Luis Maia'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, 3-Servico
de Neurofisiologia, Centro Hospitalar do Porto
paulasalgado88@gmail.com

Introducéo: A diparésia facial com parestesias (DFP) é uma
variante localizada e rara da sindrome Guillain-Barré, carac-
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terizada pela ocorréncia simultanea de diparésia facial e pa-
restesias distais nos membros. Habitualmente acompanha-se
de hipo ou arreflexia generalizada com défice motor ligeiro ou
ausente. Nos casos descritos, o prognéstico é favoravel, ques-
tionando-se por vezes a necessidade de tratamento.

Caso Clinico: Homem de 38 anos, com histéria de infecao
respiratéria 3 semanas antes de iniciar dor lombar e nos mem-
bros inferiores intensa, acompanhada por adormecimento/
formigueiro nos dedos das maos e planta dos pés. Estes sin-
tomas agravaram-se progressivamente ao longo de 5 dias,
associando-se dificuldade em fechar os olhos e alteracao da
voz. Ao exame neuroldgico apresentava uma diparésia facial
assimétrica, disartria, tetraparésia de predominio préximal,
simétrica e arrefléxica, (grau 4+/5). O LCR apresentava dis-
sociacdo albumino-citolégica. A RM revelou inflamacao dos
nervos faciais bilateralmente e das raizes da cauda equina.
Iniciou tratamento com imunoglobulinas durante 5 dias. Nos
primeiros dias de internamento assistiu-se a estabilizacao
dos défices neurolégicos, mantendo queixas dlgicas intensas
lombares de dificil controlo. Duas semanas depois, o estudo
neurofisiol6gico mostrou lesdo recente do nervo facial direito,
lesao neuropraxica do nervo cubital esquerdo, no punho, au-
mento da laténcia das ondas R1, R2, e R2c bilateralmente no
“blink reflex”. Foi excluida etiologia infeciosa, nomeadamente
por Borrelia e CMV, e etiologia neopldsica. Os anticorpos anti-
-gangliosideos foram negativos e o restante estudo imunol6gi-
co levou ao diagnéstico de tiroidite auto-imune. Evoluiu com
melhoria clinica (apresenta diparésia facial residual) e resolu-
¢do das alteragdes neurofisiolégicas.

Conclusdes: Apresentamos um caso de DFP com tetrapa-
résia ligeira e dor incapacitante, precedido de infecao respira-
toria, tratado com imunoglobulinas com evolugdo favordvel.
Esta apresentacdo alarga o espectro clinico da DPE questio-
nando-se ainda a benignidade do quadro. Do ponto de vista
etiolégico retemos como provavel um mecanismo imuno-me-
diado pelas caracteristicas da PNP e pela coincidéncia tempo-
ral com a tiroidite auto-imune.

Miastenia gravis associada a
timoma invasivo numa doente com
multiplos marcadores paraneoplasicos

Mariana Valente Fernandes', Daniela Garcez', Margarida
Silveira?, Joao Nunes!, Emanuel Gouveia®

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Patologia Clinica, 3-Servico
de Oncologia, Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa
mariana.valente.fernandes@gmail.com

Introducéo: Aproximadamente 10 a 15% dos doentes com
Miastenia Gravis (MG) tém um timoma subjacente e numa
pequena percentagem destes ocorre mais do que um sindro-
me paraneopldsico. A evolugado clinica dos doentes com MG
associada a timoma relaciona-se com o estadio do timoma e
a existéncia de um timoma invasivo confere geralmente um
pior prognaéstico.

Caso clinico: Mulher, 36 anos, diagnéstico de MG generali-
zada com positividade para anticorpos anti-receptor de aceti-
Icolina (Ac anti-AChR) e identificacao de timoma em 2014. Um
ano depois foi submetida a ressecao parcial da lesdo, o diag-
nostico histoldgico foi de timoma B2 e houve posterior aban-
dono do acompanhamento médico. No final de 2016, ocorreu
um agravamento da fraqueza muscular de grau moderado,
com predominio orofaringeo e respiratério. A TC tordcica re-
velou uma volumosa lesao mediastinica anterior e a PET/TC
sugeria invasdo pulmonar - timoma grau III de Masaoka. O
EMG com estimulacao repetitiva foi sugestivo de defeito pds
sindptico. A presenga de lesdes cutaneas eritematosas e des-
camativas cervicais levantou a suspeita de um envolvimento
auto-imune mais amplo. Para além de Ac anti-AchR, a ava-
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liacao seroldgica veio a revelar positividade para anticorpos
antinucleares (titulacao 1/1280, anticorpos anti-histonas e
anti-dsDNA) e anticorpos anti-neuronais CASPR2, anti-CV2
e anti-titina. Iniciou-se terapéutica com piridostigmina e
prednisolona e instituiu-se quimioterapia neo-adjuvante
com cisplatina, adriamicina e ciclofosfamida, com melhoria
progressiva do quadro neurolégico. Quatro meses depois, a
doente encontra-se sem sintomas ou sinais neuroldgicos, sem
terapéutica para MG. A reavaliacdo analitica revelou melhoria
dos parametros de auto-imunidade e a PET/TC de reavaliacio
mostrou regressao franca da lesao mediastinica, sem traducao
metabdlica valorizavel.

Conclusdo: Apresentamos um caso de uma doente com ti-
moma invasivo e extensa expressao auto-imune, com excelente
resposta do quadro neurolégico e da doenca oncolégica a qui-
mioterapia. Salienta-se a importancia do tratamento agressivo
e abordagem multidisciplinar destes doentes, no sentido de
contrariar o seu prognéstico tipicamente reservado.

Mononeuropatia aguda isolada
como apresentacdo de Doenca de Lyme

Leonor Rebordao', Jodo Passos?, Simao Cruz'

1-Servico de Neurologia, Hospital Prof. Doutor Fernando
Fonseca, Amadora/Sintra; 2-Servico de Neurologia, Instituto
Portugués de Oncologia de Lisboa
leonor.rebordao@hff.min-saude.pt

Introducdo: A doencga de Lyme (DL) é uma zoonose cau-
sada pela espiroqueta Borrelia burgdorferi. Podem surgir ma-
nifestagdes neuroldgicas em 15% dos casos e estas podem ser
extremamente variadas, dependendo do estadio da infecdo. A
mononeuropatia isolada aguda é uma apresentacao muito rara.

Caso Clinico: Sexo feminino, 32 anos, enfermeira veteri-
naria. Iniciou, em 2012, concomitantemente com “febre da
carraca’ (sic) da irma, dor na anca direita com claudicacdo
da marcha. Nas semanas seguintes notou dificuldade na fle-
xao plantar do pé direito. Mais tarde iniciou dor na fossa ili-
aca direita e perda ponderal. Desde entdo tem tido multiplos
episédios autolimitados com duragdo de 2-3 dias de febre,
hipersudorese noturna, adenopatias difusas e fadiga. Nos ul-
timos meses desenvolveu dor neuropatica no membro infe-
rior direito. Atualmente o exame neurolégico revela paresia da
flexao plantar do pé direito e dedos, atrofia gemelar direita e
arreflexia aquiliana direita. Os estudos de conducao nervosa
evidenciam perda axonal sensitiva e motora no nervo tibial
direito e a RM do membro inferior identifica infiltracao adipo-
sa em musculos do compartimento posterior da perna e nos
musculos semimembranoso, semitendinoso e adutor magno,
sendo estes achados globalmente sugestivos de lesdao do nervo
ciatico afetando seletivamente as fibras que originam o nervo
tibial. A investigacdo etioldgica inicial foi negativa e incluiu o
rastreio de linfoma, doencas autoimunes sistémicas e infecoes
virais. Finalmente, foi realizado o rastreio de zoonoses e iden-
tificou-se IgG anti-Borrelia burgdorferi spp. positiva no soro
e confirmada por western blot (IgM negativa no soro e LCR).
Iniciou-se entdo tratamento com ceftriaxone durante 28 dias.

Conclusoes: Este caso ilustra uma manifestacdo rara da
fase disseminada precoce da Doenca de Lyme e recorda a
importancia de considerar este diagnéstico na investigacao
etiol6gica de uma mononeuropatia aguda isolada, valorizan-
do o contexto epidemioldgico e as manifestacoes sistémicas
acompanhantes.
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Incontinéncia fecal e diarreia
associadas a distrofia miotdnica tipo 1

Miguel Oliveira Santos'?, Catarina Falcdao de Campos', Mamede
de Carvalho'?

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

migueloliveirasantos@hotmail.com

Introducido: As distrofias mioténicas (DM) sdo doencas
musculares autossémicas dominantes que podem cursar com
envolvimento multissistémico. A DM tipo 1 resulta da expansao
repetida do trinucle6tido CTG do gene DMPK. As manifesta-
¢oOes gastrointestinais podem ocorrer ao longo da extensao do
tubo digestivo, sendo a incontinéncia fecal e diarreia raras, sem
tratamento eficaz e emocional e socialmente perturbadoras.

Caso clinico: Apresenta-se um doente de 40 anos com his-
téria de incontinéncia fecal e diarreia com inicio hd pelo menos
2 anos. Quando questionado referiu miotonia das maos desde
hé cerca de 30 anos, e ligeira disfagia para liquidos desde ha 1
ano. Objetivamente tinha alopecia frontal, cataratas bilaterais,
diparésia facial, atrofia dos musculos temporal e masséter bila-
teralmente, assim como miotonia de percussao e apds contra-
¢do em ambas as maos. A forca segmentar estava conservada. A
avaliagdo laboratorial revelou elevacdo da CK (781 UI/L), com
normalidade da funcao enddcrina. A avaliagao cardiaca revelou
bloqueio auriculoventricular do 1.° grau. O EMG de detecgdo
mostrou tragado miopdtico com descargas mioténicas muito
frequentes nos musculos distais. A histéria de diarreia tinha
sido extensamente estudada pela gastrenterologia e medicina
interna, sem resultado conclusivo. A manometria anal confir-
mou hipotonia do esfincter anal externo, sendo que o estudo
eletromiografico deste musculo confirmou sinais de miopatia
e escassas salvas mioténicas. A identificacdo da expansao da
repeti¢ao CTG do gene DMPK num dos alelos permitiu estabe-
lecer o diagndstico molecular de DM tipo 1.

Conclusoes: Neste doente, apesar dos achados semiolégicos
clédssicos associados a DM tipo 1 sdo as manifesta¢des gastroin-
testinais que preocupam e interferem com a sua qualidade de
vida, motivando a procura de ajuda diferenciada. De acordo
com um Unico caso descrito, o tratamento cirargico da inconti-
néncia fecal nao teve resultado satisfatoério a longo prazo.

Distrofia facio-escapulo-umeral
tipo 1 e miocardiopatia dilatada: uma
associacao rara

Jodo Duraes!, Rui Aratijo!, Ana Vera Marinho?, Luis Elvas?,
Purificagdo Tavares®, Anabela Matos', Argemiro Geraldo', Luis
Negrao'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Cardiologia, Centro
Hospitalar e Universitdrio de Coimbra; 3-CGC Genetics Porto
duraes.jlo@gmail.com

Introducéo: A distrofia muscular facio-escapulo-umeral
tipo 1 (FSHD1) é uma das distrofias musculares mais comuns,
com transmissdao autossémica dominante. Alteracoes do rit-
mo cardiaco sdo relativamente frequentes mas a associacao
com patologia estrutural cardiaca é muito rara. Estdo apenas
descritos quatro casos de miocardiopatia associada a FSHD1,
todos com fenétipo de hipertrofia ventricular esquerda.

Caso clinico: Doente do sexo feminino, 75 anos, com diag-
noéstico de miocardiopatia dilatada e bloqueio de ramo es-
querdo realizado aos 55 anos de idade. Recentemente, por sin-
tomatologia de tonturas e epis6dios auto-limitados de perda
de visdo com 1 ano de evolucao, realizou ECG que revelou blo-
queio auriculo-ventricular de 3° grau com escape ventricular
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(cerca de 30 bpm) e com morfologia de bloqueio completo de
ramo esquerdo, tendo sido internada no Servico de Cardiolo-
gia. O ecocardiograma mostrou a presenca de dilatacao grave
do ventriculo esquerdo com hipertrofia das paredes posterior
e lateral, com uma fraccdo de ejeccdo estimada de 20-25%. A
coronariografia mostrou auséncia de doenca corondria signi-
ficativa. Foi implantado um CRT-P (cardiac ressincronization
therapy-pacemaker), com recuperacdo das queixas iniciais.
Durante o internamento foi pedida avalia¢do neuroldgica por
“fraqueza muscular com vdarios anos de evolugao, com clinica
semelhante em familiares (pai e filho)”. O exame neurolégico
revelou diparésia facial, escdpula alada bilateral, atrofia mus-
cular bilateral nos membros superiores e fraqueza muscular
grave proximal nos membros superiores (doente deslocando-
-se em cadeira de rodas devido a fractura antiga do colo do fé-
mur direito, ndo consolidada). O estudo molecular confirmou
o diagnéstico de FSHD1.

Conclusdo: Apresenta-se o caso clinico de uma doente
com uma associacdo de doencas raramente descrita na lite-
ratura. A coexisténcia destas duas patologias geneticamente
determinadas foi descrita recentemente e o resultado do es-
tudo molecular da miocardiopatia dilatada podera elucidar a
natureza da doenca cardiaca no caso clinico descrito.

Sindrome de Guillain-Barré
fulminante - guando o sistema nervoso
central se desliga do periférico

Margarida Lopes', Eduardo Freitas'?, Alvaro Machado', Ricardo
Maré', Joao Pinho!

1-Servigo de Neurologia, Hospital de Braga, Braga; 2-Servico de
Neurologia, Hospital de Santa Luzia, Viana do Castelo
margaridarl90@gmail.com

Introducio: A sindrome de Guillain-Barré pode ter uma
apresentacdo e evolug@o clinica amplamente variadas. Na
literatura encontram-se relatos de sindromes de ‘locked-in’
devidas a polineuropatia inflamatéria aguda, alguns casos si-
mulando morte cerebral.

Caso clinico: Homem de 58 anos, trazido ao servico de ur-
géncia por desenvolver, de forma rapidamente progressiva, afo-
nia e parestesias com fraqueza dos quatro membros, evoluindo
para insuficiéncia respiratéria. A admissao, nas primeiras 24
horas, apresentava uma oftalmoparésia complexa, anisocoria
com reflexos pupilares ausentes e tetraplegia flacida arrefléxi-
ca com anestesia. Comunicava através de movimentos cefdli-
cos. Apresentou deterioragao respiratéria, com necessidade de
ventilacdo invasiva. A RM cerebral e cervical excluiu lesdes do
tronco cerebral ou medula. A puncdo lombar mostrou pleocito-
se de 18 células com hiperproteinorrdquia de 1,45 g/L. Foi assu-
mido o diagndstico presuntivo de sindrome de Guillain-Barré e
iniciado tratamento com imunoglobulinas. Cinco dias depois
constatou-se agravamento neurolégico: auséncia de abertura
ocular, reflexos do tronco e movimentos respiratérios. O EEG
mostrou actividade cerebral compativel com padrao de coma
alfa. Foram realizados dois ciclos de plasmaférese, apds os
quais se comecou a observar recuperagao da fun¢ao de alguns
pares cranianos. A EMG, dois meses ap6s a admissao, mostrou
sinais de lesdao axonal aguda do segundo neurénio motor nos
segmentos cervical e lombossagrado. Observou-se uma me-
lhoria muito lenta e gradual do estado neurolégico e, apds sete
meses, mantinha ainda tetraparésia hiporrefléxica grau 3 com
extremidades plégicas e necessidade de ventilagdo nocturna,
com recuperacao da funcdo dos nervos cranianos.

Conclusdo: Uma apresentagdo tdo severa de Guillain-Barré,
com envolvimento de todos os nervos cranianos, ilustra a im-
portancia da investigacdo etiolégica exaustiva, nomeadamente
dairreversibilidade do dano, antes das provas de morte cerebral.
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Sindrome de Guillain-Barré apés
cirurgia da coluna vertebral
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Introducéo: A Sindrome de Guillain-Barré (SGB) é uma
polineuropatia aguda imune-mediada, maioritariamente por
fen6meno de mimetismo molecular pés-infecioso. O SGB
apos cirurgia foi descrito mais raramente e, associado a inter-
vencoes ortopédicas, cardiovasculares e gastrointestinais. Ha
apenas casos esporddicos ap6s cirurgia da coluna vertebral.
Séries recentes estimaram no entanto que a cirurgia pode an-
teceder até 15% dos casos de SGB.

Caso Clinico: Mulher, 57 anos, submetida a discectomia
L4-L5 por lombociatalgia secunddria a hérnia discal. O proce-
dimento decorreu sem intercorréncias, tendo alta melhorada
e com marcha auténoma. Dez dias ap6s a cirurgia inicia pa-
restesias nos pés com progressao proximal até ao joelho e com
posterior envolvimento das maos, seguidas de falta de forca
nos pés e limitacdao da marcha. Sem febre, histéria de infecao
prévia ou vacinacao.

Na admissao apresentava forca muscular grau 3 e 4 na dor-
siflexdo, flexao plantar e extensao do hallux a direita e esquer-
da, respetivamente, hipostesia dlgica dos membros inferiores
até ao joelho a direita e 2/3 inferiores da perna esquerda, hi-
postesia vibratdria e postural dos dedos dos pés e reflexos os-
teotendinosos fracos com rotulianos abolidos.

O EMG evidenciou aspetos compativeis com SGB forma
desmielinizante. Cumpriu 5 dias de imunoglobulina, com
estabilizacdo clinica. Aos dois meses, apresenta apenas forca
muscular grau 4+ na flexdo do hallux.

Conclusao: A SGB ap6s cirurgia da coluna representa um
desafio diagndstico, uma vez que a sua apresentacdo é seme-
lhante a de algumas das complicagdes pds-cirtrgicas mais
comuns. Alguns fatores inerentes ao doente (maior idade, his-
téria de autoimunidade ou de neoplasia) e ao procedimento
(libertacao de autoantigénios com a manipulagdo cirtrgica,
estado de imunossupressao transitério com ativagao do eixo
neuroenddcrino) tém sido associados a SGB p6s-cirurgia.

Perturbacao da marcha no doente
idoso: uma etiologia incomum

Daniela Ferro!, André Duarte?, Carolina Lopes'?, Joana
Guimaries'?

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Medicina Fisica e de
Reabilitacao, Centro Hospitalar de Sao Jodo, Porto; 3- Faculdade
de Medicina da Universidade do Porto, Porto
danielaferro91@gmail.com

Introducédo: O Sindrome de Sjogren (SS) é uma doenca
auto-imune que afecta principalmente as glandulas salivares
e lacrimais. O envolvimento do sistema nervoso periférico é
reconhecido, embora um elevado grau de suspei¢ao seja ne-
cessdrio para a sua correta identificacao na auséncia de sinto-
matologia sistémica.

Caso clinico: Homem, 77 anos, com histdria de trombocito-
penia desde ha 5 anos de etiologia nao esclarecida, apresentou-
-se no SU por quadro clinico com inicio 3 semanas antes de
paraparésia com agravamento progressivo e perda ponderal.
A observagao encontrava-se incapaz de realizar marcha. Nega-
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va queixas sensitivas, alteracoes esfincterianas, febre ou outra
sintomatologia. Foi avaliado por Neurocirurgia que excluiu
patologia neurocirtrgica, tendo realizado RM lombar que mos-
trou compromisso das raizes de L5 e 1.4 a esquerda e EMG com
achados compativeis com grave lesdo axonal aguda/subaguda
de raizes motoras L3, L4 e L5 esquerdas. No internamento de
Neurologia, manteve quadro clinico sobreponivel, com para-
parésia mais grave a nivel proximal. Realizou estudo para ex-
clusao de patologia sistémica, destacando-se trombocitopenia
e estudo imunolégico com doseamento de ANAs, anticorpos
anti-centrémero, anti-SSA e anti-SSB positivos. Apresentava tu-
mefaccdo parotidea bilateral, indolor, de longa data com histo-
ria de melhoria aquando de corticoterapia para tratamento de
quadro de trombocitopenia prévio. Foi pedida colaboragao de
Reumatologia tendo-se confirmado o diagnéstico de SS a con-
dicionar quadro de poliradiculonevrite. O doente iniciou metil-
prednisolona EV durante 3 dias, com melhoria franca da para-
parésia. A data de alta, encontrava-se capaz de realizar marcha
de forma auténoma. Manteve corticoterapia oral e azatioprina
em dose crescente, tendo sido avaliado recentemente em con-
sulta sem recorréncia das queixas.

Conclusdo: O envolvimento neuroldgico associado ao SS
cursa mais frequentemente com polineuropatia sensitiva.
Embora descrita, a polirradiculopatia nao é uma consequén-
cia comum desta doenca. Neste caso, os exames complemen-
tares e o envolvimento parotideo evidente foram dados essen-
ciais para o correto diagndstico e tratamento do doente.

Escala de Avaliacdo da Doenca de
Alzheimer - subescala cognitiva: estudos
recentes para a populacao portuguesa.

Joana Nogueira', Sandra Freitas?, Diana Duro®, Beatriz Santiago®,
Isabel Santana®
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Introducao: A Escala de Avaliagdo da Doenga de Alzheimer
- subescala cognitiva (ADAS-Cog) é uma bateria de avaliacao
neuropsicoldgica desenvolvida para caracterizar o desempe-
nho cognitivo dos pacientes com Doenca de Alzheimer (DA).

Objetivos: 1)Andlise das propriedades psicométricas e
proposta de dados normativos para a populacdo portuguesa;
2)Anélise da precisao diagndstica e capacidade discriminati-
va da ADAS-Cog no Défice Cognitivo Ligeiro (DCL) e DA; 3)
Exploracao da vantagem de associar uma tarefa de evocagao
diferida (ADAS-Cog-Plus).

Metodologia: Os dados normativos foram estabelecidos
através de um grupo de 223 participantes cognitivamente
sauddveis residentes na comunidade. Para a validacao clini-
ca, a ADAS-Cog foi administrada a 650 participantes (contro-
10=210; DCL=240 e DA=200). A ADAS-Cog-Plus foi administra-
da a um subgrupo de 165 participantes (controlo=55; DCL=60
e DA=50). No diagnéstico dos grupos clinicos utilizaram-se os
critérios internacionais. O protocolo de avaliagao neuropsico-
l6gica administrado incluiu: Mini-Mental State Examination
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(MMSE), Montreal Cognitive Assessment (MoCA) e ADAS-Cog
(com e sem a tarefa de evocacao diferida).

Resultados: No estudo normativo, a ADAS-Cog revelou
boas propriedades psicométricas quando utilizada na popu-
laga@o portuguesa. A idade demonstrou ser o principal preditor
do desempenho na ADAS-Cog (R2=.123), tendo a escolaridade
menor influéncia (R2=.027). As pontuagdes globais da ADAS-
-Cog (versao original) diferiram significativamente entre os 3
grupos (p<.001: Controlo<DCL<DA), controlando o efeito das
covaridveis (idade e escolaridade). O ponto de corte 6timo
para DCL foi >9 pontos (AUC=0.835) e para DA foi >12 pon-
tos (AUC=0.996). Comparadas as duas versoes da ADAS-Cog
(Original vs Plus), registou-se um incremento na precisdo
diagnéstica para as duas condicdes clinicas, verificando-se
maior sensibilidade com a adi¢do da tarefa de evocacao dife-
rida (ADAS-Cog-Plus).

Conclusoes: Os resultados obtidos possibilitam o uso ade-
quado desta prova em Portugal em contextos clinicos e de
investigacdo. A ADAS-Cog apresentou boa precisdo diagnos-
tica no espectro da DA, incrementada pela inclusao da tare-
fa de evocacdo diferida na pontuacao total. (Financiamento
FCT:IF/01325/2015).

Fenomeno de Alien Limb como
apresentacdo da Doenca de Creutzfeldt-
Jakob

Bruna Meira!, Marco Fernandes', André Caetano!, Ana Sofia
Correia2, Miguel Viana Baptista'?

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

bmeira.rmm@gmail.com; neurologia@chlo.min-saude.pt

Introducao: A doenca de Creutzfeldt-Jakob (DC]J) caracteriza-
-se clinicamente pela triade cldssica de deméncia rapidamente
progressiva, mioclonias e ataxia. Embora a evolu¢do para mu-
tismo acinético no curto prazo seja a regra, a sua apresentagao
pode incluir diferentes manifestacdes. Entre estas, o fendmeno
de Alien Limb, isolado ou na constelagdo de sintomas da sindro-
me corticobasal (SCB), ocorre em menos de 2% dos casos.

Caso Clinico: Mulher de 66 anos, sem antecedentes re-
levantes, admitida por quadro com um més de evolucao de
Alien Limb. Nao reportava outras queixas, nomeadamente
cognitivas. Objectivamente identificaram-se levitacoes es-
pontaneas do membro superior esquerdo (documentadas em
registo video). Nao havia rigidez valorizdvel mas registava-se
apraxia da mao e posturas disténicas deste segmento. Hiper-
reflexia generalizada e cutdneo-plantares em extensao esta-
vam igualmente presentes. Nao foram observadas mioclonias.
A avaliacao formal das fun¢des mentais superiores evidenciou
apenas défices ligeiros na organizacdo visuo-espacial, na me-
moria de evocagao e no calculo. A RM encefélica revelou a pre-
senca de hipersinal cortical bilateral na sequéncia de difusdo,
envolvendo o cortex temporal posterior, parietal e occipital de
predominio direito. O EEG mostrou complexos periédicos de
ondas bifésicas, bilaterais e sincronas. O estudo do LCR mos-
trou: exame citoquimico normal (1 leucécito/pL, proteinor-
rdquia 32 mg/dL, glicorrdquia normal), proteina 14-3-3 fra-
camente positiva e eleva¢ao da proteina tau (1141 pg/mL). O
estudo genético mostrou heterogizotia MV no codao 129, sem
mutacoes no gene PRNP. O diagnéstico assumido foi de DCJ
esporddica provavel. O quadro agravou-se com deterioracdo
cognitiva rapidamente progressiva e mioclonias, evoluindo
para mutismo-acinético em 3 meses.

Conclusdo: Na investigacdo do fenémeno de Alien Limb
em particular e da sindrome cortico-basal em geral, deve ser
considerada a hipétese de DCJ. A RM encefélica pode ter um
papel decisivo na marcha diagnéstica. A ndo existéncia de
compromisso cognitivo valorizdvel a data do diagnéstico de
DC]J constitui um desafio para o clinico.
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Introducao: A atrofia cortical posterior € um sindrome neuro-
degenerativo raro caracterizado por um declinio progressivo das
capacidades visuais complexas e funcoes praxicas em relacdo
com disfuncao cortical parieto-occipital seletiva. O diagnéstico
clinico-patoldgico é na maioria dos casos a doenga de Alzheimer
pré-senil, encontrando-se outras patologias nao-amiléide como
a deméncia com corpos de Lewy, a degenerescéncia cortico-ba-
sal ou as doengas pridnicas mais raramente implicadas.

Caso Clinico: Reportamos o caso de uma doente de 58 anos
que desenvolve queixas progressivas de dificuldades perceti-
vas do espago envolvente, identificacdo de objetos no campo
visual e realizacao de tarefas guiadas pela visdo. A observa-
¢ao, salientava-se uma desorientagao visuo-espacial profun-
da e apraxia ideo-motora bilateral mais marcada a esquerda.
Apresentava além disso simultanagnosia marcada, apraxia
oculomotora e ataxia 6ptica, bem como acalculia, agrafia e
desorientacdo direito-esquerdo, na auséncia de alteracoes
visuais primdrias. Nunca foram registadas mioclonias, ataxia
cerebelosa ou elementos parkinsénicos, revelando a avaliacao
neuropsicolégicas auséncia de compromisso mnésico ou lin-
guistico significativo. A ressonancia magnética documentou
uma atrofia cortical parietal bilateral seletiva mais marcada a
direita, sendo a PET cerebral reveladora de hipometabolismo
nas mesmas regioes. O estudo dos biomarcadores do LCR rea-
lizado em dois tempos mostrava normalidade consistente dos
niveis de beta-amildide e proteina 14.3.3 com incremento da
tau e p-tau. Ao fim de 2 anos de acompanhamento, o perfil
neuropsicolégico nao evoluiu significativamente, deixando
em aberto um diagndstico alternativo ao mesmo tempo que
nao excluindo uma amiloidopatia.

Discussdo: Tal como 0 nosso caso ilustra, o estudo etioldgico
da atrofia cortical posterior pode ser desafiante, especialmente
se a evolucdo nao for sugestiva de uma doenca de Alzheimer.
Salientamos a importancia fundamental da exploracao exausti-
va de elementos de semiologia ndo visual, dos exames comple-
mentares e da evolucao da doenca no estabelecimento de um
diagnéstico diferencial clinico pré-patolégico.

Psicose e sindrome demencial
rapidamente progressivas - apresentacao
de hidrocefalia de pressao normal

Paula Salgado’, Vasco S Pinto?, Ricardo Taipa®, Alexandre Mendes!
1-Servi¢o de Neurologia, 2-Servico de Neurocirurgia, 3-Servico

de Neuropatologia, Hospital de Santo Ant6nio, Centro Hospitalar
do Porto

paulasalgado88@gmail.com

Introducao: A HPN apresenta-se por alteracdes cognitivas,
da marcha e incontinéncia urindria, de instala¢do progressiva
em meses a anos. Sintomas psiquidtricos podem fazer parte
do quadro clinico, sendo mais frequentemente descritos apa-
tia, depressao, ansiedade e raramente sintomas produtivos.

Caso Clinico: Mulher de 71 anos com sindrome depressiva
agravada ap0s falecimento do marido, que iniciou de forma
suibita quadro psicético. Desde cerca de 5 meses antes apre-
sentava marcha lenta, agravada significativamente apo6s inicio
da psicose e associada a incontinéncia urinaria. A RM encefa-
lica mostrou alargamento ventricular, apagamento dos sulcos
da convexidade e hipodensidade da substancia branca peri-
ventricular. Foi levantada a hipétese de HPN e colocado dre-
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no lombar sem beneficio. Apresentou agravamento rapido no
més seguinte, com alucinacgdes visuais, ficou acamada e com
necessidade de SNG. Nessa altura encontrava-se agitada, com
discurso incoerente, tinha reflexo de preensao palmar, ndo era
possivel avaliar funcoes superiores; tinha rigidez moderada
nos membros superiores, tremor postural das maos, mioclo-
nias de acdo das maos e membros superiores e marcha apra-
xica, impossivel sem ajuda. A investigacdo realizada excluiu
etiologia infeciosa, inflamatdéria, neopldsica, paraneoplasica,
e uma nova RM nao mostrou alteragoes além das descritas. O
estudo do LCR (citoquimico, microbiolégico/serolégico, pro-
teina 14.3.3 e biomarcadores de deméncias) ndo mostrou al-
teracoes. O EEG sugeria encefalopatia de predominio frontal.
Fez PL evacuadoras com melhoria da vigilia, comportamento
e marcha. Foi colocada derivagao ventriculo-peritoneal (DVP)
com remissao da psicose e recuperacao da autonomia em 3
meses. Aquando da colocagao da DVP foi feita bidpsia cere-
bral, o estudo neuropatolégico ndao mostrou alteracoes suges-
tivas de doenca neurodegenerativa.

Conclusdes: Apresentamos um caso de HPN com manifes-
tagoes e evolucao atipicas, com melhoria marcada ap6s DVP. A
apresentacao com psicose, evolucao rapidamente progressiva
e auséncia de resposta a coloca¢do de dreno lombar dificul-
taram o diagndstico. Realcamos a importéancia de reconhecer
estas caracteristicas na apresentacao de HPN, dado ser uma
doenca potencialmente tratdvel.

Leucodistrofia metacromatica
como diagnoéstico diferencial de sindrome
demencial com inicio em idade jovem

Eduardo Freitas'?, Margarida Lopes?, Leandro Marques?, Joao
Fernandes?®, Sofia Rocha?

1-Servico de Neurologia, Hospital de Santa Luzia, Viana do
Castelo; 2-Servico de Neurologia, 3-Servigo de Neurorradiologia,
Hospital de Braga

eduardomffreitas@gmail.com

Introducéo: A Leucodistrofia Metacromatica (LDM) é uma
doenca lisossomal autossémica recessiva rara, com mutacgao
do gene ARSA, resultando em diminuicdo da enzima arissul-
fatase A. Esta dividida em 3 sub-tipos de acordo com a idade
de apresentagdo: forma infantil tardia, forma juvenil e forma
adulta. A forma adulta tem um inicio insidioso depois dos 16
anos de idade e os sintomas de apresentacao sao geralmente
deterioracdo cognitiva e instabilidade emocional. O processo
diagndstico envolve o doseamento de arisulfatase A, o teste
genético do gene ARSA e RM cerebral. Neste momento, nao ha
nenhum tratamento disponivel.

Caso clinico: Homem de 33 anos, com 9 anos de escolari-
dade, dextro, sem antecedentes patolégicos de relevo, sem
histéria familiar de doengas neuroldgicas ou psiquidtricas.
Pelos 29 anos de idade, inicia deterioracdo cognitiva associada
a alteracao de comportamento e de personalidade. Ao exame
neurolégico encontrava-se desorientado no tempo e no espaco,
pontuava 20/30 no MMSE e 10/30 no MOCA. No restante exa-
me observado sindrome tetrapiramidal irritativo e o RCP direito
era extensor. Realizada RM cerebral onde se observou extenso
hipersinal simétrico da substancia branca periventricular com
extensdo a substancia branca subcortical em T2 e atrofia global.
No estudo analitico observada auséncia de actividade de arisul-
fatase A no sangue, aumento dos sulfatideos urindrios e no estu-
do genético identificada heterozigotia composta (c.459+1G>A e
¢.536T>G (p.I179S)) do gene ARSA, achados compativeis com o
diagnéstico de LDM. Os familiares directos foram encaminha-
dos para consulta de Genética Médica.

Conclusdo: A LDM é uma patologia rara mas que deve ser
considerada no diagnéstico diferencial de doentes com sindro-
me demencial com inicio em idade jovem. A existéncia de his-
toria familiar pode ser importante para a orientacao do estudo.
Nao hd nenhum tratamento aprovado, estando a decorrer alguns
ensaios clinicos com transplante de células estaminais, terapéu-
tica de substituicdo enzimatica e terapia de substituicdo génica.
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Introducdo: A ocorréncia de deméncia rapidamente pro-
gressiva pode resultar de um quadro de hipertensdo venosa
cerebral no contexto fistula dural artério-venosa (FDAV). Este
quadro cognitivo pode resultar da existéncia de congestao
venosa cortical ou talamica bilateral. O segundo mecanismo
corresponde a forma menos frequente de ocorréncia de alte-
ragdes cognitivas no contexto de FDAV.

Caso Clinico: Homem de 67 anos de idade, com cefaleia
occipital ligeira com 4 meses de evoluc¢ao, que inicia quadro
agudo de alteracdo da memoria de curto-prazo com 24 horas
de evolucdo. Neste contexto recorre ao Servico de Urgéncia
onde se documenta a presenca de desorientacdo temporal,
compromisso marcado da memoria recente e alguns erros na
memoria de longo-prazo. Sem alteracdo da atengdo, da me-
moria de trabalho, da meméria semantica, ou de outras dis-
funcdes cognitivas. Sem alteracoes descritas em TC CE e com
quadro clinico com duracdo superior a 24h, realizou RM CE
que documentou em T2/ FLAIR presenca de hipersinal tala-
mico bilateral, com realce punctiforme ap6s administracao
de gadolinio, sem restricdo a difusdo, e com permeabilidade
do sistema venoso profundo. Sem alteracdes valorizdveis na
puncdo lombar, perante a presenca de histéria de cefaleia,
quadro agudo de compromisso cognitivo e presenga de hiper-
sinal talamico bilateral, foi considerada a como hipétese diag-
nostica a presenca de FDAV. A angiografia de subtracgao digital
revelou FDAV a envolver separadamente o Lagar de Her6filo
e a ampola de Galeno. Procedeu-se a angiografia terapéutica
com embolizacdo de ambas as artérias faringeas ascendentes.
Quatro meses ap6s procedimento o doente apresenta-se sem
qualquer compromisso cognitivo e com resolugdo imagiol6gi-
ca do hipersinal talamico bilateral.

Conclusdo: Apresentamos um caso de deméncia talamica
reversivel apés tratamento de fistula dural artério-venosa. A
valorizacdo da cefaleia e um elevado grau de suspeicao sdao
necessdrios para o diagnéstico e tratamento desta causa re-
versivel de compromisso cognitivo.

Quando a reducdo de Ap 1-42 no
LCR ndo se associa a um diagnéstico de
doenca de Alzheimer: dois casos clinicos

Filipa Ladeira', Gongalo Cag¢do? Ana Paula Correia?, Pedro S. Pinto®,
Sara Cavaco?, M. Melo-Pires®, Isabel Alonso®’, Ricardo Taipa>®
1-Servico de Neurologia, Hospital de Egas Moniz, Centro
Hospitalar Lisboa Ocidental; 2-Servigo de Neurologia, 3-Servico
de Neurorradiologia, 4-Unidade de Neuropsicologia, 5-Unidade
de Neuropatologia, Hospital Santo Ant6nio - Centro Hospitalar do
Porto; 6-Portuguese Brain Bank, Neuropathology Unit, Hospital
Santo Anténio;7-UnIGENe and CGPP, Instituto de Biologia
Molecular e Celular (IBMC), Universidade do Porto; 8-Instituto de
Investigacao e Inovacao em Satide, Universidade do Porto
filipaladeira@msn.com

Introducao: Alteracdes nos biomarcadores de doenca de
Alzheimer (DA) podem ser encontradas em doentes com ou-
tros tipos de deméncia, principalmente em casos de patologia
dual. Em casos de deméncia de corpos de Lewy (DCL), a so-
breposicdo de patologia de DA e DCL é um achado frequente,
com implica¢des no prognéstico e eventual tratamento. Em
doentes com deméncia fronto-temporal (DFT), estudos re-
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centes sugerem que a deposi¢cao de amiléide ndo é habitual
excepto em casos de mutacoes da progranulina, nos quais é
um achado frequente (43%).

Descrevemos dois casos ilustrativos de circunstancias nas
quais, alteracdes de biomarcadores de DA no LCR néo tradu-
zem DA de forma isolada.

Casos clinicos: Caso 1: Homem de 52 anos, com quadro de
DA atipico com 1 ano de evolucao, caracterizado por declinio
progressivo de memoria episddica e linguagem e pela presen-
¢a de sintomas neuropsiquidtricos e disautonémicos preco-
ces. O estudo de biomarcadores no LCR apresentava um perfil
sugestivo de DA. O estudo neuropatolégico post mortem mos-
trou DCL neocortical difusa associada a patologia de DA.

Caso 2: Homem de 57 anos, com antecedentes familiares
de deméncia precoce, avaliado por alteragdao do comporta-
mento, funcdes executivas e memoria de instalacdo progressi-
va. O diagnéstico clinico foi de uma variante comportamental
de deméncia frontotemporal (DFT). A avaliacdo de biomarca-
dores no LCR revelou um decréscimo de Af 1-42. Ap6s estudo
genético foi estabelecido diagndstico definitivo de DFT por
presenca de variante patolégica do gene da progranulina.

Conclusdo: Os dois casos reportados exemplificam situ-
a¢oes em que marcadores positivos de amiléide no LCR nédo
significam DA per se. Esta possibilidade de patologia dual
deve ser considerada, pois pode alterar o curso clinico da de-
meéncia e ter implicacoes na sele¢ao de doentes candidatos a
tratamentos dirigidos a patologia de DA.

Forma inflamatéria de Angiopatia
Amildide Cerebral: apresentacao de dois
casos clinicos e revisao da literatura

Rita Martins!, Carlos Casimiro?, Ana Valverde'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, Hospital
Prof. Doutor Fernando Fonseca, EPE, Amadora
ritadossantosmartins@gmail.com

Introducéo: A Angiopatia Amil6ide Cerebral caracteriza-se
pelo depésito de p-amildide nas artérias corticais e leptome-
ningeas. A forma inflamatéria de ACC (ACC-i) constitui uma
entidade rara, de fisiopatogenia desconhecida, cuja apresen-
tacdo inclui encefalopatia, crises epilépticas e cefaleia. O diag-
ndstico é suportado pelos achados imagiolégicos e resposta a
corticoterapia. Reportamos dois casos de ACC-i clinicamente
distintos e fazemos uma revisao da literatura.

Caso 1: Mulher, 80 anos, admitida por quadro subagudo
de alteracao do comportamento. Apresentava défice de aten-
¢do e flutuacdo da memoria episdédica. MMSE de 20. RM-CE
documentou extensa leucoencefalopatia parieto-temporo-
-occipital esquerda e intimeras microhemorragias corticais.
EEG revelou actividade paroxistica nesta localizagao. LCR
com hiperproteinorrdquia, reducao de B-amiléide, elevacao
de t-tau. Gendtipo em homozigotia de ApoE ¢4/4. Admitido
o diagnostico de AAC-i. Iniciou-se corticoterapia endovenosa
suspensa ao terceiro dia por reversao clinica completa e re-
gressao dimensional da lesdo. Mantém-se sem recorréncia aos
15 meses de seguimento.

Caso 2: Mulher, 70 anos, admitida por estado confusio-
nal. Apresentava desorientacdao temporo-espacial e defeito
da memoria verbal imediata. MMSE de 16. RM-CE revelou
extensa leucoencefalopatia bilateral e multiplas microhemor-
ragias corticais. LCR com hiperproteinorraquia, redugao de
p-amildide, elevacao de t-tau. Genétipo em homozigotia de
ApoE €4/4. Admitido o diagnéstico de ACC-i e iniciou-se corti-
coterapia durante 3 meses com reversao completa. Aos 10 me-
ses, retomada imunossupressdo por recorréncia, com respos-
ta parcial. Falecida por intercorréncia infecciosa aos 2 anos.

Conclusdo: A AAC-i representa uma resposta imunome-
diada contra os depésitos de amil6ide, encontrando-se mais
frequentemente associada ao gendtipo ApoE ¢4/4. O espec-
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tro clinico é variavel, incluindo formas severas recidivantes e
frustes monofésicas, como representado nos dois casos apre-
sentados. Na literatura encontram-se reportados 155 casos de
ACC-i com diagnéstico histolégico. Recentemente, a revisao
sistemdtica das caracteristicas clinico-demogréficas desta en-
tidade permitiu propor critérios diagnésticos para as formas
provaveis da doenca, alocando a necessidade de bidpsia para
0S casos Nao responsivos a corticoterapia.

A importancia da neuroimagem
no diagnéstico da Doenca de Creutzfeldt-
Jakob

Teresa P. Morais!, Diana Melancia?, Ana Filipa Freitas®, José
Rosa?, Luis Cerqueira!, Manuel Manita*

1-Servigo de Neurorradiologia, 2-Servi¢o de Neurologia,
Centro Hospitalar Lisboa Central, Lisboa; 3-Centro Hospitalar
Psiquidtrico de Lisboa, Lisboa

tvpmorais@gmail.com

Introducdo: A doenca de Creutzfeldt-Jakob(DCJ) é uma
patologia neurodegenerativa rara, causada pela acumulagao
de prides no parénquima encefdlico. As manifestacoes clini-
cas iniciais sao variadas e inespecificas, tornando o diagnosti-
co precoce extremamente desafiante. O diagnéstico definitivo
é apenas histoldégico, mas outros exames complementares
menos invasivos, nomeadamente a RM-CE, permitem um ni-
vel de suspeicao elevado.

Caso clinico: Homem, 75 anos, hipertenso, recorre ao SU
por desequilibrio da marcha com trés semanas de evolugao. A
observacao, apresentava disartria, dismetria nas provas de co-
ordenacdo bilateralmente e incapacidade para a marcha por
ataxia axial marcada, ficando internado para investigacao. A
D4 de internamento observou-se alteracdo subita do estado
de consciéncia com respiracao de Cheyne-Stokes e movimen-
tos faciais e peri-bucais subtis. RM de urgéncia revelou alte-
ragdes sugestivas de edema citotéxico e colocou-se hipdtese
diagnéstica de estado de mal nao convulsivo e iniciou feni-
toina e aciclovir, com reversdao do quadro agudo. Da restante
investigacao, salienta-se exame citoquimico do LCR inocente
e estudo de auto-imunidade, infecioso e paraneopldsico sem
alteracoes. EEG revelava lentificacdo difusa e actividade pa-
roxistica focal. Ap6s revisao das imagens da RM, observou-se
ténue imagem de restricao a difusao dos nucleos lenticular e
caudado direito com hipersinal em FLAIR — hockey-stick sign
-, e foi colocada a hipétese diagnéstica de DCJ. Doseamen-
to da proteina 14.3.3 foi positivo e os varios EEGs realizados
mantiveram-se sobreponiveis. Observou-se agravamento
progressivo do quadro clinico, com sinais piramidais e extra-
-piramidais, mioclonias dos quatro membros e mutismo aci-
nético, falecendo a D75 de internamento.

Conclusdo: Os achados de hiperintensidade cortical e dos
ganglios basais nas sequéncias T2/FLAIR com restricdo a difu-
sao sdo muito caracteristicos na DCJ. Com este caso pretende-
-se destacar a RM como um instrumento essencial e de im-
portancia crescente para o diagndstico cada vez mais precoce,
nao descurando a sua importancia na exclusao de outros diag-
noésticos diferenciais, geralmente mais frequentes.

O homem que confundiu a mulher
com...uma amante

Mariana Carvalho Dias', Carolina Maruta®*, Ana Verdelho'??
1-Servigo de Neurologia, Hospital Santa Maria, Centro Hospitalar
Lisboa Norte, Lisboa; 2-Faculdade de Medicina da Universidade
de Lisboa;3-IMM; 4-Laboratério dos Estudos de Linguagem,
Faculdade de Medicina, Universidade de Lisboa
marianamoraisdias@gmail.com

Introducdo: Embora a Doenca de Alzheimer se manifeste

tipicamente por sindrome amnéstico, encontram-se descritas
formas “atipicas’, cuja forma de apresentacdo pode confundir-
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-se com outras formas de deméncia. Apresentamos o caso clini-
co de um doente com Doenca de Alzheimer que se manifestou
por uma alteracao seletiva do reconhecimento das faces.

Caso clinico: Homem de 65 anos, com 9° ano de escolaridade,
reformado de construtor civil, sem antecedentes de doenga psi-
quidtrica. Apresentava quadro com 5 anos de evolucdo de esque-
cimentos e dificuldade a realizar algumas tarefas mais complexas
que nao foi valorizado até ter comecado a confundir a mulher com
uma jovem com a qual se evolvia intimamente e por vezes com a
propria mae. Esta alteragdo do comportamento era relatada pela
mulher que dizia que, por vezes, o marido olhava para ela de forma
diferente e dizia que ela era outra pessoa. Estas alteracoes eram,
geralmente, acompanhadas por um marcado aumento da libido.
Ao exame neuroldgico apresentava desorientacao temporal, defei-
to de meméria anterégrada e dificuldade na execuc@o de tarefas
complexas. Foi realizada avaliacao neuropsicoldgica que con-
firmou o defeito mnésico, de predominio semantico, bem como
défices nas capacidades visuo-percetiva (reconhecimento de faces
publicas e faces nao familiares — prosopagnosia), calculo mental e
abstragdo ndo verbal. A RM-CE evidenciou atrofia cortical tempo-
ral de predominio direito e avaliacao de biomarcadores no liquor
que foi compativel com Doenga de Alzheimer (Tau 604 pg/ml, f-
-Tau 64 pg/ml e beta-amil6ide 383 pg/ml). Foi iniciada terapéutica
com anti-demenciais e paroxetina.

Discussio: Os Sindromes de Falsa Identificacdo delirante sao
manifestacoes frequentes de doenca de Alzheimer. Podem ser
manifestacoes de doenca psiquidtrica ou de outras deméncias.
Em termos de fisiopatologia coloca-se a hipdtese de se manifes-
tarem devido a reducao de volume do girus fusiforme e degene-
rescéncia dos circuitos fronto-estriatais e da via visual ventral.

Siderose Superficial como
manifestacao de Angiopatia Amiléide
Cerebral

Angela Abreu', Lia Leitdo', Daniela Garcez?, Amélia Nogueira
Pinto', Sara Machado!

1-Servico de Neurologia, Hospital Professor Fernando Fonseca,
Amadora, Portugal; 2-Servico de Neurologia, Intituto Portugués
de Oncologia de Lisboa, Portugal.
angela.abreu@hff.min-saude.pt

Introducédo: A angiopatia amil6éide cerebral (AAC) é ca-
racterizada pela deposi¢ao de $-amiléide em vasos corticais
e leptomeningeos sendo as macro e microhemorragias intra-
cerebrais as apresentagdes mais frequentes. Recentemente, a
siderose superficial (SS) surgiu como uma possivel manifes-
tacdo de AAC. Tem também sido reconhecida a relacdo com a
doenca de Alzheimer.

Caso: Apresentamos um caso clinico de uma mulher de 68
anos com internamento prévio em 2013 devido a um hemato-
ma lenticulo-caudado com inundacdo para o sistema ventri-
cular.Tanto a RM cerebral quanto a angio-RM do poligono nao
apresentavam outras alteracoes relevantes.

Em setembro de 2016, ap6s instalacdo stibita de défices
sensitivos foi diagnosticada uma hemorragia subaracnoidea
(HSA). A data da alta ndo apresentava sinais focais. Posterior-
mente, multiplas vindas ao servico de urgéncia por alteracao
da sensibilidade do membro superior esquerdo. Foi medicada
com zonisamida com resolu¢do do quadro.

Em marc¢o de 2017, regressou ao servico de urgéncia por
tonturas e vomitos. Realizou TC-CE que revelou nova HSA. A
RM cerebral e medular evidenciou deposi¢ao de hemossideri-
nanos sulcos cerebelosos e hemisféricos. A angiografia cerebral
convencional excluiu a malformacdo aneurismatica e o PET-
-PiB mostrou aumento moderado da deposicao de B-amil6ide.
Aavaliacdo do LCR identificou uma diminuicdo do -amiléide e
um aumento dos niveis de Tau e Fosfo-Tau. A avalia¢do neurop-
sicolégica revelou um defeito marcado das memérias verbais
interferida, imediata, semantica e visual com defeito moderado
da memdria verbal associativa e uma baixa iniciativa verbal. Foi
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proposto o diagnoéstico de angiopatia amiloide cerebral.
Conclusio: Expomos um caso de AAC que se apresentou com
hematoma lenticulo-caudado, HSA recorrentes e siderose super-
ficial associada a defeito cognitivo. Com este caso, pretendemos
demonstrar que a SS pode ser um indicador importante de AAC
podendo ser ainda causa de sinais focais transitérios. O diagnos-
tico tem implicacgoes terapéuticas e prognosticas importantes.

Sindrome de Gerstmann: um
paradigma em mudanca

José Rosa', Diana Melancia', Manuel Machado', Ary de Sousa’,
Luis Cerqueira?, Pedro Bras', Margarida Dias', Helena Aguas',
Manuel Manita!

1-Servigo de Neurologia, 2-Servigo de Neurorradiologia — Centro
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Introducao: A sindrome de Gerstmann ¢ caracterizada pela
tétrade de agrafia, acalculia, desorientacao direita-esquerda
e agnosia digital. Quando incompleta, a agrafia é o elemento
mais frequentemente ausente. Apesar de descrita classicamen-
te como uma sindrome cortical por lesdao da circunvolugao
angular do lobo parietal esquerdo, comeca cada vez mais a ser
entendida como uma sindrome de desconexdo dos tractos de
fibras da substancia branca do hemisfério cerebral dominante.

Caso clinico: Mulher de 56 anos, dextra, com antecedentes
de hipertensao arterial, dislipidémia e diabetes mellitus tipo 2.
Ao acordar, inicia quadro de ligeira confusao com desorienta-
¢ao temporal que, ao chegar ao local de trabalho, evolui para
desorientagao espacial, incapacidade para a execucao das
tarefas habituais e dorméncia transitéria da mao esquerda. E
levada ao Servico de Urgéncia, onde a observacdo se apresen-
tava vigil, com desorientacdo temporo-espacial, afasia fluente
com anomia e dificuldade na compreensdo de ordens verbais
simples, mas repeticao, leitura e escrita conservadas, acal-
culia, agnosia digital e desorientacdo direita/esquerda, sem
outros défices neurolégicos. Realizou ressonancia magnética
cranioencefélica que evidenciou lesdes com hipersinal em T2,
FLAIR e DWI e hipossinal em T1 em topografia radidria, justa-
-atrial e parietal cortical posterior a direita (coincidentes com
a topografia do fasciculo arqueado), com realce heterogéneo
apo6s gadolineo. Da restante investigacao efectuada destaca-se
estudo de autoimunidade e de trombofilias negativo, angio-
grafia convencional com infiltragdo ateromatosa prevalecente
na circulagao anterior e restante estudo vascular inocente.

Conclusdes: Este caso apresenta a peculiaridade de se tratar
de uma doente dextra com uma Sindrome de Gerstmann com
origem no lobo parietal direito. Admite-se assim dominancia
do hemisfério cerebral direito, situacao rara em individuos dex-
tros. Por outro lado, a topografia das lesdes, que para além de
envolverem a circunvolugao angular, coincidem com alocaliza-
¢do do fasciculo arqueado, ndo permitem excluir a implicacao
ja descrita deste fasciculo na fisiopatologia desta sindrome.

Aprendizagem e memdéria na
Doenca de Alzheimer e na Deméncia
Frontotemporal

Cl4dudia Pinto"?3, Inés Monteiro'>3, Joana Fernandes'>3,
Filomena Gomes"?3, Alexandra Gongalves'?3, Eduarda
Almeida'?3, Ricardo Taipa*®, Sara Cavaco**

1-Unidade de Neuropsicologia, Servico de Neurologia, Centro
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2-Laboratério de Neurobiologia do Comportamento Humano,
CHP-HSA; 3-Unidade Multidisciplinar de Investigacao
Biomédicas (UMIB), ICBAS/UP; 4-Servico de Neurologia, CHP-
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Introducdo: O Auditory Verbal Learning Test (AVLT) é um

teste de aprendizagem e memoria internacionalmente utiliza-
do na avaliacdo de doentes com doenca de Alzheimer (DA) e
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deméncia frontotemporal (DFT).

Objetivo: Explorar as diferencas no perfil mnésico entre
doentes com DA e DFT.

Material e Métodos: Foram selecionados doentes com
diagnoéstico de DA (McKhann et al., 2011) ou de DFT (Rasco-
vsky et al., 2011), que completaram a Dementia Rating Scale-2
(DRS-2) e 0 AVLT <4 anos desde o inicio dos sintomas. Todos
os doentes tinham estudo de biomarcadores de DA no LCR e
RM encefélica. O ponto de corte de défice nas medidas quan-
titativas do AVLT foi o percentil 5 das normas portuguesas.
Foram usados os testes Mann-Whitney e Qui-Quadrado (ou
Fisher’s exact) para comparacao de grupos.

Resultados: Nao foram identificadas diferencas significati-
vas entre doentes com DA (n=24) vs. DFT (n=15) nas variaveis
sexo (homens: 46% vs7 3%), idade (medianas: 63 vs 63), esco-
laridade (medianas: 5 vs 4), duracao da doenca (medianas: 2 vs
3 anos) e DRS-2 (medianas: 95 vs 111). A frequéncia de défice
foi superior (p<0.05) nos DA nas medidas: evocagao imediata
1 (54% vs 20%), 2 (88% vs 27%) e 3 (79% vs 47%), evocacao
diferida (96% vs 67%), reconhecimento diferido (96% vs 64%)
e nos indices TL (88% vs 47%) e LTPR (92% vs 60%). Nao foram
registadas diferengas significativas na frequéncia de défice no
ensaio 4 (75% vs 53%) e 5 (83% vs 53%) e no indice LOT (46%
vs 20%). Também nao foram registadas diferencas significati-
vas entre grupos no erros no reconhecimento diferido (falsos
positivos e negativos).

Conclusdo: Como seria de esperar, os doentes com DA
apresentaram défices superiores em algumas medidas de me-
modria, nomeadamente, na evocagao e reconhecimento diferi-
do. Em concordancia com alguns estudos recentes, nao regis-
tamos diferengas no tipo de resposta e erros, sugerindo que os
circuitos de memoria e desinibicao possam estar afetados de
forma similar nas duas doencas.

Intoxicacdo por cantaridina -
manifestacdes neuroldgicas

Vera Montes, Ciatia Carmona, Rui Guerreiro, Fernando Pita
Hospital de Cascais Dr. José de Almeida
montesveraluciasantos@gmail.com

Introducdo: A cantaridina € uma substancia produzida por
uma espécie de besouro da familia Meloidae. Obtém-se pela
reducdo a pé do insecto, sendo utilizada sob a forma de cha,
pelas suas propriedades afrodisiacas. E téxica pelo seu efeito
inibitorio sobre as proteinas fosfatase 1 e 2A, associando-se a
insuficiéncia hepdtica e renal agudas, com elevada mortalida-
de. Mais raramente, pode comportar-se como uma neurotoxi-
na, provocando alteragdes no SNC ou SNP.

Caso Clinico: Homem de 51 anos, recorre ao SU por qua-
dro de disdria e hemattria, com 24 horas de evolugao. Con-
comitantemente apresentava queixas de diplopia, alteracao
do paladar e parestesias na extremidade dos membros. Quei-
xas também de alucinagdes visuais complexas, de novo, que
descrevia como “monstros horripilantes”. Revelou que no dia
anterior experimentou um chd, cuja composi¢do continha
cantaridina.

Ao exame neuroldgico apresentava hipostesia dlgica da
face e extremidades dos quatro membros, com compromisso
marcado da sensibilidade profunda dos membros inferiores,
com marcha possivel apenas com apoio bilateral.

Analiticamente a destacar ureia de 132 mg/dL e creatinina
de 6.06 mg/dL. O ECN e EMG, bem como RMN-encefélica ndo
mostraram alteragoes.

Efetuou terapéutica dirigida a correcao da insuficiéncia
renal. Nos dias seguintes verificou-se uma melhoria, quer do
quadro renal, quer do quadro neurolégico, com diminuicao
dos sintomas sensitivos.

Seis meses depois, mantém hemiataxia direita do tipo sen-
sorial, com marcha auténoma. Embora nao tenha apresenta-
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do mais alucinacgdes, tem queixas frequentes de pesadelos de
cardcter violento relacionados com as alucinacdes prévias.

Conclusdo: Manifestagdes neurolégicas de intoxicacdo
por cantaridina sdo raras, estando descritos alguns casos de
encefalite, estado de mal e AIDP. Descrevemos um raro caso
de intoxicacao por cantaridina manifestado por alucinagoes
visuais e alteracoes sensitivas.

Este caso ilustra ainda a necessidade da existéncia de um
regime de regulamentacao e fiscalizacdo eficaz que controle a
qualidade e seguranca dos ditos “produtos naturais”.

Encefalopatia aguda secundaria a
téxicos pouco comuns

Michel Mendes, Vera Espirito Santo, Rita Raimundo, Andreia
Veiga, Ana Graca Velon

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Trds-os-Montes e Alto
Douro, Vila Real

michelgmendes@gmail.com

Introducao: As intoxica¢des sdo uma causa importante de
morbi-mortalidade prematura. A exposicao quer acidental ou
deliberada a substancias toxicas pode causar danos no siste-
ma nervoso central, periférico ou autonémico. Relatamos 2
casos clinicos de intoxicagdes com envolvimento neurolégico
predominante.

Caso Clinico: Casol: Sexo masculino, 60 anos, sem ante-
cedentes pessoais de relevo, recorre ao servico de urgéncia
ap6s intoxicacdo involuntdria com nitrobenzeno. A admissao
encontrava-se em ECG 3 (O1V1M1), cianético, sob ventilacao
mecanica invasiva e com disfun¢ao multi-organica. Realizou
TC cerebral onde se observou lesdao isquémica cerebral com
efeito de massa, a condicionar moldagem do IV ventriculo
pelo que foi submetido a derivacdo ventricular externa e cra-
niectomia. A RMN cerebral revelou leucoencefalopatia difusa
de predominio supra tentorial. O doente evoluiu com melho-
ria da vigilia mantendo disfun¢do bulbar e tetraplegia.

Caso 2: Sexo feminino, 32 anos, desenvolve quadro de cefa-
leia holocraniana com 3 dias de evolugao e posterior instalacao
de delirium, pautado por agitacdo psicomotora alternado com
periodos de sonoléncia. A doente referia restricdo alimentar
acompanhada de consumo abusivo de cdpsulas de café verde
compostas por picolinato de crémico. Da investigacado efetua-
da, a realcar elevacao da AST/ALT (657/6201U/]) e elevacdo da
amonia (115,7 umol/L). Ap6s 2 dias de internamento, a doente
apresentou reversao da encefalopatia e descida gradual das en-
zimas hepdticas. Foi assumido o diagndstico de encefalopatia
secunddria ao consumo de um suplemento dietético.

Conclusao: As intoxicagdes por substancias neurotoxicas
sdo reconhecidas prontamente, caso exista uma relacao tem-
poral préxima entre o inicio da clinica e a exposicao ao agente
quimico. No entanto, o diagnéstico pode ser mais tardio quan-
do a exposicao é cronica ou os sintomas nao sao especificos.

Mutacdo AG no DNA mitocondrial:
dois espectros clinicos

Daniela Vieira!, Daniela Alves?, Manuela Grazina®, Carmo
Macdrio'

1-Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra; 2-Servico de Medicina Interna, Unidade Local de Satde
de Castelo Branco; 3-Centro de Neurociéncias e Biologia Celular
da Universidade de Coimbra

danielacgvieira@gmail.com

Introducido: O sindrome de MELAS (Encefalopatia Mito-
condrial, Acidose Léctica e Episddios de tipo AVC) é uma do-
enca neurodegenerativa rara causada por uma muta¢ao no
DNA mitocondrial (mDNA). Caracteriza-se pela existéncia
de um excesso de 4cido lactico no plasma e no LCR, e conse-
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quente toxicidade neuronal. O sindroma de Diabetes de here-
ditariedade materna e surdez neurossensorial (MIDD) é uma
entidade clinica cujos sintomas major designam o sindroma e
é causado pela mesma mutagao do MELAS: A3243G.

Caso Clinico: Apresentamos dois casos clinicos associados
a mutacao 3243A>G no mDNA. O primeiro caso refere-se a um
homem de 28 anos que desenvolveu um quadro de alteracdao
do comportamento e défices focais com lesdes extensas hipe-
rintensas na RMN-CE, com posterior regressao clinico-imagio-
l6gica. Apresentou uma evolucdo progressiva, com desenvolvi-
mento de deméncia, epilepsia, diabetes mellitus, baixa estatura
e hipotiroidismo. A biopsia muscular demonstrou fibras de tipo
“rotas e vermelhas” e a biopsia cerebral alteracoes consisten-
tes com encefalopatia mitocondrial. A mutagdao 3243A>G do
mDNA foi encontrada em heteroplasmia em 57% no musculo e
28,5% no plasma. Neste caso a clinica é do sindroma de MELAS.

O segundo caso refere-se a uma mulher diabética de 52
anos com quadro progressivo de lentificacao da marcha, de-
sequilibrio, surdez neurossensorial e posteriormente dete-
rioragdo cognitiva desde os 20 anos. A RMN-CE demonstrou
alteragdes inespecificas, incluindo calcificacdes palidais e dos
nucleos dentados. A mutagdo patogénica 3243A>G do mDNA
foi detectada no soro em 24,7% e no musculo em 61,9%. O fe-
nétipo neste caso é de MIDD.

Conclusdes: As doencas mitocondriais podem manifes-
tar-se em qualquer idade e o fenétipo ser varidvel apesar de
causados por uma mesma mutagdo. Nem sempre uma maior
percentagem de DNA mutado se associa a um fenétipo mais
grave. Apesar de serem doencas sem tratamento especifico o
diagnéstico precoce é importante para uma melhor monitori-
zagao clinica e para aconselhamento genético.

Sindrome de encefalopatia
mitocondrial, acidose lactica e episddios
stroke-like (MELAS)

Ana Arraiolos, Rita Simées, Nuno Canas, Tania Lampreia, José Vale
Servigo de Neurologia do Hospital Beatriz Angelo
arraiolos.ana@gmail.com

Introducédo: A Sindrome de encefalopatia mitocondrial,
acidose lactica e episédios stroke-like (MELAS) é uma doen-
¢a mitocondrial multissistémica de transmissdo matrilinear,
que geralmente se apresenta durante a infancia/adolescéncia.
Clinicamente caracterizada por episédios stroke-like, podem
também ocorrer epilepsia, cefaleias, intolerancia ao exercicio,
hipoacusia ou baixa estatura. A grande diversidade fenotipica
e as apresentacoes tardias podem dificultar o diagndstico.

Caso Clinico: Homem de 34 anos, apresentou episddio de
estado de mal focal afasico. Tinha RM com lesdo cortico-sub-
cortical temporal superior esquerda, hiperintensa em T2, que
desapareceu em RM posterior, tendo sido interpretada como
manifestacao pés-ictal. Um ano depois é reinternado por afasia
global, sem sinais de vias longas. A RM cerebral demonstrou 2
lesdes intra-axiais de novo: uma cortico-subcortical temporal
média inferior e parahipocdmpica esquerda e outra parahi-
pocampica direita. O exame citoquimico do LCR era normal.
Realizou investigagdo extensa para excluir causas epiléticas,
infeciosas e paraneopldsicas. Admitida a hipotese de encefalite
imunomediada iniciou corticoterapia. Durante o internamento
ocorreu agravamento do estado clinico. Repetiu a RM cerebral
com espectroscopia que revelou aumento da extensao da lesao
e pico de lactato. Valorizou-se entdo histéria de hipoacusia flu-
tuante de longa data e foi repetida PL. O LCR revelou aumento
do lactato. Posteriormente, o teste genético revelou a presenca
da mutacdo m.3243A>G em heteroplasmia (cerca 35%) no gene
MT-TL1 que codifica o tRNA mitocondrial. Apds 8 meses de su-
plementacdo com CoQ10, idebenona, L-arginina, L-carnitina e
multivitaminico o doente estd clinica e imagiologicamente me-
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lhorado, com atividade laboral normal.

Conclusdes: Apresentamos uma caso de MELAS com ini-
cio na quarta década de vida. Apesar da diversidade fenoti-
pica, perante episédios stroke-like em adultos sem fatores
de risco, associados a lesdes evanescentes na RM cerebral, é
importante considerar esta hipdtese precocemente no diag-
noéstico diferencial. Assim, poderemos evitar exames comple-
mentares e eventuais tratamentos desnecessarios e antecipar
o diagnéstico familiar.

Sindrome de Gordon-Holmes: uma
das muitas faces do PNPLA6

Vanessa Carvalho, Joao Martins
Unidade Local de Satde de Matosinhos/Hospital Pedro Hispano
fvs.carvalho@gmail.com, joaomartins.dr@gmail.com

Introducdo: A associacdo entre hipogonadismo e ataxia
cerebelosa foi inicialmente descrita por Holmes em 1907. Em-
bora parte das descri¢des na literatura carecam de diagnosti-
co genético, recentemente foram descritos casos associados a
mutagoes do PNPLAG, responsdveis por um espectro de do-
encas neurodegenerativas desde a ataxia cerebelosa pura ao
Sindrome de Oliver-McFarlane. Embora muitos destes casos
apresentem segregacao familiar, com consanguinidade fre-
quente, casos esporadicos tém sido descritos.

Caso clinico: Homem de 66 anos, referenciado por dificul-
dade progressiva da marcha. Esta iniciou-se na adolescéncia,
com agravamento na quarta década de vida, sendo entao atri-
buida a um consumo alcodélico excessivo. O défice continuou,
no entanto, a progredir, apesar de uma década de abstinéncia,
com marcha apenas possivel com apoio bilateral. Apresenta-
va como co-morbilidades hipogonadismo hipogonadotréfico
e diabetes mellitus tipo 2. Sem consanguinidade ou histéria
familiar. Ao exame fisico e neurolégico apresentava: baixa es-
tatura, rarefacdo pilosa na face, aparéncia ginecéide, criptor-
quidia bilateral e ainda disartria, nistagmo multidireccional e
ataxia axial e apendicular marcadas. Sem retinopatia. A inves-
tigacdo etioldgica, com estudo nutricional, paraneopldsico e
microbioldgico ndo mostrou alteragdes de relevo e a RM-CE
mostrava atrofia cerebelosa marcada. Dado o diagndstico
clinico de sindrome de Gordon Holmes, foram inicialmente
pesquisadas variantes do RNF216, que foram negativas, e pos-
teriormente do PNPLA6, com descoberta de duas variantes
patogénicas em heterozigotia composta.

Conclusao: Nas ataxias com apresentacao na idade adulta,
varios elementos confundidores podem atrasar o diagnéstico,
pelo que na progressdo ap6s remocao do agressor, deve existir
uma pesquisa ativa de uma etiologia alternativa.

As mutagdes do PNPLAG6 representam uma causa rara de
ataxia, estando descritos apenas 34 familias na literatura, mas
cuja expressao fenotipica é altamente varidvel, incluindo tipi-
camente combinacdes varidveis de ataxia cerebelosa, hipogo-
nadismo hipogonadotréfico, paraparésia espdstica, tricome-
galia, neuropatia periférica ou distrofia coriorretiniana, pelo
que a presenca de pelo menos duas destas caracteristicas deve
levar a suspeicdo de variantes patpgénicas deste gene.

Paraparésias espasticas:
dificuldade de diagndstico

Mafalda Seabra'?, Joana Guimaraes'?

1-Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar de Sdo Joao, Porto;
2-Departamento de Neurociéncias Clinicas e Satide Mental da
Faculdade de Medicina da Universidade do Porto
mafseabra@hotmail.com

Introducio: As paraparésias espdsticas hereditarias, grupo

heterogéneo de patologias neuroldgicas podem ser divididas
segundo a forma de transmissao, assim como pela forma de
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apresentacdo — “puras” vs “complicadas”. Actualmente o estu-
do genético tem ganho uma importancia crescente e é neces-
sdria uma abordagem sistematizada e faseada.

Caso clinico: Homem, 44 anos, residente no Reino Unido,
com antecedentes de acidente de viacao aos 15 anos, do qual
resultou lesdo encefaloclastica frontal, e patologia oftalmol6-
gica, observado inicialmente na consulta de Neurologia por
alteracao da marcha. Desde o acidente o doente apresentava
marcha claudicante, disartria e dificuldades de concentragao.
Observado por Neurologia em 2007 e 2012 tendo sido feito es-
tudo — puncado lombar e exames de imagem — ditos normais.
Nesta altura foi diagnosticada paraparésia espdstica. O quadro
agravou posteriormente e na nossa avaliacdo inicial caminha-
va com ajuda de bengala e referia disfagia, incontinéncia uri-
ndria e desequilibrio. Internado no Servico de Neurologia em
Fevereiro de 2016 onde foi feito estudo, sem alteragdes de rele-
vo (excepto as sequelas do traumatismo). Foi averiguada a his-
téria familiar e foi descrita alteracdo da marcha semelhante na
av0 materna, mae e ambas as irmas. Segundo o protocolo de
investigacao genética foram testadas inicialmente SPG4, SPG3
e SPG 31, com resultados negativos. Por agravamento clinico e
pela presenca de fasciculagoes exuberantes nos membros in-
feriores o doente foi novamente internado no SN em Fevereiro
de 2017. O EMG mostrou alteragdes compativeis com neuro-
patia exclusivamente motora a favor de Paraparésia Espéstica
Hereditaria complicada. Nesta fase foi feito estudo genético da
SPG11 o qual foi positivo.

Conclusao: Este caso ilustra o processo de diagnéstico ge-
nético, num doente com extensa histdria familiar, em que a
presenca de dados adicionais no exame neurolégico permitiu
orientar o estudo e diagnosticar uma paraparésia espastica
autossémica recessiva.

Atrofia Musculo-Espinal: desafios
das novas terapéuticas

Vanessa Carvalho, Jodao Martins

Servigco de Neurologia, ULS Matosinhos/ Hospital Pedro Hispano,
Matosinhos

fvs.carvalho@gmail.com

Introducdo: A atrofia musculo-espinal(SMA) representa a
causa hereditdria mais comum de doenca de neurénio motor
e de morte de causa genética na infancia. A sua apresentacao
ndo é exclusiva da idade pediatrica, com inicio e grau de in-
capacidade motor extremamente varidveis. Recentemente,
o tratamento com oligémeros antisense permite melhorar a
func¢ao motora e a aquisicao de etapas motoras, estando apro-
vado quer na faixa pedidtrica, quer no adulto.

Caso clinico: Caso 1, homem de 62 anos, referenciado por
défice motor de inicio na infancia. Irmdo com quadro seme-
lhante, sem outros antecedentes pessoais ou familiares de re-
levo. Objetivamente apresentava tetraparesia de predominio
proximal nos membros inferiores, atrofia quadricipital e refle-
xos abolidos, sem outras alteragoes. O EMG mostrava sinais
de atrofia neurogénia crénica nos musculos examinados com
conduc¢ao motora e sensitiva normais e a biépsia do muscu-
lo sinais de atrofia neurogénica crénica grave. A pesquisa de
delecoes do SMN1 foi positiva, apresentando ainda 4 cépias
do SMN2. Caso 2, homem de 31 anos. Os primeiros sintomas
ocorreram aos 5 meses, com atraso de desenvolvimento mo-
tor, aquisicao da marcha aos 6 anos e perda da deambulacao
auténoma aos 11 anos. Aos 18 anos, realizado o diagnéstico
de SMA tipo III, com delecdo de uma cépia do SMN1 muta-
¢do pontual no exdo 6 do outro. Apresentava parésia facial bi-
lateral e tetraparésia de predominio proximal e nos MI, com
reflexos fracos, sem outras alteracoes. Em ambos os doentes
pondera-se inicio de Nusinersen.

Conclusdo: A SMA pode ter um curso indolente, levando
a um diagnéstico tardio ja na idade adulta, particularmente
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quando existe um elevado nimero de cépias do gene SMN2.
O Nusinersen, embora aprovado em qualquer faixa etéria, foi
estudado apenas ems idade pediétrica, sendo ainda discutivel
o beneficio que doentes com formas tardias e crénicas da do-
enca terao com este farmaco.

Investigacdo de fatores interferentes
na idade de inicio da doenca de Huntington
em individuos brasileiros afetados

Luciana de Andrade Agostinho'?3, Iane dos Santos?, Thays
Apolyndrio®, Carmen Liicia Antdo Paiva®

1-Fundacao Cristiano Varella; 2-Centro Universitdrio de Minas -
UniFaminas; 3-Universidade Federal do estado do Rio de Janeiro
- UNIRIO

polucita@yahoo.com.br

A doenca de Huntington (DH) é uma doenga genética rara,
neurodegenerativa, progressiva e fatal. A DH é uma desordem
autossomica dominante e sua idade de inicio pode sofrer in-
fluéncia de outros fatores genéticos e/ou externos. O objetivo
deste estudo foi investigar fatores interferentes na idade de
inicio da DH com excecao do tamanho dos alelos CAG no gene
HTT. Os genes GRIK2, TBP e regidao polimérfica CCG (gene
HTT) foram testados como fatores interferentes da idade de
inicio. 63 individuos apresentaram alelos expandidos, 1 com
penetrancia reduzida e 62 com penetrancia completa. A idade
de inicio das manifestacdes clinicas variou de 18 a 67 anos,
com valor médio de 42,47+10,08, mediana 42. O alelo CAG
normal mais frequente apresentava 17 repeticoes, e os alelos
CAG expandidos variaram de 39-62 repeti¢coes, com média de
45+4, mediana 44. O tamanho das repeticoes CAG/CAA do
gene TBP, variou de 25-40 com média de 36+2 e mediana de 38.
Os tamanhos dos alelos TAA (GRIK2), CCG (HTT) e CAG/CAA
(TBP) nao sao fortes candidatos a modificadores da idade de
inicio da DH (p=0.39, 0.59, p=0.3, respectivamente). Apenas os
alelos CAG do gene HTT estdo correlacionados com variacao
da idade de inicio da DH neste estudo em 66%, em 34% ainda
é causada por fatores desconhecidos. Acredita-se que muitos
fatores possam contribuir para a instabilidade da regido poli-
morfica CAG e consequentemente na idade de inicio da DH,
incluindo o tamanho dela prépria, sexo, idade no momento
da transmiss@o do alelo mutado, fatores ambientais e alguns
fatores-trans, como a maquinaria de reparo de DNA.

Telethoninopathy: Limb-Girdle
Muscular Dystrophy or Congenital
Muscular Dystrophy?

Vanessa Carvalho, Joao Martins

Servigo de Neurologia, ULS Matosinhos/ Hospital Pedro Hispano,
Matosinhos

fvs.carvalho@gmail.com

Introduction: Limb-girdle muscular dystrophies (LGMD)
are a heterogeneous group of hereditary myopathies with
predominant weakness of girdle muscles. Histologically they
present muscular dystrophic pattern and, on clinical grounds,
can be further divided by their inheritance pattern, and the
presence/absence of additional features, guiding the molecu-
lar testing, essential for a subsequent clinical surveillance,
genetic counseling and therapeutic options. We present a rare
case of LGMD-2G, presenting at a very early age.

Case report: 24 years-old male, followed since childhood
by Neuropediatrics. Weakness was first noticed as a toddler,
with frequent falls, progressing to inability to run when he was
four. By 16 he lost the ability to climb, and by 18, Achilles ten-
dons contractures appeared, further aggravating the ambula-
tion. At age 20, he noticed difficulties in retrieving objects from
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high shelfs. He had no relevant personal nor familial history.
Upon examination, he presented tetraparesis, more striking
proximally and in the lower limbs, with Gowers sign, shortened
Achilles tendons, knee and elbow contractures, without scolio-
sis. He had a muscular biopsy, with dystrophic features, normal
immunohistochemical study and a negative calpain3 genetic
testing. Our investigation further revealed normal echocar-
diogram and Holter, raised CK levels (3xULN), and myopathic
pattern with membrane irritability on the EMG. Thinking of a
congenital muscular dystrophy, we tested for RYR1 gene vari-
ants, with negative results. Afterwards, a gene panel for LGMDs
revealed the existence of a homozygous variant c.157¢>T(p.
GIn53*) in the TCAP gene, making the diagnosis of LGMD-2G.

Conclusion: LGMD-2G presents in a rather homogene-
ous manner, with weakness in the lower limbs starting in the
second-to-third decade of life. Contractures are present in a
minority of the reports and cardiac involvement in nearly
50%. Recently, cases presenting early in childhood have been
reported, mimicking a congenital muscular dystrophy, raising
a diagnostic challenge due to the rarity of this entity.

Mielorradiculopatia aguda
secundaria a bloqueio subaracnoideu

Lia Leitdo', Angela Abreu', Sara Machado', Tiago Baptista?, Elsa
Parreira’, Amélia Nogueira Pinto'

1-Servico Neurologia, 2-Servigo de Neurorradiologia, Hospital
Professor Doutor Fernando da Fonseca

lia.f.leitao@gmail.com

Introducdo: As lesdes neuroldgicas graves decorrentes de
procedimentos anestésicos do neuro-eixo sao extremamente
raras, com uma incidéncia reportada de 0,001% a 0,07%. As
causas sao variaveis e incluem lesdes compressivas por hema-
tomas ou abcessos epidurais, aracnoidites quimicas, enfartes
medulares, neurotoxicidade dos anestésicos ou lesdes trau-
maticas directas.

Caso Clinico: Mulher, de 63 anos de idade, com anteceden-
tes de trombocitose essencial (JAK2+), hipertensdo arterial e
asma bronquica, medicados. E submetida a hernioplastia
umbilical electiva, sob bloqueio subaracnoideu (com bupiva-
caina, 0,5%), durante a qual refere dor tipo choque eléctrico
com irradiacdo ao membro inferior direito. Sem outras inter-
corréncias. Instalacdo no pés-operatério imediato de defeito
sensitivo-motor no membro inferior direito, e retencdo uri-
ndria transitéria. O exame neurolégico revelou monoparésia
flacida desse membro, auséncia de reflexo rotuliano direito
(com aquilianos presentes), reflexos cutaneo-plantares flexo-
res, hipoalgesia entre L1-S1 e apalestesia maleolar ipsilaterais.
A RM medular revelou lesao hiperintensa em T2, intramedu-
lar, paracentral direita, de D9 ao epicone, sem realce de sinal
apos contraste, e com edema associado. RM cerebral normal.
O electromiograma mostrou achados neurofisiol6gicos com-
pativeis com lesdao axonal aguda de L2 a S1 direita. Os poten-
ciais evocados somatossensitivos foram normais. O estudo do
liquor e serolégico (incluindo o anticorpo anti-aquaporina 4)
foi normal/negativo. Fraca resposta a pulso de metilpredniso-
lona em alta dose. Ap6s 6 meses, verificou-se melhoria parcial
do defeito motor, persistindo, no entanto, o defeito sensitivo
associado a dor neuropatica.

Conclusoes: Apresentamos um caso raro de uma mielor-
radiculopatia aguda como complicacdo grave e permanente
de anestesia espinhal. Consideramos que o mecanismo da le-
sdo tenha sido por penetracao directa da medula ou das raizes
nervosas na tentativa de cateterizacao; provavelmente rela-
cionado com a incorrecta identificacao dos espacos lombares
interespinhosos. Além disso, também o efeito neurotéxico do
anestésico poderd estar implicado, justificando a extensdo
proximal da lesdo intramedular.
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Golpe de calor como causa de lesdo
neurolégica grave e irreversivel

José Rosa, Ary de Sousa, Manuel Machado, Diana Melancia,
Margarida Dias, Manuel Manita

Servigo de Neurologia - Centro Hospitalar de Lisboa Central
jlourencorosa@gmail.com

Introducao: O golpe de calor constitui um insulto térmico
ao sistema de controlo da temperatura cerebral, definindo-se
como uma elevagao térmica corporal acima dos 40°C associa-
da a disfuncao neurolégica. Ocorre ap6s exposicdo a condi-
¢des ambientais extremas e € relativamente comum durante
ondas de calor, associando-se a lesoes de areas vulneraveis do
sistema nervoso central, potencialmente irreversiveis, com fa-
léncia multiorganica e elevada mortalidade.

Caso clinico: Homem de 41 anos, com antecedentes de
esquizofrenia (medicado com clozapina, clorpromazina e to-
piramato), hipertensao arterial, diabetes mellitus tipo 2 e obe-
sidade. Durante periodo de extremo calor, é trazido ao Servico
de Urgéncia apds ter sido encontrado no domicilio em estado
comatoso e hipertérmico. A chegada, entubado e ventilado
sob sedoanalgesia, apresentava pontuacdo de 3 na Escala de
Coma de Glasgow, com temperatura 40.6°C, sem sinais me-
ningeos, pupilas miéticas e fracamente reactivas, com reflexos
oculocefalicos fracos e hipotonia generalizada. Admitido nos
Cuidados Intensivos para arrefecimento activo e tratamento
de suporte, com critérios de diabetes insipida central, rabdo-
miblise e coagulopatia de consumo. Apdés desmame da seda-
¢ao, sob ventilacdo mecanica invasiva, apresentava-se com
abertura ocular espontanea, sem dirigir o olhar, ocasionais
movimentos nistagmiformes para a direita, pupilas pouco re-
activas, reflexos oculocefélicos fracos, retrocolis, discinésias
oromandibulares e tetraplegia flicida. A RM-CE mostrou le-
soes hiperintensas em DWI, simétricas, nos nticleos dentados
do cerebelo, regido ventral tegmentdaria do mesencéfalo e tég-
men protuberancial, sem traducdo em T2 ou FLAIR. Electro-
encefalograma sem actividade epileptiforme. A investigacao
de causas infecciosas, téxicas e autoimunes foi negativa. Ape-
sar das medidas instituidas, registou-se o 6bito ap6s 1 més.

Conclusdes: Com as alteractes climdaticas a nivel global
prevé-se um aumento da frequéncia de fendmenos de calor
extremo. E importante reconhecer atempadamente os casos
de disfunc¢ao neurolégica secunddrios ao golpe de calor, por
forma a implementar atitudes terapéuticas que visam a rdpida
reversdo do quadro, evitando complicacdes irreversiveis.

Oftalmopatia tiroideia recorrente
em doente eutiroideu

Ana Isabel Gongalves', Diogo Cavalheiro?, Jodo Figueira Coelho?,
Angela Timéteo!

1-Servigo de Neurologia, Hospital Beatriz Angelo, Loures;
2-Unidade de Oftalmologia, 3-Unidade de Medicina Interna,
Clinica CUF Alvalade

ana.ifgoncalves@hbeatrizangelo.pt

Introducdo: A oftalmopatia tiroideia (OT) é determinada
pela deposi¢cao de imunocomplexos antitiroideus nos muscu-
los extraoculares. Em mais de 90% dos casos a OT ocorre em
doentes com hipertiroidismo. Sao poucos os casos descritos
de OT em doentes eutiroideus, e ainda mais raros os casos em
que ha recorréncia da oftalmopatia.

Caso Clinico: Mulher de 62 anos, avaliada por diplopia
vertical com dois meses de evolucao, sem agravamento ves-
pertino, sem cefaleia ou dor na mobilizagdo ocular. Referia
quadro semelhante 20 anos antes, com melhoria progressiva
e resolucdo espontanea em seis meses, e cuja investigacgao ti-
nha sido inconclusiva. Esta investiga¢do tinha contemplado,
entre outros exames, funcao tiroideia (normal), EMG (normal)
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e RM encefilica (sem lesdes encefdlicas). No interregno nao
teve sintomas neurolégicos ou de doenca tiroideia, e ndo fo-
ram documentadas alteracoes da funcao tiroideia. No exame
neurolégico existiam agora limitacao da supraducao do olho
direito e da infraducado do olho esquerdo, condicionando di-
plopia vertical. Uma avaliacdo oftalmolégica excluiu sinais
de envolvimento do nervo 6ptico. Marcadores seroldgicos de
infecdo, pesquisa de ANA e subtipos, ECA e anticorpo anti-
-recetor da acetilcolina foram negativos. A funcao tiroideia era
normal mas a pesquisa de anticorpos anti-TPO e anti-recetor
da TSH foi positiva. O eletromiograma com estimulacdo re-
petitiva ndao demonstrou alteracdes. A RM encefdlica/6rbitas
mostrou espessamento dos musculos reto superior esquerdo
e reto inferior direito, com realce ap6s administragao de con-
traste, sem outras alteracoes. Foi admitido o diagnéstico de
oftalmopatia tiroideia recorrente e iniciada corticoterapia.

Conclusao: Sendo muitos raros os casos de oftalmopatia
tiroideia recorrente no doente eutiroideu, este é o caso em
que se descreve um maior periodo para a recorréncia. A muito
baixa incidéncia na populagao e a normalidade dos exames
de rastreio tornam o diagnéstico mais dificil. O diagnéstico
atempado evita complicac¢des graves como a neuropatia 6pti-
ca e a fibrose e atrofia dos musculos extraoculares.

Contusao medular como
mimetizador raro de AVC

Teresa Barata Silvério, Tiago Geraldes, Miguel Rodrigues,
Liliana Pereira, Ana Claudia Ribeiro

Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta, EPE, Almada
teresabaratasilverio@gmail.com

Introducédo: O AVC isquémico agudo é uma emergéncia
que requer diagnéstico e tratamento atempado. Porém, hd di-
versos mimetizadores, perfazendo até 30% dos doentes da Via
Verde. A lesdao medular cervical é um diagndstico diferencial
raro no contexto do doente com suspeita de AVC agudo e o
seu reconhecimento precoce exige elevado grau de suspeicao.

Caso Clinico: Apresentamos dois homens, ambos com 78
anos e multiplos factores de risco vascular, admitidos em con-
texto de Via Verde AVC. O primeiro foi admitido por hemipa-
résia esquerda, de inicio stbito, ap6s episddio de sincope com
queda. A observacao, apresentava hemiparésia, hemihiposte-
sia e sinal de Babinski a esquerda. Realizou TC-ce e angio-TC
dos troncos supra-adrticos, que ndo revelaram alteracdes. O
quadro clinico evoluiu rapidamente para tetraparésia, hipos-
tesia élgica bilateral com nivel sensitivo por C3 e hiporreflexia
global, sugerindo lesdo medular cervical, de provavel etiologia
traumadtica, confirmada por ressonancia magnética. O segun-
do foi admitido por sincope sem informacao de queda, apds
hemodidlise, com parésia braquial direita, de instalacao su-
bita. Ndo apresentando alteracdes na TC-ce e angio-TC dos
troncos supra-aorticos admitiu-se provavel AVC isquémico e
iniciou trombdlise endovenosa, apds a qual evoluiu para tetra-
plegia flacida hiporrefléxica. Realizou ressonancia magnética
que revelou contusao cervical traumética e extenso hemato-
ma epidural. Ambos foram submetidos a neurocirurgia emer-
gente, falecendo tardiamente por complicacoes.

Conclusao: O beneficio da trombdlise é superior ao risco
no que respeita ao tratamento do AVC isquémico e seus mime-
tizadores. A contusdo medular cervical nao ¢ um mimetizador
frequentemente descrito e existe risco hemorragico acrescido
na realizacdo de trombdlise. A suspeita clinica é importante
para o seu reconhecimento, nomeadamente a existéncia de
queda/trauma na sua instalagado, por vezes omissos. O prog-
nostico desfavoravel nestes doentes, apesar do diagnéstico
e encaminhamento rdpidos proporcionados pelos procedi-
mentos de Via Verde, estard provavelmente relacionado com
a lesdo medular traumadtica e ndo decorrente da trombodlise.

Novembro de 2017 | N.°2 2| Volume 17

Inferior vestibular neuritis, a pitfall
to keep in mind - time for posterior head
impulse test!

Ana Inés Martins, Joao Lemos

Neurology Department, Coimbra University and Hospital Centre,
Coimbra, Portugal

ana.inesm@hotmail.com

Introduction: Acute vestibular syndrome is usually caused
by vestibular neuritis predominantly affecting the superior
vestibular nerve (superior VN) or stroke. H.LN.T.S. (horizon-
tal head-impulse, nystagmus and test of skew) is a popular
three-step bedside algorithm which is used by frontline doc-
tors to differentiate between VN and stroke. Importantly, when
horizontal head impulse (HHI) is normal, it strongly points to
a central cause of vertigo. We present 4 patients with VN pre-
dominantly affecting the inferior vestibular nerve (inferior
VN) who showed normal HHI, and in whom an initial diagno-
sis of stroke was putted forward.

Clinical cases: Case 1. A 47-year-old healthy female de-
veloped acute vertigo, dysautonomia and imbalance. Exam
showed right-beating nystagmus, no skew or gaze-evoked
nystagmus (GEN) and a normal HHI. Left posterior head im-
pulse (PHI) however revealed catch-up saccades.

Case 2. A 60-year-old healthy male presented with a 4-day-
history of vertigo, dysautonomia and gait unsteadiness. Exam
showed left-beating nystagmus, no skew or GEN and a normal
HHI. Right PHI was abnormal.

Case 3. A 75-year-old female with ovary cancer presented
with a 6-day-history of vertigo, vertical diplopia and imbal-
ance. Exam revealed spontaneous left-beating nystagmus,
skew deviation (left eye hypertropia), normal HHI and no
GEN. There was a right PHI deficit.

Case 4. A 35-year-old female presented with vertigo and
imbalance for 24 hours. Exam revealed right-beating nystag-
mus, perverted HHI (i.e., presence of a predominantly vertical
response), and no skew or GEN. Left PHI revealed corrective
catch-up saccades.

MRIwas normal in all patients. Steroid taper therapy was as-
sociated with full recovery in all patients at 1-month follow-up.

Conclusion: Inferior vestibular neuritis may be accompa-
nied by common red flag signs usually seen in stroke patients.
The presence of an abnormal bedside or video-guided posteri-
or head impulse is a very useful clue for making the diagnosis.

Vestibular paroxysmia presenting
as positional vertigo

Patricia Marques, Ana Inés Martins, Jodo Lemos, Luis Cunha
Neurology Department, Coimbra University and Hospital Centre,
Coimbra, Portugal

patricia.ror.marques@gmail.com

Introduction: Vestibular paroxysmia (VP) is a recurrent and
treatable form of vestibular disease presenting as multiple,
spontaneous and brief episodes of vertigo, thought to be caused
by vascular cross-compression (VCC) of the VIII nerve. We de-
scribe two unusual cases of VP and associated VCC, who pre-
sented with vertigo mainly triggered by head position changes.

Case 1. A 51-year-old female presented with an 8-month-
history of recurrent positional vertigo and non-pulsatile tinni-
tus (~30 episodes/day), lasting a few seconds. These episodes
were mainly precipitated by moving her head backwards, par-
ticularly when starting from a prone position. Video-oculogra-
phy in dark in upright position showed spontaneous left-beat-
ing nystagmus (slow phase velocity, SPV, 1.6°/s). When moving
the patient from prone to upright position, she consistently
developed right-beating nystagmus (SPV, 2.9°/s) and vertigo,
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lasting ~5 seconds. Remaining exam, including supine/up-
right blood pressure was otherwise normal. Brain MRI showed
right VCC of the VIII nerve. Positional vertigo completely sub-
sided with carbamazepine 200mg daily.

Case 2. A 62-year-old female with congenital nystagmus
presented with paroxysmal positional vertigo (~10 episodes/
day) for the last three years, particularly when moving back-
wards. Video-oculography in dark in upright position showed
left jerk nystagmus (exponentially increasing SPV, 6.8°/s).
She additionally demonstrated paroxysms of downward eye
deviation, lasting 10-20 seconds, each time she moved from
a prone to an upright position. Importantly, these paroxysms
were only symptomatic when eye deviation curve velocity was
greater than 3°/s. Remaining exam was normal. Brain MRI
showed right VCC of the VIII nerve. After sodium valproate
150mg twice a day, positional vertigo partially resolved.

Conclusion: VP can rarely present as positional vertigo,
possibly due to postural-related nerve stretching. This pres-
entation can potentially mislead the clinician into assuming
that a more benign cause such as semicircular canal lithiasis
is responsible. Detailed vestibular assessment can prompt a
targeted diagnostic approach and treatment.

Paraparésia ascendente: uma
apresentacao invulgar de Acidente
vascular cerebral

Rita Raimundo, Ricardo Almendra, Michel Mendes, Vera
Espirito Santo, Andreia Veiga

Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar Trds-os-Montes e Alto
Douro, Vila Real

ritaraimundo15@gmail.com

Introduc@o: A paraparésia flacida ascendente de evolugdao
rdpida é geralmente secunddria a neuropatias inflamatoérias
agudas ou lesdes medulares, exigindo contudo um diagndsti-
co diferencial com etiologias menos frequentes.

Caso Clinico: Doente do sexo feminino de 55 anos recorre
ao SU por sindrome infecioso gastro-intestinal, com lesdo re-
nal aguda e alteracoes hidro-eletroliticas associadas, abordada
com ciprofloxacina, com evolugao favoravel. Como anteceden-
tes de relevo a referir Carcinoma mamario, submetida a mas-
tectomia radical bilateral 5 anos antes, atualmente sob hormo-
terapia (anastrazol). Ao 3° dia de internamento iniciou quadro
rapidamente evolutivo iniciado por parestesias dos membros
inferiores e culminando no periodo de 4 horas em paraparé-
sia flacida com reflexos osteotendinosos de limiar aumentado,
sem sinal de Babinski nem nivel sensitivo termodlgico. Con-
comitantemente retencdo urindria e disautonomia manifes-
tada por taquicardia e hipertensao arterial. Negava trauma ou
histéria de farmacos/téxicos. No periodo de 24h evoluiu com
insuficiéncia respiratoria grave, com necessidade de ventilacao
invasiva e manifestou défice motor braquial direito e sinal de
Babinski bilateral na auséncia de compromisso sensitivo. Sem
alteracoes analiticas de relevo, serolégicas ou do liquor. RMN
do neuroeixo com evidéncia de multiplas dreas de hipersinal
cortico-subcorticais, frontoparietais bilaterais, com restricao
a difusao, correspondendo a lesdes de natureza isquémica re-
centes, assim como areas isquémicas sequelares, de provavel
etiologia embdlica. O estudo com TC tordacico revelou volumo-
sa malformacgdo vascular (MAV) no lobo pulmonar superior
esquerdo e o ecocardiograma transesofagico com microbolhas
comprovou shunt direito-esquerdo. Foi orientada para inter-
vencao vascular com embolizacao da MAV.

Conclusdo: As lesdes corticais agudas de etiologia em-
bélica raramente se manifestam sob a forma de paraparésia
flacida ascendente. Apresentamos este caso para relembrar
que a doenca vascular cerebral nem sempre se manifesta com
clinicaictal.
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Avaliacdo de risco e prevencdo
secundaria no Acidente Isquémico
Transitério (AIT)

Francisco Bernardo, Leonor Rebordao, Sara Machado, Amélia
Nogueira Pinto

Servigo de Neurologia, Hospital Professor Doutor Fernando
Fonseca, Amadora

francisco.m.bernardo@gmail.com

Introducdo: Os AIT precedem os AVC em cerca de 15-20%
dos casos, representando uma oportunidade tnica para pre-
vencao secunddria. A utilidade dos scores de risco (ex. ABCD2,
ABCD3-I) é indiscutivel, no entanto nenhum inclui caracteristi-
cas da TC-CE, um dos meios mais utilizados na prética clinica.

Objetivos: Identificar caracteristicas demogréficas, clini-
cas, imagioldgicas e/ou laboratoriais de doentes com AIT que
permitam melhorar o outcome e prevenir recorréncia de AIT/
AVC isquémico.

Metodologia: Estudo retrospetivo de doentes internados num
hospital distrital com o diagnéstico de AIT entre janeiro 2015 e
dezembro 2016. Foram analisados dados demogréficos, clinicos,
de exames complementares de diagnéstico e de terapéutica.

Resultados: Dos 96 doentes incluidos, 51% eram do sexo fe-
minino e 75% eram leucodérmicos. A idade média foi 70 anos
(idades entre 23 e 99 anos). Os fatores de risco vascular mais fre-
quentes foram HTA (71%), dislipidémia (36%), DM tipo 2 (28%),
AVC/AIT prévio (23%), tabagismo (22%) e fibrilhagao auricular
(10%). 44% dos doentes estavam previamente sob terapéutica
antitrombotica. A admissao, evidenciou-se TA = 140/ 90mmHg
em 57% dos doentes; glicémia = 125mg/dL em 20% dos do-
entes; e alteracdes isquémicas ndo agudas na TC-CE (lesoes
isquémicas antigas ou leucoencefalopatia microangiopdtica)
em 45% dos doentes. 73% dos doentes apresentava um score
ABCD2 = 4. Durante o internamento foi diagnosticada FA em
7 doentes. Todos os doentes tiveram alta com terapéutica an-
titrombdtica. A terapéutica antitrombética prévia foi alterada
em 22% dos doentes. No periodo de follow-up médio (1 ano e 7
meses), cerca de 9% dos doentes tiveram novo evento vascular
cerebral (5 AVC isquémicos e 4 AIT), o que motivou introducao
de anticoagulante por diagndstico de FA em 2 doentes.

Conclusoes: A presenca de alteragdes isquémicas nao agudas
na TC-CE pode ser um parametro til na avaliaciao de risco no
AT, devendo ser ponderada a sua introdugao nos scores de risco.

Hematomas parotideos bilaterais
apoés trombdlise com alteplase no AVC
isquémico agudo

Madalena Rosdério!, Ana Catarina Franco', Joana Tavares?, Ana
Catarina Fonseca'®

1-Servigo de Neurologia, 2-Servico de Neuroradiologia, Hospital
de Santa Maria, Lisboa, Portugal; 3-Faculdade de Medicina,
Universidade de Lisboa, Lisboa, Portugal
madalena.rosario@gmail.com

Introducao: A hemorragia é a complicacdo mais temida
da trombédlise endovenosa com alteplase. Apresenta-se o caso
de um doente com hematomas parotideos bilaterais apés ad-
ministracao de alteplase endovenoso para tratamento de AVC
isquémico.

Caso Clinico: Homem de 78 anos, com hipertensao arte-
rial, insuficiéncia renal crénica sob hemodidlise, cardiopatia
isquémica, valvulopatia adrtica, sindrome de apneia obstru-
tiva do sono e hepatite B créonica, medicado com aspirina,
sinvastatina, omeprazol, bromazepam e entecavir. Admitido
no servico de urgéncia por instalacao stibita de nduseas e ton-
turas seguida por perda de consciéncia. O doente recuperou a
chegada dos bombeiros, mas no hospital agravou novamente
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o estado de consciéncia. Ao exame neuroldgico, apresentou-
-se vigil, com ptose palpebral bilateral, pior a direita, aniso-
céria com midriase reactiva esquerda, parésia da aducdo e
supraversao do olhar, skew deviation e disartria. A TC-CE néao
mostrou alteracoes isquémicas e a angio-TC mostrou estenose
distal da artéria basilar com trombo no segmento P2 da artéria
cerebral posterior direita. O doente iniciou trombdlise aos 256
minutos de evolucdo clinica. O procedimento foi interrompi-
do por cefaleia, e retomado ap6s exclusdo de hemorragia na
TC-CE. 20 minutos apds o procedimento, o doente referiu dor
retromandibular e apresentou tumefaccoes infraauriculares
bilaterais. A TC mostrou hematomas parotideos bilaterais,
sem disseccao ou oclusdo das artérias carétidas externas. A
observacdo da cavidade bucal mostrou codgulos de sangue
no canal de Stenon esquerdo sem hemorragia activa. Fez-se
compressao manual e gelo local. No internamento, verificou-
-se reabsorc¢ao progressiva dos hematomas parotideos.

Conclusoes: Sao frequentes hemorragias minor apds ad-
ministracao de alteplase, mas casos de hematomas parotideos
ndo figuram na literatura publicada. Nao foi identificada uma
causa estrutural para esta complicacdo. Os antecedentes mé-
dicos do doente de insuficiéncia renal e hemodidlise podem
ter contribuido em parte para o ocorrido.

Fistula Arteriovenosa Dural
Associada a Trombose Venosa Cerebral

Daniela Garcez!, Angela Abreu?, Francisco Bernardo?, Luisa
Biscoito®, Sara Machado?, Elsa Parreira?, Amélia Nogueira Pinto?
1-Servico de Neurologia, Instituto Portugués de Oncologia,
Lisboa; 2-Servico de Neurologia, Hospital Professor Doutor
Fernando Fonseca, Lisboa; 3-Servi¢co de Neurorradiologia,
Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte.
daniela-garcez@hotmail.com

Introducdo: As fistulas arteriovenosas durais (FAVDs) sdao
lesdes vasculares raras, geralmente adquiridas, que podem re-
sultar de tromboses venosas cerebrais durais (TVCDs), entre
outras causas. A apresentacao individual é altamente hetero-
génea e dependente do seu padrdo de drenagem venosa, sen-
do a angiografia cerebral convencional (ACC) o método gold
standard para a sua caracterizagao.

Casos Clinicos: Caso 1: Homem de 67 anos, com diagnés-
tico de epilepsia, é internado no servigo de Neurologia do HFF
por crise ténico-clénico generalizada (CTCG), sendo o estudo
imagiolégico normal, o EEG sugestivo de atividade paroxistica
temporal direita e o estudo laboratorial a favor de leucemia
linfoide crénica, tendo sido referenciado para consulta exter-
na de Hematologia no IPOL. E reinternado no més seguinte
por quadro de afasia com uma semana de evolucdo. Realizou
TC cerebral que revelou presenca de edema vasogénico tem-
poral esquerdo e posteriormente uma RM CE com venoRM e
gadolineo que sugeriu tratar-se de TVCD croénica do seio sig-
moideu esquerdo, com FAVD associada.

Caso 2: Mulher de 43 anos, raca negra, com internamento
prévio no servico de Medicina por suspeita de AVC isquémico
da ACP esquerda com transformac¢do hemorrdgica, da entrada
na reanimagao, por CTCGs. A observagdo neurolégica apurou-se
estado p6s-critico com afasia e presenca de acufenos nao pulsa-
teis. Realizou TC cerebral que descreveu lesdo vascular sequelar
temporoparietal esquerda e analiticamente de referir défice de
4cido folico. A RM CE com angio e venoRM documentou TVCD
crénica do seio lateral esquerdo, com possivel FAVD associada.

Em ambos os casos os achados foram confirmados por
ACC e tém indicacao para tratamento endovascular.

Conclusao: Apresentamos dois casos de FAVDs associadas
aTVCDs, em doentes com fatores pro-tromboticos. Apesar de
raras, as FAVDs devem ser consideradas aquando da presenca
de TVCDs, pois a resposta clinica e o prognostico irdo depen-
der da precocidade e do tratamento adequado.
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Hemorragia do tronco cerebral e
bevacizumab - uma relacdo causal?

Inés Laranjinha', Margarida Calejo’, Teresa Caixeiro?, Luis Maia'
1-Servigo de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, Centro
Hospitalar do Porto — Hospital de Santo Anténio (CHP-HSA).
m.i.laranjinha@gmail.com

Introducao: A hemorragia intra-cerebral (HIC) representa
8-13% dos AVC estando frequentemente associada a hiperten-
sdo arterial, angiopatia amil6ide ou malformacdes vasculares.

O bevacizumab é um anticorpo monoclonal contra o factor
de crescimento endotelial vascular (VEGF), primeira linha no
tratamento do cancro da mama metastizado. Além de efeitos
secundadrios ligeiros e previsiveis (HTA e proteintria), também
estdo descritos perfuracdo intestinal, hemorragia e trombo-
embolismo arterial. Ndo estd demonstrado um risco aumen-
tado de HIC com o uso de anti-VEGE

Caso Clinico: Mulher de 63 anos, com neoplasia do ova-
rio sob quimioterapia (QT) com bevacizumab e HTA recém-
-diagnosticada, admitida por cefaleia intensa e vémitos de
instalacdo stibita ap6s manobra de Valsalva. A admissao, apre-
sentava-se hipertensa, sonolenta, com oftalmoparésia com-
plexa e hemiparésia direita. A tomografia computorizada (TC)
cerebral revelou hematoma ponto-mesencefalico agudo, com
extravasamento para o espago subaracnoideu e intra-ventri-
cular, e sinais de hidrocefalia. O angio-TC ndo demonstrou
ectasias vasculares ou malformagoes arterio-venosas.

A doente evoluiu favoravelmente e a RMN cerebral realizada
aos 4 meses nao evidenciou lesdo secunddria subjacente nem
outros sinais sugestivos de vasculopatia hipertensiva. Na RMN
era evidente uma hiperintensidade em T2 e hipertrofia do nu-
cleo olivar inferior esquerdo, compativel com degenerescéncia
olivar hipertréfica por lesao da via dentato-rubro-olivar.

Conclusdes: Este caso ilustra a dificuldade diagnéstica de
uma hemorragia intra-cerebral em doente com neoplasia sob
QT. Na auséncia imagiolégica de anomalias vasculares, lesoes
suspeitas de malignidade ou alteragdes de vasculopatia créni-
ca, retemos possivel uma causa iatrogénica associada ao beva-
cizumab. Os ensaios clinicos reportam um risco hemorrégico
aumentado em quatro vezes, possivelmente relacionado com
disrupcao da cascata de coagulagdo pelo anti-VEGE contudo
o risco de HIC nao foi avaliado prospectivamente. Este caso
alerta para a possiblidade deste importante efeito secundario
numa era de crescente uso terapéutico de agentes biolégicos.

Tetraparésia de instalacdo aguda
em doente com lesdo estratégica da area
cortical motora bilateral associada a
trombose venosa cerebral

Madalena Rosdrio', Diana Aguiar de Sousa'?, Patricia Canhao'*
1-Servigo de Neurologia, Hospital de Santa Maria, Lisboa,
Portugal; 2-Faculdade de Medicina, Universidade de Lisboa,
Lisboa, Portugal

madalena.rosario@gmail.com

Introducio: A trombose venosa cerebral (TVC) é um tipo
distinto de AVC que afecta particularmente o adulto jovem. A
variabilidade clinica torna frequentemente o diagnoéstico de-
safiante. Reporta-se um caso de TVC com apresentacao aguda
com tetraparésia e sinais piramidais bilaterais.

Caso Clinico: Mulher de 40 anos, sem antecedentes rele-
vantes, sob contracepg¢ao oral combinada. Trazida ao servigo
de urgéncia como Via Verde AVC, por instala¢ao stbita em re-
pouso de parésia e dorméncia do membro superior esquer-
do, com evolugao para biparésia braquial minutos depois. Na
admissao apresentava lentificacdo psicomotora, tetraparésia
espastica com clonus e reflexos cutaneo-plantares extensores.
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ATC-CE mostrou hemorragia parenquimatosa fronto-parietal
bilateral e hiperdensidade espontanea do seio sagital supe-
rior. A RM-CE confirmou o diagndstico de trombose parcial
do seio longitudinal superior e veias corticais bilaterais. Foi
iniciada anticoagulacdo. Verificou-se agravamento nas 48
horas seguintes, apresentando a doente nesta fase biparésia
facial, disartria, tetraparésia G1/2 com espasticidade marca-
da (grau 3/4 na escala de Ashworth), reflexos osteotendinosos
++++/++++ com resposta policinética, clénus espontaneo do
membro inferior direito e defeito de sensibilidade propriocep-
tiva severo. Imagiologicamente houve aumento da extensao
de hemorragia e do edema bilateralmente. O estudo etiol6gi-
co nao revelou outras causas ou factores predisponentes para
a TVC. Foi instituida fisioterapia e terapéutica antiespdstica.
Assistiu-se a melhoria progressiva dos defeitos neurolégicos e,
1 més apods a admissao, a doente apresentava forca membros
superiores G2/4 e membros inferiores G4+/4+, espasticidade
grau 1 membro superior direito e ataxia sensorial por défice
proprioceptivo, fazendo marcha auténoma. Verificou-se acen-
tuada reducdo do componente edematoso e reabsorcao par-
cial das lesdes hemorragicas.

Conclusdes: O caso clinico reporta uma apresentac¢ao rara
de TVC, caracterizada por instalacdo aguda de défice motor e
sensitivo bilateral associado a lesdao hemorragica bilateral es-
tratégica da drea sensitivo-motora cortical. Destaca-se ainda a
evolucao clinica favordvel ap6s uma apresentacgao catastrofica.

Vasculite primdria do sistema
nervoso central rapidamente evolutiva

Rita Martins', Jodo Peres!, Frederico Batista?, Jose Campillo!,
Ana Valverde'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Medicina, Hospital Prof.
Doutor Fernando Fonseca, EPE, Amadora
ritadossantosmartins@gmail.com

Introducéo: A vasculite primdria do sistema nervoso cen-
tral (VPSNC) constitui uma entidade rara e de etiologia ndao
determinada. O seu diagnéstico permanece um desafio cli-
nico, nao existindo actualmente critérios diagnésticos defi-
nitivos. As manifestagdes imagiolégicas ndo sao especificas e
a apresentacao clinica é varidvel, incluindo cefaleia, declinio
cognitivo e sinais neuroldgicos focais.

Caso clinico: Homem de 57 anos, leucodérmico, hiper-
tenso. Admitido por instalagdo stibita de hemiparésia direita.
Nos dois meses prévios, apurava-se deterioracdo cognitiva
incipiente, com impacto funcional na execuc¢ao das tarefas
didrias. Sem sintomas constitucionais. RM-CE documentou
multiplos enfartes isquémicos agudos, envolvendo a alta con-
vexidade parietal esquerda e bracos anteriores das cdpsulas
internas. AngioRM revelou intimeras estenoses envolvendo
o tronco basilar, artérias cerebrais posteriores e médias. An-
giografia convencional confirmou vasculopatia de pequeno
e médio calibre, com indentacGes abruptas em todos os ter-
ritérios arteriais. Sem evidéncia de envolvimento vascular
extra-craniano. Consideraram-se os principais diagnoésticos
diferenciais de vasculopatia ateromatosa, infecciosa e autoi-
mune sistémica. Investigacao laboratorial exaustiva negativa,
salientando-se, VS e PCR, perfil de autoimunidade, anticorpos
anti-fosfolipido, pesquisa seroldgica e cultural de agentes in-
feciosos negativa. Exame citoquimico de LCR sem células, hi-
perproteinorraquia 89 mg/dL e BOC ndo detectdveis.

O curso clinico foi rapidamente progressivo, somando-se
enfartes isquémicos multi-territoriais e um hematoma paren-
quimatoso parietal esquerdo. RM com contraste da parede ar-
terial revelou espessamento e realce de sinal dos segmentos ar-
teriais mencionados. Foi considerado o diagndstico de VPSNC
e iniciou-se terapéutica imunossupressora com pulsos de me-
tilprednisolona e ciclofosfamida, seguido de imunossupressao
de manutencdo com corticoterapia oral. Observou-se reposta
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clinica favoravel, sem recorréncia de novos eventos vasculares.
Conclusio: F necessdrio um elevado indice de suspeigéo para
o diagndstico de VPSNC, dado o amplo espectro clinico e ima-
giolégico. Perante a emergéncia para inicio de imunossupressao,
este diagndstico devera ser considerado se devidamente exclui-
das as etiologias diferenciais e se presente padrao imagioldgico e
laboratorial sugestivo, tal como reportado no nosso caso.

Espasmo hemifacial: uma
manifestacao rara de lesées hemorragicas
do tronco cerebral

Michel Mendes, Rita Raimundo, Ricardo Almendra, Ana Graca
Velon, Andreia Veiga

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Tras-os-Montes e Alto
Douro, Vila Real

michelgmendes@gmail.com

Introducdo: O espasmo hemifacial corresponde a uma
contracdo involuntdria dos musculos faciais, geralmente uni-
lateral e esporadica. Tipicamente, inicia-se por contracdo do
musculo orbicular, podendo progredir para outros musculos
na dependéncia do nervo facial. Pode ocorrer por compressao
do VII par craniano ou por lesdo do tronco cerebral.

Caso Clinico: Doente de sexo feminino, 22 anos, sem antece-
dentes pessoais de relevo, desenvolveu quadro stbito de parali-
sia facial periférica direita e espasmo do orbicular direito sendo
medicada com prednisolona. Dez dias ap6s o inicio dos sinto-
mas é observada por neurologia por manter quadro clinico.

Ao exame neurolégico constatou-se uma paralisia facial
periférica, com espasmo orbicular direito exuberante e hipos-
tesia da hemiface direita.O estudo analitico e o estudo do LCR
ndo revelaram alteracoes de relevo. A RMN cerebral identifi-
cou uma lesao ovalada ao nivel protuberancial mediano com
discreto hipersinal nas sequéncias TR longo, subtil hipossinal
no estudo T2 e captagdo de contraste.

Foi iniciado ciclo de 5 dias de metilprednisolona 1g/dia,
sem melhoria clinica evidente.

Ao 92 dia de internamento desenvolveu hemiparesia direita
frustre com hemihipostesia ipsilateral, pelo que realizou nova
RMN CE que demonstrou achados sobreponiveis ao estudo
prévio, sugerindo a hipdtese diagnostica de etiologia vascular,
nomeadamente hemangioma cavernoso e telangiectasia com
componente hemorragico associado.

Foi realizada infiltracao de toxina botulinica com beneficio
clinico.

Conclusao: O espasmo hemifacial ocorre geralmente por
compressao do neurovascular. Apresentamos este caso, por
descrever um espasmo hemifacial secundario a uma lesdao
intra-axial, senda esta uma etiologia pouco comum. O trata-
mento médico com antiepilépticos ou baclofeno € insatisfa-
tério, sendo a toxina botulinica a terapéutica com mais bene-
ficio nestes casos.

Leucoencefalopatia isquémica focal
tardia apds enfarte cerebral.

José Nuno Alves, Margarida Robalo, José Manuel Aratijo,
Margarida Ramos Lopes, Joao Soares Fernandes, Carla Ferreira
Servico de Neurologia, Hospital de Braga; Servico de Medicina
Interna, Hospital de Braga; Servico de Neurorradiologia, Hospital
de Braga

jose.nuno.aalves@gmail.com

Introducio: O agravamento clinico ap6s enfarte cerebral é
frequente e pode estar em relacdo com novas lesao isquémi-
cas ou hemorrégicas se acontecer de forma stbita, ou dege-
nerescéncia walleriana se se manifestar progressivamente. A
leucoencefalopatia isquémica tardia p6s enfarte cerebral nao
se encontra sistematicamente descrita.
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Caso clinico: Mulher de 77 anos, com antecedentes de hi-
pertensao e dislipidemia, é admitida no SU por quadro de ins-
talagdo suibita de alteracdo da linguagem e hemiparesia direita.
O TC mostrava sinais precoces de enfarte na regiao insular a es-
querda e o angioTC mostrou oclusdo de M1 esquerdo. Subme-
tida a trombectomia mecanica, com recanalizagao completa
e recuperacao clinica total. O TC de controlo revelou pequeno
enfarte fronto-insular esquerdo. Identificada FA paroxistica,
tendo sido hipocoagulada com dabigatrano, a data de alta.

Regressa ao SU dezasseis dias depois por nocao de agrava-
mento da linguagem nos dois dias anteriores. Ao exame objec-
tivo apresentava disfasia sensitiva moderada, sendo o restante
exame neurolégico normal. Verificou-se agravamento clinico
progressivo durante 2 meses, caracterizado por um sindrome
disexecutivo, apraxia ideomotora e afasia global. Realizou RM
CE que mostrou alteracdes de sinal da substancia branca, con-
fluente, compreendendo o territério da ACME, caracterizadas
por hipersinal nas sequéncias de TR longo e esbogando restri-
¢do a difusdo das moléculas de agua. O estudo por angioRM
nao apresentava alteracdes. O estudo infeccioso (incluindo
virus JC), imunolégico e de LCR néo revelou alteracoes.

Conclusao: A leucoencefalopatia pés-hipéxia tardia re-
sulta de uma desmielinizag¢ao difusa da substancia branca e
caracteriza-se pelo desenvolvimento de sintomas neuropsi-
quidtricos dias a semanas apds um episédio de hipoperfusao
cerebral. A fisiopatologia desta entidade é especulativa mas
podera resultar da apoptose neuronal selectiva induzida pela
oligoemia. Acreditamos que as alteracdes clinicas e imagiol6-
gicas descritas sejam resultado de um processo de leucoence-
falopatia focal tardia, secundarias ao enfarte provocado pela
oclusdo arterial.

Acidente Vascular Cerebral como
manifestacdo inicial de amiloidose
sistémica

Patricia Marques', José Beato-Coelho!, Rita Tenreiro?, Rita Leal®,
Argemiro Geraldo'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Hematologia Clinica,
3-Servico de Nefrologia, Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra, Portugal

patricia.ror.marques@gmail.com

Introducdo: O acidente vascular cerebral (AVC) é uma
das principais causas de morbimortalidade a nivel mundial,
destacando-se entre as etiologias dominantes os fenémenos
cardioembélicos. A amiloidose sistémica é uma doenca pouco
frequente, associada a disfuncao multiorganica e prognéstico
reservado. Descrevemos um caso raro de AVC isquémico como
manifesta¢do inicial de amiloidose sistémica, primariamente
atribuido as alteracdes cardiacas estruturais graves associadas
a deposicao de amiléide.

Caso clinico: Mulher de 51 anos de idade, sem antece-
dentes patolégicos conhecidos, desenvolveu quadro de late-
ralizacdo motora direita e afasia global de instalacdo stbita,
correlaciondvel com os achados de hipodensidade cortico-
-subcortical fronto-opercular esquerda e hiperdensidade es-
pontanea dos segmentos M1-M2 da artéria cerebral média
ipsilateral em TC-cranioencefalica realizada as 7 horas de
evolucao clinica. Durante o internamento no servico de Neu-
rologia o estudo analitico identificou poliglobulia eritrocitaria
(18,2g/dl), hipoalbuminémia (1,4g/dl), imunofixacdo de pro-
teinas séricas com componente monoclonal IgG, proteintria
nefrética (>3,5g/24h) e diminuicao da relacao entre cadeias le-
ves kappa/lambda. Foi realizada bi6psia renal que confirmou
o diagnéstico de amiloidose AL e biépsia de medula 6ssea
com evidéncia de proliferacao plasmocitdria compativel com
mieloma multiplo. Durante a monitorizagdo cardiaca foram
registados periodos de fibrilhacao auricular, o ecocardiogra-
ma transesofagico identificou um trombo intra-atrial esquer-
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do e a RM-cardiaca revelou a presenca de realce tardio e difuso
compativel com envolvimento por amiloidose. A bidpsia de
pele e o EMG nao demonstraram o envolvimento de outros
sistemas. Ap6s discussao multidisciplinar foi iniciada quimio-
terapia e instituida hipocoagulacdo com varfarina. Apesar do
INR terapéutico, a doente repetiu novo evento embélico ce-
rebral, contralateral ao inicial, com subsequente deterioracao
clinica acabando por falecer ao 80° dia de internamento.

Conclusdo: O AVC isquémico pode raramente ser a mani-
festagdo primdria de amiloidose sistémica. Apesar do prog-
nostico ser invariavelmente desfavoravel, o tratamento pre-
coce e dirigido a doenca de base e aos sintomas pode ajudar
melhorar a sobrevida dos doentes.

Causa incomum de parésia do
abducente apds tratamento endovascular
de aneurisma roto da artéria cerebelosa
postero-inferior

Andreia Carvalho!, André Cunha?, Ana Filipa Geraldo?, Sérgio
Castro?, Manuel Ribeiro?, Miguel Veloso'3, Pedro Barros'*
1-Servigo de Neurologia, 2-Unidade de Neurorradiologia, Servico
de Imagiologia, 3-Unidade de AVC, Centro Hospitalar de Vila
Nova de Gaia/Espinho

farna_07@hotmail.com

Introducao: A parésia do abducente apds rotura de aneuris-
ma intracraniano decorre habitualmente do efeito compressivo
do aneurisma/hematoma ou de complicacdes da hemorragia
subaracnoideia (ex. parésia uni/bilateral secunddria a hidroce-
falia ou vasospasmo de ramos ponticos da artéria basilar).

Caso clinico: Mulher, 48 anos, com hébitos tabagicos e
toxifilicos (heroina/cocaina), internada por hemorragia su-
baracnoideia (Hunt&Hess 2, WENS 1, Fisher modificada II)
em contexto de aneurisma sacular da origem da artéria ce-
rebelosa poéstero-inferior esquerda (7x4,5x4,8mm de maiores
dimensoes), submetido a tratamento endovascular urgente
com coils de platina ndo-revestidos. Sem intercorréncias du-
rante o internamento; teve alta com exame neuroldgico sem
alteracdes. Duas semanas apds tratamento, recorre ao Servico
de urgéncia por diplopia binocular horizontal na levoversao,
associada a agravamento de cefaleia, com 5 dias de evolucao,
apresentando, ao exame, parésia do abducente esquerdo. To-
mografia computadorizada cranio-encefdlica sem sinais de
re-hemorragia nem hidrocefalia; realizou ressonancia mag-
nética cerebral que revelou hipersinal em T2/FLAIR, sem
restri¢do a difusdo, na regido bulbo-protuberancial esquerda,
adjacente ao aneurisma, cuja parede apresentava realce apds
injecdo de contraste, compativel com edema vasogénico peri-
-aneurismatico pds-embolizacao; angioRM sem evidéncia de
recanalizacdo do aneurisma ou vasospasmo. Iniciou cortico-
terapia (dose de 1mg/Kg/dia) com resolugao sintomadtica pro-
gressiva (sem diplopia apds 1 més).

Conclusdes: O edema peri-aneurismatico “de novo” pds-
-embolizacao endovascular com coils, um fenémeno rela-
tivamente raro, pode ocorrer no 1° dia ou mesmo >6 meses
pos-procedimento. O mecanismo subjacente nao estd estabe-
lecido, mas a inflamagao parece desempenhar um papel im-
portante. Na maior parte dos casos é um processo subclinico
auto-limitado; no entanto, quando atinge dreas eloquentes,
pode condicionar défices neurolégicos, sendo o tratamen-
to indicado apenas nestes casos. O risco desta complicacgdo
parece superior em aneurismas de maiores dimensoes, com
parede com captacao de contraste progressiva e em doentes
mais velhos, hipertensos, diabéticos ou fumadores; o tipo de
coils é ainda um fator de risco controverso.
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Hemorragias intracerebrais
recorrentes e sindrome hépato-pulmonar

Andreia Carvalho!, André Cunha?, Mariana Rocha!, Henrique
Costa'?, Joana Nunes?, Miguel Veloso!?, Sérgio Castro?, Manuel
Ribeiro?, Pedro Barros'?®

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

farna_07@hotmail.com

Introducdo: Para além dos disttrbios da hemostase secun-
dérios a cirrose hepdtica, parecem existir outros fatores que
predispdem os doentes cirrdticos a um risco acrescido de he-
morragia intracerebral espontanea. Entre eles, questiona-se
o papel da sindrome hepato-pulmonar, sendo que os meca-
nismos fisiopatolégicos subjacentes a esta possivel associacao
ndo sdo ainda inteiramente conhecidos.

Caso clinico: Homem, 49 anos, cirrose hepdtica complica-
da por hipertensdo portal e sindrome hepato-pulmonar grave,
encaminhado ao servico de urgéncia por sindrome confusio-
nal com 3 dias de evolucao, ndo apresentando sinais neurol6-
gicos focais. Tomografia computadorizada cranio-encefalica
evidenciou multiplas hemorragias intracerebrais agudas, na
auséncia de alteracdes quantitativas significativas das pla-
quetas/coagulagao. Duas semanas depois, e novamente em
contexto de quadro confusional, realizou tomografia compu-
tadorizada cranio-encefalica que revelou 3 novas hemorragias
intracerebrais e aumento das dimensoes de uma das hemor-
ragias prévias, novamente com estabilidade dos parametros
hemostdticos. Ressondncia magnética cerebral mostrou as
conhecidas hemorragias intracerebrais agudas/subagudas e
indmeras micro-hemorragias corticais e profundas; o estudo
angiografico cerebral convencional revelou acentuacao difusa
do blush artério-capilar, com predominio parieto-occipital, e
preenchimento venoso ligeiramente precoce.

Conclusoes: Num dos poucos casos descritos na literatu-
ra, a ocorréncia de eritrocitose secundaria e subsequente he-
morragia intracerebral, por um mecanismo semelhante ao da
policitemia vera, foi o fator proposto para justificar a possivel
associa¢do entre hemorragia intracerebral espontanea e sin-
drome hepato-pulmonar. Tal nao se verifica neste caso. Dados
os achados angiograficos cerebrais, nomeadamente a exu-
berante proeminéncia capilar geogréfica associada a shunt
artério-venoso lento, colocamos a hipotese de, neste doente,
as hemorragias intracerebrais serem secunddrias a alteracoes
vasculares encefalicas induzidas pelas mesmas substancias
vasoativas que condicionam as alteracoes angiogréficas pul-
monares descritas na sindrome hepato-pulmonar.

Lesao neurolégica na cirurgia de
substituicdo de valvula aortica: analise
preliminar dos fatores de risco vascular
numa amostra pré-operatoéria

Andreia Costa'*, Ana Luisa Rocha'*, Elson Salgueiro*?, Gilberto
Pereira!, Carmen Ferreira!, Pedro Abreu'*, Pedro Castro'*,
André Lourenco®*, Elsa Azevedo*

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Anestesiologia, 3-Servico
de Cirurgia Cardiotordcica, Centro Hospitalar Sao Joao;
4-Unidade de Investigacao e Desenvolvimento Cardiovascular,
Faculdade de Medicina da Universidade do Porto
andreiafgcosta@gmail.com

Introduc@o: A lesao neuroldgica é uma complicagao frequen-
te da cirurgia de substitui¢do valvular com impacto significativo
namorbilidade e mortalidade pés-cirurgica. Varios fatores de ris-
co pré-cirtirgico como a idade e fatores de risco vascular poderao
contribuir para a ocorréncia de eventos neurolégicos.

Objetivo: Caraterizar os fatores de risco vascular de doen-
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tes selecionados para cirurgia de substitui¢ao de vélvula adr-
tica por estenose.

Metodologia: Foi desenhado um estudo prospetivo de do-
entes selecionados para cirurgia de substituicao de valvula
aortica por estenose, com o objetivo principal de identificar
marcadores de lesdo neurolégica. Nesta andlise preliminar
sera avaliada a prevaléncia de fatores de risco vascular pré-
-operatdrios numa amostra de doentes.

Resultados: Foram incluidos 31 doentes, 54,8% do géne-
ro feminino, com uma média de idades de 73,7 anos (desvio
padrao 7,3). A maioria dos doentes apresentava o diagnosti-
co de dislipidemia (n=25, 80,6%) e hipertensao arterial (n=24,
77,4%). Cerca de um ter¢o dos doentes padecia de Diabetes
tipo 2 (n=11, 35,5%) e eram fumadores atuais ou prévios (n=10,
32,2%). O diagnéstico de fibrilhacao auricular estava documen-
tado em 5 doentes (16,1%), 3 doentes apresentavam histéria
pessoal de AIT/AVC isquémico e 2 de cardiopatia isquémica.
No que concerne a avaliacdo por ecoDoppler cervical, apenas
1/4 da amostra nao apresentava doenca aterosclerética; 45,2%
apresentava pelo menos uma das ACI com estenose inferior
a 50%, 16,1% pelo menos uma com estenose entre 50 e 69% e
6,5% pelo menos uma com estenose superior ou igual a 70%.

Conclusdes: Esta amostra ilustra a elevada prevaléncia de
fatores de risco vascular na populacao de doentes com indica-
¢do para realizacdo de cirurgia por estenose da vélvula aorti-
ca. Cremos que esta elevada prevaléncia de patologia vascular
contribui para a morbi-mortalidade neurolégica dos doentes
submetidos a este tipo de intervencao.

Sindrome Hipereosinofilico
Idiopatico - uma etiologia rara de doenca
cerebrovascular

Catarina Damas, Francelino Ferreira, Joao Tavares, Rui
Guerreiro

Centro Hospitalar de Settibal

cndamas@gmail.com

Introducao: O envolvimento do SNC é das apresentagdo
mais raras do sindrome hipereosinofilico idiopatico (SHE),
manifestando-se mais frequentemente por sinais neurologi-
cos focais com ou sem encefalopatia. E um importante diag-
nostico de exclusao, dado que o tratamento com corticéides
pode ser modificador de progndstico.

Caso Clinico: Individuo do sexo masculino, 70 anos, com
histéria de bronquite asmadtica, iniciou quadro de desconforto
tordcico e foi trazido ao SU trés dias depois por alteracao do
estado mental e parésia do membro superior esquerdo. La-
boratorialmente apresentava hipereosinofilia de novo (5200)
e troponina em crescendo (4.31-6.29), com ECG normal; TC
CE sem lesdes isquémicas agudas. No internamento, repetiu
TCCE com evidéncia de enfarte frontal esquerdo e occipital
direito e lesdes dispersas da circulacdo anterior, confirmadas
por RM CE. Por suspeita de Endocardite de Loeffler, realizou
Ecocardiograma transesofagico que revelou um trombo a ni-
vel da crossa da aorta confirmado por RM da Aorta, e RM Car-
diaca, sem alteracdes. Por estar subfebril e com parametros
inflamatdrios elevados sem foco identificado, realizou exames
culturais, sem isolamento de agente, e pesquisa de parasitas
nas fezes e lesoes calcificadas no esqueleto, que foi negativa.
Para excluir etiologia neoplésica, realizou TC corporal, sem al-
teracoes valorizdveis. O medulograma foi sugestivo de sindro-
me hipereosinofilico (SHE) e a pesquisa por FISH de rearran-
jos do CBFB (inv(16) /t(16;16) foi normal. Do ponto de vista
neuroldgico, manteve desorienta¢do temporo-espacial, apra-
Xia em varias tarefas, parésia facial central esquerda, disartria,
diparésia e dependéncia em todas as atividades didrias. Teve
alta sob anticoagulacao.

Conclusodes: As lesdes isquémicas sincronas em multiplos
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territérios arteriais sugerem um mecanismo embdlico, apesar
de ndo se ter documentada doenca endomiocérdica. Numa re-
visao recente da literatura, apenas 26% dos doentes apresen-
tou doenca endomiocardica. Isto levanta teorias alternativas,
nomeadamente acerca do papel das proteinas eosinofilicas na
cascata da coagulacao, ainda pouco investigadas.

Isquémia cerebral e multiorganica
de etiologia multipla

Angela Abreu, Mariana Santos, Simao Cruz, Elsa Parreira,
Amélia Nogueira Pinto, Sara Machado

Servico de Neurologia, Hospital Professor Fernando Fonseca,
Amadora, Portugal.

angela.abreu@hff.min-saude.pt

Introducéo: A hiperhomocistinémia é um fator de risco
para AVC, doenca vascular periférica, enfarte agudo do mio-
cérdio e tromboembolismo venoso. O tratamento habitual é
feito com &cido félico, piridoxina e cobalamina.

As porfirias sao um grupo de doengas metabdlicas secunda-
rias dos enzimas envolvidos na sintese de heme. Sao caracteri-
zadas por manifestacdes cutaneas, neuropsiquidtricas e crises
neuroviscerais associadas a dor abdominal e sintomas disau-
tondémicos. A fisiopatologia nao estd bem esclarecida havendo
casos descritos de vasospasmo, particularmente cerebral.

Caso clinico: Apresentamos o caso de um homem de 50 anos
com antecedentes de asma e epis6dios, desde hd 2 anos, de dores
abdominais tipo célica acompanhadas de palpitacdes e sudore-
se profusa seguida de dejecao diarreica e urina escura. Analitica-
mente apresentava elevacao transitéria das enzimas hepéticas.

Em dezembro de 2016 durante epis6dio de c6lica abdomi-
nal e coincidindo com manobra de valssalva episédio stbito
de plegia do membro superior direito e afasia com duracao de
cerca de 60 minutos.

A RM-CE revelou enfarte isquémico recente pds-rolandico
esquerdo. A investigacdo etiolégica revelou hiperhomocistei-
némia. O estudo genético apresentava polimorfismo MTHFR
12988A>C e PAI-1 5G/G4 ambos em heterozigotia.

Realizou ainda TC abdominal que revelou alteracoes do
rim esquerdo, direito e bago sugestivas de isquémia. Colo-
noscopia sem alteragdes. As coproporfirinas nas fezes e urina
encontravam-se aumentadas.

Analiticamente apresentava também ligeira proteintiria,
sem eosinofildria, anticorpo anti-célula parietal géstrica posi-
tivo e défice de vitamina B12.

Foi medicado com écido acetilssalicilico, 4cido f6lico, neuro-
bion®. Encontra-se em seguimento na consulta de hematologia.

Conclusao: Apresentamos um caso de isquémia multiorga-
nica (incluindo cerebral) num homem com hiperhomocistei-
nemia, défice de vitamina B12 e suspeita de porfiria. A hiperho-
mocisteinémia é um fator de risco conhecido para AVC e eventos
trombéticos contudo n3o estdo descritos casos de isquémia
multiorganica. A crise neurovisceral, possivelmente associada a
vasoespasmo, poderd ter atuado sinergicamente com o estado
pré-trombético com subsequente isquémia multiorganica.

Encefalopatia posterior reversivel
num caso de pré-eclampsia pdés-parto

Helena Machado!, Carolina Gomes?, Jodo Raposo!, Ana André!,
Catarina Félix!

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Ginecologia/Obstetricia,
Hospital de Faro

helenafm7@gmail.com, carolina.cs.gomes@gmail.com, jpl.raposo@
gmail.com, analuisandre89@gmail.com, acffelix88@gmail.com

Introducéo: A encefalopatia posterior reversivel (PRES) é

uma entidade clinico-imagiolégica de etiologia variada ca-
racterizada por cefaleia, alteracdo do estado de consciéncia,
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alteracdes visuais e crises convulsivas, e a sua principal carac-
teristica imagiolégica é o edema cerebral vasogénico bilateral
reversivel na RM-CE. A PRES estd associada a varias condi¢coes
clinicas sendo a eclampsia uma das mais comuns.

Caso clinico: Uma puérpera de 33 anos, com hipertensao
arterial de diagndstico recente, diabetes mellitus tipo 1 com
mau controlo metabdlico e obesidade, internada no servigo
de obstetricia para vigilancia e programacao do parto. No pro-
prio dia do parto por cesariana, ainda antes deste ser realiza-
do, iniciou quadro de cefaleia intensa bitemporal refractaria
a terapéutica, que persistiu durante os dias seguintes, acom-
panhado de vomitos e confusdao mental. Sem aparentes sinais
focais ao exame neuroldgico. Apresentava hipertensao arterial
e edemas da face, maos e tornozelos. Sem alteracoes analiticas
previamente ao contacto com a neurologia, que sé se vieram
a alterar posteriormente com trombocitopenia, proteintria e
elevacao das transaminases, LDH e PCR. O LCR mostrava dis-
creta hiperproteinorraquia e aumento da contagem celular. A
TC-CE revelou hipodensidades ntcleo-capsulares bilateral-
mente. ARM-CE detectou pequenas lesoes de tipo edematoso,
predominantemente corticais mas também na protuberancia
e nucleo-capsulares bilaterais, sem evidente efeito de massa,
com hipersinal nas sequéncias de TR longo, sem restricdo a
difusdo e com captacdo de contraste. Foi confirmada a au-
séncia de restos placentares e verificou-se uma normalizac¢do
progressiva clinica e analiticamente durante os dias seguintes.

Conclusao: A pré-eclampsia é uma das condicoes clinicas
mais frequentemente associadas a PRES. A presenca de PRES
no periodo perinatal deve suscitar a hipdtese diagnoéstica de
pré-eclampsia mesmo na presenca de um estudo analitico ini-
cial normal e mesmo apesar de ocorrer no periodo pds-natal.

Embolia gasosa arterial apos
CVC: causa incomum de estado de mal
miocldénico

Ana Gongalves, Rita Simdes, José Vale
Servigo de Neurologia, Hospital Beatriz Angelo
ana.ifgoncalves@hbeatrizangelo.pt

Introducao: A embolia gasosa cerebral associada a remo-
cao de catéter venoso central é uma ocorréncia rara, mas ge-
ralmente associada a elevada mortalidade e morbilidade.

Caso Clinico: Homem de 69 anos, com Miastenia Gravis
oculo-bulbar associada a timoma, internado por crise miasté-
nica iminente. Na sequéncia do tratamento foi realizado ciclo
de plasmaferese com melhoria. Na tltima sessao, apds a remo-
¢do do catéter jugular, na posicao de sentado, surgiu mal-estar
stbito, desenvolvendo depois encefalopatia com hemiparésia
esquerda, apraxia do membro superior direito e mioclonais
multifocais. Na TC-CE era evidente a presenca ar intracraniano
ao longo dos sulcos corticais da alta convexidade e o EEG era
compativel com estado de mal mioclénico. A RM-CE (15h de-
pois) revelou a presenca de multiplos enfartes agudos corticais.

As medidas terapéuticas incluiram: posicao de Trendelen-
burg, antiepilépticos, oxigénio em alto débito e camara hiper-
bérica, registando-se uma melhoria gradual da encefalopatia
e o controlo das crises epilépticas. A RM-CE realizada 15 horas
depois revelou restricao a difusdo compativel com multiplos
enfartes corticais giriformes. As 36 horas apés instalagao do
quadro, a TC-CE demonstrou enfartes estabelecidos e rea-
bsorcao do ar intracraniano. A hipotese de embolia arterial
paradoxal foi colocada, mas os meios complementares de
diagndstico excluiram shunt direito-esquerdo intracardiaco e
pulmonar. Na consulta de seguimento aos 3 meses, mantinha
parésia braquial esquerda.

Discussao/Conclusdo: A embolia gasosa cerebral pode
causar encefalopatia de gravidade varidvel, défices focais e
crises epilépticas. Estas sdo descritas em cerca 25% dos doen-

Sinapse

123



124

tes, habitualmente como crises ténico-clonicas generalizadas.
Nao estd descrita a ocorréncia de estado de mal miocldnico,
manifestacao que neste doente se revelou de fécil controlo.

O mecanismo fisiopatolégico da embolia arterial apés a
remocao de catéter venoso, na auséncia de shunt direito-es-
querdo, é ainda mal conhecido.

A descricao deste caso, resultante de uma complicagao evi-
tavel, é também um alerta para os neurologistas com pratica
hospitalar.

Impairment of contralateral ocular
smooth pursuit associated with isolated
vestibular nucleus demyelination

Alexandra Silva', Ana Inés Martins', Orlando Galego?, Beatriz
Santiago', Jodao Lemos!, Luis Cunha’

1-Neurology Department, 2-Neuroradiology Department,
Coimbra University and Hospital Centre, Coimbra, Portugal
malexandrafdsilva@gmail.com

Introdution: Impairment of unilateral smooth pursuit due
to a strategic brainstem lesion has been rarely reported. While
cortical areas responsible for generation of ocular pursuit
have been deliniated, brainstem circuitry of smooth pursuit
is still under debate, including the existence of a double de-
cussation at a pontine and medullary level. We present a case
of impairment of leftward ocular pursuit with a demyelinat-
ing plaque involving the right vestibular nucleus, supporting
the existence of an inferior decussation for horizontal pursuit
pathway within the brainstem.

Clinical Case: A 47-year-old man presented with vertigo and
imbalance. He had two episodes of left upper limb paresthesias
and right upper and lower limb weakness, two years before.
Neurological exam revealed left-sided 4+ weakness, decreased
vibration sensation. Ocular motor exam revealed no nystagmus
in light, normal saccades, leftward pursuit was markedly de-
composed, right VOR was markedly decreased. Video-oculogra-
phy showed left beating nystagmus spontaneously in dark, after
head shaking and during mastoid vibration. Sinusoidal pursuit
at 10°/s, 20°/s and 30°/s starting velocity consistently showed
low pursuit gain to the left, relative to right (0.84, 0.81, and 0.75,
respectively). During simultaneous horizontal eye and head
movement recording, VOR supression to the left during 4Hz
head oscillations was significantly decreased (leftward correc-
tive saccades during left head rotations). Brain MRI showed a
hyperintensity in right vestibular nucleus and 6 periventricular
lesions, suggestive of demyelinating etiology. He was started on
a 5-day course of intravenous methylprednisolone, terifluno-
mide was further planned.

Conclusion: Asymmetric impairment of ocular smooth
pursuit constitutes a sign of CNS disease and should not be
overlooked, particularly when long tract signs are mild or ab-
sent. Impairment of ocular pursuit strictly to the left suggests
the involvement of the right vestibular nucleus and/or its out-
put pursuit fibers to the left abducens nucleus before their
(second) decussation at the medullary level.

Hemiparésia e afasia em alto mar.

André Militao, Rui Guerreiro, Rui Matos

Centro Hospitalar de Settbal, Settbal
andrefilipemilitao@gmail.com; rpguerreiro@gmail.com;
rmcmatos@gmail.com

Introducdo: Doengas desmielinizantes do sistema nervo-
so central (SNC) podem manifestar-se por lesdes tumefactas,
apresentando edema, efeito de massa e sinais de disfuncao
cortical tais como afasia, hemiandpsia ou epilepsia. Durante o
seguimento, a maioria dos casos cumpre critérios para escle-
rose multipla e tem um progndstico a longo prazo semelhante
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as formas tipicas desta doenca.

Caso Clinico: Homem, 31 anos, filipino, admitido por he-
miparésia espdstica direita com plegia braquial, incapacida-
de para a marcha, afasia global em mutismo e hemianépsia
homénima direita, de instalacdo rapidamente progressiva,
15 dias antes, durante travessia maritima do Atlantico. RM
encefdlica revelou 3 lesdes extensas, parietal e frontal esquer-
das e parietal direita, com edema, efeito de massa, hipersinal
T2, sem restri¢ao a difusao ou refor¢co ap6s gadolinio. Iniciou
antibioterapia de largo espectro e corticoterapia, sem melho-
ria. Exame citoquimico do LCR normal. Anti-AQ4 e Anti-MOG
negativos. Ap6s 1 més, fez biopsia cerebral que confirmou
doenca desmielinizante do SNC, com aspectos sugestivos de
esclerose miltipla. Foi posteriormente tratado com 5 sessoes
de plasmaferese, com melhoria clinica e imagioldgica signifi-
cativa, sem novas lesoes encefilicas ou medulares. Teve alta
para o seu pais, ap6s 3 meses, com marcha possivel sem apoio,
hemiparésia direita com forca contra resisténcia, afasia nao
fluente e sem hemiandpsia.

Conclusao: Este caso ilustra o desafio inerente ao diagnoés-
tico e tratamento de lesdes desmielinizantes tumefactas, uma
vez que a clinica e neuroimagem também sdo compativeis
com infec¢do ou neoplasia do SNC. A confirmacao histol6-
gica por biopsia pode ser fundamental, particularmente em
doentes sem diagndstico prévio de doenca desmielinizante
do SNC, ou que nao apresentem outras lesdes concomitantes
tipicas de esclerose multipla. Este doente melhorou apenas
com a plasmaferese, reforcando o papel deste tratamento na
fase aguda de formas atipicas de doencas desmielinizantes.

Head Flutter

Rui Aratijo!, Cristina Duque!, Jodo Castelhano®?, Eric
Eggenberger*, Carla Nunes', Jodo Lemos'?

1-Neurology Department, Coimbra University Hospital Centre,
Coimbra, Portugal; 2-Faculty of Medicine, Coimbra University,
Coimbra, Portugal; 3-Institute of Nuclear Sciences Applied to
Health/Institute for Biomedical Imaging and Life Sciences,
Coimbra, Portugal; 4-Department of Neurology & Ophtalmology,
Mayo Clinic, Jacksonville, Florida, USA

merrin72@hotmail.com

Introduction: Ocular flutter is a rare oculomotor entity
consisting of intermittent bursts of involuntary horizontal
saccades without intersaccadic interval.l It is thought to re-
flect the loss of tonic inhibhition on the paramedian pontine
reticular formation by the omnipause neurons.2 Up to date,
involuntary horizontal head oscillations concurrent with ocu-
lar flutter have not been described.

Case summary: A previously healthy 30-year-old man pre-
sented with a 2-weak history of oscillopsia, involuntary head
movements, and imbalance. His exam showed intermittent
ocular flutter, generalized ataxia, and bursts of back-to-back
horizontal head movements concurrent with ocular flutter.
These consisted of high frequency horizontal oscillations mir-
roring the immediately preceding ocular flutter burst (100ms
interval) (“head flutter”). CSF analysis revealed lymphocytic
pleocytosis (20/uL), head MRI and auto-immune antibodies
were negative, and extensive toxicology and serology panels
from blood and CSF were also negative. Tumor screening in-
cluding paraneoplastic antibody panel, whole-body fludeoxy-
glucose F18 positron emission tomography and CT of chest/
abdomen/pelvis was unreaveling. The patient fully recovered
after 6 months with a monthly regimen of intravenous immu-
noglobulin.

Conclusions: Head flutter has not been previously report-
ed. Even though its origin is unclear, it may represent spread-
ing of the abnormal firing of pontine saccadic burst neurons
to the adjacent gigantocellular head movement region3. Head
flutter should now be added to the differential diagnosis of hy-
perkinetic involuntary head movements.
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Efectividade e sequranca do
fingolimod no tratamento da esclerose
multipla

Ariana Barros, Jodo Sequeira, Ary Sousa, Carlos Capela, Rui
Pedrosa, Manuel Manita

Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa Central, Lisboa
arianarbarros@gmail.com

Introducdo: O fingolimod, um modulador do receptor da
esfingosina 1-fosfato, ¢ um imunomodulador oral aprovado
no tratamento de doentes com esclerose multipla (EM) com
eficacia demonstrada em 2 ensaios clinicos de fase 3. Estudos
pos-comercializagdo sdo essenciais na confirmacdo da sua
efectividade em condi¢oes de uso real.

Objectivos: Avaliar a efectividade e seguranca do tratamen-
to com fingolimod em doentes com EM num centro hospitalar
tercidrio.

Metodologia: Estudo retrospectivo dos casos de EM trata-
dos com fingolimod e com pelo menos 12 meses de follow-up.
Recolha de dados através da consulta de processos clinicos e
analisadas as caracteristicas clinico-demogréficas, duracao do
tratamento, taxa anualizada de surtos (TAS), “Expanded Disa-
bility Status Score” (EDSS) e efeitos adversos (EA).

Resultados: Incluidos 63 doentes, 61,9% do sexo feminino,
com idade média de 41,6+9,8 anos, duracao média de doenga
de 11,4+6,9 anos e mediana de EDSS de 3,0. 51 (80,9%) do-
entes previamente tratados com farmacos modificadores de
doenca de primeira linha, 11 (17,5%) com farmacos de segun-
dalinha e 1 (1,6%) doente naive. Periodo médio de follow-up
de 33,4+13,0 meses. Aos 12 meses de tratamento, verificou-se
uma reducdo de 76,15% na TAS (1.09 vs 0.26, p<0.001), mas
nao nas medianas do EDSS (3,0 vs 3,0). Dos 31 doentes com
dados radiolégicos, 11 (35,5%) apresentavam novas lesdes em
T2 e 5 (16,1%) mostravam lesdes captantes de gadolinio. Os
EA mais frequentes foram linfopenia (n=58, 92,1%), infeccoes
(n=17, 26,9%) e elevacdo das transaminases hepdticas (n=8,
12,7%). O tratamento foi descontinuado em 4 doentes devido
a ocorréncia de EA.

Conclusoes: Este estudo sugere que o fingolimod é um tra-
tamento efectivo na reducdo da actividade clinica e radiolégica
em doentes com EM. Os efeitos adversos registados foram seme-
lhantes aos descritos nos ensaios pivot, sendo porém superior a
incidéncia de linfopenia e elevacdo das transaminases hepdticas

Impact of a patient support
program (REBICARE) on interferon beta
1a adherence and clinical outcomes in
Relapse-Remitting Multiple Sclerosis

Vasco Salgado', Leonor Sequeira?, Isabel Casanova®
1-Neurology Department, Hospital Fernando da Fonseca,
Lisboa Portugal, 2-Merck Portugal, an affiliate of Merck KGaA,
Darmstadt, Germany

Naomi.killen@springer.com

Introduction: Poor treatment adherence is a challenge in
multiple sclerosis (MS), affecting clinical outcomes and in-
creasing disease burden. This study aimed to assess the im-
pact of a nurse-led support program (REBICARE) on inter-
feron beta 1a adherence among relapse-remitting MS (RRMS)
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patients in Portugal.

Methodology: This was a multicentre, retrospective co-
hort study consisting of adult RRMS patients who used Rebi-
Smart® for =24 months and started REBICARE between June
2010 and July 2013. The primary endpoint was the proportion
of patients who adhered to interferon beta 1a at month 12 (ad-
herence rate >75%). Adherence data was obtained from Rebi-
Smart®. Clinical and safety outcomes were assessed through
chart review.

Results: Overall, 103 patients were included (mean age 43
years; 69.9% female). Mean duration of MS was 6.6 years and
median Expanded Disability Status Score (EDSS) at baseline
was 1.75. At Month 12, 99.0% (95% Confidence Interval (CD):
97.1%-100.0%) of patients had an adherence rate >75%. At
Month 24, the proportion of patients with adherence >75%
was 98.1% (95% CI: 95.4%-100.0%). The proportion of relapse-
free patients at Month 12 and 24 was 81.2% and 72.8%, respec-
tively. The annualised relapse rate was 0.26 at Month 12 and
0.19 at Month 24. Four patients discontinued interferon beta
la after 24 months. There were no serious adverse events.

Conclusion: This study showed the positive impact of RE-
BICARE on adherence to interferon beta 1a in RRMS patients.
This was associated with good clinical outcomes and no unex-
pected safety issues.

Disclosure: This study was funded by Merck SA.

Absolute lymphocyte count
recovery in patients with relapsing-
remitting multiple sclerosis (RRMS)
treated with cladribine tablets 3.5mg/kg
in CLARITY/CLARITY Extension

Per Soelberg-Sorensen!, Fernando Dangond?, Christine
Hicking?, Gavin Giovannoni*

1-Danish MS Center, Department of Neurology, Copenhagen
University Hospital, Copenhagen, Denmark; 2-EMD Serono, Inc.,
Billerica, MA, USA; 3-Merck KGaA, Darmstadt, Germany; 4-Queen
Mary University of London, Blizard Institute, Barts and The
London School of Medicine and Dentistry, London, UK
Naomi.killen@springer.com

Introduction: In CLARITY, cladribine tablets (CT) signifi-
cantly reduced relapse rates, disability progression and MRI
measures of disease activity over 2 years. The most commonly
reported adverse event was lymphopenia, consistent with the
mechanism of action for CT.

Objective: To investigate the absolute lymphocyte count
(ALC) in patients with RRMS receiving 2 years of treatment
with CT 3.5 mg/kg (CT3.5).

Methodology: Data from patients randomised to CT3.5
for 2 years in CLARITY or CLARITY Extension including time
spent in the PREMIERE registry (N=685) were pooled to pro-
vide long-term follow-up data. Data from patients randomised
to placebo in CLARITY and followed up in CLARITY Extension
and PREMIERE are also reported (PBO; N=435).

Results: At baseline (start of CLARITY or CLARITY Exten-
sion), median (Q1-Q3) ALC was 1.86x1079/L (1.50-2.29)
for CT3.5 and 1.91x1079/L (1.54-2.32) for PBO. During Year
1, ALC in CT3.5 reached a nadir at 9 weeks post-treatment
[1.00x107A9/L (0.80-1.30)]. At the end of Year 1 (48 weeks),
median ALC had increased to 1.21x1079/L (0.95-1.50). Dur-
ingYear 2, ALC in CT3.5 reached a nadir 7 weeks after re-treat-
ment [0.81x107A9/L (0.60-1.04)], increasing to 1.03x1079/L
(0.80-1.30) at the end of Year 2 (96 weeks). At the end of Years
3 and 4 (144 and 192 weeks), ALC in the CT3.5 group (with no
further treatment) increased to 1.36x10A9/L (1.02-1.65) and
1.40x1079/L (1.10-1.81), respectively, reaching a final median
ALC of 1.76x1079/L (1.17-2.65) after 6.5 years (312 weeks). In
PBO patients, median ALC values were between 1.69x1079/L
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(1.45-2.05) and 1.95x1079/L (1.59-2.38).

Conclusion: Rapid reductions in ALC after CT3.5 treatment
in Years 1 and 2 were followed by gradual returns toward base-
line. Median lymphocyte counts were within normal range
beyond Year 2 (96 weeks) in all patients for whom follow-up
data are available.
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Introduction: Efficacy has been demonstrated for cladrib-
ine tablets (CT) in patients with early MS and relapsing MS
(RMS) in the ORACLE-MS, CLARITY, and CLARITY Extension
studies. Adverse event (AE) data from these studies have been
reported separately. Pooling safety data for integrated analyses
allows comprehensive characterisation of CT’s AE profile.

Objective: Report the AE profile from an integrated pool of
safety data from trials which evaluated CT 3.5 mg/kg (CT3.5)
as monotherapy in patients with early MS or RMS.

Methodology: The monotherapy oral 3.5 mg/kg cohort
comprised 923 patients (3432.65 patient years [PY] exposure)
derived from CLARITY, CLARITY Extension, ORACLE-MS and
the PREMIERE registry; 641 patients in this cohort received
placebo (2025.97 PY).

Results: The mean study period for patients receiving CT
was 194 weeks; 165 weeks for placebo recipients. Adj-AE per
100PY rates for CT3.5 and placebo respectively were: treatment
emergent AE (TEAE), 103.3 and 94.3; TEAEs leading to discon-
tinuation, 2.1 and 1.1; serious AEs, 4.0 and 3.6; serious AEs
leading to death, 0.26 and 0.25. With regard to known events ex-
pected with CT treatment, Adj-AE per 100PY for lymphopenia
(preferred term) were 7.94 (CT3.5) and 1.06 (placebo), and for
system organ class of infection and infestations, 24.93 (CT3.5)
and 27.05 (placebo); herpes zoster (preferred term), 0.83 (CT3.5)
and 0.20 (placebo). Adj-AE per 100PY for the system organ class
of neoplasms, benign, malignant and unspecified were 1.14 and
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1.01, for CT3.5 and placebo, respectively.

Conclusion: In conclusion, the AE profile for CT3.5 as
monotherapy has been well-characterised in a pooled popu-
lation of patients with early MS and active RMS. Lymphopenia
was expected from cladribine tablets’ mode of action; herpes
zoster was reported more frequently in patients experiencing
Grade 3 or 4 lymphopenia; no clustering of types of malignan-
cy, and no malignancies commonly associated with immuno-
suppression were observed.
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Introducéo: O natalizumab, um inibidor das integrinas 4,
foi o primeiro anticorpo monoclonal aprovado no tratamento
de doentes com esclerose multipla surto-remissdo (EMSR) e
a sua eficacia foi avaliada em 2 ensaios clinicos de fase 3. Es-
tudos pos-comercializagdo sdo essenciais na confirmagdo da
sua efectividade em condicoes de uso real.

Objectivos: Avaliar a efectividade e seguranc¢a do tratamen-
to com natalizumab em doentes com EMSR num hospitalar
tercidrio.

Metodologia: Estudo retrospectivo dos casos de EMSR
tratados com natalizumab desde 2008 e com pelo menos 12
doses consecutivas. Recolha de dados através da consulta de
processos clinicos e analisadas as caracteristicas clinico-de-
mograficas, duragdo do tratamento, taxa anualizada de surtos
(TAS), EDSS e efeitos adversos (EA).

Resultados: Incluidos 52 doentes, 38 (73,1%) do sexo femi-
nino, com idade média de 39,7+10,9 anos, duragao média de
doenca de 10,5+7,0 anos e mediana de EDSS de 3,5. 51 (98,1%)
doentes previamente tratados com farmacos modificadores
de doenca de primeira linha e 1 (1,9%) doente naive. Perio-
do médio de tratamento de 40,4+26,5 meses. Aos 12 meses
de tratamento, verificou-se uma reducao de 81,0% na TAS
(1.11vs0.21, p<0.001), mas ndo nos valores medianos da EDSS
(3,5vs3,5). Dos 42 doentes com dados radiolégicos, 6 (14,3%)
apresentavam novas lesdes em T2 e 4 (9,5%) mostravam lesdes
captantes de gadolinio. Destes, 25 (59,5%) ndo exibiram activi-
dade clinica nem radiolégica 1 ano apés inicio do tratamento.
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Os EA mais frequentes foram infec¢oes (n=11,21,2%) e reac-
¢oes a infusao (n=4,7,7%). Registou-se 1 caso de LMP. O trata-
mento foi descontinuado em 11 (21,2%) doentes por motivos
de seguranca e em 2 (3,8%) devido a ocorréncia de EA.

Conclusdes: Este estudo confirma que o natalizumab é um
tratamento efectivo na reducao da actividade clinica e radio-
l6gica em doentes com EMSR. Os efeitos adversos observados
foram semelhantes aos descritos nos ensaios pivo, registando-
-se um caso de LMP.

Atividade de doenca apés
Fingolimod - a propésito de 3 casos com
rebound syndrome

Juliana Castelo', Margarida Calejo?, Catarina Pinto?, Cristina
Ramos?®, Raquel Samdes?, Ana Paula Sousa?, Ernestina Santos>*,
Ana Martins da Silva®>*

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Entre Douro e Vouga,
Santa Maria da Feira, Portugal; 2-Servico de Neurologia, 3-Servico
de Neurorradiologia, Centro Hospitalar do Porto - Hospital Santo
Anténio (CHP-HSA), Porto, Portugal; 4-Unidade Multidisciplinar de
Investigacdo Biomédica (UMIB), Instituto Ciéncias Biomédicas Abel
Salazar-Universidade do Porto (ICBAS-UP), Porto, Portugal
julianacastelo@sapo.pt

Introducdo: A suspensao de Natalizumab em doentes com
esclerose multipla surto-remissao (EMSR) pode levar a agra-
vamento clinico e imagiol6gico marcado com efeito rebound.
Recentemente foram descritos casos de rebound syndrome
pos-Fingolimod (Faissner2015, Hatcher2016, Forci2017).

Objetivos: Descrever a evolugao da EM apds suspensdo de
Fingolimod num grupo de doentes com EMSR e identificar
doentes com rebound syndrome.

Metodologia: Revisdo retrospetiva de dados de doentes
com EMSR, seguidos no Centro Hospitalar do Porto e trata-
dos com Fingolimod entre Janeiro2010 e Agosto2017. Rebound
syndrome foi definido como agravamento clinico e imagiol6-
gico marcados excedendo a atividade pré-tratamento, apds
suspensao de Fingolimod.

Resultados: Cinquenta e sete doentes iniciaram Fingoli-
mod, dos quais 14 (24,60%) suspenderam o farmaco. O prin-
cipal motivo de suspensao foi atividade da doenca (n=10).
Estes doentes tiveram uma exposicao média 32,21+19.09me-
ses, tempo médio até novo surto 4,7+2,61 meses e periodo wa-
shout médio 5,6+3,57meses. Trés doentes tiveram reativacao
clinica e imagiolégica grave: tempo de exposi¢do ao Fingoli-
mod 52, 57 e 45 meses; EDSS a data de suspensao 6, 0 e 4.5;
duracdo da doenca 23,3; 9,7 e 20,7 anos; motivo de suspensao:
atividade da doenca (n=2) e efeitos adversos (n=1); intervalo
suspensao-rebound 7, 10 e 3 meses; média de lesdes captantes
na RM 10,3 e, num caso, 6 pseudo-tumorais; tempo de recu-
peracao de linfocitos 6, 12 e 3meses. Dois doentes ficaram sob
metilprednisolona mensal no periodo washout e dois apre-
sentaram elevacdo dos niveis linfécitos contemporanea ao
rebound syndrome.

Conclusdes: Identificamos 3 casos com critérios de re-
bound syndrome pés-Fingolimod, que surgiu ap6s periodo
de washout que variou entre 3 e 10 meses. Os dois casos com
elevacao dos linfocitos contemporéanea ao rebound suportam
a hipétese da influéncia da reconstituicao imunolégica neste
fenémeno. Salientamos a importancia de repensar estratégias
de descontinuacao de fairmacos, especialmente de moderada-
-elevada eficacia, dado o risco de rebound syndrome.
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Significado clinico da andlise da
eletroforese de proteinas séricas numa
populacdo de doentes com Esclerose
Multipla

Rui Aratjo', Ana Luisa Pinto? Inés Correia!, Carla Cecilia', S6nia
Batista', Maria do Carmo Macdrio!, Marilia Gomes?, Livia Sousa'
1-Servigo de Neurologia, 2-Servico de Hematologia Clinica,
Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, Coimbra
rmma22@gmail.com

Introducao: A eletroforese de proteinas séricas (EPS) é um
exame frequentemente realizado em doentes com esclerose
mudltipla (EM). A associacdo entre gamapatia monoclonal e
esclerose multipla esté descrita, apesar de rara, e o seu signifi-
cado nao é bem compreendido.

Objetivos: Analisar as alteracdes na EPS e imunofixagao sé-
rica (IFS) em doentes com EM.

Metodologia: Estudo retrospetivo, com consulta do proces-
so clinico de doentes seguidos em consulta de EM do CHUC.

Resultados: Foram analisados os processos de 1143 doen-
tes, dos quais 647 (56.6%) apresentavam anélise da EPS e/ou
IFS, com idade média de 38+10 anos. A EPS/IFS encontrava-se
alterada em 15 doentes (2.3%), sendo que em 4 (0.6%) foi dete-
tada uma gamapatia monoclonal de significado indetermina-
do (MGUS). Na maioria dos casos (n=11, 73.3%) a alteracdo na
IFS correspondia a um aspeto monoclonal duvidoso (IgGk).
Destes, 2 doentes apresentavam processos infeciosos, 2 esta-
vam sob tratamento com Natalizumab e 1 apresentava leuce-
mia linfocitica crénica B. Num doente o aspeto monoclonal na
IFS, pedida em surto, normalizou em exame de controlo. Nos
restantes (n=5), nao foi possivel identificar a causa para essa
alteracao. Nos doentes com alteracdes na EPS/IFS, o exame foi
pedido maioritariamente para diagnoéstico diferencial (33.3%)
ou alteracdo de terapéutica modificadora de doenca (TMD)
(40%). As formas de EM correspondiam a surto-remissao
(60.0%) e secunddria progressiva (40.0%), com mediana de se-
guimento de 14.7 anos. A maioria dos doentes tinha realizado
até 2 linhas terapéuticas (80%) com multiplas TMDs.

Conclusoes: Aproximadamente metade dos doentes com
EM realizaram estudo da EPS/IFS em contexto de diagndstico
diferencial ou mudanca terapéutica. A EPS/IFS mostrou alte-
racoes em 2.3%, sendo que a maioria apresentava um aspeto
monoclonal duvidoso (73.3%), sem significado patolégico. Foi
possivel identificar a causa de interferéncia na EPS/IFS em me-
tade dos casos. Nos restantes, essa causa nao foi evidente, po-
dendo estar relacionada com a inflamacao crénica associada a
propria doenca ou com a terapéutica imunossupressora croni-
ca. A prevaléncia de MGUS foi de 0.6%, valor que é sobreponivel
ao esperado para a idade. A alteracdo da EPS/IFS em contexto
de surto poderd normalizar em controlos subsequentes.

Casuistica da Consulta de Esclerose
Multipla do Hospital Central do Funchal-
analise critica das terapéuticas instituidas

Armando Morganho!, Patricia Rodrigues?

1-Servigo de Neurologia, 2-Consulta de Esclerose Multipla,
Hospital Central do Funchal

armando.morganho@sapo.pt

Introducdo: A complexidade da doenca esclerose multipla e
das decisoes terapéuticas sao cada vez mais pertinentes justifican-
do-se a existéncia de consultas de subespecialidade nesta area.

Objectivos: Avaliacdo retrospectiva da casuistica da consulta
de esclerose multipla e andlise critica do respectivo tratamento.

Metodologia: Pesquisa na base de dados interna do SESA-
RAM, EPE e na agenda electrénica da consulta externa, para
recolha dos dados.
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Resultados: Até a presente data sdo seguidos 102 doentes
com esclerose miiltipla, predominio de mulheres (70%) sendo a
faixa etdria mais prevalente entre os 40 a 49 anos. Cerca de 25%
dos doentes estao medicados com farmacos de segunda linha.

Discussao: Discute-se, essencialmente, o facto de 1/4 dos
doentes estarem medicados com natalizumab e fingolimod e
compara-se estes valores com centro nacional de referéncia e
com um centro periférico com caracteristicas semelhantes ao
nosso hospital.

Trombose venosa jugular apos
“tratamento’ para a Esclerose Miltipla.

Eduardo Freitas'?, Margarida Lopes?, José Amorim?, Jodo
Pinho?, Jodo Pereira?, Jodo Cerqueira?, Jaime Rocha®

1-Servico de Neurologia, Hospital de Santa Luzia, Viana do
Castelo; 2-Servico de Neurologia, 3-Servigo de Neurorradiologia,
Hospital de Braga

eduardomffreitas@gmail.com

Introducio: A Esclerose Muiltipla (EM) é uma doenga croni-
ca, progressiva e incapacitante. Apesar de existirem varios tra-
tamentos modificadores da progressao da doenga com impacto
positivo no niimero de surtos, nas lesdes observéaveis na RM-ce-
rebral e na progressdo da doenca, muitos doentes continuam
a procurar tratamentos alternativos ou complementares, po-
tencialmente perigosos e com beneficio duvidoso. Um destes
tratamentos € a angioplastia venosa jugular com baldo, desen-
volvida hd uma década, com o objectivo de tratar uma “insufici-
éncia venosa cronica cerebroespinhal” que seria o mecanismo
fisiopatol6gico da EM. Este tratamento nao mostrou beneficio
em ensaios clinicos randomizados mas continua a ser utilizado.

Caso clinico: Homem de 27 anos, com EM do tipo surto-
-remissao (EDSS=1) que recorreu ao SU por sensagao de edema
cervical a direita e parestesias dos membros direitos. O exame
neuroldgico era normal. O doente revelou que tinha sido subme-
tido a angioplastia venosa jugular com baldo bilateral ha cerca
de 1 més, interrompendo o tratamento com heparina de baixo
peso molecular um dia antes de recorrer ao SU, como tinha sido
indicado. Foi realizada Veno-RM na qual se diagnosticou uma
trombose da veia jugular interna esquerda e o doente foi hipo-
coagulado durante 6 meses. Cinco meses mais tarde, a oclusdo
mantinha-se apesar de o doente se apresentar assintomatico.

Conclusdo: O resultado do caso apresentado foi benigno,
uma vez que houve um rapido diagnéstico e tratamento. Este
caso clinico ilustra os possiveis perigos dos tratamentos alter-
nativos ou “curas” para a Esclerose Miiltipla, que sao muitas ve-
zes promovidos como eficazes e seguros, apesar de nao terem
qualquer supervisao, alertando para as possiveis consequén-
cias graves relacionadas com este tratamento em particular.

Correlatos imagiolégicos da escala
EDSS na esclerose multipla

Cldudia Lima', Sénia Batista>*, Otilia C. d"Almeida®*°, Carmo
Macdrio MD!, Isabel Santana MD PhD"?*, Livia Sousa MD'?,
Luis Cunha MD PhD'?

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario

de Coimbra, Coimbra, Portugal; 2-Faculdade de Medicina,
Universidade de Coimbra, Coimbra, Portugal; 3-Laboratério de
Neurociéncias da Visdo, Instituto Biomédico de Investigacdo de
Luz e Imagem (IBILI), Faculdade de Medicina, Universidade de
Coimbra, Coimbra, Portugal; 4-Centro de Neurociéncias e Biologia
Celular (CNC), IBILI, Universidade de Coimbra, Coimbra, Portugal;
5-Instituto de Ciéncias Nucleares Aplicadas a Satide (ICNAS),
Universidade de Coimbra, Coimbra, Portugal
anaclaudialima@gmail.com

Introducido: A Expanded Disability Status Scale (EDSS) é a

mais amplamente utilizada escala de incapacidade neurolégica
na Esclerose Multipla (EM), avaliando maioritariamente siste-
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mas funcionais relacionados com a motricidade. A sua correla-
¢do com os parametros da RM ainda é mal compreendida.

Objectivos: Identificar os parametros volumétricos da RM-
-CE que se correlacionam com a incapacidade neurolégica
medida pela escala EDSS.

Métodos: Incluidos 60 doentes EM e 60 controlos saudéveis
(CS), de forma consecutiva, emparelhados por sexo e idade. A
incapacidade neurolégica nos doentes com EM foi determi-
nada através da aplicacao da escala de EDSS. Todos os partici-
pantes foram submetidos a RM-CE 3Tesla. Andlise volumétrica
realizada através do software FreeSurfer, tendo-se obtido os se-
guintes volumes: lesdes em T1 e T2; substancia cinzenta total,
subcortical e cortical; substancia branca; tronco cerebral; cere-
belo; corpo caloso; talamo, palido, caudado e putamen.

Resultados: O volume de todas as estruturas cerebrais
analisadas foi inferior nos doentes comparativamente aos CS
(p<0.05). Encontrou-se correlacido positiva entre o valor da
EDSS e o volume lesional em T2 (r=0,506 p<0,01) e T1 (r=0,438
p=0,001,), e correlagdo negativa com o volume do tronco ce-
rebral (r=-0,278 p=0,036,), corpo caloso (r=-0,380 p=0,004,),
cerebelo (r=-0,298 p=0,024), pélido (r=-0,331 p=0,012,) e puta-
men (r=-0,315 p=0,017). Os volumes globais da substancia cin-
zenta ou da substancia branca nao se correlacionaram com a
EDSS. Na regressdo linear, o volume lesional em T2 foi a tinica
varidvel com valor preditivo da EDSS (120,302, p<0,001).

Conclusio: A incapacidade neuroldgica medida pela EDSS
correlacionou-se principalmente com o volume de lesdes da
substancia branca e de estruturas cerebrais envolvidas em circui-
tos de controlo da motricidade, traduzindo possivelmente o fac-
to de se tratar de uma escala dominada pela funcao da marcha.

Cerebelite aguda em idade adulta

José Nuno Alves, Eduardo Freitas, Célia Machado, Tiago Gil
Oliveira, Margarida Rodrigues

Servico de Neurologia, Hospital de Braga; Servico de
Neurorradiologia, Hospital de Braga
jose.nuno.aalves@gmail.com

Introducio: A cerebelite aguda é uma entidade rara, habi-
tualmente de etiologia pds-infecciosa, que se caracteriza por
um quadro de alteracdo do estado de consciéncia, associado
a sinais meningeos e neuroldgicos focais, e alteracao de sinal
do cerebelo em RM. Os casos descritos em adultos sdo extre-
mamente raros.

Caso clinico: Mulher de 56 anos, sem antecedentes pato-
l6gicos de relevo, inicia quadro de cefaleias, vémitos, diplopia
e desequilibrio com trés dias de evolucao. Cerca de trés sema-
nas antes, apresentou tosse produtiva, tendo sido diagnosti-
cada infeccdo respiratéria. A admissdo no SU encontrava-se
sonolenta, com disartria moderada e sindrome pancerebeloso
de predominio direito. A RM cerebral mostrou volumosa lesao
pancerebelosa de predominio direito, com hipersinal nas se-
quéncias de TR longo, com componente de restricao a difusiao
das moléculas de dgua, captacao de contraste lesional difusa
e efeito de massa sobre o IV ventriculo, condicionando hidro-
cefalia aguda. Era ainda objectivavel captacdo de contraste
leptomeningea em topografia frontal, parietal e occipital pa-
ramediana. O LCR apresentava pleocitose de 176 células (com
predominio linfocitico), 4,6 g/L de proteinas e glicose normal.
O estudo infeccioso, imunolégico e paraneopldsico foi nega-
tivo. Iniciou empiricamente dexametasona, verificando-se
melhoria clinica progressiva até apresentar exame neurol6-
gico normal. Repetiu puncdo lombar dois meses depois que
mostrou pleocitose de 30 células (mantendo-se o predominio
linfocitico) e hiperproteinorrdquia de 0,9 g/L. Anova RM mos-
trou involucdo completa das lesdes parenquimatosas previa-
mente descritas.

Conclusdo: Atendendo a evolugdo clinica, perfil de LCR,
resposta ao tratamento com corticdides e involu¢ao completa
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dos achados em RM, parece-nos que o quadro descrito devera
ser secunddrio a uma lesao cerebelosa de etiologia inflamat6-
ria. Desse modo, o diagnéstico de cerebelite aguda em idade
adulta afigura-se o mais provdvel, apesar desta entidade ser
tradicionalmente descrita em idade pediatrica.

Impacto da temperatura ambiente
na resposta ao Timed 25-foot Walk em
doentes medicados com fampridina

Andreia Fernandes, Pedro Bris, Jodo Sequeira, Ariana Barros,
Soraia Teixeira, Diana Melancia, Isabel Henriques, Manuel Manita
Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa Central
andreiarcfernandes@hotmail.com

Introducéo: O agravamento transitério da disfuncao neu-
rolégica provocado pelo calor € um fenémeno conhecido em
diversas patologias neuroldgicas. Alguns estudos apontam
para uma influéncia da temperatura ambiente (TA) na capa-
cidade de marcha em doentes com esclerose mdltipla (EM).

A fampridina é um medicamento utilizado para melhorar a
marcha na EM sendo a resposta terapéutica avaliada pela me-
lhoria no Timed 25-foot Walk (T25FW).

Objetivos: Analisar o impacto da TA na resposta ao T25FW
em doentes medicados com fampridina.

Metodologia: Estudo retrospectivo unicéntrico, incluindo
doentes com EM que iniciaram tratamento com fampridina em
2015. Definidos dois grupos: respondedores (DR) e ndo respon-
dedores (DNR), consoante resposta no T25FW ao décimo quar-
to dia de tratamento (D14)) 220% ou <20%, respetivamente.

Comparou-se a TA média (TAM) do dia da avaliacao inicial
(D0) com a do D14 em ambos os grupos. Comparou-se a TAM
do D14 entre DR e DNR. Testou-se a correlagdo entre as varia-
veis continuas T25FW e TAM.

Utilizaram-se testes ndo paramétricos para comparacao entre
medianas e de regressdo linear para correlacdo entre varidveis.
Considerou-se um valor-p <0.05 estatisticamente significativo.

Resultados: Incluidos 57 doentes, 36 DR e 21 DNR. Sem
diferencas significativas dos parametros clinico-demograficos
entre DR e DNR. Sem diferenca estatisticamente significativa
da TAM entre DO e D14 em ambos os grupos (DR 19.7 vs 15.8,
p=0.465; DNR 19.7 vs 17.4, p=0.139); e da TAM em D14 entre
DR e DNR (15.8 vs 17.4, p=0.174). Nao se verificou uma corre-
lag@o significativa entre TAM e T25FW (p=0.746).

Conclusdes: Os resultados do nosso estudo nao suportam a
hipétese do impacto da TA na resposta ao T25FW em doentes
medicados com fampridina. Embora a literatura aponte para
uma influéncia da TA na avaliacao da marcha em doentes com
EM, a magnitude deste impacto e a sua influéncia na resposta
as terapéuticas farmacolégicas permanece desconhecida.

Depressao com sintomas somaticos
ou Esclerose Multipla?

Ana Filipa Freitas!, Teresa P. Morais?, José Rosa®

1-Centro Hospitalar Psiquidtrico de Lisboa, Lisboa; 2-Servico de
Neurorradiologia, 3-Servi¢o de Neurologia, Centro Hospitalar
Lisboa Central

anafilipafreitas@chpl.min-saude.pt

Introducdo: A Esclerose Multipla (EM) é uma doenca in-
flamatoéria progressiva crénica que afecta o SNC, constituindo
uma importante causa de disfuncdo no adulto jovem. Co-mor-
bilidades psiquidatricas sdo muito frequentes nesta populagdao
e parecem estar relacionadas com alteracdes fisiopatolégicas
da propria doenca. As manifestacoes psiquidtricas mais fre-
quentemente encontradas sao: depressao (50%), ansiedade
(14-41%) e sintomatologia psicética (2-3%). Ainda que rara-
mente, estas poderao constituir manifestagdes iniciais da EM.
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Caso clinico: Doente do género masculino, 29 anos, seguido
em consulta pelo Médico de Familia por sindrome depressivo
com meses de evolucdo, medicado com escitalopram 10mg/
dia. Recorreu ao Servico de Urgéncia de Psiquiatria por agra-
vamento do humor deprimido, acompanhado de cefaleias, de-
sequilibrio da marcha e visdo turva com inicio dois dias antes,
queixas estas que o doente atribuia a deterioracdo do seu es-
tado de animo. A observacao destacava-se humor deprimido,
nistagmo inesgotavel no plano horizontal, mais acentuado na
dextroversdo e instabilidade na marcha em linha, sem outros
défices neuroldgicos ou alteracoes psicopatoldgicas de relevo.
A RMN revelou multiplas lesdes da substdncia branca supra e
infratentorial e pequenas lesoes medulares cervicais e dorsais,
compativeis com doenca desmielinizante do SNC. O estudo
analitico de autoimunidade e serologias infeciosas foi negativo.
Durante o internamento realizou 5 dias de metilprednisolona
1g endovenosa, com melhoria do quadro.

Conclusao: O caso clinico apresentado pretende salientar
que manifestagdes psiquiatricas poderdo constituir uma ma-
nifestacdo de doenca neurolégica, principalmente quando
se trata de um quadro clinico atipico ou em associacdo com
sinais neuroldgicos focais, sendo nestes casos fundamental a
realiza¢do do exame neurolégico. O diagnéstico tardio nestes
doentes atrasa a instituicao de terapéutica, agravando conse-
quentemente o prognoéstico.

Nevrites 6pticas recorrentes
associadas a anticorpos anti-NMDAR

Cristiana Silva!, Filipa Dourado Sotero!, Rui Barreto', Ana
Patricia Antunes'?, Filipa Falcao!, Luisa Albuquerque’??
1-Servigo de Neurologia, Departamento de Neurociéncias e
Saiade Mental, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa
Norte; 2-Faculdade de Medicina da Universidade de Lisboa,
Lisboa; 3-Instituto de Medicina Molecular, Lisboa
cristianafhsilva@gmail.com

Introducdo: A nevrite 6ptica pode ter uma etiologia infla-
matoria ou infeciosa, sendo frequentemente desmielinizante
e associada a Esclerose Multipla. Epis6dios recorrentes de ne-
vrite 6ptica e/ou apresentacdo bilateral sdo mais sugestivas de
doencas do espectro da neuromielite 6ptica.

Caso clinico: Doente do sexo feminino de 30 anos, raga
negra, apresentou em 2007 amaurose do olho direito e redu-
¢ao marcada da acuidade visual do olho esquerdo. LCR sem
alteracoes, estudo de autoimunidade e serologias negativas.
Determinacao isolada de ECA aumentada, TAC térax normal.
Fez reposicao de acido félico por determinagao baixa e corti-
coterapia com recupera¢do da acuidade visual. Em maio de
2015 perda de visdo unilateral OE repetindo-se os exames sem
alteracoes, incluindo pesquisa de anticorpos anti-aquaporina
4. Recuperacdo completa ap6s pulso de metilprednisolona.
Em julho de 2017 refere dor retro ocular a esquerda com agra-
vamento com os movimentos oculares, diminui¢ao da acuida-
de visual do olho esquerdo e fotofobia. Ao exame neurolégico
apresentava reflexo fotomotor direto esquerdo e consensual
direito diminuidos e acuidade visual do olho esquerdo 0,5/10,
sem outras alteragdes. RM CE com espessamento do nervo e
hipersinal em T2/FLAIR com reforco de sinal p6s gadolineo;
LCR com 7,8 células, linf6citos. Pesquisa no soro e no LCR de
anticorpos anti-aquaporina e anti-MOG negativos, mas anti-
corpos anti-NMDAR positivos (titulo 1/100) em duas determi-
nacoes temporalmente distintas. A doente cumpriu 5 dias de
pulso de metilprednisolona com melhoria clinica, tendo sido
proposto manter corticoterapia que recusou.

Conclusdo: A presenca de anticorpos anti-NMDAR tem
sido reportada em doentes com nevrites 6pticas, habitual-
mente associada a outros sintomas neurolégicos tipicos da
encefalite anti-NMDAR. Estd ainda descrita a associagao entre
esta patologia e casos de neuromielite 6ptica com presenca
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de anticorpos anti-aquaporina. Pensamos ser este o primeiro
caso na literatura de nevrites dpticas recorrentes isoladas as-
sociadas a presenca de anticorpos anti-NMDAR.

Doentes com Esclerose Miltipla
Recidiva-Remitente: adesdo ao Rebif com
a utilizacdo do dispositivo auto-injetor
electronico Rebismart

Odete Rodrigues!, Madalena Fantasia?, Catarina Tereso®, Ana
Macedo*

1-Hospital da Senhora da Oliveira, Guimaraes EPE, Guimaraes;
2-Centro Hospitalar Universitdrio do Algarve, EPE, Faro; 3-Hospital
do Espirito Santo de Evora EPE, Evora; 4-Keypoint Consultoria
Cientifica, Algés

odetecris-menil@hotmail.com; amacedo@grupokeypoint.pt

Introducio: A Esclerose Multipla (EM) é uma doenca cré-
nica, inflamatdria e degenerativa do SNC. Atualmente os trata-
mentos tém como objetivo reduzir a sua progressao, prevenir a
ocorréncia de surtos e controlar os sintomas associados. Neste
contexto, torna-se essencial avaliar a efetividade de cada farma-
co, tendo especial atencdo a adesdo dos doentes ao tratamento.

Objetivos: Este estudo tem como objetivo principal avaliar
a taxa de adesao ao Rebif administrado com RebiSmart, em
doentes com EMRR, apds 24 meses de tratamento.

Metodologia: O estudo foi efetuado retrospetivamente
tendo por base os registos da base de dados do RebiSmart e
a informacao disponivel no processo do doente, visando ava-
liar a taxa de adesdo dos doentes ao tratamento e identificar
fatores relacionados com a adesdo. Foram incluidos doentes
de 3 hospitais portugueses, tendo sido obtido consentimento
informado de todos os participantes. Foi efetuada a andlise de
adesdo aos 6, 12, 24 e 36 meses de terapéutica e respetivos in-
tervalos de confianga a 95%. A associacao com outras variaveis
foi avaliada através do teste de qui-quadrado, assumindo-se
uma significancia de 0,05. Considerou-se adesdao sempre que
o doente tenha cumprido 85% ou mais das inje¢des preconi-
zadas no periodo em andlise.

Resultados: Foram incluidos no estudo 113 doentes. A ade-
s30 ao Rebif, aos 24 meses foi de 84,6%, tendo-se verificado que
59,3% de doentes apresentaram uma adesao superior a 97,5%.

A andlise ao longo do tempo de tratamento mostrou va-
lores médios de adesdao de 95,8%, 94,6%, 93,6% e 91,9% aos
6, 12, 24 e 36 meses. A Unica varidvel que mostrou ter relacao
significativa com o nivel de adesao foi o género (maior adesao
no género masculino).

Conclusdes: Os resultados demonstraram uma elevada
adesdo ao tratamento Rebif, que se mantém durante um tem-
po prolongado.

Sindrome oito e meio como
manifestacdo de Neuro-behcet

Bruna Meira!, Marco Fernandes!, Pedro Arede?, André Caetano!,
Jodo Costa? Ana Sofia Correia®?®

1-Servigo de Neurologia, 2-Servigo de Oftalmologia, Hospital Egas
Moniz, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental; 3-CEDOC - Nova
Medical School, Universidade Nova de Lisboa
bmeira.rmm@gmail.com; neurologia@chlo.min-saude.pt

Introducéo: A doenca de Behcet é um disttrbio inflamat6-
rio multissistémico de causa desconhecida. A sindrome oito-
-e-meio caracteriza-se pela combinacao da sindrome um-e-
-meio (parésia do olhar horizontal conjugado e oftalmoplegia
internuclear) com parésia facial do tipo periférico ipsilateral.
Embora rara, permite a localiza¢do anatémica precisa ao nivel
inferior do tegmento pontico ipsilateral. A etiologia é habitu-
almente vascular ou desmielinizante.
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Caso Clinico: Homem, 26 anos, com histdria de aftose oral
recorrente. Admitido por quadro de instalagao aguda de assi-
metria facial e visdo dupla horizontal associado a pico febril.
Objectivamente apurou-se parésia do olhar conjugado para
a direita, limitacdo da adugdo do olho direito com nistagmo
horizontal na abducao, parésia facial periférica direita com
sinal de Bell, hipoactsia direita e ligeira hemi-ataxia direita.
A RM-CE mostrou lesdao tumefactiva na transicao bulbo-pro-
tuberancial mediana direita e peddnculo cerebeloso médio
direito, com hipersinal nas sequéncias T2 e FLAIR, sem restri-
cao a difusdao e com captacao de contraste na area lesional. O
estudo de LCR revelou um perfil inflamatério com pleocitose
(400 células/pl com predominio de polimorfonucleares), hi-
perproteinorraquia ligeira (59 mg/dL) e glicorrdquia normal.
Nos dias seguintes, o doente apresentou febre, recorréncia de
dlceras orais e genitais e aumento dos parametros inflamat6-
rios sanguineos. A avaliacdo oftalmoldgica revelou sinais de
vitrite de predominio direito e vasculite retiniana periférica. O
diagnéstico de Doenga de Behget com envolvimento do SNC
foi assumido (de acordo com “The International Criteria for
Behcet’s Disease”) e iniciou-se corticoterapia e ciclos mensais
de ciclofosfamida com melhoria do quadro.

Conclusdo: Embora a afeccao do SNC ocorra raramente na do-
enca de Behcet, quando tal sucede existe uma predilec¢ao pelo en-
volvimento do tronco cerebral. O caso apresentado salienta a sin-
drome oito-e-meio como manifestacao clinica de neuro-Behcet e,
sendo uma doenga potencialmente tratavel, ilustra a importancia
do diagndstico e tratamento precoces desta doenga.

Resultados do tratamento com
Fingolimod numa série hospitalar

Mariana Santos, Rita Martins, Lia Leitao, Helena Cardoso,
Raquel Cunha, Vasco Salgado

Servico de Neurologia, Hospital Prof. Doutor Fernando Fonseca,
EPE, Amadora

marianagsantos2010@gmail.com

Introducio: O Fingolimod é um modulador do recetor da
esfingosina 1-fosfato indicado no tratamento da Esclerose
Muiltipla Surto-Remissdo (EMSR) agressiva ou ap6s faléncia
de tratamento de 12 linha.

Objetivos: Avaliar a eficdcia e seguranca do Fingolimod na
prética clinica habitual.

Metodologia: Estudo observacional retrospetivo que incluiu
os doentes com EMSR tratados no nosso centro (2011/2016)
durante pelo menos 1 ano. Avaliou-se a taxa anualizada de sur-
tos (TAS) nos 2 anos anteriores e durante o tratamento, incapa-
cidade segundo o EDSS, dados imagiolégicos e efeitos adversos.
A andlise estatistica foi feita com recurso ao SPSS20®.

Resultados: Incluiram-se 29 doentes, 75.9% (N=22) do sexo
feminino, com idade média=36.3 anos e duragdao média de doen-
¢a=76.7 meses no inicio do farmaco. A prescricao de Fingolimod
ocorreu em 75.9% (N=22) por ineficacia de terapéutica de primeira
linha, em 20.7% (N=6) por intolerancia aos farmacos de primeira
linha existentes a data, em 6.9% (N=2) doentes naives em rapida
evolucdo e em 3.4% (N=1) ap6s retirada do natalizumab. Durante
uma média de 52.5 meses de tratamento, verificou-se uma redu-
¢ao da TAS de 81.0% (1.25 vs 0.24, p<0.001), com 58.6% de doentes
sem surtos. Nao houve alteracdo significativa do EDSS (media-
na=2.0 no inicio e durante o periodo de tratamento), nem progres-
sao confirmada da incapacidade em nenhum doente, nomeada-
mente no Unico caso de retirada do natalizumab. A diminuigao
da TAS manteve-se nos restantes grupos relacionados com o mo-
tivo de inicio do Fingolimod. Na RM-CE do 1° ano de tratamen-
to, 73.7% (N=14) e 84.2% (N=16) nao tinham novas lesdoes em T2
ou captantes, respetivamente. Dois doentes (6.9%) suspenderam
permanentemente o firmaco, ambos por ineficacia. Registaram-
-se efeitos adversos em 10.3% (N=3), nenhum considerado grave.

Conclusdes: O Fingolimod constituiu um tratamento efi-
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caz na reducdo da taxa anualizada de surtos e estabilizacao
do EDSS na nossa amostra, sem problemas significativos de
seguranga ou tolerabilidade.

Linfoma primario do sistema nervoso
central em doentes imunocompetentes: a
idade como importante factor de risco numa
doenca rara

Vanessa Carvalho!, Joana Ricardo Reis?, Sara Franca', Jodo
Massano'?, Catarina Cruto’

1-Servico de Neurologia, ULS Matosinhos/ Hospital Pedro Hispano,
Matosinhos; 2-Servigo de Medicina Interna, Centro Hospitalar do
Baixo Vouga, Aveiro; 3-Departamento de Neurociéncias e Satide
Mental, Faculdade de Medicina da Universidade do Porto
fvs.carvalho@gmail.com

Introducio: os linfomas primarios do sistema nervoso cen-
tral (LPSNC) s@o uma neoplasia rara (1% dos linfomas e 3% das
neoplasias intracranianas primdrias), restrita ao cérebro, lepto-
meninges, medula espinal ou olho. Embora a sua incidéncia no
passado tenha aumentado pela associacao a infeccao VIH, o ad-
vento da terapéutica anti-retrovirica teve um profundo impacto
na sua epidemiologia. Estudos mais recentes tém demonstrado
um aumento da sua incidéncia em imunocompetentes, parti-
cularmente em doentes com mais de 65 anos.

Métodos: série clinica de 4 doentes com LPSNC, diagnos-
ticados no nosso Hospital entre Agosto de 2016 e Setembro de
2017; revisao adicional da literatura.

Resultados: todos os doentes eram imunocompetentes e
com idade superior a 70 anos, com preponderancia feminina
(75%). As apresentagdes mais frequentes foram a deterioragao
cognitiva e défices focais; apenas uma doente apresentou cri-
ses epilépticas. Imagiologicamente as lesdes eram periventri-
culares, com captacdo de contraste, restri¢ao a difusao, e em
dois casos multifocais. Uma doente tinha antecedentes de
patologia autoimune; metade apresentava atingimento ocu-
lar prévio ao diagndstico (uveite posterior e intermédia). O
tempo médio até ao diagnostico foi 2,5 meses e em todos os
casos a biépsia demonstrou um linfoma de células B. Trés dos
doentes faleceram, e a sobrevivéncia média foi 7,3 meses apds
o inicio dos sintomas e 4,6 meses ap6s o inicio do tratamento.

Conclusoes: Ainda nao € claro o motivo da maior incidén-
cia nesta faixa etdria. Os nossos achados vao de encontro ao
previamente reportado na literatura, com excep¢do de maior
incidéncia de uveite na nossa série. Uma uveite intermédia ou
posterior crénica que se apresenta no idoso merece vigilancia
e evoca a possibilidade de LPSNC. Esta é uma doenca rara, de
diagnostico por vezes dificil, tornando-se necessario aumen-
tar os esforcos de investigagao clinica no sentido de tentar me-
lhorar a eficacia das intervencgoes terapéuticas.

Leucemia mieloide crénica a
mimetizar um guadro de hipertensao
intracraniana idiopatica

Mariana Branco', Augusto Ferreira?, Susana Pereira?, iris Maia®
1-Servico de Neurologia - Centro Hospitalar de Entre o Douro e
Vouga, Santa Maria da Feira; 2-Servico de Neurologia, 3-Servigo
de Pediatria - Instituto Portugués de Oncologia do Porto
mariana_c_branco@hotmail.com

Introducdo: A hipertensao intracraniana idiopdtica ocorre
predominantemente em mulheres jovens e com excesso pon-
deral. Os mecanismos fisiopatolégicos envolvidos sdo a dimi-
nuic¢do do fluxo de LCR através das granulac¢des aracnéides ou
a obstru¢do da drenagem venosa cerebral. A ocorréncia de hi-
pertensao intracraniana na leucemia mieloide crénica (LMC)
tem sido raramente reportada.

Caso clinico: Jovem de 17 anos, do sexo feminino, com quei-
xas de hipovisdao no olho esquerdo, edema da papila a esquer-
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da e RM cranio-encefdlica que nao evidenciou alteracoes. Trés
meses depois mantinha as queixas visuais e o edema da papila
tornou-se bilateral, com ingurgitamento venoso e tortuosida-
de vascular generalizada bilateral, acompanhado por manchas
de Roth. O restante exame objetivo era normal. Realizou estu-
do analitico que revelou anemia (6.8 mg/dL), leucocitose (456
000/mm3) e trombocitose (626000/mma3), tendo sido interna-
da com o diagnéstico de LMC. Foi efectuada uma segunda RM,
que revelou aspectos sugestivos de hipertensdo intracraniana
idiopatica. Foi também realizada puncao lombar, cuja pressao
de abertura do LCR foi 30cm H20; o estudo citoquimico foi
normal e aimunofenotipagem nao revelou células leucémicas.
Atualmente encontra-se medicada com imatinib e acetazo-
lamida, com normalizacdo da contagem de células brancas e
plaquetas e sem recorréncias das queixas visuais.

Conclusdo: Os achados clinicos e imagioldgicos de hi-
pertensdo intracraniana idiopdtica numa mulher jovem nem
sempre traduzem uma entidade benigna. No presente caso,
supde-se que a hiperviscosidade do sangue tenha resultado
numa reabsorcao insatisfatéria do LCR, desencadeando o au-
mento da pressdo intracraniana.

Sindrome de Collet-Sicard devido a
Schwannoma do X nervo craniano

Francisco Bernardo', Angela Abreu’, Daniela Garcez?, Marta
Gifao? Sara Machado!, Elsa Parreira!, Pedro Montalvao*, Amélia
Nogueira Pinto'

1-Servigo Neurologia, 2-Servico Otorrinolaringologia, Hospital
Professor Doutor Fernando Fonseca, Amadora; 3-Servico Neurologia,
4-Servico Otorrinolaringologia, Instituto Portugués Oncologia, Lisboa
francisco.m.bernardo@gmail.com

Introducd@o: A Sindrome de Collet-Sicard é uma entidade
clinica incomum definida como paralisia unilateral dos nervos
cranianos glossofaringeo, vago, acessorio e hipoglosso. Ocorre
frequentemente em associacao com lesdes da base do cranio que
afetem o foramen jugular e o canal hipoglosso, podendo ser de
causa tumoral, traumadtica, vascular ou inflamatdria/infeciosa.

Caso Clinico: Homem, 60 anos, com antecedentes pesso-
ais de HTA, enxaqueca sem aura e maldria. Recorreu ao SU por
quadro clinico progressivo de disfonia e disfagia com trés me-
ses de evolugdo. Na avaliacdo neuroldgica evidenciou-se eleva-
¢do assimétrica do palato (menor a esquerda), atrofia da hemi-
lingua esquerda e protusdo da lingua com desvio homolateral;
reflexo faringeo esquerdo diminuido; elevacao assimétrica dos
ombros e rotacao cefélica com contracao assimétrica dos mus-
culos esternocleidomastoideus. Sem outras alteracoes na ava-
liacdo dos restantes nervos cranianos nem alteracdes de vias
longas. A nasofibroscopia revelou queda do velum e da base da
lingua a esquerda, paralisia da corda vocal esquerda e estase de
secrecoes. ATC e RM do pescoco evidenciaram lesao fusiforme
centrada ao espaco parafaringeo retroestiloideu esquerdo com
inicio superiormente na base do cranio, ao nivel do canal hipo-
glosso e foramen jugular, e extensdo inferior em relacdo com
as estruturas vasculares cervicais. Apresentava limites bem
definidos, com realce ap6s administracido de contraste. A ele-
tromiografia evidenciou achados eletrofisioldgicos compativeis
com lesdo dos nervos XI e XII esquerdos em fase hiperaguda.
O doente foi submetido a cervicotomia exploradora com abor-
dagem do espaco parafaringeo esquerdo, com excisdo da lesao
tumoral. O diagnéstico histopatoldgico foi schwannoma do X
nervo craniano. O doente realizou tratamento adicional com
radioterapia, mantendo-se clinicamente sobreponivel.

Conclusdes: A Sindrome de Collet-Sicard pode ser uma
manifestacdo de diversas patologias, sendo o exame objetivo
e a avaliacdo imagioldgica fundamentais no diagnéstico. Na
patologia tumoral, a excisdo cirtrgica, quando possivel, é o
tratamento de eleicao.
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Meduloblastoma associado a
Neurofibromatose tipo 2 em doente
pediatrico

Francisco Bernardo!, Rita Martins!, Ana Castro Caldas?, Sofia
Nunes*, Rafael Roque*?, Liicia Roque®, José Pimentel*?

1-Servico Neurologia, Hospital Prof. Doutor Fernando

Fonseca, Amadora; 2-Servico Neurologia, 4-Laboratério de
Neuropatologia, Servigo Neurologia, Hospital Santa Maria, Centro
Hospitalar Lisboa Norte, Lisboa; 3-Unidade de Neuro-Oncologia
Pedidtrica, Servigo Pediatria, 5-Unidade de Investigacao de
Patobiologia Molecular, Instituto Portugués de Oncologia, Lisboa
francisco.m.bernardo@gmail.com

Introducéo: A Neurofibromatose tipo 2 (NF2) é uma sin-
drome autossémica dominante com incidéncia de 1/25000,
associando-se frequentemente a tumores do SNC benignos e
de crescimento lento, nomeadamente schwannomas vestibu-
lares, meningiomas e ependimomas. O meduloblastoma é um
tumor agressivo da fossa posterior, representando cerca de
10% dos tumores cerebrais em idade pedidtrica. Uma possivel
associa¢ao entre meduloblastoma e NF2 foi recentemente su-
gerida num caso clinico descrito na literatura.

Caso clinico: Doente do sexo feminino, 10 anos de idade,
com diagn6stico clinico de NF2 caracterizada por schwanno-
ma vestibular bilateral, schwannoma do VII nervo craniano
direito, meningioma do nervo ético esquerdo e schwannoma
C4-C5. Estavel do ponto de vista neurolégico até final de 2016,
altura em que iniciou quadro clinico progressivo de diminui-
¢do da forca muscular do membro superior direito, agrava-
mento da parésia facial direita e ataxia da marcha. Realizou
RM-CE que evidenciou, além das lesdes ocupando espaco
conhecidas, hidrocefalia obstrutiva ativa causada por uma
nova lesdo expansiva com 2,7x2,7x2,9cm de maiores eixos.
Era infratentorial, hipointensa em T1, tinha restricao a difu-
sdo e intenso realce homogéneo apds gadolineo, parecendo
ser extra-axial, tendo sido colocada a hipdtese diagnéstica de
meningioma. A doente foi submetida a craniotomia subocci-
pital mediana e resse¢do total do tumor, sem intercorréncias.
O estudo histopatoldgico da peca operatéria demonstrou
neoplasia embriondria constituida por pequenos ntcleos
ovalados ou poliédricos, com escasso citoplasma, formando
raras rosetas de Homer-Wright. Existia imunopositividade
para sinaptofisina, neurofilamentos, NeuN e beta-catenina
(marcacdo citoplasmadtica), estabelecendo-se o diagndstico
de meduloblastoma cléssico, histologicamente definido. A
doente realizou posteriormente radioterapia e quimioterapia
dirigidas, estando clinicamente estdvel 8 meses ap0s cirurgia.

Conclusdo: Este é o segundo caso descrito de meduloblas-
toma numa doente com NF2, alertando-se para o facto de po-
der existir uma associacdo entre a NF2 e este tipo de tumor
agressivo, o que poderd ter implica¢des diagnosticas, terapéu-
ticas e progndsticas importantes.

Encefalopatia como efeito
neurotéxico ao Dasatinib

Inés Antunes Cunha!, Ana Inés Martins', André Ribeiro?, Beatriz
Santiago!

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Hematologia, Centro
Hospitalar e Universitario de Coimbra

ines.antcunha@gmail.com

Introducéo: Na ultima década, os inibidores da tirosina
cinase, nomeadamente o Dasatinib, vieram revolucionar o
tratamento da Leucemia Mieldide Crénica (LMC). Existem
poucos casos reportados na literatura de complicacdes neuro-
l6gicas associadas ao Dasatinib, correspondendo, maioritaria-
mente, a polineuropatia e cefaleias. Descrevemos um caso de
encefalopatia com relagdo provavel com o uso de Dasatinib,
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um possivel efeito adverso muito raro a ter em consideracgao
aquando da utilizag@o desta nova arma terapéutica.

Caso Clinico: Homem 79 anos, com antecedentes de LMC
sob Dasatinib desde ha 18 meses desenvolveu, ao longo de 6
semanas, um quadro de agravamento progressivo de apatia,
lentificagdo psicomotora e incapacidade de marcha. Ao exa-
me neurolégico apresentava defeito de atencdo, desorienta-
¢do, lentificacdo psicomotora e discretas mioclonias. O estudo
analitico realizado (que incluiu serologias, amoniémia, auto-
-imunidade, marcadores tumorais, bem como citoquimico,
seroldgico e células neoplasicas do LCR) foi normal. A inves-
tigacdo imagiolégica com TC e RM cranioencefdlicas ndo re-
velaram alteracoes de relevo. Realizou também electroence-
falograma (EEG) que identificou um padrao de encefalopatia
difusa de tipo metabdlico (grau 2/3). Considerando a hip6tese
de iatrogenia, optou-se pela suspensdao de Dasatinib, verifi-
cando-se franca melhoria do quadro. Em substituicao, iniciou
hidroxiureia. Posteriormente, retomou Dasatinib (decisdao do
doente e hematologista assistente), desenvolvendo quadro
semelhante 2 meses ap6s o inicio do farmaco. Repetiu o estu-
do etioldgico, incluindo estudo imagiolégico e andlise de LCR
que nao revelou alteracdes. Foi submetido a novo EEG, com-
pativel com encefalopatia. Perante a relacao temporal entre a
clinica e a toma do farmaco, optou-se pela suspensao definiti-
va de Dasatinib, substituido pelo Bosutinib, encontrando-se o
doente estavel desde entao.

Conclusao: Perante um quadro de encefalopatia sem etio-
logia infecciosa, inflamatoria, neoplasica ou estrutural identi-
ficada, a hip6tese iatrogénica deverd ser considerada. O caso
descrito sugere uma possivel relacdo causal entre a toma de
Dasatinib e o desenvolvimento de um quadro encefalopatico,
sendo o primeiro caso na literatura a propd-lo.

Mielopatia associada a
guimioterapia intratecal

Inés Antunes Cunha!, Joana Jesus Ribeiro', Ana Isabel
Crisostomo?, Beatriz Santiago’

1-Servigo de Neurologia, 2-Servico de Hematologia, Centro
Hospitalar e Universitdrio de Coimbra
ines.antcunha@gmail.com

Introduc@o: A quimioterapia intratecal estd indicada na
profilaxia e/ou tratamento de neoplasias hematolégicas com
invasdo do sistema nervoso central (SNC), especialmente na
leucemia linfobléstica aguda (LLA). As complicagdes neuro-
légicas sao uma fonte de morbilidade e mortalidade nestes
doentes, sendo a paraparésia flacida ascendente, associada
ao tratamento intratecal com metotrexato (MTX) e citarabina
(Ara-C), uma condi¢@o raramente descrita.

Caso Clinico: Homem de 60 anos com LLA pr6-B, com 6
anos de evolugdo, com controlo da doenca ap6és alotransplan-
te ha 5 anos. Foi diagnosticada recidiva isolada do SNC hé 4
meses, pelo que iniciou o primeiro ciclo de QT intratecal com
MTX, Ara-C e Hiper-CVAD (ciclofosfamida, vincristina, doxo-
rubicina, dexametasona), com resposta. Apds o segundo ciclo,
inicia quadro de paraparésia ascendente, progressiva, sinais
piramidais, nivel sensitivo em D6-D7 e retencdo urindria. O
estudo analitico foi normal, incluindo citoquimico do LCR,
pesquisa de blastos, imunofenotipagem e bandas oligoclo-
nais. Os potenciais evocados somatossensitivos mostraram
auséncia de resposta cortical por estimulacao do nervo tibial
bilateralmente. A RM do neuroeixo nao revelou alteracoes de
sinal a nivel medular, mostrando uma lipomatose endocana-
lar longitudinalmente extensa, com maior expressao posterior
entre D6 e D9, sendo a imagem de controlo apds 2 semanas
sobreponivel. Pela suspeita de neurotoxicidade, optou-se pela
suspensdo da citarabina e, considerando a relacdo com a li-
pomatose, foram evitadas altas doses de corticoide. Tendo em
conta a possibilidade de um mecanismo inflamatorio/des-
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mielinizante, realizou tratamento com imunoglobulina endo-
venosa (0,4 mg/kg/dia, 5 dias) e de 3/3 semanas, verificando-
-se estabilizacdo do quadro neuroldgico e melhoria gradual
desde entdo.

Conclusdo: As complicagdes neurolégicas em contexto de
doenca oncoldgica demonstram a dificuldade de um diagnoés-
tico diferencial minucioso, ndo s6 porque a tolerancia a um
regime de quimoterapia intratecal ndo exclui a hipétese de
iatrogeneidade, como podem mimetizar um envolvimento do
SNC pela prépria doenca.

Sindrome SMART: uma
complicacdo tardia e nem sempre
reversivel da radioterapia

Raquel Rocha!, Miguel Baptista?, Filipe Correia’

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, Hospital
Pedro Hispano, Unidade Local de Satide de Matosinhos
raquelrocha6418@gmail.com

Introducdo: A sindrome SMART (stroke like migraine at-
tacks after radiation) é uma complicacdo tardia e rara da ra-
dioterapia (RT) cerebral. Caracteriza-se por cefaleias hemicra-
nianas que antecedem sinais neurolégicos focais unilaterais
persistentes e em alguns casos associadas a crises epilépticas.
A fisiopatologia é desconhecida mas o aumento da taxa de so-
brevivéncia dos doentes submetidos a RT resultou no aumen-
to da frequéncia desta entidade.

Caso clinico: Doente de 60 anos com antecedente pessoal
de carcinoma pulmonar de pequenas células (hé 12 anos), sub-
metida a QT e RT local seguida de RT holocraneana profilati-
ca, que recorreu ao servigo de urgéncia por apresentar cefaleia
subaguda e afasia global. No dia seguinte desenvolveu hemi-
paresia direita grau 3/5 proporcional, sem evidéncia de lesdes
agudas ou lesdo ocupante de espaco na TC cerebral. Realiza-
do EEG que demonstrou disfuncdo cortical parieto-temporal
esquerda mas sem evidéncia de actividade epiléptica. Estudo
de LCR normal. Na primeira semana de internamento ocorreu
agravamento do estado de consciéncia, hemiplegia direita e
desenvolvimento de crises epilépticas focais e generalizadas
refractdrias ao tratamento antiepiléptico. Quatro semanas apés
admissao foi internada na unidade de cuidados intensivos para
inducao de sedagao profunda para controlo de crises. A RMN
cerebral apresentou alteragoes inespecificas mas compativeis
com SMART. Estudo de 14-3-3 no LCR fraco positivo. Um més
apos suspensao da sedacdo e reducao de antiepilépticos apre-
sentou evolugao clinica e imagiolégica favordvel com melhoria
do estado de consciéncia, da afasia e dos défices focais. Ao fim
de 5 meses, a doente apresenta discalculia, disgrafia, discreta
afasia motora e ligeira dificuldade na marcha.

Conclusao: De acordo com a literatura disponivel, a histo-
ria e evolucdo clinica sdo consistentes com o diagndstico de
sindrome SMART. Os autores pretendem assim alertar para o
reconhecimento desta sindrome em doentes submetidos a RT,
pela sua evolucdo geralmente benigna apesar do desafio diag-
nostico e terapéutico.

Complicacoes Tardias da
Radioterapia do Sistema Nervoso Central
num Doente Pediatrico

Daniela Garcez!, Jodao Passos!, Mariana Valente Fernandes!,
Mario Tavares?, Bravo Marques'

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Radiologia, Instituto
Portugués de Oncologia de Lisboa Francisco Gentil.
daniela-garcez@hotmail.com

Introducio: As complicacdes tardias da ratioterapia crania-
na sao relativamente comuns, em particular, nos casos de so-
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brevida aumentada, sendo a populacao pediatrica o grupo mais
suscetivel de as desenvolver no futuro. Estas podem abranger
desde tumores secundadrios, lesdes vasculares, leucoencefalo-
patia, disfuncao enddcrina, declinio cognitivo, entre outros.
Caso clinico: Apresentamos o caso de um homem que foi
diagnosticado com tumor cerebeloso direito aos 13 anos, ten-
do sido submetido a cirurgia e a radioterapia focal. Aos 40 anos
desenvolveu um meningioma extra-axial direito no limite da
cavidade cirtrgica, posteriormente ressecado. Nos anos se-
guintes assistiu-se a uma deterioracao clinica progressiva com
disartria, hipoacusia e ataxia apendicular e da marcha, tendo-
-se documentado em exames de controlo a presenca de side-
rose superficial, multiplas micro-hemorragias e cavernomas
da regido posterior. Aos 53 anos foi-lhe diagnosticado glioblas-
toma cerebeloso direito. Durante o tratamento adjuvante com
temozolamida iniciou quadro ictal de afasia e agravamento da
marcha, tendo realizado uma RM cerebral com angio RM cerca
de duas semanas depois, que revelou uma nova lesdo parieto-
-occipital esquerda com restri¢ao a difusdo residual.
Conclusdo: Descrevemos um caso de um sobrevivente
oncoldgico pediatrico que desenvolve uma diversidade de
complicagdes tardias decorrentes do tratamento com radio-
terapia, nomeadamente meningioma, micro-hemorragias,
cavernomas, siderose superficial, glioblastoma e lesoes isqué-
micas, reforcando a noc¢ao de que se deve evitar a radioterapia
nos casos em que é expectavel uma sobrevida a longo prazo.

Paquimeningite Hipertréfica por
IgG4: desafio Diagnostico e Terapéutico

Carolina Soares!, Roberto Pestana-Silva?, Ricardo Soares-dos-
Reis!®, Maria José Rosas!?, Goreti Nadais', Paulo Linhares®*,
Andreia Costa'®

1-Servigo de Neurologia, 2-Servico de Anatomia Patoldgica,
3-Unidade de Doencas do Movimento, 4-Servico de
Neurocirurgia, Centro Hospitalar de Sao Joao, Porto;
5-Departamento de Neurociéncias Clinicas e Satide Mental da
Faculdade de Medicina da Universidade do Porto, Porto
carolina_soares_03@hotmail.com

Introducéo: A doenca relacionada com IgG4 é uma entida-
de autoimune sistémica, fibroinflamatéria. A paquimeningite
hipertréfica (PH-IgG4) pode ser uma forma de apresentagao.

Caso Clinico: Homem de 69 anos inicia quadro de cefaleias
sucedido por hipovisdo do olho direito. O estudo imagiol6gi-
co revela lesdao frontobasal com edema parenquimatoso ad-
jacente, associada a erosdo dssea frontoetmoidal e orbitaria.
Foi colocada a hipétese de lesao expansiva da base do crénio,
programando-se cirurgia e inicio de corticoterapia. Em RM de
reavaliacdo, verifica-se franca regressdo da lesdao, optando-se
por suspender corticoterapia para abordagem por bidpsia.
Observa-se nova deterioracao clinica e a RM revela agrava-
mento da lesdo. E realizada biopsia meningea que confirma
Paquimeningite Hipertréfica (PH), retomando corticoterapia.

O estudo autoimune (anti ANA, dsDNA, ANCA, ENA, FR),
serologias (TTPA/borrelia) e marcadores viricos foram nega-
tivos. Completou estudo com PSA, ECA e IgG4 séricas, anti-
-neuronais e HLAB5, que foram negativos; radiografia e TC
tordcicas sem alteracoes.

Por manter agravamento da acuidade visual do olho esquer-
do, é internado na neurologia para continuar estudo. O estudo
de liquor revela aumento da IgG, proteinorrdquia (1,35g/L),
bandas oligoclonais positivas no liquor/soro, ECA normal e
estudo infecioso negativo. A TC toraco-abdomino-pélvica apre-
senta espessamento esofdgico, com estudo ecoendoscépico
com bidpsia normal. O cintigdlio e a PET nao revelam altera-
coes valorizaveis. Inicia pulsos de corticoterapia endovenosa,
com regressao das cefaleias. Por persisténcia da hipovisao, ini-
ciou rituximab mantendo corticoterapia oral (1mg/Kg/dia). A
revisdo das laminas com estudo imuno-histoquimico, confirma
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PH-IgG4 (31 plasmdcitos-IgG4/campo grande ampliacdo). O
doente apresenta melhoria clinica com regressdo das cefaleias
e melhoria discreta e paulatina da acuidade visual.

Conclusdes: Este caso ilustra os desafios no diagndstico
diferencial da PH e a necessidade de uma discussao multidis-
ciplinar. O gold standard diagnéstico é a biépsia meningea,
mas a clinica, estudo imagioldgico e de liquor sdo ferramen-
tas fundamentais na orientacdo do diagnéstico, progndstico
e terapéutica.

Tumor glioneuronal formador de
rosetas de caracterizacdo atipica

Rita Martins!, Francisco Bernardo', Ana Castro Caldas?, Sofia
Nunes?, Licia Roque?, Rafael Roque®, José Pimentel®

1-Servigo de Neurologia, Hospital Prof. Doutor Fernando Fonseca;
2-Servigo de Neurologia, Hospital de Santa Maria, Centro
Hospitalar Lisboa Norte; 3-Servico de Pediatria, 4-Laboratério

de Citogenética, Centro de Investigacao em Patologia Molecular,
Instituto Portugués de Oncologia de Francisco Gentil, Lisboa;
5-Laboratério de Neuropatologia, Servico de Neurologia do
Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte
ritadossantosmartins@gmail.com

Introducé@o: O tumor glioneuronal formador de rosetas
(TGNR) constitui um subtipo raro de tumor glioneuronal mis-
to e de descricdo recente na literatura. Atinge maioritariamen-
te criancas e adultos jovens e apresenta localizacdo tipica no
quarto ventriculo. E caracterizado histologicamente por um
padrdo bifasico neurocitico com rosetas e glial astrocitério,
com indice de proliferacao Ki67 <3%. Apresenta bom prognos-
tico, correspondendo a grau I na classificagao WHO.

Caso clinico: Crianca de 7 anos, sexo feminino, admitida
por quadro de hipertensao intracraniana. RM-CE documentou
hidrocefalia obstrutiva por lesao difusa do III ventriculo com
extensao aos ventriculos laterais e proeminente reforco de sinal
leptomeningeo da base do cranio. Foi realizada biépsia endosco-
pica da lesao ventricular, cujo exame histolégico revelou tumor
constituido por padrdo bifdsico, de componente neurocitico
com rosetas de centro fortemente sinaptofisina imunorreactiva
e componente glial astrocitério, sem critérios de anaplasia. Indi-
ce proliferativo (Ki-67) de 20%. O estudo genético nao identifi-
cou mutacgoes dos genes IDH 1/2, BRAF ou promotor hTERT. A
andlise do grau de metilacdo do gene MGMT foi de 59%. Dado
o padrdo morfolégico tipico, foi admitido o diagnéstico histo-
légico de tumor glioneuronal formador de rosetas. Contudo,
salientam-se como caracteristicas o padrao imagiolégico atipico
de disseminacao leptomeningea, presenca de indice proliferati-
vo elevado e associacdo a metilacdo do gene MGMT, podendo
condicionar comportamento tumoral maligno. A doente iniciou
esquema duplo de quimioterapia (etoposido e carboplatina),
encontrando-se sob supervisdo clinica regular.

Conclusdo: Os tumores glioneuronais constituem uma en-
tidade heterogénea. Reportamos um caso de TGNR de carac-
teristicas atipicas que podem comportar um comportamento
maligno, contrastando com o carécter indolente classicamen-
te descrito.

Meningite a virus varicela-zoster
ou invasdo do sistema nervoso central por
leucemia linfocitica cronica: um desafio
diagnéstico e terapéutico
Andreia Fernandes, Soraia Vaz, Diana Melancia, Rita Almeida,
Isabel Henriques, Manuel Manita

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa Central
andreiarcfernandes@hotmail.com

Introducéo: A leucemia linfocitica crénica (LLC) € a leuce-
mia mais comum nos adultos. A invasdao do SNC (iSNC) é uma
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complicacdo rara, e a identificacdo de células leucémicas no
LCR néo € sinénimo de uma relacdo causal entre a leucemia e
os sintomas neurolégicos. Desta forma, o diagnéstico diferen-
cial com outras complica¢des neuroldgicas mais frequentes,
de entre as quais as infeciosas, pode ser desafiante.

Caso Clinico: Homem, 34 anos, com diagndstico de LLC
estadio IA hd 5 anos, sem terapéutica, e vasculite leucocito-
clasica desde hd 1 ano. Recorreu ao servico de urgéncia por
diplopia e parestesias nos membros inferiores com 10 dias
de evolugao. H4 cerca de 1 més referia episodio de cefaleia e
febre durante 4 dias seguido de aparecimento de lesdes cuta-
neas pruriginosas no dorso, membros inferiores e face. Ao
exame neuroldgico apresentava diplopia horizontal na levo-
versao do olhar, hipostesia dlgica nos membros inferiores até
araiz da coxa e rigidez da nuca. A RM-CE e Angio-RM cerebral
nao revelaram alteracdes. LCR com pleocitose mononuclear
(659/ul), hipoglicorrdquia (19mg/dl) e hiperproteinorrdquia
(198mg/dl) e citometria de fluxo (CF) com linfécitos B (LB)
monoclonais. Iniciou-se aciclovir e antibioterapia empirica.
O estudo etiolégico infecioso revelou PCR do virus varicela-
-zoster no LCR positiva. Admitiu-se meningite herpética e
medicou-se com aciclovir durante 21 dias. Por persisténcia
dos sintomas neuroldgicos, repetiu-se PL com aumento da
pleocitose, proteinorrdquia e LB monoclonais detetados na
CE Admitiu-se possibilidade de iSNC e instituiu-se programa
de quimioterapia endovenosa e intratecal, atualmente com
melhoria ap6s trés ciclos de tratamento.

Conclusoes: Neste caso os sintomas neurolégicos foram
inicialmente atribuidos ao quadro infecioso e a presenca de
LB monoclonais no LCR interpretada como parte do processo
inflamatério reativo. Contudo, a evolugao clinica e laborato-
rial fez-nos considerar a hip6tese de iSNC. A decisao de ini-
ciar quimioterapia em doente previamente assintomaético foi
igualmente desafiante.

Demeéncia rapidamente progressiva
em doente anti-Yo positivo

Daniela Pimenta Silva, Cristiana Silva, Pedro Alves, Ana Patricia
Antunes, Rui Barreto, Filipa Falcao, Luisa Albuquerque

Servico de Neurologia Geral, Hospital de Santa Maria, Centro
Hospitalar Lisboa Norte, Lisboa
daniela.p.silva@chln.min-saude.pt

Introduc@o: A sindrome paraneopldsica associada ao anticor-
po anti-Yo manifesta-se tipicamente por um quadro pancerebelo-
so subagudo. Comorbilidade psiquidtrica, como depressao, € fre-
quentemente encontrada mas nao alteragdes cognitivas severas.

Caso clinico: Mulher de 59 anos, iniciou quadro de apatia,
desinteresse pelas atividades de vida diaria e perda da inicia-
tiva. Posteriormente, desenvolveu desequilibrio da marcha
que se agravou em 4 meses até incapacidade total. A entrada,
ao exame neurolégico, apresentava um quadro disexecutivo
marcado, caracterizado por apatia, lentificacdo psicomotora,
defeito de atencao, de memdria de trabalho e visuoconstru-
tivo; apraxia ideomotora dos membros e oculomotora; dimi-
nuicdo da fluéncia verbal, perseveracao do discurso, palila-
lia e agrafia sem alexia; sinais primitivos presentes; quadro
cerebeloso com nistagmo downbeat, disartria atdxica, ataxia
apendicular e da marcha; e espasticidade do hemicorpo di-
reito. A RM-CE mostrava focos de hipersinal inespecificos na
substancia branca supratentorial e o EEG atividade lenta ge-
neralizada. O exame citoquimico do liquor, bem como o exa-
me bacterioldgico, a pesquisa de virus neurotrépicos, proteina
14-3-3 e o estudo genético PRNP foram negativos. TC corpo,
EDA, colonoscopia, ecografia pélvica, mamadria e tiroideia
sem evidéncia de neoplasia. A PET de corpo identificou duas
lesdes hipermetabdlicas em topografia géstrica e duodenal
sugestivas de malignidade, e um foco de captacao cerebeloso.
A pesquisa de anticorpos antineuronais documentou anti-Yo
positivo e anti-Ma2 positivo fraco. Cumpriu imunoterapias
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(metilprednisolona e IgEV), sem melhoria clinica.
Conclusdes: Estao presentes critérios definitivos para sindro-
me paraneopldsica (clinica e anti-Yo positivo), ainda sem neo-
plasia identificada (possivelmente digestiva e sob reavaliacao
clinica). Ao exame neurolégico, contudo, predomina o quadro
cognitivo disexecutivo. Admite-se que as alteracoes cognitivas
podem dever-se a disfuncao cerebelosa (hip6tese apoiada pela
PET) e respectivas conexdes cerebrais, ou podem atribuir-se a
um envolvimento mais extenso da encefalite paraneoplasica.

Uma Causa Rara de
Oftalmoparésia

Vera Espirito Santo', Ricardo Almendra’', Bruno Mesquita?,
Marisol Guerra?, Ricardo Taipa®, Manuel Melo-Pires®, Pedro
Guimaries*

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Hematologia, Centro
Hospitalar Trds-os-Montes e Alto Douro, Vila Real; 3-Unidade de
Neuropatologia, 4-Servico de Neurofisiologia, Centro Hospitalar
do Porto, Porto

verserluc@gmail.com

Introducdo: Num doente com alteracdes da motricidade
ocular é de considerar que podera dever-se a uma lesao no
seio cavernoso e/ou regido perisselar. Nesta topografia, apesar
da etiologia neoplésica nao ser incomum, é raro ser o local de
primeira manifestacao de linfomas.

Caso Clinico: Senhora de 68 anos, saudavel, recorreu ao ser-
vigo de urgéncia por diplopia horizontal com 15 dias de evolu-
¢do. Ao exame neuroldgico objetivou-se limitacdo da abdugao do
olho esquerdo, sem outros sinais de relevo. O estudo analitico e
aTC cerebral realizados nao apresentaram alteracgoes, tendo sido
requisitado estudo por RMN encefilica a efetuar em ambulat6-
rio. Sindromaticamente constatou-se agravamento progressivo
com evolugao para oftalmoparésia completa do olho esquerdo,
ptose e midriase homolateral, bem como atingimento contrala-
teral com limitacao na abducao do olho direito e disfuncao tri-
geminal esquerda com envolvimento do territério de V1 e V2. A
RMN encefdlica viria a revelar uma infiltracao difusa do clivus,
com extensdo a ambos 0s seios cavernosos e a vertente superior
do seio esfenoidal moldando a cisterna do ganglio de Gasser a
esquerda. Realizou TC toraco-abdomino-pélvico que nao evi-
denciou a presenca de outras lesdes neoplasicas. Foi realizada
biopsia da lesdo que revelou tratar-se de um linfoma B difuso de
grandes células. Fez posterior estadiamento da doenca hemato-
légica tendo-se identificado a presenca de novo de adenopatias
difusas e sinais de infiltracdo cardiaca, esplénica e vertebral. A
doente iniciou quimioterapia contudo acabaria por evoluir des-
favoravelmente falecendo devido a disfung¢ao multiorganica cer-
ca de 6 meses ap0s o inicio dos sintomas.

Conclusdo: Pretendemos com este particular caso ilustrar
uma rara apresentacao de um linfoma B difuso de grandes cé-
lulas, ao qual se acrescenta o envolvimento cardiaco também
este incomum.

"“Pinball" Intrusions: a new type
of saccadic intrusion in Spinocerebellar
Ataxia Type 3

Ana Margarida Novo', Cristina Duque!, Jodo Castelhano?3, Eric
Eggenberger?, Jodo Lemos'?, Cristina Janudrio'?®

1-Neurology Department, Coimbra University Hospital

Centre, Coimbra, Portugal; 2-Institute of Nuclear Sciences
Applied to Health/Institute for Biomedical Imaging and Life
Sciences, Coimbra, Portugal; 3-Faculty of Medicine, Coimbra
University, Coimbra, Portugal; 4-Department of Neurology &
Ophthalmology, Mayo Clinic, Jacksonville, Florida, USA
amfloresnovo@gmail.com

Introduction: Saccadic intrusions consist of involuntary
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saccades that interrupt fixation. These are frequently seen in
spinocerebellar ataxia type 3 (SCA3) patients, usually under
the form of square wave jerks (i.e., na intrusive saccade fol-
lowed by a return saccade), which are mostly conjugate be-
tween eyes. We present a patient with SCA3 with an unusual
disconjugate type of saccadic intrusion.

Clinical Case: A 45-year-old man with SCA3 and a 6-year
history of progressive ataxia and binocular horizontal diplopia
at far underwent quantitative ocular motor analysis. During
fixation, there were continuous monocular adducting single
saccadic pulses (i.e., an intrusive saccade, lacking a return sac-
cade), alternating between each eye (“pinball” intrusions), at a
rate of 55/minute, with a mean amplitude of 2.1°. These lacked
a temporally predictable pattern and showed no eye prefer-
ence. Additionally, there was convergent strabismus at dis-
tance (6 prism diopters), dissociated gaze-evoked nystagmus
stronger in the adducting eye, and “reversed” internuclear
ophthalmoplegia (i.e., relative slowing of abducting saccades
compared to adducting saccades).

Conclusions: “Pinball” intrusions have not been reported
in SCA3. A dysfunctional cerebellar vergence system promot-
ing progressive horizontal strabismus may precipitate an ad-
aptative reorganization of the central ocular motor network
(e.g., increased monocular input from paramedian pontine
reticular formation to the ocular motor nuclei, instead of nor-
mal symmetric binocular input), thus causing disconjugacy
of saccadic intrusions, voluntary saccades and fast saccadic
phases of gaze-evoked nystagmus. Pinball intrusions should
raise the possibility of SCA3, in patients with an undiagnosed
form of degenerative ataxia.

Variabilidade fenotipica em trés
irmaos com neurodegenerescéncia
associada a pantotenato-quinase

Inés Carvalho, Alvaro Machado, Gisela Carneiro, Carla Ferreira,
Joao Pereira, Margarida Rodrigues

Servico de Neurologia, Hospital de Braga, Braga
inesspac@hotmail.com

Introducio: A neurodegenerescéncia com acumulacao ce-
rebral de ferro (NBIA) engloba um grupo heterogéneo de do-
encas. Esta acumulac¢do anormal ocorre maioritariamente nos
ganglios da base, causando disfuncao extrapiramidal progres-
siva associada a defeito cognitivo. O subtipo mais frequente
associa-se a mutacdo, de heranga recessiva, no gene que codi-
fica a pantotenato-quinase (PKAN).

Casos clinicos: Duas mulheres e um homem, irmaos de uma
fratria de 10, com pais consanguineos de quarto grau, e idades
ao diagnostico de 41, 43 e 51 anos. Os trés iniciaram sintomas
apos a terceira década de vida, sendo disartria a primeira mani-
festacdo clinica em todos. Registou-se em todos uma evolugao
lentamente progredindo para disartria severa, distonia de pre-
dominio nos membros inferiores, parkinsonismo e alteracao da
marcha. Em dois, palilalia e taquilalia foram manifestacoes pro-
eminentes e o outro apresentou sinais de envolvimento do trato
corticoespinhal no decurso da doenga. Um deles desenvolveu
atividade delirante e alucinatéria e outro com sintomatologia
ansiosa associada. Dois tinham histéria de consumo abusivo de
dlcool. ARMN revelou hiperintensidade central dos globos péli-
dos rodeada de areas hipointensas em T2 e T2*, corresponden-
do ao sinal do “olho-de-tigre”. Em dois deles o estudo genético
demonstrou a presenca da mutacgao c.1211A>T (p.Asn404lle)
em homozigotia no gene PANK2. Um deles realizou estudo
neuropsicolégico que revelou disfungao executiva, compativel
com defeito cognitivo ligeiro ndao amnésico. Dois encontram-
-se sob terapéutica sintomdtica com anticolinérgicos e todos a
realizar terapia da fala e controlo dos sintomas psiquidtricos.

Discussao: Devido a heterogeneidade fenotipica observa-
da na PKAN, partilhamos o caso de 3 parentes com esta do-
enca. Este diagnostico deve ser considerado em doentes sin-
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tomadticos na terceira ou quarta décadas de vida, associada a
histéria familiar sugestiva, que se apresentem com sindromes
parkinsénicos atipicos. Quando existe suspeita clinica eleva-
da, o diagnéstico confirma-se com a imagem tipica da RMN e
com estudo genético. Nao existe tratamento especifico.

Encefalite anti-GAD: apresentacao
com movimentos coreo-distonicos e crises
eléctricas

Linda Azevedo Kauppila', Ana Catarina Franco', Tiago Teodoro%?,
Diana Aguiar de Sousa'**, Ana Rita Peralta'*®, Carla Bentes'*®,
Filipa Falcao!, Miguel Coelho'*®, Luisa Albuquerque'*®

1-Servico de Neurologia, Departamento de Neurociéncias e
Satde Mental, Hospital Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa
Norte, Lisboa; 2-St George’s University of London, London,
United Kingdom; 3-Instituto de Medicina Molecular de Lisboa,
Lisboa; 4-Faculdade de Medicina da Universidade de Lisboa,
Lisboa; 6-Unidade de Farmacologia Clinica, Instituto de Medicina
Molecular, Lisboa

Imkazevedo@gmail.com

Introducao: Os anticorpos anti-GAD foram previamente as-
sociados a encefalite limbica, diabetes tipo 1, sindrome Stiff-Per-
son (SPS), cerebelite e epilepsia refractdria. Reportamos um caso
de encefalite anti-GAD e apresentacdo com coreia e distonia.

Caso clinico: Mulher, 38 anos, com historia de 4 meses de
evolucao de movimentos involuntdrios da mao esquerda, alte-
racdo da articulacao verbal e desequilibrio da marcha. Obser-
vou-se nistagmo e “round the houses sign”, discinésia orofacial,
disartria, distonia cervical, movimentos coreo-disténicos do
membro superior esquerdo e ataxia da marcha ligeira. A RM-CE
documentou hiperintensidade temporal esquerda em T2. O titu-
lo anti-GAD foi positivo, sérico (1/3200) e no LCR (1/320). O EEG
demonstrou nove crises com projec¢ao temporal esquerda em 30
minutos de registo, que nao mostraram correlagdo temporal com
os movimentos involuntdrios nem com outras manifestacgoes cli-
nicas. A andlise Jerk-locked back average (JLBA) dos movimen-
tos faciais nao mostrou correlato cortical. A doente foi medicada
com valproato de sédio (1800 mg/dia) e metilprednisolona EV,
seguida de imunoglobulina. Houve melhoria do quadro clinico,
embora com persisténcia de ligeira discinésia orofacial e coreo-
-distonia da mao esquerda. Nao foram verificadas novas crises
eléctricas ou actividade epileptiforme interictal no EEG.

Conclusao: Este caso de encefalite anti-GAD apresentou-se
com coreo-distonia e crises temporais subclinicas. Sdo muito
raras as descri¢gdes de hipercinésias associadas a anticorpos
anti-GAD, exceptuando as associadas com SPS e encefalomie-
lite progressiva com rigidez e mioclénus (PERM). Neste caso, a
auséncia de um correlato cortical de coreo-distonia no JLBA e
a persisténcia das hipercinésias ap6s resolucao da actividade
epiléptica apoiam uma origem nao-epiléptica dos movimen-
tos involuntarios. A associagdo de envolvimento dos ganglios
da base com crises eléctricas subclinicas alarga o espectro das
doencas anti-GAD.

The atypical form of
neurodegeneration with brain iron
accumulation (NBIA) type I: a visual and
oculomotor study

Joana Jesus-Ribeiro!, Claudia Farinha? Margarida Amorim?,
Anabela Matos', Aldina Reis*, Joao Lemos’, Miguel Castelo-
Branco?, Cristina Janudrio!

1-Neurology Department, 2-Ophthalmology Department,
3-Otorhinolaryngology Department, Coimbra University Hospital
Centre, Coimbra; 4-Institute for Biomedical Imaging and Life
Sciences, Faculty of Medicine, University of Coimbra
joanajribeiro@gmail.com

Introduction: Neurodegeneration with brain iron accu-
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mulation (NBIA) type I can be divided into two subtypes, i.e.,
classical and atypical variant, the former showing earlier age
of onset and faster clinical progression. While retinal degen-
eration and oculomotor abnormalities suggestive of midbrain
degeneration have been documented in classical variant, vis-
ual and ocular motor studies in atypical variant are lacking.

Objectives: This work aimed to detail the afferent and effer-
ent visual function in patients with atypical form of NBIA-type I.

Methods: Patients with genetically confirmed NBIA-type
I, atypical variant (i.e., disease onset >14 years-old and mild
extrapiramidal impairment), underwent the following assess-
ment: best corrected visual acuity (BCVA), optical coherence
tomography (OCT), fundus autofluorescence (FAF), elec-
troretinography (ERG), visual evoked potentials (VEP) and
video-oculography (VOG) (i.e, ocular fixation, 20° gaze testing,
20° sinusoidal pursuit, 10-30° saccades and 20°/s optokinetic
nystagmus [OKN], head shaking- and mastoid vibration-in-
duced nystagmus test [HST; MVT], and vestibulo-ocular re-
sponses [VOR] at low, medium, and high frequencies).

Results: Seven patients with a mean BCVA of 0.12 + 0.14 log-
MAR were included. Only 2 patients showed structural evidence
of advanced retinopathy in OCT and FAE There were no cases of
optic atrophy. ERG data showed abnormal scotopic and/or pho-
topic responses in all patients. VEP were normal in 3 patients out
of 3. Ocular fixation was markedly unstable (e.g., increased rate of
saccadic pulses and square wave jerks) in 5 patients. Other ocular
motor disturbances included low gain pursuit (2), hypermetric
saccades (1), low gain OKN (2) horizontal nystagmus in MVT (4)
and reduced caloric and rotatory VOR responses (3). Saccade ve-
locity and HST were normal in all patients.

Conclusions: Functional retinal changes associated with
marked fixation instability may predate clinically detectable
anatomical retinal changes in patients with the atypical form
of NBIA.

Coreia generalizada hiperglicémica

Rita Rodrigues', Renata Silva', Marta Lopes!, Carolina Figueira?,
Mariana Leitdo Marques!'
1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Entre Douro e Vouga,
Santa Maria da Feira; 2-Servico de Imagem Médica - Neurorradiologia,
Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, Coimbra
arodrigues.rita@gmail.com

Introdugdo: A coreia hiperglicémica é uma complicacdo
rara da diabetes mellitus mal controlada cujo mecanismo fisio-
patolégico permanece desconhecido. A maioria dos casos des-
critos é de hemicoreia, embora possa ocorrer mais raramente
sob a forma de coreia generalizada. A caracteristica neurorra-
diol6gica mais frequentemente descrita é o hipersinal em T1
nos ganglios da base, sendo os achados em T2 muito varidveis.

Caso Clinico: Mulher de 85 anos com antecedentes de
hipertensao arterial, dislipidemia e diabetes mellitus tipo 2
ndo medicada. Admitida no Servi¢o de Urgéncia por quadro
de movimentos involuntarios com dois meses de evolucao e
agravamento progressivo. Inicialmente os movimentos invo-
luntérios eram apenas orofaciais, tornando-se gradualmente
mais exuberantes e estendendo-se aos quatro membros uma
semana antes da admissdo. Ao exame neuroldgico apresen-
tava uma coreia generalizada exuberante, de predominio di-
reito e orofacial, com cardcter distonico ocasional. O estudo
analitico revelou uma glicose sérica de 251 mg/dl e uma he-
moglobina glicada de 14,5%, sem outras alteracoes. Realizou
estudo alargado para exclusdo de outras causas de coreia, in-
cluindo estudo autoimune, marcadores tumorais, VDRL, VIH
e TC toraco-abdomino-pélvico, que se revelou normal. Iniciou
correcdo das glicemias com insulina subcutanea de agao rapi-
da e antidiabéticos orais, obtendo remissdo dos sintomas nas
primeiras 24 horas. Teve alta assintomdtica ao fim de 6 dias de
internamento. A RM cranio-encefélica, realizada trés meses

Novembro de 2017 | N.°2 | Volume 17



depois, revelou hipossinal marcado em T2 e T2*, simétrico e
difuso dos ganglios da base, em relacdo com depdsitos signifi-
cativos de substancias paramagnéticas. Atualmente mantém-
-se assintomatica, com um perfil glicémico bem controlado.

Conclusdes: A coreia hiperglicémica é geralmente reversi-
vel e tem um bom prognéstico se reconhecida e tratada atem-
padamente. Estao descritos apenas nove casos de coreia gene-
ralizada de causa hiperglicémica. Apresentamos um caso de
coreia generalizada com evolugao favoravel apds a correcao
glicémica, associado a achados neurorradiolégicos bilaterais
nos ganglios da base raramente descritos na literatura.

Coreia fantasma

Ana Castro Caldas***, Miguel Coelho'%%*

1-Servico de Neurologia, Departamento das Neurociéncias,
Hospital de Santa Maria, Lisboa, Portugal; 2-Laboratdrio de
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Universidade de Lisboa, Portugal; 3-Instituto de Medicina
Molecular, Lisboa, Portugal; 4-CNS - Campus Neurolégico Sénior,
Torres Vedras, Portugal
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Introducdo: O complexo fantasma representa um grupo de
sensacgdes que podem ocorrer apds qualquer amputacao e in-
clui dor fantasma, sensacoes fantasma e dor no coto. O feno-
meno fantasma tem sido extensamente estudado, no entanto,
o componente motor tem recebido menos atencao.

Caso Clinico: Homem de 67 anos referenciado a consulta
por movimentos involuntérios generalizados com inicio no
membro superior direito aos 65 anos. Apresentava movimentos
coreico-distonicos generalizados mais evidentes a direita. A in-
vestigacao etiolégica (funcao renal, hepdtica, tiroideia, metabo-
lismo do cobre e ferro, pesquisa de acantdcitos, VS e serologia
HIV) ndo documentou altera¢cdes. A RMN-CE mostrou depdsi-
tos ferromagnéticos na substancia nigra, nicleo subtalamico,
globo pdlido, putamen e nticleos caudado, pulvinar e rubro. Os
seguintes testes genéticos foram negativos: neuroferritinopatia,
PLA2GS6, doenca de Huntington, C90rf72 e SCA17. Por doenca
arterial periférica grave foi submetido a bypass femoro-popliteo
direito aos 66 anos, e 2 meses depois a amputacdo transfemoral
bilateral por isquémia critica do bypass. 4 semanas depois ini-
cia dor fantasma distal bilateral nos membros inferiores e uma
semana depois descreve percep¢do de movimentos coreicos
bilaterais nos dedos dos pés com padrao flutuante. Houve me-
lhoria ligeira com gabapentina e aumento do sulpiride. A dor
fantasma resolveu trés anos apds a amputac¢ao, mantendo co-
reia ligeira nos dedos amputados.

Conclusao: Reportamos o caso de um doente com um quadro
prévio de coreo-distonia generalizada que desenvolveu simulta-
neamente coreia e dor fantasma ap6s amputacao dos membros
inferiores. Outras caracteristicas comuns adicionais, como a lo-
calizacao distal e caracter flutuante, suportam a importancia dos
factores centrais na patogénese do fendmeno fantasma.

Telangiectasias cerebrais em
doente com Ataxia-Telangiectasia: da RM-
CE ao estudo anatomopatolégico

Francisco Antunes’, Inés Marques!, Miguel Grunho!, Ana
Calderé6n?, Ana Oliveira?, Joao Coimbra!

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Anatomia Patolégica,
Hospital Garcia de Orta; Almada
franciscoadantunes@gmail.com

Introduc@o: A Ataxia Telangiectasia (AT) é uma doenca ge-
nética autossémica recessiva causada por mutagdes no gene
ATM. Trata-se de uma doenca multissistémica, caracterizada
por um quadro progressivo de ataxia cerebelosa, telangiec-
tasias oculocutaneas e imunodeficiéncia, com infecgdes res-
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piratorias recorrentes e susceptibilidade para neoplasias. Em
fases avancadas da doenca surgem alteracoes imagioldgicas
cerebrais, cuja exacta natureza é ainda discutida. O tratamen-
to é sintomadtico, sendo as duas principais causas de morte as
infecgdes respiratorias e as neoplasias. Apresentamos o caso
de uma doente com AT, revelando a correlacao entre altera-
¢Oes imagioldgicas cerebrais e os achados na autépsia.

Caso Clinico: Doente do sexo feminino, 31 anos, com fen6-
tipo classico de AT, internada por quadro de hipertensao in-
tracraniana, sem alteragdes adicionais no exame neurolégico
para além das decorrentes da AT. A RM-CE revelou miltiplas
lesoes focais nodulares, com captacdo de gadolinio, associadas
a extenso edema e desvio da linha média (7mm). Admitiu-se a
hipétese de lesdo neoplésica e programou-se bidpsia cerebral,
inviabilizada pela evolugao clinica adversa, com agravamento
da prostracao e com sinais de compressao do tronco cerebral,
culminando no 6bito da doente. A autépsia revelou que as le-
soes nodulares correspondiam a telangiectasias.

Conclusoes: Aquando do diagnéstico, habitualmente nain-
fancia, a AT ndo apresenta alteracoes imagiol6gicas cerebrais.
Todavia, trabalhos mais recentes, com a inclusao de doentes
com mais de 20 anos, revelaram a existéncia de alteracoes em
RM, cuja natureza permanece controversa, colocando-se a
hipétese de corresponderem a micro-hemorragias, zonas de
gliose e edema relacionadas com telangiectasias cerebrais. O
presente caso permitiu o estudo anatomopatolégico destas
alteragdes imagioldgicas, raro na literatura, provando que
pelo menos algumas delas correspondem a telangiectasias
cerebrais. Em doentes com AT com vdrios anos de evolucdo o
diagnostico de lesdes cerebrais com efeito de massa deve in-
cluir, para além de neoplasias ou complicagdes infecciosas, a
presenca de telangiectasias.

Siderose superficial e avulsdo do
plexo braquial: uma rara relacao

Mariana Branco, José Mario Roriz

Servico de Neurologia - Centro Hospitalar de Entre o Douro e
Vouga, Santa Maria da Feira
mariana_c_branco@hotmail.com

Introducdo: A siderose superficial do sistema nervoso
central resulta de hemorragia subaracnoideia crénica ou in-
termitente, cuja etiologia é muitas vezes dificil de identificar.
Os traumatismos cervico-braquiais com avulsao do plexo bra-
quial constituem uma causa rara desta entidade.

Caso clinico: Homem de 62 anos, vitima de acidente de
viagao hé 40 anos atras, com consequente lesdo do plexo bra-
quial esquerdo. Recorreu ao Servigo de Urgéncia (SU) por de-
sequilibrio progressivo da marcha com cerca de uma semana
de evolucgao, sem clara lateraliza¢@o. Dois dias antes da vinda
ao SU tornou-se incapaz de deambular sem apoio. Sem outras
queixas acompanhantes. Ao exame neurolégico constatava-se
hipoacusia bilateral, discreta disartria, plegia e amiotrofia do
membro superior esquerdo (sequelares), dismetria na prova
dedo-nariz a direita e calcanhar-joelho bilateral e marcha de
padrao atdxico multidireccional, com base alargada. Foi estu-
dado com os seguintes exames complementares de diagnos-
tico: 1. RM cranio-encefélica, a mostrar siderose superficial
exuberante, com atingimento predominante do cerebelo e
canais auditivos internos; 2. RM cervical, a documentar volu-
mosos pseudomeningocelos na emergéncia das raizes de C7 e
D1 esquerdos, com aspectos de siderose na respectiva parede;
3. Cintigrafia com marcacdo de eritrdcitos, que nao detectou
hemorragia subaracnoideia activa de alto débito; 4. Audio-
metria, que confirmou hipoacusia bilateral. Foi submetido a
intervencdo cirdrgica para exclusdo dos pseudomeningocelos.
Tem vindo a recuperar gradualmente ao longo do tltimo ano,
encontrando-se ainda a fazer tratamentos de fisioterapia.

Conclusao: Na presenca de uma siderose superficial de-
vem ser investigados e valorizados antecedentes de traumatis-
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mo cervico-braquial, existindo nesse caso a possibilidade de
eliminar cirurgicamente a causa da hemorragia subaracnoi-
deia subjacente. No entanto, a presenca de depdsitos de ferro
pode continuar a induzir dano neuronal, pelo que a eficicia
da cirurgia na prevengao da progressao dos défices s6 pode ser
constatada ap6s um periodo prolongado de follow-up.

Hemicoreia/hemibalismo associado
a hiperglicemia nao-cetética: descricao de
uma série de 8 casos.

Eduardo Freitas?, Margarida Lopes?, José Aratjo? Ana

Sofia Pessoa®, Ana Filipa Santos?, Sofia Rocha?, Jodo Pinho?,
Margarida Rodrigues?, Jodo Cerqueira?, Elia Baeta'

1-Servico de Neurologia, Hospital de Santa Luzia, Viana do
Castelo; 2-Servico de Neurologia, Hospital de Braga; 3-Servico de
Medicina Interna, Hospital de Famalicao
eduardomffreitas@gmail.com

Introducdo: A hemicoreia/hemibalismo de inicio agudo/
sub-agudo é uma manifestacao rara de hiperglicemia nao-cet6-
tica. E mais frequente em mulheres de meia-idade e com histéria
conhecida de diabetes mellitus. Por vezes, no estudo de imagem
cerebral com TC pode observar-se hiperdensidade espontanea e
na RM pode ser observado hipersinal espontaneo em T1 do cor-
po estriado contralateral aos movimentos involuntarios. O trata-
mento consiste no controlo da glicemia e terapéutica sintomati-
ca podendo haver resolucao do quadro dentro de dias a meses.

Objectivo: Descricao dos doentes identificados com esta
entidade e seguidos na consulta nos dltimos 7 anos.

Métodos: Revisao retrospectiva dos processos dos 8 doen-
tes identificados com o diagndstico referido e realizacao de
estatistica descritiva.

Resultados: Foram identificados 8 doentes (5 mulheres: 3
homens) com hemicoreia/hemibalismo no contexto de hiper-
glicemia nao-ceténica. A mediana de idades foi de 80 anos (67
- 90). Sete casos manifestaram-se inicialmente como hemico-
reia e 1 como hemibalismo. Quatro doentes tinham Diabetes
Mellitus tipo 2 conhecida. A mediana de glicemia na admissdo
foi de 539 mg/dL (220 - 896) e de HbAlc de 15% (7.9 -17.3). Em
todos os doentes que realizaram RM (6) observou-se hipersinal
espontaneo no estriado contralateral na sequéncia T1. O trata-
mento realizado incidiu no controlo da glicemia (antidiabéticos
orais e insulinoterapia) e dos sintomas (haloperidol, benzodia-
zepinas, tetrabenazina e acido valpréico). Trés doentes manti-
veram movimentos residuais apesar do tratamento optimizado.

Discussao/Conclusdo: A hemicoreia/hemibalismo é uma
manifestacao aguda e pouco frequente de hiperglicemia nao
cetdtica. As caracteristicas dos doentes identificados sao hete-
rogéneas e relacionam-se com o mau controlo do perfil glicé-
mico. As alteracdes imagiolégicas podem ndo estar presentes,
o que nao exclui o diagnéstico. O controlo glicémico eficaz e
o tratamento sintomadtico na fase aguda permitem que estes
doentes habitualmente tenham um bom prognéstico, sendo
essencial um diagndstico e tratamento numa fase precoce.

Discinésias oromandibulares
e distonia generalizada de predominio
nocturno

Ana Castro Caldas?3, Patricia Pita Lobo***, Leonor Correia
Guedes'?*, Miguel Coelho'**

1-Servico de Neurologia, Departamento das Neurociéncias,
Hospital de Santa Maria, Lisboa, Portugal; 2-Servigo de
Neurologia, Hospital Fernando da Fonseca; 3-Laboratério de
Farmacologia Clinica e Terapéutica, Faculdade de Medicina,
Universidade de Lisboa, Portugal; 4-CNS - Campus Neurolégico
Sénior, Torres Vedras, Portugal

ana_palmela@msn.com

Introducdo: Hipercinésias com inicio na infancia tém um
diagnoéstico diferencial extenso. Os avancos genéticos e nas
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doencas metabdlicas e permitiu diagnosticar novas doencas
em casos previamente considerados como paralisia cerebral.

Caso Clinico: Mulher, 28 anos, consultada por movimen-
tos involuntdrios, disartria e perturbacdo da marcha. Tinha
histéria de atraso de aquisi¢ao da marcha e inicio, aos 6 anos,
de movimentos involuntdrios frequentes e generalizados de
agravamento progressivo, tipo disténico, paroxisticos no ini-
cio do sono, com duragdo de 30 segundos. Gravidez vigiada
e sem intercorréncias, APGAR de 8 aos 5 minutos e sem his-
téria familiar ou de consanguinidade. Foi admitido o diag-
nostico de paralisia cerebral disténica. Com o agravamento,
a distonia ocorria também durante o dia mas mantinha o
predominio nocturno e com a ansiedade. Houve melhoria
significativa com clonazepam e carbamazepina. Desenvol-
veu posteriormente disicnésias oromandibulares marcadas e
perda de marcha auténoma pelo agravamento da distonia. A
RMN-CE documentou ligeira ectasia dos sulcos corticais ce-
rebelosos. O estudo metabélico e os testes genéticos GLUT1-
-SD, ataxia episddica tipo 1, mutacao da tirosina hidroxilase
foram negativos. O teste para ADCY5 (c.1252C>T) foi positivo.
Em 2011 desenvolveu um quadro de estado de mal disténico
durante uma infeccao respiratoria, foi admitida nos cuidados
intensivos durante 10 dias com melhoria do quadro. Foi sub-
metida a cirurgia de estimulagao cerebral profunda (ECP) no
globo palido interno bilateral, com melhoria significativa da
distonia, reaquisi¢ao da marcha e maior autonomia, manten-
do as discinesias oromandibulares e agravamento com o sono.

Conclusao: Reportamos um caso de de ADCY5 caracterizado
por distonia generalizada com inicio na infancia, agravamento
nocturno e discinésias oromandibulares, . O estado de mal dist6-
nico ndo esta descrito nesta patologia, e pode melhorar significa-
tivamente apds ECP. A ADCY5 faz diagnéstico diferencial com a
paralisia cerebral, e deve ser considerarada nos casos de hiperci-
nésias oromandibulares com agravamento nocturno.

Dominios neurocognitivos da
Impulsividade na Doenca de Parkinson
(DP) e o impacto dos agonistas
dopaminérgicos

Mario Sousa', Nddia Candrio??, Fradique Moreira', Catarina
Duarte?*®, Miguel Castelo-Branco®**, Cristina Janudrio!
1-Departamento de Neurologia, Hospital Coimbra e Centro
Universitdrio, Coimbra, Portugal; 2-Laboratdrio de Neurociéncias
Visuais, Instituto de Imagem Biomédica em Ciéncias da Vida,
IBILI, 3-Instituto de Ciéncias Nucleares Aplicadas a Sadde,
ICNAS, 4-Laboratério de Bioestadistica e Informatica Médica,
IBILI, Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra,
Coimbra, Portugal.

mariolOsousa@hotmail.com

Introducio: A impulsividade na Doenca de Parkinson (DP)
é comum mesmo em doentes sem perturbacdo de controlo
de Impulsos. A impulsividade pode manifestar-se no dominio
cognitivo e motor (e neste manifestar-se de forma reativa ou
pré-ativa). Até ao momento nao existem estudos de avaliagao
simultanea dos varios dominios da impulsividade.

O objectivo do nosso trabalho foi investigar simultane-
amente os 3 principais dominios da impulsividade(reativo,
proé-ativo e cognitivo) em doentes com DP medicados, assim
como a interferéncia dos agonistas dopaminérgicos(AD).

Métodos: Doentes com DP foram comparados com um gru-
po de controlos sauddveis ajustados para aidade e escolaridade.
Todos os doentes com DP foram avaliados no estadio ON e sob
terapéutica de reposicao dopaminérgica(TRD) estavel pelo me-
nos durante 3 meses. Dados Demogréficos, score motor(MDS-
-UPDRS-III), cogni¢ao(MoCA), sintomas depressivos(BDI-II) e
apatia(AES) foram prospectivamente avaliados e excluidos os
doentes com défice cognitivo, apatia ou depressdo. Foram uti-
lizadas trés tarefas computadorizadas para avaliar a impulsivi-
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dade: 1)Go/NoGo(GNG), para avaliar o dominio reativo; 2)AX
Continuous Performance Task(AX-CPT), para avaliar os domi-
nios reativo e proativo; 3)Ballon Analogue Risk Taking(BART),
para estudar o dominio cognitivo.

Resultados: Foram incluidos 21 doentes com DP (11 medi-
cados com levodopa/carbidopa (PD-]) em monoterapia e 10
sob levodopa/carbidopa+agonista dopaminérgico(PD-1+da))
e 13 controlos saudaveis. Os doentes com DP cometeram um
maior nimero de comission errors(CE) na tarefa GNG quando
comparados com os controlos (p <0,025) e mais post punition
errors na tarefa BART (p <0,018). Os doentes com PD-l+da ob-
tiveram significativamente mais CE do que PD-I (p <0,040).
Para o AX-CPT, o grupo PD-l+da cometeu mais A cue errors do
que o grupo PD-1 (p <0,012).

Conclusao: Este estudo mostrou que os dominios reativo e
cognitivo da impulsividade parecem estar preferencialmente
afetados nos doentes sob TRD. Os agonistas dopaminérgicos
demonstraram ter um impacto negativo adicional, na impul-
sividade reativa e pré-ativa mas ndo no dominio cognitivo.

Doenca de Parkinson de inicio
subito: pode um evento de vida major
desencadear a Doenca de Parkinson?

Raquel Barbosa', Ana Castro Caldas®>*®°, Marcelo Mendonga!,
Joaquim Ferreira®>*°, Miguel Coelho*®
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Introducéo: A Doenca de Parkinson (DP) é caracterizada
por um inicio gradual e agravamento progressivo. Situacdes
de pressao (“stress”) fisico ou mental podem agravar tempo-
rariamente os sintomas da doencga, porém, existe pouca evi-
déncia sobre o papel de um evento de stress agudo major na
precipitacao das manifestacoes da DP.

Caso 1: Homem, 47 anos, saudavel, inicia subitamente du-
rante o funeral do pai tremor de repouso do membro inferior
esquerdo. Observado 8 meses depois, apresentava hipomi-
mia, tremor de repouso dos membros inferiores com com-
ponente reemergente, rigidez do membro superior direito e
bradicinesia dos membros superiores. RM-CE sem alteracoes
e DaT-SCAN® com hipocaptacao putaminal bilateral, mais
marcada a esquerda e ligeira no caudado direito. Estudo gené-
tico negativo para Parkin e LRRK2.

Caso 2: Homem, 35 anos, sauddvel, nas horas subsequen-
tes a um grave incéndio em casa inicia subitamente tremor
do membro superior esquerdo, discreto tremor do membro
inferior ipsilateral, cefédlico e dificuldade nas voltas na cama.
Observou-se tremor de repouso do membro superior esquerdo,
tremor postural dos membros superiores, rigidez do membro
superior direito e bradicinésia dos membros superiores. RM-CE
normal e DaTSCAN mostrou hipocaptacdo putaminal direita.

Caso 3: Mulher, 67 anos, iniciou tremor de repouso do
membro superior esquerdo de instalacao stbita apés o diag-
nostico de doenca neopldsica no marido. Observou-se hipo-
mimia, tremor de repouso do membro superior e inferior es-
querdos, rigidez e bradicinésia do membro superior esquerdo.
Realizou RM-CE com sequéncia T1-FSE que mostrou reducao
do normal hipersinal correspondente a neuromelanina na
substancia nigra bilateralmente.

Discussao: Os nossos casos sugerem que um evento de vida
major possa precipitar a manifestacdo de sintomas motores, so-
bretudo tremor, em doentes com DP prodrémica, por inducao
da perda adicional da funcao dos neurénios dopaminérgicos.
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Hemicoreia secundaria a
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anasofia.grodrigues@gmail.com

Introducéo: A hemicoreia secunddria a hiperglicémia
constitui um fenémeno pouco frequente, de etiologia ainda
ndo esclarecida, com vdrias hipéteses colocadas para a sua
explicacdo. Ocorre ap6s uma agressao ao circuito dos ganglios
da base, provocando o aparecimento dos movimentos invo-
luntdrios. De forma mais regular este fendmeno estd associada
a hiperglicemias na auséncia de corpos ceténicos. A imagem é
tipica, demonstrando, na ressonancia magnética (em T1), hi-
perintensidade estriatal, contralateral ao lado da hemicoreia.

Caso Clinico: Mulher, 34 anos, antecedentes de Diabetes
Mellitus tipo 2 e hipertensao arterial. Recorre ao Servico de
Urgéncia por movimentos involuntdrios, subagudos, com cer-
ca de 3 semanas de evolugao, inicialmente intermitentes, tipo
coreiformes, do membro superior esquerdo evoluindo para
hemicoreia esquerda praticamente persistente. Sem defeito
motor ou sensitivo. Tinha um internamento recente, semanas
antes, por alteracao do estado de consciéncia, no qual tinham
sido registados valores de glicemia superior a 400 mg/dl, com
HbA1lc 8,8%. Na admissao destacava-se hiperglicemia (>200)
e parametros inflamatérios aumentados; TC-CE com lesdo
putaminal direita de etiologia a esclarecer; EEG sem atividade
epileptiforme; RM-CE com lesao putaminal direita compativel
com encefalopatia em contexto de hiperglicemia ndo cetética.
Com o controlo glicémico durante o internamento e medica-
¢ao com neurolépticos, verificou-se melhoria da frequéncia e
amplitude dos movimentos involuntérios.

Conclusdo: A fisiopatologia de hemicoreia secunddria a hi-
perglicemia é incerta. Entre as vérias hip6teses, parece haver
interrupcao da transmissao GABAérgica; a deplecao do GABA
levaria a auséncia do estimulo inibitério, com consequente
aumento excitatorio do cortex motor e aparecimento de mo-
vimentos involuntdrios, fornecendo assim a hipétese atual-
mente mais aceite. Os autores revém a literatura e discutem
aspetos do diagnéstico diferencial, terapéutica e prognéstico.

Sindrome da Pessoa Rigida: o
primado da clinica

Ana Luisa Sousa!, Gongalo Ca¢@o', Mdrcio Cardoso?, Jodo
Chaves', José Barros', Joana Damasio!

1-Servigo de Neurologia, Departamento de Neurociéncias,
2-Servico de Neurofisiologia, Departamento de Neurociéncias,
Hospital de Santo Anténio, Centro Hospitalar do Porto
luisacmsousa@gmail.com

Introducio: A sindrome da pessoa rigida (SPR) foi definida
em 1956, por Moersch e Woltmann, como “Stiff-man syndro-
me” e posteriormente como “Stiff-person syndrome”. A SPR é
uma doenca rara caraterizada por rigidez muscular progressi-
va e espasmos dos musculos axiais, por vezes associada a per-
turbagdes auto-imunes e neoplasias.

Objetivos: Caracterizacao dos doentes com SPR seguidos
no Hospital de Santo Anténio do Centro Hospitalar do Porto.

Métodos: Identificacdo retrospetiva dos doentes, de 2004-
2016, através de trés fontes: c6digo 333.91 da International
Classification Diseases-9, pedidos de anticorpos anti-GAD ou
anti-anfifisina e pesquisa de palavras-chave como “stiff” nas
requisicoes de eletromiogramas.

Resultados: Foram sinalizados 381 doentes, sendo ime-
diatamente excluidos 372 insuspeitos. Em nove foi colocada
a hipétese de SPR, confirmada em trés (duas mulheres negras
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e um homem). A idade de inicio foi entre 43 e 72 anos. A pri-
meira manifestacao foi a perturbacdo da marcha secundaria
a rigidez (2 casos) e os espasmos musculares (1 caso). Todos
evoluiram para hipertonia axial e apendicular, espasmos des-
pertados pelo som ou pelo movimento e marcha dependente.
O eletromiograma revelou atividade muscular continua num
caso. Uma doente apresentava anticorpos anti-GAD65, um
tinha anticorpos anti-anfifisina (viria a diagnosticar-se um
cancro do pulmao de pequenas células) e uma doente era se-
ronegativa. Duas doentes foram tratadas com imunoglobulina
humana intravenosa (IgG) e corticoterapia (uma); o terceiro
foi submetido a corticoterapia, cirurgia tordcica e quimiote-
rapia. As doentes tratadas com IgG apresentaram melhoria da
SPR; uma desenvolveu uma sindrome cerebelosa aos 8 meses.
O terceiro doente apresentou melhoria neurolégica apés o
tratamento, falecendo por progressao do cancro.

Conclusdes: Nao é seguro que a metodologia usada tenha
permitido identificar todos os casos de SPR. A apresentacao
sindromdtica e a resposta a terapéutica permitiram sustentar
o diagnéstico, mesmo nos casos em que ndo foi documentada
atividade muscular continua ou nao foram identificados anti-
corpos anti-GAD/anti-anfifisina.

Distonia facial do OFF isolada em
doente com Doenca de Parkinson de inicio
precoce

Ana Castro Caldas*%*, Joaquim José Ferreira'>>*

1-Servico de Neurologia, Departamento das Neurociéncias,
Hospital de Santa Maria, Lisboa, Portugal; 2-Laboratério de
Farmacologia Clinica e Terapéutica, Faculdade de Medicina,
Universidade de Lisboa, Portugal; 3-Instituto de Medicina
Molecular, Lisboa, Portugal; 4-CNS - Campus Neurol6gico Sénior,
Torres Vedras, Portugal

ana_palmela@msn.com

Introducéo: A distonia é frequente na doenca de Parkin-
son, ocorrendo em cerca de 30% dos doentes tratados com
levodopa. Sao incluidos a distonia do off, wearing off, disto-
nia bifésica e de pico de dose. A distonia do off ocorre durante
concentracgoes plasmaticas de levodopa e é tipicamente carac-
terizada por envolvimento doloroso dos membros inferiores.

Caso Clinico: Mulher de 31 anos foi observada em consulta
de doencas do movimento por tremor de repouso do membro
superior esquerdo com progressao para o lado contralateral
no ano seguinte. O exame neuroldgico revelou tremor de re-
pouso bilateral assimétrico mais pronunciado do lado esquer-
do com bradicinesia associada. O DATscan® documentou de-
plecao dopaminérgica, o diagnéstico de doenca de Parkinson
de inicio precoce foi feito e iniciou terapéutica com ropinirol.
Aos 39 anos desenvolveu fenémeno de wearing off e a levo-
dopa foi iniciada. Aos 45 anos iniciou acinésia matinal com
distonia dolorosa do off de ambos os pés e iniciou levodopa
de libertacdo prolongada com melhoria significativa. Dois
anos depois apresenta episddios de contracdo disténica isola-
da ndo dolorosa da face caracterizada por dificuldade marca-
da na abertura dos olhos com envolvimento mais ligeiro dos
musculos masseterino e platisma, com maior envolvimento
do lado direito. Estes episddios ocorrem no inicio da manha
com resolucao completa 15 minutos apés administracao de
levodopa. Rotigotina foi introduzida com melhoria moderada.

Discussao: A distribui¢do topogréfica é considerada im-
portante na classificacdo das discinésias induzidas pela le-
vodopa. O envolvimento facial é frequente nas discinésias
bifésicas e de pico de dose. No entanto, a distonia facial do
off é muito rara e foi reportada em contexto de discinésias ge-
neralizadas ou multifocais. Tanto quanto sabemos este caso
descreve a primeira distonia facial do off isolada.
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Polineuropatia como primeira
manifestacao neurolégica da
Neurossarcoidose

Manuel Machado, José Rosa, Pedro Bras, Ana Romeiro, Manuel
Manita

Centro Hospitalar Lisboa Central, Lisboa
manuelsmachado@gmail.com

Introducao: O espectro clinico da Neurossarcoidose é amplo,
de acordo com aregiao do SN afectada, sendo o envolvimento do
SNP raro (4-17%). Os doentes sem o diagnéstico prévio de Sar-
coidose constituem um desafio clinico, quer pela necessidade de
confirmacao histolégica para o diagnostico definitivo, quer pela
necessidade de exclusdo de outras patologias mimetizadoras, o
que pode levar ao atraso na decisao de iniciar o tratamento.

Caso Clinico: Homem, 71 anos, com histéria prévia de lesao
cutanea na perna direita de etiologia desconhecida, internado por
desequilibrio na marcha progressivo com 2 meses de evolugao.

No exame neurolégico salientava-se: hipostesia dlgica, hi-
popalestesia e alteracdo da sensibilidade postural e arreflexia
dos membros inferiores e Romberg positivo.

Para investigacao etiol6gica realizou: RM cranio-encefélica
e cervico-dorsal que nao revelaram alteracdes. O EMG docu-
mentou polineuropatia sensitivo-motora, de predominio axo-
nal, com discretos sinais de desmieliniza¢do primdria, com
compromisso predominante dos nervos dos MI de gravidade
severa. O nivel sérico da ECA encontrava-se aumentado (96)
e o estudo citoquimico do LCR revelou pleocitose monocitica
(48 /ul), hiperproteinorraquia (191.7 mg/dL), normoglicorra-
quia (56 mg/dL) e titulos positivos de Ac anti-Borrelia IgM no
soro e liquor (método ELISA). A TC toraco-abdomino-pélvica
nao identificou massas nem adenomegélias.

Por suspeita de Neuroborreliose, iniciou Ceftriaxone, que
cumpriu durante 19 dias, sem melhoria clinica, tendo esta hi-
potese sido excluida posteriormente por estudos confirmato-
rios (método Imunoblot).

Ap6s acesso ao resultado histolégico de bidpsia da prévia
lesdo cutanea, realizada noutra instituicao hospitalar, verifi-
cou-se que essa era compativel com o diagnéstico de sarcoi-
dose cutanea.

Admitiu-se o diagnéstico de possivel Neurossarcoidose.
Iniciou corticoterapia, observando-se uma melhoria progres-
siva do seu estado neurolégico.

Discussao: Pelo raro envolvimento do SNP, auséncia de ma-
nifestacdes sistémicas extra-neuroldgicas, a excepcdo de um
ligeiro aumento sérico da ECA, este caso salienta o desafio que
o diagnéstico da Neurossarcoidose impoe na préctica clinica.

A identificagao de marcadores séricos que impossibili-
taram a exclusdo de outras potenciais etiologias (Doenca de
Lyme), e o conhecimento tardio e retrospectivo da histologia
de manifestacoes cutdneas de Sarcoidose contribuiram tam-
bém para o atraso do diagndstico e inicio de corticoterapia.

Histiocitose de Erdheim-Chester -
um desafio diagnéstico

Elisabete Rodrigues'?, Diana Melancia?, Andreia Fernandes?,
Vanessa Vieira®*, Joaquim Calado®, Manuel Manita?

1-Servico de Neurologia do Centro Hospitalar do Funchal,
Madeira; 2-Servico de Neurologia, Hospital de Santo Ant6nio dos
Capuchos, Centro Hospitalar de Lisboa Central (CHLC), Lisboa;
3-Servico de Medicina Interna, Hospital de Santo Espirito da Ilha
Terceira, Acores; 4-Servico de Nefrologia, Hospital Curry Cabral,
Centro Hospitalar de Lisboa Central (CHLC), Lisboa
lilia902000@yahoo.es

Introducao: A doenca de Erdheim-Chester(DEC) é uma

forma rara de histiocitose de células nao-Langerhans, com
proliferagao clonal das células da linhagem macré6fago-mast6-
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cito. O envolvimento osteoesqulético é considerado patogno-
monico, podendo manter-se como doenca focal ou envolver
multiplos 6rgdos e sistemas, muitas vezes fatal. Em 51% dos
casos hd envolvimento do SNC - factor de mau prognéstico.

Caso clinico: Mulher, 66 anos. Quadro progressivo de ataxia
da marcha e disartria desde os 58 anos. Em 2014, apresentava
disartria, voz escandida, marcha ataxica de base alargada; RM-
-CE apresentava imagem sugestiva de hemangioma intra-orbi-
tario direito. Outros exames complementares (ECs) para estudo
das ataxias progressivas sem alteracdoes.Nos anos seguintes,
evolucdo progressiva do quadro cerebeloso e agravamento
franco do estado geral — astenia, insuficiéncia renal crénica,
multiplas intercorréncias infecciosas, e atrofia muscular mar-
cada, com confinamento ao leito. Destaca-se ecocardiograma
transtoracico com espessamento da parede da aorta tordcica e
TC térax com opacificagcdes em vidro despolido bilaterais. Em
2017, internamento por declinio da fungdo renal e agravamento
doquadro neurolégico — desorientacdo, hipotonia generalizada,
tetraparésia assimétrica, tremor cerebeloso, ataxia axial e apen-
dicular marcadas, reflexos osteotendinosos vivos patoldgicos,
Babinski bilateral, alteracdo dos movimentos oculares, disar-
tria, hipofonia e disfagia. Por tumefaccao da tibia direita, reali-
zou radiografia dos ossos longos, mostrando lesoes osteoescle-
réticas dispersas. Restantes ECs revelaram diabetes insipidus,
espessamento das cdpsulas renais, atrofia renal bilateral (RM
abdominal); RM-CE mostrava massas orbitarias intra-cénicas
bilateralmente esupra-tentoriais, hipersinal em T2/FLAIR do
mesencéfalo, protuberéncia e cerebelo, atrofia cerebral e cere-
belosa difusas e alteracdes da substancia branca periventricu-
lares. Fez-se bidpsia das fascias renais, com exame histopato-
légico compativel com DEC. Iniciou interferdo alfa e aguarda
pesquisa de mutacdo BRAE

Conclusdo: Trata-se de uma doencga rara, com um curso
varidvel. O atingimento do SNC pode preceder as alteragdes
osteoesqueléticas clédssicas, tornando o diagnostico desafian-
te e complexo. Sugere-se a inclusdo desta entidade no estudo
das causas raras de ataxia progressiva.

Leucodistrofia associada a
mutacdo do gene POLR3B

Sofia Figueiredo', Carolina Soares?, Mafalda Sampaio®, Maria
José Rosas**

1-Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar Vila Nova de Gaia/
Espinho; 2-Servico de Neurologia, 3-Servico de Pediatria, Centro
Hospitalar Sao Joao; 4-Unidade de doengas do Movimento,
Hospital Sao Joao

sofia.b.figueiredo@gmail.com

Introducéo: A leucodistrofia associada a mutagdes dos
genes POLR3 caracteriza-se por um padrao tipico de hipo-
mieliniza¢do cerebral em RM e uma variada constelagdo de
manifestagdes com inicio nos primeiros anos de vida. Apre-
sentamos o caso de uma criang¢a com sindrome ataxica-espas-
tica cujo estudo etiolégico permitiu enquadrar o seu quadro
clinico neste tipo de leucodistrofias hipomielinizantes.

Caso Clinico: 9 anos, sexo masculino. Sem antecedentes
familiares relevantes. Sem complicac¢des associadas ao parto
ou crises perinatais. Seguido por Neuropediatria desde 2 anos
por atraso global do desenvolvimento psico-motor. A erupgao
do primeiro dente ocorreu pelos 22 meses. Aos 4 anos apresen-
tava marcha atdxica e tremor de intencdo incapacitante dos
membros e tronco. Progrediu com agravamento do quadro,
distonia dos pés, miopia e cataratas. Sem resposta clinica ao
clonazepam, topiramato, zonisamida, propranolol e risperido-
na. Pelos 9 anos apresentava baixa estatura, vocabuldrio parco,
movimentos oculares conjugados incompletos, com nistagmo,
marcado tremor de intengao apendicular e cefélico, ataxia da
marcha, distonia em inversao e rotacao interna dos pés. RM ce-
rebral aos 5 anos evidenciou sinais de hipomielinizacao supra-
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tentorial difusa e envolvendo a substancia branca dos hemisfé-
rios cerebelosos e pedinculos cerebelosos médios e superiores.
O estudo metabdlico ndo revelou alteracbes com potencial
etioldgico. Pelo aparecimento tardio do primeiro dente foi pe-
dido estudo dos genes POLR3 que revelou mutagao em hetero-
zigotia dupla do gene a POLR3B. Aos 9 anos iniciou levodopa
com resposta significativa da distonia e discreta do tremor.

Conclusao: Nos individuos com inicio precoce do quadro
descrito, o curso deste tipo de leucodistrofias parece invaria-
velmente progressivo, com limitagdo marcada da autonomia.
A a sua abordagem deve centrar-se na preven¢ao de compli-
cacgoes e melhoria da qualidade de vida dos individuos afecta-
dos. Neste caso, para além da levodopa, deixamos em aberto a
opcao da cirurgia de estimulacao cerebral profunda pelo seu
potencial efeito no tremor de intencao.

Doenca de Creutzfeldt-Jakob
esporadica provavel com teste second
generation real-time quaking-induced
conversion (RT-QuIC) positivo

Catarina Damas, Cristina Rosado Coelho, Anabela Valadas, Rui
Guerreiro, Cristina Semedo

Centro Hospitalar de Settbal

cndamas@gmail.com

Introducdo: O diagnéstico definitivo da doenga de Creut-
zfeld-Jakob (CJD) é um desafio, com o método gold standard o
exame histopatolégico do tecido cerebral, sempre dificil de obter.

Caso clinico: Mulher, 46 anos, enfermeira com varias mis-
soes em Africa, com doenga de Whipple diagnosticada e tratada
em 2014. Admitida em S.U. em Abril/2017 por queixas de hu-
mor deprimido, hd 1 més, fadiga e lentificagao de movimentos
no hemicorpo esquerdo com 10 dias de evolugao. No exame
neurolégico apresentava facies triste, sinais cerebelosos (voz
escandida, ataxia apendicular e da marcha), extrapiramidais
(blefarospasmo, bradicinesia esquerda, tremor) e erros pro-
prioceptivos a esquerda. Nesta avaliagdo sem défices cognitivos
evidentes. Re-iniciou tratamento para doenca de Whipple por
hipétese de recidiva, mas a investigacdo complementar foi ne-
gativa para a pesquisa de Tropheryma whipplei no LCR e tecido
duodenal. Negativos também os anticorpos antineuronais no
liquor. Clinicamente, foi observado um agravamento neurol6-
gico rapidamente progressivo, com inicio de crises epilépticas
de frequéncia crescente e refratdrias ao tratamento instituido.
Um més apoés o internamento, foi admitida na U.C.I. por es-
tado de mal epiléptico refratario. Os EEG revelaram PLEDs no
hemisfério direito e tardiamente padrao peri6édico com ondas
abruptas (PSWCs). A RM-CE inicial mostrou ligeira restri¢ao a
difusdo cortical frontal direita e hiperintensidade em DWI no
caudado direito, com agravamento nos exames posteriores, in-
cluindo caudado e lenticular bilaterais. A proteina 14-3-3 foi po-
sitiva no LCR. O teste genético revelou polimorfismo Met/Met
do codao 129 e excluiu eventuais mutagdes do gene PRNP. Apos
falecimento da doente a familia nao autorizou autépsia, sendo
o teste RT-QulC no liquor positivo.

Conclusdes: O caso relatado, com contexto epidemiol6-
gico complexo e apresentacdo clinica atipica para CJD espo-
radica (sCJD), pretende demonstrar a importancia de reunir
o conjunto de testes de diagndstico disponiveis ante mortem
que possibilitam uma maior certeza diagnéstica de sCJD, in-
cluindo o mais recente RT-QuIC.
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Tics funcionais com incongruéncia
da marcha

Ricardo Varela, Rui Aratjo, Joana Ribeiro, S6nia Batista, Ana
Morgadinho, Cristina Januério

Servico de Neurologia do Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra

ricardoathayde@gmail.com

Introducéo: Os tics funcionais (TF) constituem uma for-
ma de apresentacao rara de doenca do movimento funcional
(DME). Os TF podem ser de dificil diagnéstico dada a a sua se-
melhancas com os tics organicos. Adicionalmente, a variabili-
dade habitualmente utilizada na distin¢ao destes transtornos
é frequentemente observada nos tics organicos.

A distingdo entre os dois baseia-se em caracteristicas clinicas
como idade de inicio, alteracdes premonitérias, capacidade de
supressdo e outras. A incongruéncia da marcha tem sido indicada
como uma pista clinica no diagndstico desta afec¢ao funcional.

Caso Clinico: Doente do sexo feminino, de 32 anos, com
antecedente de distirbio de ansiedade, que desenvolve qua-
dro stbito de movimentos involuntédrios dos membros supe-
riores em relacao temporal com conflito familiar. Sem outro
desencadeante. Sem histéria pessoal ou familiar de tics.

Descric¢ao dos tics como involuntérios e ndo acompanhados
de sensacdo premonitéria ou urgéncia. Identificados estigmas
de indiferenca relativa em relacdo a gravidade do quadro.

Objectivados movimentos imprevisiveis, mas estereotipa-
dos e complexos compativeis com tics em associacao a postu-
ras disténicas das maos e dedos. A marcha apresentava uma
oscilagao franca da linha média paradoxalmente equilibrada e
acompanhada de movimentos coreiformes e abalos miocl6ni-
cos. O restante exame neurolégico era normal.

Nao foram solicitados quaisquer exames complementares.
Foi explicada a natureza funcional dos movimentos a paciente
e foi efectuada terapéutica oral com benzodiazepina. Os mo-
vimentos involuntarios desvaneceram apds alguns minutos.
Orientada para seguimento ambulatério em Psiquiatria. Até a
data os tics nao recidivaram.

Conclusdes :0s TF sdo raramente reportados enquanto
manifestacdo de DME Eles sdo de dificil distin¢do dos tics or-
ganicos, pois podem ser igualmente imprevisiveis, variados
e suprimiveis em certa escala. As alteracoes da marcha neste
contexto constituem uma pista clinica valiosa.

Faléncia auténomica pura: um
diagnéstico de exclusao.

Mariana Rocha, Henrique Costa
Servi¢o de Neurologia, Centro Hospitalar de Vila Nova de Gaia/Espinho
mariana.ag.rocha@gmail.com

Introducdo: A patologia do sistema nervoso auténomo
(SNA) tem manifestacoes clinicas multiplas e um diagndstico
diferencial extenso, nomeadamente doencas neurodegenera-
tivas primadrias ou patologia sistémica que atinja o SNA.

Caso clinico: Homem de 62 anos, com histéria de hipoidro-
se de longa data, iniciou hd 11 anos quadro de disfuncao eréctil,
investigado em Urologia e com mad resposta a terapéutica ins-
tituida. Passado 6 anos apresenta episodios de lipotimia e sin-
copes com o ortostatismo, que condicionaram internamento
para investigacdo etiolégica, sendo documentada hipotensdo
ortostatica grave e excluidas causas cardiacas e endocrinoldgi-
cas. Ha cerca de 1 ano iniciou queixas sugestivas de perturba-
¢do do sono REM e alteragdes urindrias. O exame neurolégico
é normal mas ha marcada hipotensao ortostatica (TA e FC su-
pinas: 143/99mmHg e 75bpm; TA e FC em ortostatismo aos 3:
89/61mmHg e 87bpm). Realizou RM cranio-encefdlica, ECN
e DaTScan que foram normais. A cintigrafia cardiaca mostra
disfuncao significativa da inervacdo simpatica cardiaca. Foram
instituidas medidas terapéuticas nao farmacoldgicas e poste-
riormente fludrocortisona com melhoria clinica.

Conclusao: Apresentamos um caso daquilo que parece
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tratar-se uma Faléncia Autonémica Pura (FAP), dado que o do-
ente apresenta sintomas disautonémicos marcados (hipoten-
sdo ortostdtica neurogénica, hipoidrose, nocttria e disfuncao
eréctil) com mais de 10 anos de evoluc¢do, sem evidéncia de
disfuncao dopaminérgica nigroestriatal, mas com significativa
disfunc¢ao adrenérgica pés-ganglionar. Apesar de a progressao
de doentes clinicamente diagnosticados como FAP noutras
sinucleinopatias (sobretudo MSA) estar bem descrita, esta ge-
ralmente ocorre nos primeiros anos de doenca e associa-se a
presenca de sinais motores subtis. A presenca de perturbacao
do sono REM parece sugerir envolvimento do SNC, mas a sua
associacdo a progressdo da FAP é controversa. Apesar de se
tratar de uma patologia rara, o seu reconhecimento é funda-
mental e permite a instituicdo de estratégias que aumentam
a qualidade de vida dos doentes e diminuem a morbilidade
associada aos sintomas disautonémicos.

Investigacdo de fatores
interferentes no desempenho funcional,
motor e cognitivo em pacientes com
doenca de Huntington: Uma série de caso

Dionatan Costa Rodrigues!, Thays Andrade Apolindrio’,
Carmen Lucia Antdo Paiva'?, Luciana Andrade Agostinho!%%*
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Molecular da Universidade Federal do Estado do Rio de Janeiro/
UNIRIO, Rio de Janeiro, RJ, Brasil; 3-Centro Universitario
FAMINAS - UNIFAMINAS, Muriaé, Minas Gerais, Brasil;
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A doenga de Huntington (DH) é uma desordem neurodege-
nerativa, com disttirbios motores, cognitivos e comportamen-
tais. O declinio cognitivo e funcional afetam negativamente o
individuo em suas atividades de vida diaria (AVDs). O objetivo
deste estudo foi investigar a influéncia de fatores interferentes
na avaliacao do desempenho funcional em pacientes com DH.
Foi realizado um estudo transversal na cidade do Rio de Janeiro
com 21 individuos com diagnéstico genético positivo para DH.
Correlacionou-se o grau de escolaridade (em anos) como fator
interferente no desempenho funcional medido pelas sessoes
de funcionalidade da UHDRS (Functional Assessment Scale-
-FAS/Total Functional Capacity-TFC/Independence Scale-IS),
além de outras duas escalas de funcionalidade, o Indice de
Barthel Modificado (IBM), e Medida de Independéncia Funcio-
nal (MIF). O grau de escolaridade quando correlacionado com
a UHDRS - IS(r=0,51 e p<0,05), com a UHDRS - FAS(r=0,51 e
p<0,05) e com a MIF(r=0,45 e p<0,05), tiveram correlacao mo-
derada. Ou seja, quanto maior o grau de escolaridade, melhor
o desempenho funcional observado. A UHDRS - I1S(r=0,84 e p
<0,05) apresentou forte correlacdo com a UHDRS-FAS(r=0,93
e p<0,05) e com a UHDRS-TFC(r=0,912 e p<0,05), pois quan-
to maior a independéncia, melhor o desempenho das fungdes
executivas. Quanto maior o grau de escolaridade dos individu-
os, maior o desempenho funcional e maior sua independéncia
na execucao das AVDs. E necessario que, na aplicacio das esca-
las funcionais seja considerado o grau de escolaridade, dentre
outros fatores como a acuidade visual para que a avaliagao do
desempenho funcional seja realizada sem fatores interferentes.
O desempenho cognitivo interfere no funcional e 0 mesmo, no
desempenho motor e na execugao das AVDs. O resultado do
desempenho de cada paciente é utilizado para planejar a estra-
tégia fisioterapéutica, e para que este seja realizado de forma
adequada, a escala deve determinar o desempenho funcional
real e sem vieses provocado por fatores interferentes.
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Efeito da estimulacao cerebral
profunda na camptocormia

Diogo Fitas'?, Juliana Castelo®®, Rui Vaz>**®, Maria José Rosas*®
1-Unidade de Neurologia, Unidade Local de Satide do Alto
Minho; 2-Servico de Neurologia, 3-Unidade de Doengas do
Movimento e Neurocirurgia Funcional, Centro Hospital de

Sao Joao; 4-Faculdade de Medicina da Universidade do Porto;
5-Servico de Neurologia, Centro Hospital Entre Douro e Vouga;
6-Unidade de Neurociéncia Hospital CUF - Porto
cd_fitas@hotmail.com

Introducéo: Distirbios da postura sdo comuns na Doenca
de Parkinson (DP). A camptocormia caracteriza-se por flexao
da coluna torocolombar que agrava com a marcha e melhora
com o dectbito. E altamente incapacitante e, geralmente, do-
lorosa. A sua fisiopatologia na DP ndo estd ainda esclarecida e
o seu tratamento é muitas vezes dificil.

Caso Clinico: homem de 59 anos, com doenca de parkinson
acinético-rigida com 10 anos de evolucao. Na avaliacdo inicial:
UPDRS-III 45 (rigidez e bradicinésia marcados), camptocormia
e escoliose. Impacto significativo das alteracoes de postura no
quotidiano. Medicado com 879 mg/dia de equivalentes dopa.
Realizou prova da dopa com melhoria de 46% (UPDRS OFF 48-
ON 25) e melhoria da camptocormia. Decidida realizagcao de
cirurgia de estimulacdo cerebral profunda (DBS) nos nticleos
subtalamicos (STN), sem intercorréncias. No pés-operatério
imediato melhoria do quadro acinético-rigido (UPDRS MED
ON/ STIM ON 16) e redu¢do da medicacdo para 266 mg/dia
de equivalentes dopa. Na reavaliacdo ap6s um més de cirurgia
mantinha os beneficios dos sintomas parkinsénicos (UPDRS
15) e da postura, sem necessidade de ajuste terapéutico.

Conclusao: A prevaléncia da camptocormia na DP é de cer-
cade 3-17%. O nosso caso demonstra que a estimualacao bila-
teral do STN é benéfica na DP com camptocormia, com efeitos
semelhantes ao da prova dopa pré-operatoria.

Crises epilépticas desencadeadas
por Hiperglicémia Cetética no contexto de
diabetes mellitus inaugural

Carlos Figueiredo, Mariana Santos, Leonor Rebordao, Patricia
Lobo, Cristina Costa

Servico de Neurologia, Hospital Prof. Dr. Fernando Fonseca,
E.PE., Amadora

cfigueiredo91@gmail.com

Introducdo: Enquanto a hipoglicémia se associa geral-
mente a crises convulsivas generalizadas, a hiperglicémia
estd mais frequentemente relacionada com crises epilépticas
focais. Na maioria dos casos trata-se de de hiperglicémia nao
cetotica com crises motoras; mais raramente podem ocorrer
alteracdes associadas a foco epileptogéneo occipital. Sao me-
nos frequentes os casos associados a variante cet6tica.

Caso: Mulher, 56 anos, sem antecedentes pessoais (incluin-
do diabetes mellitus) ou familiares de relevo. Quadro que se
iniciou por sensacdo de mal-estar geral, cefaleia fronto-parietal
de intensidade ligeira e alteracoes visuais recorrentes no cam-
po visual direito (descritas como “um vulto a passar”). Dez
dias depois ocorreram 2 crises ténico-clénicas generalizadas
e identificaram-se epis6dios sugestivos de crises focais cogni-
tivas (com alucinacoes visuais). A observacao: desorientada no
tempo, lentificacdo psicomotora, alteracao da linguagem, dis-
calculia, disgrafia, dislexia, erros na prova de evocacao diferida
e discromatopsia. A TAC-CE foi normal e da avaliacdo analitica
destacavam-se a presenca de corpos ceténicos na urina, HbA1C
9,4%, e hiperglicémia (345mg/dL a entrada) que se manteve ao
longo de varios dias. A pesquisa de anticorpos para doencas
auto-imunes, as serologias virais e as andlises citolégica, micro-
biolégica e patolégica do LCR ndo mostraram alteragdes. Uma
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monitorizacdo EEG prolongada revelou atividade paroxistica
occipital esquerda e a RM-CE mostrou lesao compativel com
necrose laminar cortical no lobo occipital esquerdo. Houve re-
gressao dos sintomas, paralelamente ao desaparecimento da
atividade paroxistica com a medicagado anti-epiléptica (Leveti-
racetam e Zonisamida) e ao controlo da glicémia com antidia-
béticos orais. Um més depois, a doente mantinha-se assinto-
matica e constatou-se normalizacdo das alteracdes detetadas
previamente por RM-CE e monitoriza¢ao EEG prolongada.
Conclusao: Este caso ilustra uma entidade clinica raramente
descrita, a de crises epilépticas focais desencadeadas por hipergli-
cémia cetética. O tratamento passa essencialmente pelo controlo
glicémico, sendo raramente necessdrio o uso de anti-epilépticos.

Alestesia visual como
apresentacdo de estado de mal focal

Ricardo Soares dos Reis'®, Bruna Melo?, Luisa Fonseca?, Marta
Carvalho'?, Ricardo Rego'

1-Servico de Neurologia, 2-Unidade de AVC, Centro Hospitalar de
Sao0 Jodo, Porto; 3-Faculdade de Medicina da Universidade do Porto;
4-Servigo de Psiquiatria, Centro Hospitalar de Tondela-Viseu, Viseu
r.soaresdosreis@gmail.com

Introducao: A diplopia monocular, quando excluida causa of-
talmolégica, tem habitualmente origem em fendmenos de per-
severacao cortical (poliopia/palinépsia), podendo raramente de-
ver-se a alestesia (percepcao do estimulo no lado oposto) visual.

Caso Clinico: Homem, 77 anos, auténomo com afasia ligeira
sequelar a hemorragia temporo-parieto-occipital esquerda aos
69 anos e antecedentes de hipertensao, diabetes mellitus tipo
2 e dislipidemia. Foi encaminhado ao servi¢o de urgéncia por
queixas de visao dupla intermitente, com uma semana de evo-
lucgdo, acompanhada de episddios confusionais. Ao exame neu-
rolégico, apresentava afasia mista agravada em relacdo ao basal,
alexia com agrafia e hemiandpsia homoénima direita (de novo).
Detalhando a avaliacao visual, a diplopia ocorria com imagem
falsa a direita que ndo era eliminada por oclusdo monocular.
Fez video-electroencefalograma que foi compativel com esta-
do de mal focal; as crises sucessivas eram caraterizadas clini-
camente por desvio ocular direito sem nistagmo ou desconju-
gacdo ocular e afasia, correspondendo, electrograficamente, a
padrao ictal occipito-parieto-temporal esquerdo. A ressonancia
magnética cerebral revelou area encefalocldstica previamente
conhecida e, em planos antero-inferiores a referida lesao, hi-
persinal T2 na vertente lateral do lobo temporal sem restricao
a difusao, compativel com edema vasogénico. Por auséncia de
melhoria clinica com o tratamento inicial (levetiracetam e feni-
toina) foi transferido para unidade intermédia sob monitoriza-
cao electroencefalografica continua. Com ajustes terapéuticos
subsequentes (incluindo a adi¢ao de lacosamida) ao longo de 4
dias, atingiu-se resoluc¢ao clinico-eletroencefalografica.

Conclusoées: Queixas de diplopia no contexto de defeito cam-
pimétrico devem alertar para a sua provavel localizacao cortical,
devendo sempre ser considerado um mecanismo epiléptico.
Segundo a literatura, este fendmeno poderd ser explicado por
transmissao transcalosa para o cortex parietal lesado com perse-
veracao dessa imagem, ou, alternativamente, corresponder a um
disttrbio da integracao das aferéncias visuo-espaciais.

Estado de mal focal induzido por
hiperglicemia

Ricardo Soares-dos-Reis'%, Francisca Costa?, Carolina Soares!,
Jodo Ferreira-Coimbra®*, Helena Rocha', Goreti Nadais'
1-Servigo de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, 3-Servico
de Medicina Interna, Centro Hospitalar de Sao Joao, Porto;
4-Faculdade de Medicina da Universidade do Porto
r.soaresdosreis@gmail.com

Introducio: as intercorréncias metabélicas fazem parte do
diagnéstico etioldgico diferencial de crises epilépticas focais.
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No caso da hiperglicemia nao-cetética, estas sdo mais fre-
quentemente motoras, podendo, com menor frequéncia, ser
de localizacao occipital.

Caso Clinico: mulher de 62 anos, autonoma, com antece-
dentes de hipertensao e diabetes mellitus tipo 2 sob anti-diabé-
ticos orais (ADO). E trazida ao servigo de urgéncia por queixas
de escotoma cintilante no hemicampo direito, cefaleia refrata-
ria e estado confusional flutuante com trés semanas de evolu-
¢do. Neste contexto, e por dificuldades na execucao de tarefas,
suspendeu os ADO. A admissao, observados episédios frequen-
tes e transitorios de desvio oculo-cefélico para a direita e afa-
sia. ATC, angio-TC e veno-TC foram normais. A glicemia era de
617 mg/dL e o estudo de liquor foi normal. Admitida em Uni-
dade Intermédia tendo iniciado levetiracetam e insulina com
reducao da frequéncia dos episédios. A HbAlc era de 15%. O
electroencefalograma em D3 revelou atividade de base atenu-
ada a esquerda, com atividade lenta intermitente hemisférica
esquerda. Em D5, crise prolongada cujo video demonstra afa-
sia, hemianopsia homoénima direita e postura anémala da mao
direita. A ressonancia magnética cerebral revelou hipossinal T2
na substancia branca subcortical parieto-occipital esquerda,
e discreto hipersinal cortical giriforme em FLAIR, com corres-
pondente restricao a difusdo. Estas alteracdes imagioldgicas
sdo tipicas de estado de mal focal induzido por hiperglicemia,
segundo a literatura. A dose de levetiracetam foi aumentada,
sem recorréncia de crises, encontrando-se assintomaética e sem
alteracoes da linguagem a data de alta.

Conclusdo: este caso ilustra alteragdes tipicas de crises
hiperglicémicas, nomeadamente inicio clinico no quadrante
posterior e ressonancia magnética com hipointensidade sub-
cortical em T2. Reforca ainda a necessidade de vigilancia dos
doentes com hiperglicemia e sintomas neurolégicos, dado que
a apresentacao inicial podera ser inespecifica ou confundida
com diagnésticos alternativos como enxaqueca ou isquemia.

Padroes histopatoléogicos em
criancas com Esclerose Mesial

Inés Rosdrio Marques', Sofia Quintas?, Carla Firmo?, Rafael
Roque?, José Pimentel®*

1-Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta; 2-Unidade de
Neuropediatria, Departamento de Pediatria, 3-Laboratdrio de
Neuropatologia, Servigo de Neurologia, 4-Centro de Referéncia de
Epilepsias Refractdrias do Hospital de Santa Maria, CHLC
inesrosariomarques@gmail.com

Introducéo: A esclerose mesial (EM) é a alteracdo histo-
patolégica mais comum em adultos com epilepsia temporal
refractaria, sendo, contudo, uma etiologia pouco frequente
nos candidatos a cirurgia de epilepsia em idade pediatrica.
Os estudos histolégicos revelam diferentes padroes de lesao
neuronal no hipocampo e estruturas anatémicas adjacentes,
os quais parecem ser influenciados por factores clinicos, tais
como duracdo da epilepsia ou existéncia de factores precipi-
tantes iniciais, podendo ainda apresentar valor progndstico.

Caso Clinico: Trés criancas, duas do sexo masculino, com
idades entre sete e 14 anos, iniciaram, entre o segundo e o quin-
to ano de vida, crises focais com semiologia temporal mesial.
Sem intercorréncias na gravidez ou no periodo perinatal, duas
criancas tinham antecedentes de Estado de Mal Epiléptico em
contexto febril. O exame neuroldgico era normal. A RM-CE re-
velou EM, com lateralidade consistente com os achados video-
-electroencefalograficos. Por refractariedade da epilepsia, com
duracao de doenga entre trés e nove anos, foram submetidas a
lobectomia temporal anterior. O estudo histopatolégico confir-
mou EM, tipo 2 (dois casos) e tipo 3 (um caso) segundo a clas-
sificacdo da International League Against Epilepsy (ILAE). Uma
crianga encontra-se livre de crises (classe Ia de Engel), com me-
lhoria parcial da epilepsia (classe II) nas restantes.

Conclusao: Os padrdes histopatolégicos de EM encontrados
nestes casos sao variantes raras, principalmente considerando
que a epilepsia de inicio precoce e os antecedentes de crises fe-
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bris se associam habitualmente a EM tipo 1 (classica). O tipo 3
parece coexistir com menor duracao de doenca, o que aconteceu
no caso apresentado. A literatura cientifica mais recente aponta
para um progndstico menos favoravel nos tipos 2 e 3, o que até
ao presente se verificou igualmente na nossa série. Serdo neces-
sdrios grandes estudos prospectivos para confirmar a utilidade
desta classificacao na previsao do prognéstico pés-cirtrgico.

Estudo retrospectivo de Estado de
Mal Epiléptico: uma andlise descritiva da
mortalidade intra-hospitalar

Rita Martins', Leonor Rebordao!, Jodo Peres!, Raquel Tojal'?,
Anténio Martins'?

1-Servigo de Neurologia, 2-Laboratério de Neurofisiologia do
Hospital Prof. Doutor Fernando Fonseca, EPE, Amadora
ritadossantosmartins@gmail.com

Introducao: O Estado de Mal Epiléptico (EME) constitui
uma emergéncia neurolégica de morbimortalidade signifi-
cativa. Os principais determinantes de mortalidade descritos
sdo a idade, etiologia e duracao.

Objectivos: Caracterizacdo demografica comparativa entre
adultos sobreviventes e nao-sobreviventes admitidos por EME.

Metodologia: Estudo observacional, retrospectivo descriti-
vo, dos doentes admitidos no Hospital Prof. Doutor Fernando
Fonseca entre Janeiro 2016 e Maio 2017, através do diagnosti-
co ICD-10 e andlise dos electroencefalogramas. Selecionaram-
-se 0s que cumpriam critérios clinico-electroencefalograficos
para EME. Realizada revisdo dos processos clinicos, andlise
das varidveis demogréficas e clinicas das amostras dicot6-
micas sobreviventes e nao sobreviventes. Outcome primario:
mortalidade intra-hospitalar.

Resultados: Obteve-se um total de 61 doentes, 66% (n=40)
sobreviventes e 34% (n=21) nao-sobreviventes. O grupo nao-
-sobrevivente apresentou maior prevaléncia do sexo femini-
no, de significancia estatistica (85.7%, p=0.03), sem diferen-
ca (p=0.4) relativa a idade (médias 63.8 anos sobreviventes,
69.7 anos nao-sobreviventes). A etiologia mais frequente em
ambos foi a sintomdtica remota (47.5% sobreviventes, 42.8%
nao-sobreviventes), salientando-se nimero superior de casos
idiopdticos nos ndo-sobreviventes (19.1%, n=4). O EME ge-
neralizado convulsivo foi mais prevalente no grupo sobrevi-
vente (45%) e o nao convulsivo (EMNC) no nao-sobrevivente
(52.4%) (p=0.3). A histdria negativa de crises epilépticas/epi-
lepsia ndo diferiu entre grupos. O Indice de Charlson de co-
morbilidade de 0 foi mais frequente no grupo sobrevivente
(22.5%, n=9, p=0.05). O nivel de consciéncia pré-tratamento
mais frequente no grupo sobrevivente foi sonoléncia/confu-
sdo (65%) e no nao-sobrevivente foi estupor/coma (68%). A
aplicacao retrospectiva da escala STESS pontuou 0 a 2 em 60%
nos sobreviventes e 3 a 6 em 57% nos nao-sobreviventes.

Conclusdes: Obteve-se diferenca estatisticamente signifi-
cativa no grupo nao-sobrevivente para o sexo feminino e In-
dice de Charlson >0. Neste foram mais frequentes o EMNC e
a etiologia idiopdtica, contudo sem significado estatistico por
provavel limitacao dimensional da amostra. A mortalidade
intra-hospitalar foi de 34%, sendo concordante com a taxa de
mortalidade reportada na literatura.

Encefalite anti-GABA-b nao
paraneopldasica: caso clinico

Mario Sousa, Francisco Sales, Ana Morgadinho
Departamento de Neurologia, Hospital Coimbra e Centro
Universitario, Coimbra, Portugal
mariolOsousa@hotmail.com

Introducdo: A encefalite limbica (LE) é uma patologia rara

que afecta preferencialmente o lobo temporal mesial e outras
estruturas limbicas em grau varidvel. Um ndmero crescen-
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te de recetores de superficie neuronal e proteinas sindpticas
tém sido identificados como antigénios causadores de algu-
mas destas doencas. Dentro das etiologias autoimunes a LE
por auto-anticorpos anti-GABA-b é uma causa rara, que esta
na maioria dos casos associada a sindromes paraneoplasicos.

Caso Clinico: Doente de 29 anos, género masculino, com
quadro de inicio subagtdo de crises parciais complexas, com
fraca resposta a medicac¢do antiepiléptica inicialmente pres-
crita. Cerca de 4 semanas depois, verifica-se um aumento
progressivo da frequéncia e intensidade das crises epiléticas
assim como aparecimento de alteragdes do comportamento
e queixas mnésicas. O exame neuroldgico inicial revelou um
MoCA de 18 (12 anos de escolaridade) com défices predomi-
nantemente nos dominios: memoéria evocada, visuoespacial,
executivo e orientagdo. Sem outros sinais neurolégicos fo-
cais ao exame. O EEG revelou atividade paroxistica no lobo
temporal direito e a RM-CE um hipersinal temporal-mesial
assimétrico bilateral em T2, e espessamento cortical (mais
pronunciado no lado direito). A pesquisa de anticorpos anti-
-GABAr (B) foi positiva no LCR e soro. Foram excluidas outras
causas de encefalite limbica. Realizou estudo complementar
com PET-corpo e TC-toraco-abdomino-pelvica, ecografia
testicular e tiroide que ndo identificaram imagens sugesti-
vas de neoplasia oculta. O doente cumpriu terapéutica com
Metilprednisolona IV durante 7 dias, seguido de terapéutica
com corticoide oral com recuperacao quase total dos défices
previamente descritos (MoCA aos 6 meses de seguimento: 29,
deficies residuais somente na fluéncia fonémica).

Conclusao: Descrevemos uma causa rara de LE, tipica-
mente associada a sindromes paraneoplasicos que foi exclui-
do no nosso doente. Este caso real¢a a importancia de um alto
grau de suspeita clinica desta etiologia assim como o 6ptimo
outcome que podem ter quando iniciado tratamento adequa-
do atempadamente.

Beijo ictal como manifestacao
semiolégica num caso de epilepsia extra-
temporal

Anténio Martins de Campos', Dilio Alves?, Ricardo Rego®
1-Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar Vila Nova de Gaia/
Espinho; 2-Unidade de Neurofisiologia, Servico de Neurologia,
Centro Hospitalar Sao Joao
antonio.mmcm.campos@gmail.com

Introducio: O beijo ictal é um automatismo raro descrito
em epilepsias temporais mesiais direitas, presumindo-se um
valor lateralizador e localizador muito elevado. Descrevemos
um caso em que esse fendmeno ictal ocorreu no contexto duma
epilepsia frontal direita, com documentacgao video-EEG ictal.

Caso Clinico: Homem, 62 anos, com epilepsia refractaria
diagnosticada aos 17 anos. Descrig@o de crises focais motoras
com ou sem comprometimento da consciéncia. Avaliado em
contexto pré-cirtrgico na Unidade de Monitorizacdo de Epi-
lepsia (UME), tendo-se registado 6 crises hipermotoras. Se-
miologicamente, havia alteracao da expressao facial com esgar
de nojo ou medo e movimentos axiais bruscos com elevacao e
rotacao direita do tronco, seguidos de automatismos manuais
com distonia da mao esquerda. A estes achados semiolégicos
associava-se um automatismo oral peculiar que consistia na
producao sonora de beijos, ocorrendo ora espontaneamente
ora em resposta aos testes ictais. Num dos episddios, o bei-
jo foi precedido de discurso de cariz sexual. O doente nunca
teve memdria para os eventos decorridos durante a crise.
A correlacao gréfica inicial foi fronto-polar e medial direita
com envolvimento claramente posterior da regido temporal
antero-inferior. A RM cerebral mostrou alteracdes sugestivas
de displasia cortical pré-frontal medial direita, com estrutu-
ras temporais normais. Apds a monitorizacao video-EEG fez
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ajuste de medicac¢ao que tem mantido controlo satisfatério e
sustentado de crises nos tltimos dois anos, obviando, de mo-
mento, a necessidade de tratamento cirtrgico.

Conclusdes: O caso apresentado documenta em video-EEG
a ocorréncia de beijo ictal como parte do reportdrio semiol6gi-
co duma epilepsia frontal direita, indicando que este sinal pode
ocorrer em epilepsias extra-temporais; de facto, noutros casos
publicados com esta semiologia a zona epileptogénica é consis-
tentemente temporal mesial direita. Curiosamente, num desses
casos, estudado com eléctrodos subdurais, o comportamento
de beijo ictal ocorreu quando a descarga ictal se propagou da
regido temporal mesial para a regido frontal direita.

Epilepsia Mioclénica Tardia na
Sindrome de Down (‘LOMEDS’)

Sofia Figueiredo', Marta Rodrigues?, Andreia Carvalho!, Ana
Filipa Geraldo?, Miguel Veloso'

1-Servigo de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, Centro
Hospitalar de Vila Nova de Gaia/Espinho
sofia.b.figueiredo@gmail.com

Introducao: A Epilepsia e a Deméncia de Alzheimer sdo en-
tidades frequentemente diagnosticadas em individuos com Sin-
drome de Down em idades mais avangadas. Apresentamos um
subtipo de epilepsia mioclénica progressiva associada a demén-
cia na Sindrome de Down, descrita na literatura recente como
Epilepsia Mioclénica Tardia na Sindrome de Down (‘LOMEDS’).

Caso Clinico: Mulher, 47 anos, Sindrome de Down. Me-
dicada habitualmente com pentoxifilina por doenca arterial
periférica. Autébnoma até cerca de 3 meses antes da obser-
vacdo por Neurologia, altura em que desenvolve quadro de
mioclonias apendiculares e do tronco, de predominio ma-
tinal, didrias, e uma crise ténico-clénica generalizada. Este
quadro coincidiu com perda progressiva da autonomia pré-
via, alteragao da memoria recente e menor produgao verbal.
Objectivamente apresentava apatia marcada, mutismo, sem
alteracdes aparentes da compreensdo e mioclonias transit6-
rias, bilaterais, do tronco e membros, assincronas. Restante
exame neuroldgico sem achados relevantes. O estudo efectu-
ado permitiu excluir etiologia t6xico-carencial, infecciosa ou
metabdlica. TC cerebral sem alteragoes relevantes; EEG de vi-
gilia revelou lentificacdo generalizada, continua. RM cerebral
com padrao tipico de marcada atrofia cerebral difusa de pre-
dominio cortical e expressao mais importante nas estruturas
temporo-mesiais. Iniciou levetiracetam 500 mg 2id. Progrediu
com agravamento do quadro e crises tonico-clénicas genera-
lizadas. O aumento da dose de levetiracetam para 1000mg 2id
permitiu controlo adequado das crises, sem qualquer melho-
ria do quadro demencial.

Conclusdes: Este tipo de epilepsia mioclénica surge asso-
ciada a uma sindrome demencial na Sindrome de Down, pare-
cendo ter uma base neuropatolégica comum com a Deméncia
de Alzheimer, apresentando-se sob a forma de crises miocl6-
nicas matinais e crises tonico-clénicas generalizadas, progres-
sao para um padrao mioclénico erratico, perda de autonomia
e morte em poucos anos. O seu reconhecimento e tratamento
precoces podem evitar as consequéncias de quedas e crises
tonico-clénicas generalizadas. O valproato e o levetiracetam
tém sido utilizados no seu tratamento com eficacia parcial.

Encefalite auto-imune extra-limbica
associada a anticorpos anti-GAD 65

José Manuel Aratjo!, Inés Carvalho’, Jaime Rocha? Joao Pinho!,
Carla Ferreira'

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

josedearaujo88@gmail.com

Introducdo: Os anticorpos anti-GAD associam-se a ence-
falites imunologicamente mediadas, que podem ter etiologia
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paraneopldsica ou ndo paraneopldsica. A localizacdo mais fre-
quente € limbica, havendo raros casos na literatura com atin-
gimento extra-limbico.

Caso Clinico: Homem, 60 anos, antecedente de Diabetes
Mellitus insulino-tratado com episdédios de hipoglicemia re-
centes, sem histéria de consumos toxicos ou alcodlicos. Admi-
tido por quadro de alteracao do comportamento e linguagem
com evolucao de uma semana, afebril, associado a crise con-
vulsiva generalizada inaugural. Ao exame neurolégico apre-
sentava discurso gramaticalmente correcto com parafasias,
sem outros défices ou sinais meningeos. As analises, electro-
cardiograma, TAC cerebral e electroencefalograma efetuados
na admissao ndo mostraram alteragoes. O exame citoquimico
de LCR foi normal. Ficou medicado com levetiracetam e aci-
clovir em doses meningeas, suspenso apds resultados micro-
bioldgicos negativos no LCR. A RM cerebral mostrou hipersi-
nal cortical giriforme parietal esquerdo em T2, com restricao
a difusdo, sem captacao de contraste; angio-RM em tempo ar-
terial e venoso sem alteracoes. Durante a primeira semana de
internamento apresentou periodos frequentes e breves de flu-
tuacgao da linguagem, com correspondente actividade epilep-
tiforme temporo-parietal esquerda no electroencefalograma.
Ajustada a medicacao anti-epiléptica, introduziu-se sequen-
cialmente fenitoina, valproato e clonazepam, nao impedindo
progressao para afasia severa persistente. A RM cerebral de
controlo mostrou aumento da lesao prévia, mantendo carac-
teristicas semelhantes. Iniciou-se ciclo de metilprednisolona
seguido de ciclo de imunoglobulinas com duragdo de 5 dias
respectivamente, verificando-se melhoria ligeira da lingua-
gem. Ao estudo analitico inicial, com serologias infeciosas e
auto-imunes sistémicas negativas, acrescentou-se pesquisa
de anticorpos para encefalites auto-imunes no soro, que foi
positiva para anti-GAD65 por imuno-histoquimica. A investi-
gacdo neopldsica é negativa até ao momento.

Conclusdo: Ilustra-se uma forma rara de encefalite auto-
-imune anti-GAD positiva, dada a localizacdo extra-limbica.
Mesmo considerando esta atipia, a suspeicao clinica de ence-
falite auto-imune é determinante para a instituicao de trata-
mento precoce.

Encefalite limbica anti-LGI1: para
além das crises faciobraquiais

Filipa Dourado Sotero!, Cristiana Silva!, Ana Catarina Franco!,
Linda Azevedo Kauppila', Rui Barreto!, Ana Rita Peralta’*3, Ana
Patricia Antunes'?, Filipa Falcao', Luisa Albuquerque'**
1-Servigo de Neurologia, Departamento de Neurociéncias e
Satde Mental, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar
Lisboa Norte; 2-Faculdade de Medicina da Universidade de
Lisboa, Lisboa; 3-Laboratério de Eletroencefalografia e Sono,
Servigo de Neurologia, Departamento de Neurociéncias e Satde
Mental, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte;
4-Instituto de Medicina Molecular, Lisboa
fdouradosotero@gmail.com

Introducdo: O anti-LGI1 (leucine-rich, glioma-inactivated
1) é um anticorpo relativamente recente dentro do espectro das
encefalites autoimunes. Movimentos involuntdrios tipicos, de-
nominados de crises distonicas faciobraquiais, tém sido descri-
tos em até 40% dos doentes com encefalite limbica anti-LGI1 e
sdo considerados uma das principais pistas para o diagnéstico.

Caso Clinico: Mulher, 40 anos, antecedentes de lapus erite-
matoso sistémico, assintomatica e nao-medicada. Um més an-
tes do internamento inicia episddios breves, auto-limitados, de
desorientacdo temporo-espacial, durante alguns dias. Trés dias
antes do internamento inicia epis6dios breves de piloerecgao e
sensacao de arrepio, fotopsias ou perda de contacto. Concomi-
tantemente refere dificuldades mnésicas progressivas. No dia
do internamento, teve duas crises ténico-clénicas generaliza-
das. Ao exame neurolégico: agitada, desorientacao temporo-es-
pacial, defeito mnésico e muito discretos movimentos involun-
tarios de elevagao do ombro, de predominio direito, sugestivos
de crises faciobraquiais. A RM-CE mostrou hipersinal em T2/
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FLAIR temporal mesial esquerdo, com hipossinal correspon-
dente em T1, sem realce de gadolinio. Exame citoquimico e
bacteriolégico do LCR sem alteracoes. O EEG documentou crise
eletroclinica: desvio do olhar para a direita e elevagao sibita e
bilateral dos ombros, com inicio ictal temporal esquerdo. Apre-
sentava anticorpos anti-LGI1 positivos no LCR (1/32). A doente
foi medicada com anti-epilépticos e metilprednisolona, com
resolucao clinica e imagioldgica.

Conclusao: A encefalite limbica anti-LGI1 tem apresenta-
do um espectro fenotipico mais alargado, que envolve mani-
festacoes clinicas subtis. As crises faciobraquiais sao frequen-
tes, porém estudos recentes sugerem que nesta patologia, no
mesmo doente, podem surgir crises temporais multifocais, tal
como no caso apresentado. Na presenca destes tipo de feno-
menologia, a encefalite antiLGI1 deve ser considerada.

Dos tiques a discinesia paroxistica
nao cinesiogénica com breve passagem
pela epilepsia - contributo da clinica e EEG

José Beato-Coelho', Patricia Marques', Pedro Correia!, Catarina
Cruto?, Conceicdo Bento!, Francisco Sales', Argemiro Geraldo!
1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra; 2-Servico de Neurologia, Hospital de Matosinhos
jmcoelho87@gmail.com

Introducao: As discinésias paroxisticas sdo um grupo raro
de desordens de movimento hipercinéticos. Dentro deste gru-
po encontramos a discinesia paroxistica nao cinesiogénica
que se caracteriza por movimentos esporddicos hipercinéti-
cos espontaneos ou relacionados com consumo de cafeina
ou dlcool. O seu inicio ocorre tipicamente durante a infancia,
durando tipicamente de minutos a horas e cursando com con-
servagao da consciéncia. Geralmente hd uma histéria familiar
positiva. Apresenta-se caso clinico representativo das princi-
pais caracteristicas desta patologia.

Caso clinico: Mulher de 20 anos que iniciou aos 11 anos
movimentos suibitos dos membros superiores, sem aparente
precipitante e com duragao tipica de 5 minutos. Estes epi-
sodios repetiam-se de forma varidvel todas as semanas com
reducao da frequéncia ao longo dos anos. Histéria familiar
positiva (mae, avo e tio materno) com sintomatologia seme-
lhante, durante infancia e idade adulta jovem, com melhoria
significativa ap6s os 30 anos. Inicialmente orientada para Psi-
quiatria onde foi diagnosticada com tiques. Posteriormente
levantou-se a suspeita de epilepsia tendo sido medicada com
4cido valproico e orientada para consulta de Neurologia em
2017. Portadora de EEG e TC CE sem alteracoes. Exame neuro-
légico era normal. Perante a descric@o da clinica e histéria fa-
miliar positiva suspeitou-se de uma discinesia paroxistica nao
cinesiogénica. No EEG registou-se evento, onde foi possivel
observar movimento coreiforme/distonico do membro supe-
rior esquerdo com duracao de varios segundos e sem traducgao
electroencefalografica. Aguarda estudo genético.

Conclusdo: As discinesias paroxisticas fazem diagndstico
diferencial com crises epilépticas e alteracoes psicogénicas. A
histéria familiar positiva levanta hipdtese de patologia gené-
tica. A suspeita clinica e a observagao/registo de um evento
tornaram possivel estabelecer o diagnéstico.

Recurrent painful ophthalmoplegic
neuropathy - the great pretender

Ana Inés Martins, Cristina Duque, Carla Cecilia Nunes, Beatriz
Santiago, Fradique Moreira, Jodo Lemos

Neurology Department, Coimbra University and Hospital Centre,
Coimbra, Portugal

ana.inesm@hotmail.com

Introduction: Recurrent painful ophthalmoplegic neu-

ropathy (RPON) is a rare syndrome of unknown etiology con-
sisting of recurrent episodes of ocular cranial nerves palsies
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and ipsilateral pain. Secondary causes must be ruled out, in-
cluding cerebral aneurysm, cavenous sinus thrombosis and
inflammatory orbitopathy, and the appropriate treatment is
still a matter of debate. We report 4 fully documented cases
of RPNO, showing disparate clinical courses and treatment
responses.

Case 1. A 31-year-old male presented with a 10-year-histo-
ry of self-limited recurrent episodes of vertical diplopia, uni-
lateral ptosis and ipsilateral headache, lasting ~1 month. Dur-
ing the acute phase, either left or right incomplete third nerve
palsy and accompaining poor pupillary light response could
be observed. The remaining exam was unremarkable.

Case 2. A 19-year-old male presented with 2 episodes of
oblique diplopia, left ptosis and ipsilateral retro-ocular pain
over the last 3 months, lasting 5 days and 1 month, respective-
ly. Exam revealed incomplete left oculomotor palsy with pupil
involvement.

Case 3. A 40-year-old male presented with a 2-year-history
of 4 episodes of oblique diplopia and left retroocular pain.
Examination showed incomplete and isolated left sixth nerve
palsy during the acute phase. The fifth episode was clinically
different, consisting of horizontal diplopia and right eye pain.
Right incomplete sixth and third nerve palsies without pupil-
lar involvement were demonstrated.

Case 4. A 77-year-old female presented with horizontal di-
plopia and headache for the last 8 months. She had 2 similar
episodes over the last 4 years. Exam showed an isolated right
sixth nerve palsy.

All patients were submitted to an extensive investigation
including brain MRI/CT-angiography, repetitive nerve stimu-
lation EMG, and conventional cerebral angiography (only
patient 2), which was negative. While patients 1 and 2 have
become assymptomatic and off steroids, patients 3 and 4 be-
came steroid-dependent, consistently showing a relapse dur-
ing steroid taper. In patient 3, oral azathyoprine was added.

Conclusion: Recurrent painful ophthalmoplegic neuropa-
thy is an heterogenous disorder, with no defined/standard
therapeutic regimen. Diagnosis is often delayed as its presen-
tation mimics several other disorders.

Hipotensao intracraniana
espontanea seguida de hipertensao
intracraniana

Gongalo Videira', Angelo Carneiro?, Alexandre Mendes', Carlos
Andrade'

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

pgoncalomv@gmail.com; carlos.hsjn@gmail.com

Introducdo: A hipotensao intracraniana espontanea (HIE)
é uma causa de cefaleias ortostdticas e pode raramente as-
sociar-se a hemorragia subaracnoideia (HSA). O tratamento
inclui medidas conservadoras, “blood patch” ou correcao ci-
rurgica de fistula de liquido cefalo-raquidiano (LCR). A hiper-
tensdo intracraniana “rebound” é uma complica¢do incomum
destes tratamentos.

Caso clinico: Homem de 55 anos, fumador, apresentou,
apo6s um esforco fisico acentuado, uma cefaleia frontal e occi-
pital bilateral, que piorava com o ortostatismo e resolvia ap6s
decubito, em agravamento progressivo durante 3 semanas. O
exame neuroldgico e TC cerebral ndo apresentavam altera-
¢oes. Foi colocada a hipétese de HIE, com melhoria progressi-
va apds tratamento sintomdtico. Um més depois, durante um
episodio transitério de vomitos, surge uma cefaleia intensa,
subita e holocraniana. Nesta fase realizou RM do neuroeixo,
que revelou higromas parietal e lombar e proeminéncia das
veias corticais (compativeis com HIE), mas também provével
contetiddo hemdtico subaracnoideu nos sulcos occipitais e en-
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tre L3-L4 e o fundo de saco dural, sendo negativa para mal-
formacdes vasculares. Foi referenciado ao Servico de Urgéncia
onde se apresentava apirético, comrigidez nucal e papiledema
bilateral. A puncao lombar revelou LCR hematico (142400 eri-
trécitos/pL) e pressao de abertura aumentada (31,5cmH20).
O estudo microbioldgico foi negativo. O angio-TC e angiogra-
fia cerebrais ndo mostraram malformacoes vasculares. Dado
o quadro clinico inicial e a negatividade do estudo (incluindo
angiografico), foi assumido o diagnéstico de HSA em contexto
de HIE, associada a hipertensao intracraniana “rebound”. Foi
medicado com acetazolamida 500 mg bid, com resolugdo da
cefaleia e melhoria progressiva do papiledema.

Conclusao: A HIE pode raramente ser complicada de HSA.
Consideramos que esta provocou um quadro de hipertensao
intracraniana “rebound”, que terd ajudado a resolver a HIE.
Apresentamos este caso pela sua raridade e pelo desafio tera-
péutico que envolve.

A Sindrome da Orelha Vermelha
- heterogeneidade clinica numa cefaleia
atipica

Isabel Lougdo de Amorim!, Isabel Pavao Martins'?
1-Servico de Neurologia, Hospital de Santa Maria, Centro
Hospitalar Lisboa Norte; 2-Faculdade de Medicina de Lisboa,
Laboratério de Linguagem, Lisboa, Portugal
isabelmlamorim@gmail.com

Introducao: A sindrome de orelha vermelha (SOV) é uma
condicdo rara, caracterizada por episédios de dor na orelha
associados a eritema desta regido. Os epis6dios podem ser es-
pontaneos ou desencadeados pelo toque, alteracoes da tem-
peratura, movimentos do pesco¢o ou pelo stress. Embora ja
estejam descritos mais de 100 casos, esta cefaleia ainda nao
estd integrada no ICHD- IIIB. Descrevemos 2 casos de seguida.

Casos Clinicos: Mulher, 22 anos, refere desde a infancia
episodios de dor severa na orelha esquerda, com irradiacao
retroauricular e mastoideia, acompanhada de eritema ipsila-
teral da orelha. Associa-se a nauseas, fotofobia e, por vezes,
ptose, lacrimejo e edema na regiao retorauricular ipsilaterais.
As crises duram 2-8 horas, com frequéncia de 3-4 vezes por se-
mana. Existe grande irritabilidade nos episédios. A TC e RMN
encefdlicas, e biépsia do local foram normais. Grande refrac-
tariedade a terapéutica, mas com resposta ao uso de oxigénio
e indometacina.

Mulher, 82 anos, com episddios de dor severa na regido da
orelha e mastoideia esquerda, com irradiacdo parietal, acompa-
nhada de eritema da orelha ipsilateral desde hé dois anos. Apre-
senta mais de 5 episddios por dia, com dura¢do de minutos. Sem
outros sintomas associados. A TC cerebral foi normal. Refractédria
a terapéutica, apenas tem alivio com infiltracao local de cortic6i-
de e, posteriormente, com uso de toxina botulinica.

Discussao: O primeiro caso ilustra uma SOV com caracteris-
ticas mistas de enxaqueca e de cefaleia trigemino autonémica.
O segundo caso aproxima-se da hemicrania paroxistica, pela
duracdo. As manifestacdes da SOV resultam da desregulagao
dos circuitos autonémicos do tronco cerebral, com hiperactiva-
¢do parasimpdtica, produzindo vasodilatagdo extratrigeminal.
As restantes manifestacoes variam num espectro desde enxa-
queca até cefaleias trigemino autonémicas, sendo que a respos-
ta terapéutica parece seguir o fenétipo clinico associado.

A heterogeneidade desta cefaleia, torna o diagndstico di-
ficil, sendo fundamental valorizar o eritema da orelha, como
sintoma cardinal desta entidade.
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Apoplexia pituitaria, causa rara de
cefaleia secundaria no idoso

Laurete da Concei¢do', Bruna Meira', Miguel Pinto', Miguel
Viana Baptistal?

1-Servico de Neurologia Hospital Egas Moniz; 2-CEDOC -
Faculdade de ciéncias médicas
marciacompacita@hotmail.com

Introducéo: Apoplexia pituitdria é uma condic¢ao resultan-
te do enfarte e/ou hemorragia da hipéfise, com uma incidén-
cia 0.17 casos/ano, mais frequente em homens, entre 52 e 62
década de vida. Clinicamente caracterizada por cefaleia stbi-
ta, pode apresentar-se com défices neurolégicos e alteracdes
endocrinolégicas, a mais grave das quais o hipocortisolismo.

Caso clinico: Senhor de 81 anos, com antecedentes de hi-
pertensao arterial, e poliartrite reumadtica, que recorre ao ser-
vico de urgéncia por quadro clinico caracterizado por cefaleia
holocraniana tipo pressdo, que acorda o doente, atingindo in-
tensidade maxima em duas horas, com néduseas e vomitos, re-
fratarios a terapéutica. EN normal, nomeadamente sem sinais
de hipertensdo intracraniana. Realizou TC CE sem evidencia
de lesao aguda. O estudo do liquor com hirperproteinorraquia
de 81 mg/dl, sem células, glicorrdquia normal, estudo bacte-
riolégico negativo; VS normal, ionograma com natrémia de
136 meq/I1. Foi internado para vigilancia e investigacao clini-
ca, tendo realizado RM CE que demonstrou aumento da hip6-
fise e hemorragia intra-glandular, configurando diagndstico
de apoplexia pituitdria. Durante internamento manteve mal
estar geral, nduseas, tonturas. Analiticamente verificou-se hi-
ponatremia de 110 mmol/l, hipotiroidismo, testosterona total
6.2 ng/l, sem alteracdo de outras hormonas. Foi iniciada Hidri-
cortizona EV com melhoria clinica gradual.

Conclusdo: A apoplexia pituitdria constitui um desafio
diagnéstico, exigindo um alto indice de suspeicdo. A dissocia-
¢ao clinico-laboratorial e a estabilidade hemodinamica pre-
sentes neste caso ilustram este mesmo desafio e mostram a
importancia da imagem no diagndstico desta entidade.

Cefaleia trigémino-autonémica
secundaria a empiema subdural: uma
apresentacdo atipica em doente idoso

Andreia Fernandes, Diana Melancia, Pedro Bras, Ary Sousa,
Paula Esperanca, Isabel Henriques, Manuel Manita

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa Central
andreiarcfernandes@hotmail.com

Introducdo: As cefaleias trigémino-autonémicas (CTA) en-
globam um grupo de cefaleias idiopaticas com fisiopatogenia
semelhante, apresentando-se com dor unilateral no territério
do trigémio acompanhada de manifestacdes autonémicas ip-
silaterais. Cefaleias com caracteristicas de CTA podem ter uma
causa secunddria, apresentando-se geralmente de forma ati-
pica. Apresentamos um caso de CTA de novo como primeira
manifestacao de empiema subdural (ESD) num doente idoso.

Caso Clinico: Homem, 81 anos, recorreu ao servi¢co de ur-
géncia por quadro com 24 dias de evolucao de varios episo-
dios didrios, com frequéncia crescente, de cefaleia hemicra-
niana, inicialmente direita e posteriormente esquerda, muito
intensa, com duragdo de segundos, associada a lacrimejo e
ptose palpebral ipsilaterais. Medicado com analgésicos em
doses crescentes, sem alivio sintomatico. Sem febre. O exame
neuroldgico ndo revelava altera¢des. Analiticamente, neutro-
filia relativa, velocidade de sedimentacdo de 54mm/h e PCR
180mg/L. A TC-CE revelou sinusopatia esfenoidal, medica-
da com amoxicilina/4cido-clavulanico. Angio-TC cerebral e
ecodoppler das artérias temporais sem alteracdes. Adminis-
trou-se sucessivamente anti-inflamatérios nao esteréides
(cetorolac e indometacina) e oxigenoterapia com melhoria
transitéria. Nas 24 horas ap6s a admissao verificou-se insta-
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lagdo progressiva de afasia. Fez-se PL que revelou pleocitose
(953 células/ul) com predominio de polimorfonucleares, hi-
poglicorraquia (11mg/dl) e hiperproteinorraquia (873mg/dl).
A RM-CE revelou ESD fronto-opérculo-insular com extensao
a cavidade de Meckel, fossa pterigopalatina e espaco masti-
gador, envolvendo o nervo trigémio a esquerda. Instituiu-se
antibioterapia ao longo de 8 semanas com evolucao favoravel,
tendo alta assintomatico. A investigacao laboratorial nao reve-
lou o agente etiolégico infecioso.

Conclusdes: Perante uma cefaleia de novo com caracteris-
ticas trigémino-autonémicas a investigacdo complementar
com vista a excluir uma causa secundaria é fundamental. A se-
melhanca deste caso, nem sempre estao presentes numa fase
inicial sinais e/ou sintomas de alerta sugestivos da patologia
subjacente. E assim importante manter um elevado nivel de
suspeic¢do clinica de forma a identificar outros sinais de alerta
como uma resposta terapéutica e evolucao clinica atipicas.

Enxaqueca na Doenca Celiaca:
sintoma ou comorbilidade?

Inés Rosario Marques, Francisco Antunes, Miguel Grunho
Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta
inesrosariomarques@gmail.com

Introducdo: Tém sido reconhecidas, com crescente interesse,
vérias manifesta¢des neuropsiquidtricas da doenca celiaca (DC),
entre as quais epilepsia, cefaleias e perturbagdes do humor. A en-
xaqueca parece nao s ter uma maior prevaléncia nestes doentes,
mas também responder a uma dieta sem gltiten. Efetivamente,
especula-se que a ingestao didria de alérgenos com gltiten possa
contribuir para o desenvolvimento e manutencao da enxaqueca,
seja por reacdo cruzada com anticorpos anti-gliadina ou por pro-
vocar uma continua resposta inflamatoéria generalizada.

Caso clinico: Mulher, atualmente com 22 anos, iniciou se-
guimento regular em consulta de Neurologia aos 16 anos. Sem
antecedentes pessoais relevantes, iniciou aos dez anos quadro
compativel com enxaqueca sem aura. A partir dos 16 anos de-
senvolveu, cumulativamente, aura visual, sensitiva, disfasica
e motora, altura em que foi também diagnosticada sindrome
depressiva. Pela frequéncia e gravidade das crises manteve me-
dicagao profildtica por longos periodos. O exame neurolégico e
a RM-CE eram normais. Aos 20 anos foi documentada anemia
ferropénica grave, cuja investigacao etioldgica revelou o diag-
néstico de DC, sem qualquer sintomatologia gastrointestinal.
Iniciou dieta sem gliten, assistindo-se nos meses seguintes a
uma extraordindria diminuicdo da frequéncia e intensidade das
crises de enxaqueca, o que em ultima instancia permitiu inter-
romper a medicacao profilatica. Um ano depois mantém-se es-
tavel, apenas com episédios ocasionais e ligeiros de enxaqueca.

Conclusao: Neste caso clinico, a enxaqueca de inicio pedia-
trico e responsiva a dieta sem glaten parece ter correspondido
a principal manifestacao da DC, notavelmente pauci-sintoma-
tica. De acordo com a literatura, nestes doentes a enxaqueca é
frequentemente complicada e refrataria, padrao que verifica-
mos igualmente na nossa doente. Pretendemos com este traba-
lho alertar para o elevado indice de suspeicao necessario para o
diagnéstico de DC em doentes com enxaqueca, principalmente
nos fendtipos mais graves e complexos, uma vez que o seu tra-
tamento se tem mostrado benéfico no controlo da cefaleia.

Neuropatia Oftalmoplégica
Dolorosa Recorrente
Rodrigo Palhas Vieira, Rui Pedro Guerreiro

Centro Hospitalar Settibal - Hospital de Sao Bernardo, Settibal
rodrigopalhasvieira@hotmail.com

Introducio: A Neuropatia Oftalmoplégica Dolorosa Recor-

rente (RPON) é uma sindrome rara caracterizada por episo-
dios repetidos de parésia de um ou mais nervos motores ocu-
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lares com cefaleia ipsilateral.

Caso Clinico: Sexo masculino, 18 anos de idade, recorreu
ao Servico de Urgéncia por ptose palpebral precedido de cefa-
leia unilateral ipsilateral; negou nduseas, vomitos, fotofobia ou
fonofobia. Segundo o doente, este teria sido o terceiro episo-
dio. Do exame neuroldgico destacava-se uma paresia do nervo
oculomotor ipsilateral a cefaleia. Na sequéncia da investigacao
clinica - analiticamente sem alteragdes valorizaveis, exame de
imagem com estudo vascular sem altera¢des e punc¢ao lombar
inocente — assumiu-se RPON e o doente iniciou prednisolona
oral, tendo revertido a dor e o défice neurolégico.

Conclusao: Como descrito na literatura, este caso confir-
ma a tendéncia da RPNO para o inicio na adolescéncia.

Geralmente é o nervo oculomotor o nervo motor ocular
mais afectado.

Como os estudos mais recentes da literatura informam,
confirma-se a eficicia da corticoterapia na RPON.

Plexopatia braquial por Herpes
Zoster - aspetos clinicos, imagioldgicos e
neurofisiolégicos

Gongalo Videira', Bruno Moreira?, Ana Paula Sousa®, Rui Felgueiras'
1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, 3-Servigo
de Neurofisiologia, Centro Hospitalar do Porto
pgoncalomv@gmail.com

Introducéo: Apos a primo-infecdo, o virus Herpes Zoster
(VZV) permanece latente nos ganglios das raizes dorsais. A sua
reativacao atinge 3,6 por 1000 pessoas-ano, caracterizando-
-se geralmente por erupg¢ao cutanea dolorosa que respeita os
dermdtomos afetados. Pode apresentar varias complicacoes
neuroldgicas, mas o envolvimento do plexo braquial é raro. O
tratamento proposto nesses casos nao estd bem definido.

Caso clinico: Mulher de 54 anos, com antecedentes de hi-
pocampectomia direita por epilepsia sintomética a esclerose
mesial, medicada com clobazam e lamotrigina. Apresentou
inicialmente na face externa do braco direito um eritema
que evoluiu sucessivamente para vesiculas e crostas. Quatro
dias depois, iniciou limitacdo dos movimentos proximais do
membro superior direito. Ao exame neurolégico, apresentava
défice na abducgao do bracgo e flexdao do antebracgo (grau 2/5),
com reflexos bicipital direito ausente e hipostesia nos derma-
tomos C5 e C6. O estudo do liquor, colhido antes do inicio da
terapéutica, revelou pleocitose com predominio de células
mononucleares (123 mondcitos/ul) e posteriormente PCR
de VZV positiva. A ressonancia magnética, realizada ao 9° dia
de evolucdo, revelou aumento do sinal em STIR no plexo bra-
quial a direita bem como edema dos musculos supra e infra-
-espinhosos e sub-escapular. A eletromiografia realizada ao
18° dia revelava sinais de desnervacdo aguda nos musculos
deltéide, infra-espinhoso e bicipite, sem alteracdes nos rom-
boides e paraespinhais cervicais, sendo compativel com lesao
parcial do tronco superior do plexo braquial direito. A doente
cumpriu 14 dias de aciclovir endovenoso e iniciou tratamen-
to fisiatrico. A recuperacao foi discreta, apresentando aos trés
meses défice motor grau 4 a flexao do antebrago e grau 3 a
abducao do ombro.

Conclusdo: Apresentamos um caso raro, extensamente es-
tudado, de plexopatia braquial a VZV. Neste caso particular, os
achados da investigacao foram todos consistentes. Decidiu-se
pela medicacao antivirica endovenosa atendendo a gravidade
do défice motor, sem utilizagao de corticoterapia.
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Atrofia ponto-cerebelosa e
degenerescéncia olivar hipertréfica
bilateral num doente com infeccdo HIV

Inés Laranjinha', Margarida Calejo!, Cristina Soeiro®, Luis
Albuquerque?, José Pedro Rocha Pereira?, Marina Magalhaes!',
Ana Paula Tavares?®, Ernestina Santos'

1-Servigo de Neurologia; 2-Servico de Neurorradiologia; 3-Servigo
de Infecciologia — Centro Hospitalar do Porto — Hospital de Santo
Anténio (CHP-HSA)

m.i.laranjinha@gmail.com

Introducdo: A neuropatia, deméncia e parkinsonismo re-
presentam as sequelas mais comuns da infec¢ao HIV. A ataxia
é incomum e exige extensa investigacao para exclusao de ou-
tras causas. O diagnéstico diferencial inclui infec¢des oportu-
nistas (toxoplasmose, citomegalovirus, virus varicela-zdster),
leucoencefalopatia multifocal progressiva pelo virus JC, ou
ataxia pela neurodegenerescéncia relacionada com a sindro-
me de imunodeficiéncia adquirida (SIDA)/infeccao HIV. Re-
centemente, foram descritos casos de disfuncdo cerebelosa
primdria como entidade clinica independente e na auséncia
de etiologia alternativa.

Caso Clinico: Homem de 55 anos, HIV positivo desde 2001
sob terapéutica anti-retroviral e carga viral sérica inferior a 20
copias, com instalacdo progressiva de nduseas e desequilibrio
na marcha em 2013, evoluindo em trés anos para diplopia
horizontal, disfagia, vomitos incoerciveis e tremor das maos
e cefélico. Apresentava oftalmoparésia complexa com limi-
tacdo grave da abducao bilateral, disartria escandida, tremor
distonico cervical e das maos, exuberante na accao, e disme-
tria apendicular esquerda. A ressondncia magnética cerebral
(RM) revelou atrofia parenquimatosa de predominio ponto-
-cerebeloso e sinais de degenerescéncia olivar hipertréfica bi-
lateral. A investigacao de etiologia infecciosa, paraneopldsica
(anti-neuronais, PET corporal, TC téraco-abdomino-pélvica),
défice de vitamina E, anti-GAD, doenca de Whipple e painel
genético de ataxias manifestadas na idade adulta foi normal/
negativa. O estudo imunolégico do liquor mostrou sintese in-
tratecal de IgG, HIV inferior a 20 c6pias em varias amostras e
virus JC negativo.

Conclusdes: Na auséncia de causas infecciosas, parane-
opldsicas ou genéticas, o quadro neurolégico foi assumido
como provavel manifestacdo primdria da infeccao HIV, su-
portado pela evidéncia de sintese intratecal de 1gG e de ra-
ros casos descritos de atrofia infratentorial em doentes HIV
positivos. Este caso destaca-se pelo envolvimento clinico e
imagioldgico do tronco cerebral (olivo-pdntico), além da sin-
drome cerebelosa ja descrita, ilustrando o potencial de neuro-
degenerescéncia progressiva na era de terapéutica anti-retro-
viral de alta eficdcia.

Schistosomiase cerebral em
viajante oriundo de Sao Tomé e Principe

Rui Duarte Armindo!, S6nia Costa', Vania Almeida', David
Rodrigues?, Candida Barroso'

1-Unidade de Neurologia, 2-Servico de Imagiologia, Hospital Vila
Franca de Xira

ruimigueldarmindo@gmail.com

Introducdo: O envolvimento do Sistema Nervoso Central
por Schistosoma é um diagnéstico raro em paises Europeus
com graves consequéncias se nao tratado precocemente. Em
vdrias regides Africanas historicamente ligadas a Portugal a
prevaléncia de schistosomiase é alta, mas poucos casos de en-
volvimento cerebral por este parasita foram reportados nestes
paises. Este é o primeiro caso descrito de schistosomiase cere-
bral associado a Reptblica de Sao Tomé e Principe.

Caso Clinico: Homem de 35 anos, nacionalidade portugue-
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sa, sem antecedentes pessoais relevantes, inicia um quadro de
cefaleias intensas, crises epiléticas focais e confusao mental,
trés semanas depois de regressar de Sao Tomé e Principe. O
exame fisico geral e neuroldgico sem alteragdes excepto com-
portamento agressivo. Avaliacao analitica evidénciou eosino-
filia persistente e titulos elevados de anticorpos anti-Schisto-
soma. O LCR apresentou aumento da celularidade (28 células,
predominio mononucleares) sem outras alteracoes. A RM-CE
revelou uma lesao fronto-opercular direita com efeito de mas-
sa e captacgdo irregular de constraste. Foi instituida terapéutica
anticonvulsivante, corticoterapia sistémica e antiparasitaria
com praziquantel oral, considerando o alto nivel de suspeicao
de schistosomiase cerebral. Verificou-se uma resolucao clinica
e imagiolégica completa.

Conclusdes: O presente caso clinico levanta a possibilida-
de de a neuroshistosomiase ser subdiagnosticada e nao tao in-
comum como descrito na literatura. Os profissionais de satde
de dreas ndo-endémicas de Schistosoma devem estar atentos
a esta possibilidade em viajantes e migrantes de zonas endé-
micas. Sendo uma doenga infeciosa potencialmente tratavel,
o diagn6stico e instituicao de terapéutica atempados sdo cru-
ciais para reduzir a sua gravidade e evitar complicagdes. Seria
importante desenvolver e validar novos meios de diagnéstico
e diretrizes para o tratamento desta patologia.

Lesdes encefalicas atipicas em
doente com paraparésia espastica e
infeccao a HTLV-1

Cldudia Borbinha', Miguel Pinto!, Inés Gil?, Jaime Nina®*,
Miguel Viana Baptista'*

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Neurorradiologia, 3-Servigo
de Doencas Infecciosas e Medicina Tropical, Hospital Egas Moniz,
Centro Hospitalar Lisboa Ocidental; 4-Nova Medical School,
Universidade Nova de Lisboa

claudiaborbinha3@gmail.com

Introducéo: O HTLV-1 (Human T-Lymphotropic Virus Type
1) é um retrovirus responsdvel por manifestacdes neurolégi-
cas, hematolégicas e dermatolégicas em menos de 4% dos
portadores. A principal complicacao neurolégica é a parapa-
résia espdstica tropical/mielopatia associada a HTLV que nem
sempre tem traducdo imagioldgica. Por outro lado, mesmo
sem correlacdo com a clinica, pequenas lesdes da substancia
branca supratentorial sdo frequentemente encontradas em
topografia subcortical ou periventricular. Lesdes talamicas ou
protuberanciais foram raramente descritas.

Caso Clinico: Doente do sexo masculino, 45 anos, natural
de S. Tomé e Principe, sem histéria familiar de doenca neu-
rolégica, com quadro de dificuldade progressiva para marcha
com 6 anos de evolucdo e urgéncia urindria. Ao exame neu-
rolégico o doente apresentava marcha espdstica, hipereflexia
dos quatro membros, fraqueza e espasticidade dos membros
inferiores, cléonus aquiliano inesgotavel e reflexos cutaneo-
-plantares extensores. O doente realizou RM medular que
nao apresentava alteracoes, mas o estudo cranio-encefélico
documentou lesoes bilaterais e simétricas na vertente poste-
rior da protuberancia, tdlamos, corpos dos nicleos caudados
e medialmente aos fasciculos fronto-occipitais superiores. O
liquor nao apresentava alteracdes citoquimicas, apresentando
apenas anticorpos anti-HTLV 1/2. O DNA pro-viral do HTLV-1
foi positivo no sangue periférico. Iniciou terapéutica com la-
mivudina, zidovudina e baclofeno, com melhoria clinica.

Conclusdo: Este caso ilustra uma situacao de paraparésia
espdtica a HTLV-1 sem tradugdo imagiolégica medular, em
doente com lesdes bitalamicas, protuberanciais simétricas e
nos nucleos caudados. Sublinha-se o interesse radiolégico do
caso equacionando-se a hipdtese de que este aspecto imagio-
logico possa estar em relagdao com a infeccao a HTLV-1.
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Mucormicose rino-cerebral em
doente com cetoacidose diabética no
Servico de Urgéncia

Marco Fernandes', Bruna Meira!, Paulo Bugalho', Pedro
Andrade Silva®, Ricardo Santos?®

1-Servigo de Neurologia, 3-Servi¢o de Otorrinolaringologia,
3-Servico de Oftalmologia, Hospital de Egas Moniz, Centro
Hospitalar Lisboa Ocidental; 4-CEDOC - NOVA Medical School,
Universidade Nova de Lisboal
maafernandes@chlo.min-saude.pt

Introdug@o: A mucormicose rino-cerebral é uma infecao fin-
gica oportunista rara, que atinge sobretudo os seios perinasais,
orbita e cérebro. E mais frequente em individuos imunocompro-
metidos e diabéticos (especialmente com pobre controlo meta-
bélico), apresentando elevada morbilidade e mortalidade.

Caso clinico: Homem de 68 anos, sem antecedentes co-
nhecidos, com quadro de 2 dias de evolucao de politria, po-
lidipsia, prostracdo e edema da regido periorbitdria esquerda.
Ao exame objetivo, apresentava padrao respiratério de tipo
Kussmaul e edema periorbitario esquerdo severo com propto-
se, quemose, oftalmoplegia, pupila em midriase média e nao
reativa. A gasimetria arterial revelava pH 6.91, pCO2 11mmHg,
HCO3- 2.2mmol/L; glicémia capilar de 750mg/dL e cetonemia
de 5.5mmol/L, compativel com cetoacidose diabética, sendo
feito diagnéstico inaugural de diabetes mellitus tipo 2. Reali-
zou TC das o6rbitas e seios perinasais, que evidenciou sinuso-
patia inflamatéria etmoidal e frontal esquerda, com celulite
pos-septal de olho esquerdo, com edema e densificagdao da
gordura retro-orbitdria. Por prostracdo progressiva realizou
TC-CE, que documentou hipodensidades fronto-basais bi-
laterais de predominio subcortical em provavel relagado com
focos de cerebrite por extensao do processo inflamatorio peri-
nasal. Iniciou antibioterapia com ceftriaxone, metronidazol e
vancomicina, e foi realizada desbridacao cirtrgica urgente por
via endonasal. Por suspeita de infecao fingica, foi adicionada
anfotericina B lipossémica. Posteriormente confirmada a pre-
senca de hifas ndo septadas de Mucormicetes, com isolamen-
to do fungo Rhozopus arrhizus na amostra de desbridamento.
O doente apresentou agravamento do estado geral, com trans-
formacao hemorrégica dos focos de cerebrite com inundagao
ventricular e hidrocefalia ativa, acabando por falecer.

Conclusdes: A mucormicose é uma infe¢ado rara que surge
mais frequentemente em doentes diabéticos. O descontrolo
metabdlico pode potenciar a disseminacdo da infecao, tor-
nando os doentes em cetoacidose diabética especialmente
vulnerdveis. Se disseminada até ao cérebro, a mortalidade
excede os 80%. O tratamento precoce com antibioterapia e
cirurgia associa-se a melhor prognéstico.

Meningoencefalite tuberculosa
revisitada

Marco Fernandes!, Bruna Meira!, Jodo Pedro Marto', Ana Sofia
Correia'?, Miguel Viana-Baptista'?

1-Servico de Neurologia, Hospital de Egas Moniz, Centro
Hospitalar Lisboa Ocidental; 2-CEDOC - NOVA Medical School,
Universidade Nova de Lisboa
maafernandes@chlo.min-saude.pt

Introducao: A meningoencefalite tuberculosa representa
aproximadamente 6% dos casos de tuberculose extrapulmo-
nar, sendo rara em doentes imunocompetentes, embora o ris-
co seja superior em 4reas endémicas. E das entidades clinicas
mais graves, com elevada taxa de mortalidade e morbilidade.

Caso clinico: Homem de 65 anos, com antecedentes de
diabetes mellitus tipo 2 controlada, com quadro de 3 meses
de evolugao caracterizado por tosse ndo produtiva, mialgias,
febre, anorexia e perda de peso. Apresenta posteriormente
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agravamento com quadro de confusdo mental com 4 dias de
evolugdo, razdo pela qual recorre ao Servico de Urgéncia. A
observacao, febril (38.5°C), lentificagao psico-motora, deso-
rientacdo temporal, com compromisso da atengdo e da me-
moria de trabalho. Sem sinais meningeos ou outras alteracoes
ao exame neuroldgico. Sem alteracdes em TC-CE, realizou-se
puncao lombar, pressdao de abertura de 18 cm H20, com do-
cumentacao de pleocitose de predominio mononuclear (73
células/pl), hipoglicorrdquia de 52 mg/dL (26% da capilar) e
hiperproteinorraquia (93 mg/dL). Pesquisa de bacilos élcool-
-acido resistentes (BAAR) e exame bacteriol6gico do LCR ne-
gativos. RM-CE identificou multiplas lesdes parenquimatosas
supra e infra-tentoriais hiperintensas em T2/FLAIR, com cap-
tacao anelar de gadolinio. Iniciada terapéutica empirica para
meningoencefalite tuberculosa com isoniazida, rifampicina,
pirazinamida e etambutol, com confirmagado diagnéstica pos-
terior ap6s identificacdo de Mycobacterium tuberculosis no
LCR por PCR e exame cultural. A observacao de fundo ocular
por lampada de fenda permitiu identificar a presenca de tu-
bérculo coroideu esquerdo.

Conclusdes: A meningoencefalite tuberculosa representa
um desafio diagndstico. Deve ser considerada nao s6 em in-
dividuos claramente imunocomprometidos, mas também na
populacao em geral, sobretudo na presenca de diabetes. Para
além da presenca de alteragdes imagioldgicas caracteristicas
em RM-CE, a identificacdo de envolvimento de outros 6rgaos,
nomeadamente do sistema ocular, poderd auxiliar no diag-
ndstico precoce de meningoencefalite tuberculosa.

Meningoencefalite por
Cryptococcus neoformans em doente
imunocompetente - quando o virus
Epstein-Barr é a chave

Marco Fernandes!, Duarte Noronha?

1-Servico de Neurologia, Hospital de Egas Moniz, Centro Hospitalar
Lisboa Ocidental; 2-Servigo de Neurologia, Hospital Dr. Nélio
Mendonga, Servico de Satide da Regido Auténoma da Madeira
maafernandes@chlo.min-saude.pt

Introducéo: A meningoencefalite por Cryptococcus neo-
formans é uma infecdo oportunista rara, mais frequente em
doentes imunossuprimidos (nomeadamente naqueles com
infecao por VIH), embora possa afetar 20-30% dos doentes
imunocompetentes. O papel do virus Epstein-Barr (VEB) nas
infecoes do SNC ainda nao estda completamente esclarecido,
mas em 25% dos casos de meningoencefalite por este virus,
existe co-infecao do SNC, sendo descritos poucos casos de as-
sociagao com Cryptococcus neoformans.

Caso clinico: Mulher de 65 anos, com antecedentes de do-
enca hepdtica cronica alcodlica e AVC hemorrégico cerebelo-
so direito. Trazida ao SU por prostracdo e recusa alimentar de
instalacdo em dias. Ao exame neuroldgico, nao respondia a
perguntas, tetraparésia espéstica com RCP extensores. Anali-
ticamente com hiperamoniémia de 178pumol/L, VIH negativo.
Realizou RM-CE que revelou padrao de leucoencefalopatia re-
lativamente simétrica, de predominio frontal e sem captacao
de contraste, com estudo de espectroscopia normal. Por agra-
vamento progressivo do estado de consciéncia, foi realizada
puncao lombar (PL), que documentava pleocitose de predomi-
nio mononuclear (58 células/ul), hipoglicorrdquia de 24,2mg/
dL e hiperproteinorrdquia de 153mg/dL. No estudo de liquor,
o exame bacteriolégico e pesquisa de micobactérias por PCR
foram negativos, mas com PCR para VEB positiva. Por suspei-
ta de co-infec@o dadas as alteracgdes citoquimicas do liquor, foi
realizada nova PL, que revelou antigénio e cultura micolégica
positivos no LCR para Cryptococcus neoformans. Iniciou-se
anfotericina B lipossémica e repetiu-se a PL ap6s 2 semanas de
terapéutica, com exame micoldgico do liquor negativo.
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Conclusdes: A meningoencefalite por Cryptococcus ne-
oformans constitui um desafio diagnoéstico, especialmente
em doentes imunocompetentes. A presenca de VEB no liquor
pode alertar para a necessidade de exclusdo de infecoes duais
do SNC, em contexto clinico apropriado. A importancia clini-
ca de pesquisar a presenca de VEB no liquor de pacientes com
infeccao do SNC suspeitada permanece por esclarecer.

Atingimento vasculitico do sistema
nervoso central na coinfeccdo VIH/
Hepatite C

Paula Salgado!, Sara Duarte', Ana Cipriano?, Sofia Pina®, Miguel
Abreu?, Anténio Marinho?, Carlos Andrade!

1-Servico de Neurologia, 2-Servico de Doencga Infeciosas,
3-Servico de Neurorradiologia, 4-Servico de Neurofisiologia,
Hospital de Santo Anténio, Centro Hospitalar do Porto
paulasalgado88@gmail.com

Introducéo: A infecao por VIH associa-se raramente a fe-
némenos vasculiticos, frequentemente em contexto de imu-
nossupressao, com potencial contributo de infe¢des oportu-
nistas. Por sua vez, a infecao com o virus da hepatite C (VHC)
pode cursar com complicagdes vasculiticas, habitualmente
associadas a crioglobulinemia, anticorpos antifosfolipidicos
ou anti-ANCA. Descrevemos um doente com co-infe¢ao VHC/
VIH e apresentagdo neuroldgica de uma vasculite sistémica.

Caso Clinico: Homem de 39 anos, ex-toxicodependente,
co-infetado VHC/VIH, sob antirretrovirais e sem tratamento
prévio para o VHC. Observado por episddios deficitarios vi-
suais paroxisticos e alteracao do comportamento com 2 me-
ses de evolucdo. O exame neurolégico revelou uma sindrome
frontal dorso-lateral e paresia crural direita. A RM-CE mostrou
multiplas lesoes isquémicas, algumas recentes, e marcado afi-
lamento das artérias cardtidas internas, com espessamento e
captacdo parietal destes vasos, assim como irregularidades de
alguns vasos intracranianos, compativeis com processo vas-
culitico. O estudo sistémico revelou contagem de linfécitos T
CD4+ superior a 600/mm3, com carga viral VIH negativa mas
VHC elevada (4490000 UI/mL). O estudo imunolégico (in-
cluindo crioglobulinas), serolégico/microbiolégico (VDRL,
borrelia, virus incluindo HVZ) e a pesquisa de doenga neopla-
sica foram negativos. O LCR nao revelou outras alteragdes, a
excecdo de carga viral VHC positiva (20UI/ml), com carga viral
VIH indetetédvel. Dado o agravamento progressivo do doente,
foi instituido tratamento imunossupressor (corticoterapia e
ciclofosfamida). Verificou-se melhoria neurolégica e imagio-
légica significativas, com estabilizacdo das lesdes isquémicas
e normalizacdo do estudo angiografico. Posteriormente foi
diagnosticada orquiepidimite, provavelmente em contexto
vasculitico. Foi proposto para tratamento de VHC (ombitas-
vir/paritraprevir/ritonavir), encontrando-se deste entao clini-
ca e imagiologicamente estdvel.

Conclusdes: Apresentamos uma vasculite sistémica com
atingimento do sistema nervoso central, realcando-se as
marcadas estenoses carotideas bilaterais, reversiveis apods
imunossupressao. A coexisténcia de infe¢ao VIH/VHC (e a au-
séncia de tratamento desta tltima), bem como a negatividade
do restante estudo, sugerem uma associacdo com estes virus,
fundada num processo imunomediado.

Caracterizacdo de nevrite dptica
sifilitica em doente imunocompetente.

José Manuel Aratijo!, Inés Carvalho', Leandro Marques!, Tatiana
Queiré6s?, Jodo Pinho!

1-Servigo de Neurologia, 2-Servico de Oftalmologia, Hospital de Braga
josedearaujo88@gmail.com

Introducao: A nevrite éptica sifilitica é pouco frequente,
particularmente nos doentes imunocompetentes. Pode ter
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atingimento uni ou bilateral e manifestar-se de forma variada
como nevrite ptica anterior ou retrobulbar. A acuidade visual
pode estar preservada, apresentando a maioria dos doentes
defeito de campo visual, central ou periférico.

Caso Clinico: Homem, 51 anos, fumador, com anteceden-
tes de dislipidemia e Hepatite B tratada oito anos antes. Dois
dias antes da admissao referiu inicio stibito de miodesépsias
persistentes no olho direito, ndo associadas a alteracdo da
acuidade visual, outros sintomas ou trauma. O exame neuro-
l6gico foi normal, excepto fundo ocular com edema da papila
unilateral direito. Realizou anélises com velocidade de sedi-
mentacao, electrocardiograma e TAC cerebral que ndo mos-
traram alteragdes. Inicialmente interpretado como neuropa-
tia isquémica anterior ndo arteritica, iniciou anti-agregacao,
tendo os sintomas resolvido gradualmente, quinze dias apo6s.
Posteriormente reavaliado em consulta, mantinha-se assinto-
matico, com edema da papila direita na fundoscopia. Avalia-
do por Oftalmologia realizou OCT confirmando presenca de
edema no disco Optico; retinografia sem alteragao retiniana
ou vascular e perimetria automatica sem defeito de campo vi-
sual. Alargou-se o estudo analitico com serologias infecciosas
mostrando positividade para VDRL e TPHA, sendo as restan-
tes negativas, nomeadamente VIH; estudo auto-imune sem
alteracdes. Fez-se PL com pressdo de abertura normal, apre-
sentando o citoquimico do LCR pleocitose linfocitica e hiper-
proteinorraquia ligeiras, o microbiolégico titulos de VDRL 1/8
e TPHA 1/640. A RM cerebral e das érbitas com contraste e a
angio-RM foram normais. Foi medicado com penicilina endo-
venosa durante catorze dias.

Conclusao: A diversidade etiolgica das neuropatias 6pti-
cas agudas exige uma investigacdo complementar completa,
que pode revelar causas potencialmente trataveis. Dado o au-
mento significativo da incidéncia de sifilis em Portugal nos tl-
timos anos, a realizacao da serologia do Treponema neste con-
texto € mandatdria, mesmo em doentes imunocompetentes.

Hipersexualidade p6s-encefalite
por herpes simplex

Leandro M. Marques, Alvaro Machado
Servigo de Neurologia, Hospital de Braga - Braga
leo_marques@live.com.pt, alvmac@gmail.com

Introduc@o: A encefalite por herpes simplex é a causa mais
comum de encefalite virica. Caracteriza-se por febre, cefa-
leias, crises convulsivas, sinais neurolégicos focais e alteragao
do estado de consciéncia. A RM mostra dreas hiperintensas
em T2 nos lobos frontais e temporais, e o LCR pleocitose lin-
focitéria e a presenca do virus. Uma das sequelas comporta-
mentais possiveis, e, quando presente, mais disruptivas, é a
hipersexualidade.

Caso clinico: Homem, de 51 anos, sem doencas prévias,
recorre ao SU por febre, crises convulsivas e hemiparesia es-
querda. Internado com suspeita de AVC, a RM ao 5° dia mos-
trou extensas lesdes temporais bilaterais de predominio direi-
to, sugerindo encefalite herpética, confirmada com PL com
LCR de caracteristicas inflamatdrias e isolamento de Herpes
simplex. Clinicamente, recuperou da hemiparesia esquerda e,
sob tratamento com valproato de s6dio, ndo teve mais crises.
Posteriormente, o doente desenvolveu alteracdes graves de
comportamento, que obrigaram mesmo a sua instituciona-
lizagdo: intensa desinibicao sexual e coprolalia, dificuldades
em nomear, com parafasias e circunléquios, perseveracao
motora, apraxia ideomotora e ideacional, e disfuncdo mnési-
ca com defeito grave de evocacdao. Medicado com ciproterona
(100 mg/dia), mantém, até ao momento, uma reducao signifi-
cativa dos comportamentos sexuais inapropriados.

Discussdao: Com este caso clinico, queremos chamar a
atenc¢ao da importancia de um elevado indice de suspeita para
a doenga, sendo que o tratamento precoce pode evitar seque-
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las graves. Entre estas, as alteracoes comportamentais podem
ter um relevo particular, como a hipersexualidade descrita.
Um farmaco antiandrogénico, como a ciproterona, pode ser
util no controlo deste sintoma em particular.

Sindrome do apex orbitario por
mucormicose a Rhizopus arrhizus

Soraia Vaz, Diana Melancia, Jodo Sequeira, Jodao Lourenco
Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Lisboa Central
soraia.teixeira2@gmail.com

Introducao: A mucormicose é uma infecdo flingica opor-
tunista provocada mais comumente por fungos Rhizopus. A
mucormicose rino-orbito-cerebral - apresentacdo mais co-
mum - resulta frequentemente em oftalmoparésia; raramen-
te pode complicar-se com nevrite 6tica isquémica. Trata-se
de uma emergéncia cirtrgica de mau prognéstico, pelo que
perante achados compativeis com sindrome do dpex orbita-
rio (SAO), o diagnéstico etiolégico de mucormicose deve ser
considerado em tempo util.

Caso clinico: Mulher de 79 anos com antecedentes de
diabetes mellitus tipo 2 mal controlada e neoplasia da mama
metastizada, tratada com dexametasona, desenvolveu qua-
dro stbito de cefaleia retro-orbitaria esquerda, diminuicdo da
acuidade visual e ptose palpebral ipsilaterais. Objetivava-se
amaurose completa do olho esquerdo com palidez do disco
6tico, miose, ptose, oftalmoplegia intrinseca e extrinseca com-
pletas e anestesia dlgica em territério V1 esquerdo. Nos dias
seguintes eram ja evidentes proptose, quemose, hiperémia
conjuntival e sinais inflamatérios da camara antetior (efeito
tyndal e hip6pion). O estudo do liquido cefalorraquidiano re-
velou discreta pleocitose, hiperglucorraquia e hiperproteinor-
rdquia, com exame cultural e serologia infeciosa negativos. A
veno-RM crénio-encefilica e de 6rbitas demonstrou padrao
de restricao a difusao do nervo 6tico esquerdo, espessamento
inflamatoério dos seios peri-nasais e células etmoidais bilate-
ralmente e achados compativeis com celulite orbitéria. A bi-
6psia do corneto médio esquerdo foi positiva para Rhizopus
arrhizus complex, confirmando o diagnéstico de mucormi-
cose. Iniciou tratamento com anfotericina B e foi submetida
a desbridamento do tecido necrético intra-nasal e sinusoto-
mias bilaterais e exenteracdo orbitdria esquerda. Contudo,
verificou-se acometimento do sistema nervoso central com
depressdo do estado de consciéncia e défices neuroldgicos fo-
cais, documentando-se imagiologicamente lesdes vasculares
isquémicas em contexto de infec¢ao fliingica angiotrépica.

Conclusdes: Etiologias raras e catastréficas como a mu-
cormicose rino-6 rbito-cerebral devem ser consideradas no
diagnéstico etiolégico do SAO, especialmente na presenca de
fatores de risco como neoplasia, imunossupressdo e diabetes
descontrolada, promovendo o seu encaminhamento e trata-
mento atempados.

Leucoencefalopatia multifocal
progressiva - da negatividade do estudo
complementar ao reforco do imperativo
clinico

Ricardo Varela'!, Mdrio Sousa', Olinda Rebelo?, Herminio Tao?,
Carla Nunes!

1-Servico de Neurologia, 2-Servigo de Anatomia Patoldgica, 3-Servico
de Neurocirurgia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra
ricardoathayde@gmail.com

Introducdo: A leucoencefalopatia multifocal progressiva (LMP)
consiste numa doenga desmielinizante secunddria a reactivacao
do poliomavirus JC. O seu significado epidemiolégico tem sido re-
forcado pelas expansao de terapéuticas imunomoduladoras.
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Caso Clinico: Homem, 41 anos, com antecedente de Leuce-
mia Linfoblastica Aguda de células B, em remissao ha 2 anos,
sob terapéutica de manutenc¢do com esquema Linker (metro
trexato+vincristina+mercaptopurina), com quadro subagudo
de disartria e lateralizacdo motora. A observacao com disartria
grave, profusdo incompleta da lingua e hemiparésia esquerda
de predominio braquio-facial grau 4. Sem outros sinais focais.

Estudo com TCce a evidenciar hipodensidade subcortical
pré-central direita, sem efeito de massa ou realce apds con-
traste. Andlises sem alteracoes relevantes. Estudo de LCR com
citoquimica, pesquisa de blastos e andlise seroldgica alargada
normais. Internamento por suspeita de lesdo vascular. Estudo
analitico complementar normal incluindo serologias infeccio-
sas alargadas (com pesquisa de JC), autoimunidade sistémica,
metabolismo/sintese das purinas e reavaliacdo hematoldgica.
RMNCce a evidenciar 2 lesdes subcorticais frontais com hipersi-
nal em FLAIR e T2, hipossinal em T1 e sem restricdo a difusao
sugestivas de PRES atipico ou neurotoxicidade por metrotre-
xato. AngioTCce sem alteracdes. Manutencao de défices neu-
rolégicos apesar de suspensdo do metrotrexato. Ponderagao
posterior de quadro autoimune primario a fundamentar prova
terapéutica com plasmaferese - inducao de agravamento cli-
nico e imagioldgico incluindo retinite por CMV resolvida ap6s
ganciclovir. Realizada biépsia lesional - alteragdes inflamat6-
rias inespecificas e negatividade para células neoplésicas.

Perante esta evolugdo clinica com suspeita de reconstitui-
¢ao imune, reforcada a possibilidade de infec¢do por virus JC.
Reavaliagdo imunohistoquimica de laminas com positividade
para anti-SV40. Apés concentragao de amostras de liquor - de-
teccao por PCR do virus JC. Diagnéstico final: LMP

Conclusdes: O diagnéstico de LMP depende de um elevado
nivel de suspeicao. A andlise imuno-histoquimica com anticor-
po anti-SV40 é ttil no diagnéstico e pode fundamentar a utliza-
¢do de técnicas de detecgdo biolégica mais diferenciadas.
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14h30-17h30

18h00-19h30
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ADVANCED COURSE IN CHRONIC MIGRAINE

Prof. Andrew Blumenfeld

The Headache Center of Southern California, San Diego, USA
www.neurocenter.com

Apresentacao do curso e moderacdo:

Prof. Isabel Pavao Martins (Faculdade de Medicina da Universidade de Lisboa)
Doutora Raquel Gil Gouveia (Hospital da Luz, Lisboa)

Patrocinio: Allergan

COMUNICACOES ORAIS

Moderacdo: Dr. Jorge Machado (Lisboa) e Dr.2 Livia Sousa (Coimbra)

Tratamento preventivo da enxaqueca numa amostra de doentes migrainosos referenciados a Con-
sulta de Cefaleias

Bruno Silva!, Miguel Pereira!, Isabel Luzeiro!

Servigo de Neurologia do Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra

Comorbilidade Psiquiétrica e Cefaleia: dados da Consulta de Cefaleias e projetos futuros.

André Oliveiral?, Isabel Luzeiro?, Ana Telma Pereira®, Anténio Macedo'?

1-CRI de Psiquiatria do Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra; 2-Servico de Neurologia do Cen-
tro Hospitalar e Universitario de Coimbra; 3-Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra
Enxaqueca e Enfartes Retinianos

Sofia Grenho Rodrigues, Raquel Gil Gouveia

Hospital da Luz de Lisboa

Migraine and CADASIL: clinical characteristics of a Portuguese population and its relation with
brain lesion burden

Miguel Tédbuas-Pereira!, Ricardo Varela!, José Coelho!, Diogo Maleita?, Carlos Ferreira®, Otilia C.
d’Almeida®, César Nunes*, Isabel Luzeiro®, Gustavo C. Santo®

1- Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra; 2- Faculdade de Medicina
da Universidade de Coimbra; 3- Instituto de Ciéncias Nucleares Aplicadas a Saide, Universidade de
Coimbra; 4- Servico de Neurorradiologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra; 5- Consulta de
Cefaleias, Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra; 6- Consulta de Risco
Vascular, Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra.

Prospective comparison of headache classifications in a Portuguese epidemiological study: the im-
pact in diagnostic agreement.

Joana Abreu Silva?, Carolina Lemos"?, Alda Sousa'?, José Pereira Monteiro
1-UnIGENe, IBMC - Instituto de Biologia Molecular e Celular, i3S - Instituto de Investigacao e Inova-
¢do, Universidade do Porto, Portugal; 2-FMUP - Faculdade de Medicina da Universidade do Porto,
Portugal; 3-ICBAS - Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar, Universidade do Porto, Portugal;
4-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar do Porto, Portugal;

*Aposentado **Jubilado

1,3% 4%*
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9h00-11h00 CASOS CLINICOS e COMUNICAGOES ORAIS

CASOS CLiNICcOS
Moderacdo: Prof. Carlos Fontes Ribeiro (Coimbra) e Prof. José Pereira Monteiro (Porto)

Enxaqueca e vertigem: causalidade ou casualidade?

Teresa Barata Silvério, Elisa Campos Costa, Liliana Pereira, Miguel Rodrigues

Servigo de Neurologia, Hospital Garcia de Orta, Almada

Cefaleia como manifestacdo inaugural de esclerose multipla ou coincidéncia?

Claudia Lima, Fernando Matias, Livia Sousa, Sénia Batista

Servico de Neurologia do Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra

Hematoma periorbitario na enxaqueca

Carlota Cunha, Sara Duarte, Carlos Andrade

Servigo de Neurologia, Hospital de Santo Anténio, Centro Hospitalar do Porto

Um caso de SUNCT/SUNA com clonias faciais

Ana Sardoeira!, Gongalo Cacéo’, Sofia Pina?, Joana Damésio’

1-Servico de Neurologia, Hospital de Santo Ant6énio, Centro Hospitalar do Porto; 2-Servigo de Neuror-
radiologia, Hospital de Santo Ant6nio, Centro Hospitalar do Porto

Nevralgia do trigémio secundaria a neurossarcoidose

Rita Raimundo, Michel Mendes, Vera Espirito Santo, Ana Graca Velon, Jodo Paulo Gabriel, Andreia Veiga
Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar Tras-os-Montes e Alto Douro, Vila Real

Sindrome oculossimpética paratrigeminal: uma manifestacéo rara de dissecdo carotidea

Rita Raimundo, Michel Mendes, Vera Espirito Santos, Ana Graga Velon, Andreia Veiga

Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar Trds-os-Montes e Alto Douro, Vila Real

COMUNICACOES ORAIS

Moderacao: Dr.2 Isabel Luzeiro (Coimbra) e e Dr.2 Elsa Parreira (Amadora)

Cefaleia atribuida a arterite de células gigantes: caracterizacido de uma amostra

Michel Mendes, Rita Raimundo, Vera Espirito Santo, Ricardo Almendra, Ana Graca Velon

Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar Tras-os-Montes e Alto Douro, Vila Real

Dezassete anos de um Estudo Epidemiolégico e Genético da Enxaqueca — andlise dos casos estuda-
dos

Carolina Lemos"?, José Barros??, José Pereira Monteiro*

1-UnIGENe, IBMC - Instituto de Biologia Molecular e Celular, i3S - Instituto de Investigacao e Inova-
¢ao, Universidade do Porto, Portugal; 2-ICBAS - Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar, Univer-
sidade do Porto, Portugal; 3-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar do Porto; 4-CGPP, IBMC - Insti-
tuto de Biologia Molecular e Celular, i3S - Instituto de Investigac@o e Inovagao, Universidade do Porto

11h45-12h45 ASSEMBLEIA GERAL DA SPC

Agenda SPC

REUNIAO DA PRIMAVERA 2018

Sociedade Portuguesa de Cefaleias

Hotel Dom Gongalo, Fatima
Tarde de dia 4 (sexta-feira) e manha de 5 de maio (sabado) de 2018

Resumos:
Envio para: spc.dir@gmail.com
Limite para rececéo de resumos: 1 de abril (Domingo de Pascoa)
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Resumos

Tratamento preventivo da enxaqueca
numa amostra de doentes migrainosos
referenciados a Consulta de Cefaleias

Bruno Silva!, Miguel Pereira’, Isabel Luzeiro!

Servico de Neurologia do Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra; Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, Praceta
Mota Pinto, 3000-075 COIMBRA

11213@chuc.min-saude.pt

Introducéo: A enxaqueca é uma doenga crénica com gran-
de impacto na qualidade de vida (QV) dos doentes. O trata-
mento preventivo diminuiu a frequéncia, duragdo e inten-
sidade das crises, com melhoria da QV. O doente migranoso
frequentemente apresenta comorbilidades que influenciam o
tratamento escolhido. Justificagdes como insucesso terapéuti-
co, intolerdncia do doente ou comorbilidades associadas, sao
evocadas para polimedicar.

Objetivo: Analisar o tipo e adequacao do tratamento pre-
ventivo em doentes com enxaqueca.

Métodos: Andlise retrospetiva, de uma série de casos con-
secutivos com diagnéstico de enxaqueca sem aura e com aura,
seguidos na consulta de cefaleias de um hospital tercidrio, da
agenda de um neurologista, com pelo menos uma visita entre
outubro de 2016 e marco de 2017. Foram excluidos os doentes
sem informacdo clinica que preenchesse os critérios de diag-
nostico. Os dados foram analisados com o software Microsoft
Excel 2013 e utilizado o teste X2

Resultados: A amostra é constituida por 42 doentes (41
mulheres), com média de idades de 38,48 anos (DP=11,78).
Vinte doentes foram referenciados pela consulta de neurolo-
gia geral, 11 dos cuidados de satide primérios (CSP) e 11, por
outras consultas hospitalares ou do servico de urgéncia (SU).

Dos doentes referenciados a consulta, 24 estavam medica-
dos com farmacos preventivos, sendo o topiramato (n=7) e o
propranolol (n=5) os mais utilizados; 6 encontravam-se medi-
cados com 2 farmacos. Vinte e um, encontravam-se medicados
com uma dose considerada terapéutica e 14 estavam medica-
dos com um farmaco de eficcia nivel A. Verificou-se que os do-
entes referenciados pelos CSP encontram-se menos medicados
com terapéutica preventiva do que os doentes referenciados
de consultas hospitalares ou SU (p<0,05). Os 18 doentes ape-
nas medicados com terapéutica abortiva iniciaram tratamento
preventivo, 13 com fdrmacos de nivel de eficdcia A. Ap6s um
seguimento médio de 25 meses, 17 doentes encontravam-se
polimedicados, sendo a associagdo mais frequente entre um
antiepilético e um antidepressivo triciclico. Contudo, ndo se
verificou relagao entre o tempo de seguimento em consulta e o
nuamero de farmacos preventivos prescritos (r=-0,12).

Discussao: Nos doentes referenciados a prescricao de tera-
péutica preventiva estd de acordo com as normas de orienta-
¢do, mas em doses tendencialmente baixas, adequando-se ao
perfil de cada doente. Verifica-se que o tratamento preventivo
habitualmente nao é iniciado nos CSP. Apesar da evidéncia
para a utilizacdo da politerapia ser escassa, por vezes, € neces-
sdria a sua utilizacao pela falta de resposta a monoterapia e/
ou intolerancia ao aumento de dose.

Comorbilidade Psiquiatrica e Cefaleia: dados
da Consulta de Cefaleias e projetos futuros.

André Oliveira'?, Isabel Luzeiro? Ana Telma Pereira®, Anténio
Macedo'?

1-Centro de Responsabilidade Integrada de Psiquiatria do Centro
Hospitalar e Universitdrio de Coimbra; 2-Servico de Neurologia
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do Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra; 3-Faculdade

de Medicina da Universidade de Coimbra; Centro Hospitalar e
Universitdrio de Coimbra, Praceta Mota Pinto, 3000-075, Coimbra
luis.andre.noliveira@gmail.com

Introducédo: Apesar das sucessivas revisoes da Classifica-
¢do Internacional de Cefaleias virem contemplando as Ce-
faleias Atribuidas a Perturbacao Psiquidtrica como entidade
diagnoéstica independente das restantes, verifica-se que os
diagnésticos associados a este capitulo (Cefaleia atribuida a
perturbacgao somatoforme ou psicética) se revelam insuficien-
tes no esclarecimento da relacao entre Perturbacao Psiquidtri-
ca e Cefaleia. Vérios estudos revelam que, independentemen-
te do diagndstico de cefaleia subjacente (cefaleia de tensdo /
enxaqueca), a prevaléncia de comorbilidade psiquiatrica se
mostra aumentada nesta subpopulagdo clinica, com as per-
turbagdes de ansiedade e de humor a constituirem os diag-
ndsticos mais prevalentes (com odds ratio de 4.5-6.6). Desta
forma, mantém-se atual o desafio de identificar os mecanis-
mos fisiolégicos, psicopatolégicos, cognitivos e metacogniti-
vos subjacentes a estas patologias.

Métodos: Foi estudada uma populacdo de doentes com
seguimento regular em consulta de Psiquiatria de Ligacao
na consulta de Cefaleias do Servi¢o de Neurologia do Centro
Hospitalar e Universitario de Coimbra (n=53) no ano de 2016,
procedendo-se a identificacdo da terapéutica em curso (i.e,
psicofarmacolégica com/sem recurso a farmacos dirigidos a
cefaleia como analgésicos, triptanos, anticonvulsivantes, etc.)
e a evolucdo nas caracteristicas clinicas da cefaleia, nomeada-
mente frequéncia e intensidade.

Resultados: Da amostra estudada, 83.0% dos sujeitos per-
tencia ao sexo feminino (n=44), com uma idade média de
50.2+13.7 anos, diferindo significativamente da idade média
dos sujeitos do sexo masculino (42,9+13,8 anos). Os diagndsti-
cos psiquidtricos comoérbidos mais prevalentes relacionaram-
-se com perturbacoes de ansiedade e de humor, tendo os
Inibidores Seletivos da Recaptagdo da Serotonina sido os psi-
cofarmacos mais prescritos (90.6%; n=48) tanto em monote-
rapia como em associacdo com outros psicofarmacos, nome-
adamente Benzodiazepinas (34.0%; n=18) e antipsicéticos em
dose baixa (18.9%; n=10). Quarenta e cinco doentes (84.9%)
ndo se encontravam a realizar qualquer terapéutica dirigida
a cefaleia, tendo 43 (81.1%) reportado melhoria subjetiva das
caracteristicas da cefaleia.

Discussio: Varios estudos tém evidenciado de forma progres-
sivamente mais expressiva o papel que as perturbacoes psiqui-
dtricas adquirem nas caracteristicas epidemioldgicas e clinicas
de vérios quadros organicos em que a dor surge como denomi-
nador comum. No entanto, estao ainda pouco esclarecidos os
processos cognitivos que possam estar subjacentes a esta rela-
¢do. Com este propdsito, serd desenvolvido um projeto de inves-
tigacdo no Servico de Neurologia em que, através da aplicacdo de
uma complexa bateria de testes psicométricos, se visard analisar
o papel que o Perfecionismo e o Pensamento Repetitivo Negativo
desempenham em vdrias caracteristicas das Cefaleias (frequén-
cia, intensidade, impacto funcional), comparando entre doentes
com Cefaleia de Tensao, Enxaqueca e um grupo de controlo.

Enxaqueca e Enfartes Retinianos

Sofia Grenho Rodrigues, Raquel Gil Gouveia
Hospital da Luz de Lisboa; Av. Lusiada 100, 1500-650 LISBOA
ana.srodrigues@hospitaldaluz.pt

Introducdo: A enxaqueca retiniana é caracterizada por
episédios repetidos de perturbacdo visual monocular con-
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sistindo, tipicamente, em fendmenos visuais positivos (mais
simples que os originados no lobo occipital), associados a ce-
faleia com as caracteristicas de enxaqueca. Admite-se que a
aura retiniana tenha origem na retina e seja devida a compro-
misso transitério do fluxo sanguineo por vasoconstri¢do. Ou-
tra hipétese potencialmente subjacente ao fenémeno da aura
retiniana seria um processo de Depressao Alastrante, andloga
ao fenémeno cortical mas ocorrendo na retina.

Casos Clinicos: Apresentamos trés doentes jovens, com
histéria de enxaqueca. Dois destes doentes tinham histéria de
alteracoes visuais monoculares recorrentes compativeis com
aura seguidos de cefaleia tipo enxaqueca. Num dos seus epi-
s6dios, ambos apresentaram defeito tipo escotoma monocu-
lar que persistiu. A terceira doente tinha enxaqueca sem aura e
apresentou perturbacao visual monocular prolongada segui-
da de uma crise de enxaqueca. Pela persisténcia das queixas,
todos foram avaliados por neuroftalmologia, confirmando le-
sdo isquémica da retina.

Conclusdo: A enxaqueca retiniana é um diagnéstico difi-
cil e controverso sendo, segundo a ICHD-3, necessdria a con-
firmacao durante um episédio, quer por exame dos campos
visuais quer por desenho feito pelo doente. A relagdo entre a
enxaqueca e o enfarte da retina estd descrita mas esta longe
de ser compreendida - presume-se que esta esteja associada
a vasospasmo da circulagdo retiniana. E fundamental efetu-
ar observacao neuroftalmolégica sempre que a apresentacao
destes quadro seja atipica.

Migraine and CADASIL: clinical
characteristics of a Portuguese population
and its relation with brain lesion burden

Miguel Tdbuas-Pereira', Ricardo Varela', José Coelho', Diogo
Maleita?, Carlos Ferreira®, Otilia C. d”’Almeida®, César Nunes®,
Isabel Luzeiro®, Gustavo C. Santo®

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra; 2-Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra;
3-Instituto de Ciéncias Nucleares Aplicadas a Satide, Universidade
de Coimbra; 4-Servigo de Neurorradiologia, Centro Hospitalar

e Universitdrio de Coimbra; 5-Consulta de Cefaleias, Servico

de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra;
6-Consulta de Risco Vascular, Servigco de Neurologia, Centro
Hospitalar e Universitdrio de Coimbra. Centro Hospitalar e
Universitario de Coimbra, Praceta Mota Pinto, 3000-075, Coimbra
miguelatcp@gmail.com

Background and Purpose: CADASIL (Cerebral Autosomal
Dominant Arteriopathy With Subcortical Infarcts and Leu-
koencephalopathy) is currently the most common hereditary
cause of vascular dementia in adults and migraine is a ma-
jor symptom of the disease. This study aimed to assess the
headache characteristics and to identify predictors of higher
cerebral lesion burden in a prospective cohort of Portuguese
CADASIL patients.

Methods: We included 38 willing patients with CADASIL fol-
lowed in the outpatient clinic at the Neurology Department of
a tertiary hospital in Portugal, during 2016. We collected data
on demographics, vascular risk factors and headache charac-
teristics through a structured and standardized questionnaire
that contained a 0 to 10 Visual Analogue Scale (VAS), to meas-
ure headache intensity. Magnetic Resonance Imaging (MRI)
(3-Tesla) was applied in 32 of these patients and a lesion growth
algorithm calculation was used to determine brain lesion bur-
den. Spearman’s correlation, > test, Mann-Whitney-U test
and linear regression, adjusted for confounding variables, were
used. Statistical significance was set at two-sided p values <0.05.

Results: A total of 23 (60.5%) of patients were male, with a
mean age of 52.3 (+12.8) years-old. While 6 (15.8%) patients
denied any type of headache, 23 (60.5%) had migraine: 16
(69.6%) with aura and 7 (30.4%) without. Three individuals
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(21.4%) had migraine with brainstem aura. Mean age of mi-
graine onset was 26.9 years-old and headache intensity was,
on average, 6.4 (+2.1).

Age (p=1.112, 95%CI=[0.485, 1.739], p=0.001) and, regard-
ing migraine characteristics, headache intensity ($=4.583,
95%CI=[0.569, 8.596], p=0.027) were independent predictors
of cerebral higher lesion volume.

Discussion: In our cohort, the prevalence of migraine was
similar to other observational studies reported before. Yet, the
presence of migraine with aura was lower. Age and headache in-
tensity seems to be predictors of increased brain lesion burden.

Prospective comparison of headache
classifications in a Portuguese
epidemiological study: the impact in
diagnostic agreement.

Joana Abreu Silva'?, Carolina Lemos'?, Alda Sousa'?, José
Pereira Monteiro'>"*"

1-UnIGENe, IBMC - Instituto de Biologia Molecular e Celular,

i3S - Instituto de Investigacao e Inovacao, Universidade do Porto,
Portugal; 2-FMUP - Faculdade de Medicina da Universidade do
Porto, Portugal; 3-ICBAS - Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel
Salazar, Universidade do Porto, Portugal; 4-Servico de Neurologia,
Centro Hospitalar do Porto, Portugal. *Aposentado **Jubilado
Rua Alfredo Allen, 208, 4200-135 PORTO, Portugal
joana.silva@i3s.up.pt

Introduction. The first International Classification of
Headache Disorders (ICHD) in 1988 was followed by two edi-
tions (2004 and 2013) to improve diagnosis and treatment of
headache throughout the world. It is essential for the benefit
of patient management that clinicians and researchers use the
same headache classification and that this system is as precise
as possible; but the consistency and accuracy of all ICHD on
epidemiological data regarding the different headache classi-
fications are so far unknown.

Materials and Methods. In 1995, a headache epidemio-
logical study was conducted in the general population of a
small-district of Porto. Based on 2008 validated structured
questionnaires’ data, the ICHD-I and ICHD-II were reviewed;
afterwards the ICHD-III was applied to the database. The diag-
nostic consistency was assessed by Cohens’ kappa and percent
agreement between ICHD-1/ICHD-II and ICHD-II/ICHD-III.

Results. Among 1774 individuals with headache disorders
(88.3%), 651 were males and 1125 females. Mean age was
39.98 years (SD: 21.76; range: 2-97y). Mean age-at-onset was
20 years (SD: 13.60; range: 0-85y), higher in females (21.09y
vs. 18.11y in men). Once applied the ICHD-III criteria, 94.7%
patients were diagnosed with primary headaches (91.9% and
92.7% according to ICHD-I and ICHD-II, respectively), 1.1%
with combined headaches (3.9% and 3.1% according to ICHD-
I and ICHD-II), and 2.9% with secondary headaches in all
classifications. A strong agreement (78%, p<0.001) was found
among primary and combined headaches (ICHD-1/ICHD-ID);
and a moderate agreement (=35%, p<0.001) when compar-
ing ICHD-II/ICHD-III. For primary headaches, the following
distribution was found in ICHD-I: (1) migraine (including
migrainous disorder not fulfilling all criteria) 16.5% with an
increase of 0.7% and 1.3% in classification criteria II and III,
respectively; (2) TTH (including TTH not fulfilling all criteria)
74.9% with an increase of 26 patients (1.5%) in ICHD-III, previ-
ously diagnosed with combined headache. Migraine and TTH
(ICHD-I/ICHD-II) results showed an 87% and 99% agreement
with Cohen’s kappa of 0.935 and 0.998 (p<0.001); the diagnos-
tic agreement was also very strong (>89%) concerning ICHD-
[I/ICHD-III with Cohen’s kappa of 0.942 and 0.959 (p<0.001).

Conclusions. Frequency of combined headaches de-
creased, mainly because when a type of headache in a patient
fulfils two different sets of diagnostic criteria all the available
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criteria should be used to decide which one is the correct or
more likely diagnosis. There are many improvements over
ICHD-II/ICHD-III, that may have relevant clinical implica-
tions but did not remarkably change the diagnosis to create
the need for a new headache epidemiological study.

Enxagueca e vertigem: causalidade ou
casualidade?

Teresa Barata Silvério, Elisa Campos Costa, Liliana Pereira,
Miguel Rodrigues

Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta, EPE, AV. Torrado
da Silva, Pragal, 2801-951 ALMADA
teresabaratasilverio@gmail.com

Introducéo: Cefaleia e vertigem sdo sintomas comuns,
podendo estar fisiopatologicamente associadas ou coincidir
casualmente num doente. A enxaqueca vestibular é uma en-
tidade clinica controversa e de dificil diagnéstico. Os critérios
de diagndstico, mais consistentes e restritos, foram recente-
mente integrados no apéndice da Classificacdo Internacional
de Cefaleias.

Caso Clinico: Homem de 49 anos, com antecedentes de an-
siedade. Avaliado apds dois episddios de vertigem com inter-
valo de trés anos. A vertigem era rotatéria, desencadeada pelos
movimentos cefélicos, intensa, durando minutos até melhoria
com repouso. Durante a vertigem, apresentava cefaleia holo-
craniana, tipo peso, intensa, de agravamento progressivo, com
duracgao de horas, associada a nduseas, vomitos, fono, foto e
cinesofobia, agravada pelas atividades didrias e melhorando
também com repouso. Sem défices neuroldgicos associados.
O primeiro episddio motivou internamento em Neurologia e
o segundo em Otorrinolaringologia. O exame neuroldgico foi
sempre normal, incluindo o teste de Halmagyi. Sem alteracoes
a otoscopia. Sem nistagmo espontaneo, apesar da manobra de
Dix-Hallpike induzir nistagmo vertical inferior bilateralmente.
Realizou tomografia computorizada e ressonancia magnética
encefdlica e dos ouvidos, sem alteracoes. Foi medicado com
flunarizina 10mg/dia e acetilsalicilato de lisina 1800mg em
SOS. Durante o seguimento, ap6s o segundo epis6dio, man-
teve episddios de cefaleia progressivamente menos intensa,
cessando num més, sem vertigem. Admitiu-se enxaqueca
vestibular. Outros diagnésticos, como enxaqueca com aura
do tronco cerebral, disfuncao vestibular periférica e acidente
isquémico transitério foram considerados menos provaveis.

Conclusdes: O quadro clinico sugere enxaqueca vestibu-
lar, mas ndo cumpre ainda o namero de episddios requeridos
(cinco). Este diagnéstico é complexo e a resposta terapéutica
a flunarizina nao € critério de diagndstico por poder melhorar
ambas as patologias. O exame objetivo e os exames podem ser
normais, pelo que o diagnostico assenta na clinica. Frequente-
mente os doentes s@o assistidos por Neurologistas e Otorrino-
laringologistas, implicando uma abordagem multidisciplinar.

Cefaleia como manifestacdo inaugural de
esclerose multipla ou coincidéncia?

Cldudia Lima, Fernando Matias, Livia Sousa, S6nia Batista
Servico de Neurologia do Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra, Praceta Prof. Mota Pinto, 3000-075 COIMBRA
anaclaudialima@gmail.com

Introducéo: O achado incidental de lesdes sugestivas de
Esclerose Mudltipla (EM) na ressondncia magnética (RM) na
auséncia de sintomas tipicos é definido como Sindrome Ra-
diolégico Isolado (SRI). A cefaleia é o sintoma que mais fre-
quentemente motivou realizacdo de RM em todas as séries
clinicas de SRI, permanecendo por esclarecer se existe uma
relacdo de causalidade.

Caso Clinico: Homem, com 33 anos a data do inicio das
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queixas, com antecedentes pessoais de Hemofilia A e Hepati-
te C pds-transfusional, com cargas virais indetetdveis desde o
inicio de terapéutica com interferao em 2005. Em 2010 iniciou
quadro de fadiga e cefaleia persistente didria, fronto-temporal
bilateral, em aperto, sem agravamento com atividade fisica,
foto ou fonofobia, nduseas ou vomitos. O exame neurolégico
ndo revelava entdo qualquer alteracdo. Realizada ressonancia
magnética cranio-encefdlica (RM-CE) que evidenciou multi-
plas éreas de hipersinal na ponderacao T2, supra e infratento-
riais, compativeis com lesdes desmielinizantes preenchendo
os critérios radiol6gicos de disseminacao espacial de MacDo-
nald para EM, sem cumprir contudo critérios de disseminacao
temporal. Pela didtese hemorrdgica decorrente da patologia
hematolégica conhecida, optou-se por ndo realizar puncao
lombar para estudo do liquor. Repetida carga viral do virus da
Hepatite C que continuava indetetavel. Nao existindo queixas
sugestivas de surtos, os achados foram interpretados como
um SRI, pelo que se decidiu ndo iniciar terapéutica imuno-
moduladora e manter vigilancia. Ao longo dos quatro anos se-
guintes manteve acompanhamento em consulta, realizando
novo estudo imagiolégico em 2011 que revelava estabilidade
do ntimero de lesdes, mas sem resolucao da cefaleia persisten-
te didria. Acresciam ainda queixas episddicas e transitorias,
durando minutos, de visao turva bilateral, que ndo acompa-
nhavam a cefaleia. Em 2014, foi realizada nova RM, que re-
velava novas lesoes, incluindo duas captantes de gadolineo.
Apresentava ainda achados de novo ao exame neurolégico,
incluindo oftalmoparésia internuclear incompleta esquerda e
hipopalestesia nos membros inferiores. O diagndstico de EM
foi entdo estabelecido e iniciou-se terapéutica imunomodu-
ladora com fingolimod 0,5mg id, o tnico farmaco oral dispo-
nivel na altura. Ao sexto més de administracao, encontrava-se
francamente melhorado das queixas de cefaleia, com epis6-
dios apenas ocasionais, bem como da fadiga. A dltima RM,
realizada em 2016, ndo evidenciava aumento da carga lesional
ou presenca de lesoes ativas.

Conclusdo: Trata-se de um doente com EM, diagnosticada
ap6s realizacao de exames complementares para estudo de ce-
faleia que fenomenologicamente se apresentou como cefaleia
persistente didria desde o inicio. A melhoria substancial das
queixas algicas ap6s o inicio da terapéutica imunomoduladora.

Hematoma periorbitario na enxaqueca

Carlota Cunha, Sara Duarte, Carlos Andrade

Servico de Neurologia, Hospital de Santo Ant6nio, Centro Hospitalar
do Porto, Largo do Professor Abel Salazar, 4099-001 PORTO
carlotanvc@gmail.com

Introducdo. A participacao do sistema nervoso auténomo
na fisiopatologia da enxaqueca pode traduzir-se em diversos
fenémenos clinicos. Estao descritas alteracoes cutaneas na re-
gido inervada pelo nervo trigémio, de que é exemplo o red dot
forehead syndrome. O hematoma periorbitario espontaneo na
enxaqueca é uma entidade rara que podera refletir a acao de
substancias vasoativas no territério da divisdo oftalmica do
nervo trigémio.

Caso clinico. Apresentamos uma doente do género femini-
no, de 27 anos, com antecedentes de tabagismo e asma. Tem
histéria de enxaqueca com aura visual desde a adolescéncia,
com seguimento em consulta de Neurologia desde hé 1 ano,
medicada com topiramato. Apresentou dois episédios, com
cerca de um més de intervalo, de hematoma periorbitério es-
pontaneo, alternante, que surgiu algumas horas ap6s o inicio
da cefaleia. As crises tiveram duracao superior ao habitual (48-
72h) e o hematoma persistiu 3-4 dias. A doente foi observada
em consulta durante o segundo epis6dio. Apresentava exame
neuroldgico e oftalmolégico normais. Os exames comple-
mentares de diagnéstico realizados, incluindo RM cerebral
com estudo vascular e andlises com estudo imunoldgico e da
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coagulacao, foram normais. Ap6s 6 meses de seguimento nao
ocorreram novos episédios de hematoma periorbitario.

Conclusdo. Apresentamos este caso por se tratar de uma
manifestacdo muito rara de uma doenga comum e por ilustrar
a fisiopatologia complexa da enxaqueca.

Um caso de SUNCT/SUNA com clonias
faciais

Ana Sardoeira!, Gongalo Ca¢@o’, Sofia Pina?, Joana Damadsio!
1-Servico de Neurologia, Hospital de Santo Anténio, Centro
Hospitalar do Porto; 2-Servigo de Neurorradiologia, Hospital
de Santo Anténio, Centro Hospitalar do Porto, Largo Prof. Abel
Salazar, 4099-001 PORTO

ana.sardoeira@gmail.com

Introducdo: As cefaleias de curta duragdo, unilaterais e
neuralgiformes incluem o SUNCT (com hiperemia conjunti-
val e lacrimejo) e o SUNA (com sintomas autonémicos cra-
nianos). Habitualmente correspondem a cefaleias idiopéticas,
estando descritos casos sintomdticos a contactos neurovascu-
lares, lesdes hipofisarias ou do tronco cerebral. A presenca de
clonias faciais no SUNCT encontra-se descrita em doente com
lesdo compressiva dos nervos trigémio e facial.

Caso clinico: Senhor de 61 anos, sem antecedentes de rele-
vo, que desde os 41 apresenta paroxismos de dor da hemiface
direita que surgiam habitualmente na primavera e/ou outono
e duravam algumas semanas. A dor era tipo fisgada, iniciava-
-se na asa do nariz e irradiava para o olho, com duracao de um
minuto, frequéncia aproximada de 50 por dia. Durante os epi-
sddios apresentava rubor da regido nasogeniana, hiperemia
conjuntival, lacrimejo, ptose palpebral e clonias da regido ma-
lar. Foi inicialmente medicado com carbamazepina (1200mg/
dia), posteriormente pregabalina (400mg/dia), mantendo as
crises ciclicas anuais ou bianuais. A RMN cerebral mostrou
uma lesdo do angulo ponto-cerebeloso direito, adjacente ao
poro actstico, deformando o nervo facial mas sem contacto
com a protuberdncia nem com o trigémio. Observado pela
primeira vez no nosso Hospital em 2013, assistiu-se na consul-
ta a 6 episddios semelhantes aos descritos mas sem lacrimejo
evidente (registo em video). No exame neuroldgico apresen-
tava hipostesia da hemiface direita e discreta paralisia facial
periférica direita. Foi medicado com lamotrigina (200mg/dia)
com resolu¢ado da sintomatologia. Em 2016 apés uma tentati-
va de reducdo da dose teve agravamento clinico, com necessi-
dade de manutencdo de 200mg/dia.

Discussdao: Apresentamos um doente com uma lesao da
fossa posterior que deforma o nervo facial com episédios de
SUNCT/SUNA acompanhados de clonias da face. Discutimos
se poderd existir um contacto da lesdo com o nervo trigémio
que nao é visivel na RMN ou se esta podera diminuir a excita-
bilidade do facial facilitando a sua despolarizagdo durante os
paroxismos trigémino-autondmicos. Salientamos ainda que,
apesar de a descricao corresponder aum SUNCT, os episédios
observados sdo classificaveis como SUNA, podendo refletir
viés de memoria do doente ou reforgar a teoria de se tratar de
uma doenca com espectro alargado.

Nevralgia do trigémio secunddaria a
neurossarcoidose

Rita Raimundo, Michel Mendes, Vera Espirito Santos, Ana Graca
Velon, Jodao Paulo Gabriel, Andreia Veiga

Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar Trds-os-Montes e Alto
Douro, Avenida da Noruega, 5000-508 VILA REAL
ritaraimundo15@gmail.com

Introducdo: A nevralgia do trigémio é um problema rela-

tivamente comum no quotidiano da prdtica neurolégica cuja
fisiopatologia, embora nao totalmente esclarecida, baseia-se
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na hipdtese do contacto neurovascular. As causas secunddrias
correspondem a menos de 10% dos casos e incluem um vasto
espectro de etiologias que incluem as doengas inflamatérias/
desmielinizantes, tumorais ou lesdes isquémicas.

Casos clinicos: Tratam-se de dois homens, ambos com 57
anos a data do diagndstico e semiologia tipificdvel a nevralgia
do trigémio, na auséncia de outras manifestagdes neurolo-
gicas. No primeiro caso a dor era a direita, predominava no
dermdatomo V3 e evoluia hd 10 anos. No segundo caso a dor
era a esquerda, predominava em V2 e tinha alguns meses de
evolucao. Em ambos se demonstrou existirem leses carac-
teristicamente desmielinizantes dispersas pela substdncia
branca supra e infratentorial, com especial localizacao anat6-
mica congruente com a semiologia: nticleo pontino e trajeto
radicular inicial do nervo trigémio emergente. O diagnéstico
foi sarcoidose, fundamentado na identificacao de linfocitose
CD4 no lavado broncoalveolar com relagao CD4/CD8 de 4.62
e 3.875, respetivamente. Em nenhum se identificaram rele-
vantes anormalidades no exame citoquimico de LCR, exceto
hiperproteinorrdquia com indice de IgG supranormal (5.42),
na auséncia de bandas oligoclonais no primeiro caso. Outros
diagnésticos diferenciais foram criteriosamente excluidos,
designadamente causas neuroinflamatdrias, particularmente
neuroinfeciosas e autoimunes. N@o se identificou qualquer
outra repercussao sistémica da doenga, particularmente pul-
monar, quer pela clinica quer pelos exames complementares
de diagnéstico, que incluiram TAC tordcica e cintigrafia com
gdlio. A dor estd controlada em ambos, 5 anos apds o diagnoés-
tico, com associacao azatioprina, dcido valproico, carbamaze-
pina, amitriptilina e gabapentina no primeiro caso e acetato
de eslicarbazepina e gabapentina no segundo. Em ambos a
dor melhorava com corticoterapia.

Conclusao: A neurossarcoidose é uma doenca misteriosa
na sua génese, patogenia e apresentacao clinica. Cursa com
manifestagdes neurolégicas em 35% dos casos e isoladamente
em 5%. A nevralgia do trigémio é uma apresentac¢do invulgar.

Sindrome oculosimpatica paratrigeminal:
uma manifestacao rara de dissecao carotidea

Rita Raimundo, Michel Mendes, Vera Espirito Santos, Ana Graca
Velon, Andreia Veiga

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Tras-os-Montes e Alto
Douro, Avenida da Noruega, 5000-508 VILA REAL
ritaraimundo15@gmail.com

Introducdo: A Sindrome oculossimpdtica paratrigeminal,
também conhecida por Sindrome paratrigeminal de Raeder,
constitui uma causa rara de cefaleia. Esta queixa algica envolve
tipicamente a divisao oftdlmica do nervo trigémio, manifesta-
¢30 acompanhada por uma sindrome de Horner ipsilateral. A
base etioldgica desta sindrome reside habitualmente em lesdes
do andar médio do cranio, mas em casos raros pode ser causa-
da por alteragdes da parede carotidea como a dissecao arterial.

Caso Clinico: Senhora de 48 anos com antecedentes de
cefaleia tipo tensao episddica e hipertensao arterial medicada
com enalapril e lercanidipina, observada no servigo de urgén-
cia por cefaleia retro-orbitdria esquerda, pulsdtil e de inten-
sidade elevada, associada a miose e ptose ipsilateral, assim
como injecdo conjuntival e hipostesia da regido da divisao V1
trigeminal esquerda. Na anamnese, fez referéncia ainda a algia
da regido anterolateral cervical 2 dias ap6s o inicio do quadro
que evoluiu com resolucao espontanea. Sem histéria de trau-
matismo craniano ou cervical. Ao exame fisico, objetivava-se
miose e ptose a esquerda, sem outras alteracdes. Da investiga-
¢ao realizada salientam-se: estudo analitico com marcadores
inflamatérios, rastreio autoimune e serologias sem alteracgoes;
RM-CE e angio-RM a revelar mdltiplas lesdes isquémicas re-
centes em territorio fronteira das artérias cerebral anterior e
média esquerdas, assim como perda de sinal de fluxo da ar-
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téria cardtida interna esquerda no segmento pré-petroso e
reducdo deste sinal nos segmentos préximos. No seguimento
da investigacao, realizou arteriografia dos vasos do pescoco e
cerebrais, que confirmou dissecdo da artéria carétida esquer-
da, ao nivel do segmento cervical superior. A etiologia de base
para a ocorréncia da dissecao arterial carotidea espontanea
permanece indeterminada, dado que a arteriografia nao mos-
trou sinais caracteristicos de displasia fibromuscular e o estu-
do pré-trombético nao revelou alteracoes. Do ponto de vista
clinico, houve uma melhoria sintomadtica progressiva com a
utilizacdo de metamizol, amitriptilina e gabapentina.
Conclusao: A dissecao da artéria carétida interna manifes-
ta-se frequentemente como sindrome de Horner ipsilateral,
contudo a presenca de dor retro-orbitaria e de sintomas disau-
tonémicos raramente se encontram neste contexto. Este caso
clinico evoca a diversidade semiolégica desta patologia e a im-
portancia da considerar, principalmente em doentes jovens.

Cefaleia atribuida a arterite de células
gigantes: caracterizacdo de uma amostra

Michel Mendes, Rita Raimundo, Vera Espirito Santo, Ricardo
Almendra, Ana Graca Velon

Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Trds-os-Montes e Alto
Douro, Vila Real, Avenida da Noruega, 5000-508 VILA REAL
michelgmendes@gmail.com

Introduc@o: A arterite de células gigantes (ACG) é uma in-
flamacdo com envolvimento predominantemente dos ramos
da artéria car6tida externa, sendo a principal causa de vasculi-
te crénica de médios e grandes vasos e uma importante causa
de cefaleia nos doentes idosos.

Objetivo: Caracterizacdao da populacdo de doentes inter-
nados num servico de Neurologia, com diagnéstico de ACG.

Metodologia: Estudo observacional retrospetivo dos do-
entes internados com diagnéstico de ACG entre 2008 e 2015.
Revisdo do processo clinico sendo recolhidos os dados demo-
gréficos, clinicos, resultados de exames complementares de
diagnéstico, terapéutica instituida e prognéstico.

Resultados: Identificaram-se 9 doentes, sendo 6 de sexo fe-
minino e com média de idades de 81.9 anos (75-94 anos). Todos
os doentes apresentaram cefaleia no momento do diagndstico.
Os outros sintomas mais frequentemente relatados foram clau-
dicac¢do da mandibula (5 doentes), sintomas constitucionais (4
doentes) e perturbacao da acuidade visual (3 doentes). A Veloci-
dade de sedimentacao da amostra apresentou um valor médio
de 91mm/h (56-129mm/h), foi identificada anemia em 5 casos
e a Proteina C reativa encontrava-se elevada em 4 dos doentes.
Todos os doentes foram submetidos a biépsia da artéria tempo-
ral que se revelou positiva em 5 casos. Todos os doentes foram
medicados com prednisolona (40-60mg/dia) sendo que 2 sofre-
ram recidiva da cefaleia posteriormente e 1 permaneceu com
amaurose do olho esquerdo sequelar.

Conclusdo: A nossa amostra reflete um grupo de doentes
com cefaleias intensas, persistentes e refratdrias a analgesia.
Os resultados desta revisdo vao de encontro aos dados descri-
tos na literatura em termos de dados demogréficos, clinica e
achados nos exames complementares de diagndstico. O se-
guimento a longo prazo destes doentes é essencial para con-
trolo da recidiva da doenca e controlo dos efeitos secundarios
da corticoterapia.

Estudo Epidemiolégico e Genético da
Enxaqueca - 17 anos depois

Carolina Lemos'?, José Barros>?, José Pereira Monteiro'*
1-UnIGENe, IBMC - Instituto de Biologia Molecular e Celular,

i3S - Instituto de Investigacao e Inovacao, Universidade do

Porto, Portugal; 2-ICBAS - Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel
Salazar, Universidade do Porto, Portugal; 3-Servico de Neurologia,

164 Sinapse

Centro Hospitalar do Porto, Portugal; 4-CGPP, IBMC - Instituto
de Biologia Molecular e Celular, i3S - Instituto de Investigacao e
Inovacao, Universidade do Porto, Portugal, Rua Alfredo Allen, 208
4200-135 PORTO, Portugal

clclemos@ibmc.up.pt

Introducdo: A enxaqueca é uma doenca que apresenta
uma elevada prevaléncia, afetando a qualidade de vida dos
doentes e dos seus familiares. Os dois subtipos mais comuns
sao a enxaqueca com (MA) e sem aura (MO). A Enxaqueca
Hemiplégica Familiar (EHF) sendo uma forma geneticamente
heterogénea, é o tinico subtipo para o qual foram ja identi-
ficados alguns genes responsaveis, CACNAI1A, o ATP1A2 e o
SCNI1A. Mais recentemente, foi demonstrado que mutacoes
no gene PRRT2 podem também causar EHE Para a MA e MO,
conseguimos com sucesso identificar polimorfismos nas vias
relacionadas com a libertacao de neurotransmissores, proces-
sos vasculares e de inflamacao neurogénica, entre outras.

Objetivos: Caracterizar a distribuicdo familiar dos varios
subtipos de enxaqueca, num grupo de familias portuguesas,
17 anos depois do inicio de modo a fazer uma revisao dos ca-
sos em estudo.

Metodologia: Nos ultimos 17 anos, selecionou-se uma
grande amostra de doentes, familiares e controlos (aproxima-
damente 1500 individuos), onde foi encontrada evidéncia de
uma componente genética na nossa populagdo. Os proban-
dos foram selecionados a partir de um grupo de doentes da
Consulta Externa de Cefaleias do Servico de Neurologia do
HSA-CHP. Do banco de dadores de sangue e do Servico de
Obstetricia do HSA-CHP foram selecionados individuos sem
qualquer tipo de cefaleias, tendo sido classificados como con-
trolos. Procedeu-se a andlise estatistica dos dados demografi-
cos e clinicos para caracterizar a populacdo em estudo.

Resultados: Foram selecionados 220 probandos e 481 fami-
liares com enxaqueca. Verificou-se que, nestes dois grupos, a
frequéncia de mulheres com enxaqueca era 2 a 4 vezes superior
aos homens. A idade de inicio é inferior no sexo masculino, em
ambos os grupos, tendo sido observada uma média de cerca
de 15 anos nos homens e uma média de 18 anos nas mulhe-
res. Confirmou-se que, também nesta amostra, a enxaqueca
sem aura era o subtipo mais frequente (cerca de 75%), tendo-se
observado 9 individuos com cefaleias em salva. A amostra de
287 controlos estava emparelhada por idade e ndo apresentava
diferencas significativos em termos de proporcao de sexos.

Conclusdes: Durantes estes anos, foi selecionado um nu-
mero significativo de probandos, familiares e controlos que
permitiu desenvolver uma série de estudos. As caracteristicas
demogréficas e clinicas da amostra em estudo sao semelhan-
tes aos estudos descritos na literatura. Esta amostra, selecio-
nada durante 17 anos, bem caracterizada clinicamente, per-
mite a identificacdo de individuos em risco e pode contribuir
para o desenvolvimento de novas estratégias terapéuticas.
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Resumos

Ataxia neurodegenerativa esporadica em
gémeos monozigéticos

Luis Braz!, Gongalo Alves?, Riiben Rocha®, Mafalda Sampaio®,
Miguel Ledo*, Claudia Melo®, Raquel Sousa®

1-Servigo de Neurologia, 2-Servigo de Neurorradiologia, Centro
Hospitalar Sao Joao; 3-Servico de Neuropediatria, Centro
Materno Infantil do Norte, Centro Hospitalar do Porto; 4-Servigo
de Genética Médica, Faculdade de Medicina da Universidade do
Porto / Centro Hospitalar Sao Joao; 5-Unidade de Neuropediatria,
Hospital Pediatrico Integrado, Centro Hospitalar Sao Jodo
luispereirabraz@gmail.com

Introducdo: As ataxias neurodegenerativas sdo um grupo
de doencas que cursam com incoordenacao e desorganizacao
dos movimentos voluntdrios, assim como outros sinais e sin-
tomas neurolégicos e/ou sistémicos. A sua etiologia contem-
pla alteracoes adquiridas ou hereditarias. Os casos sem hist6-
ria familiar e de inicio na adolescéncia levantam dificuldades
adicionais no diagnéstico. O seu estudo inclui a neuroima-
gem, que pode orientar os diagndsticos diferenciais.

Caso Clinico: Adolescente do sexo masculino, 18 anos,
com antecedentes de epilepsia na infancia, sem défice cog-
nitivo. Encaminhado para consulta aos 15 anos com quadro
subagudo progressivo de desequilibrio, associado a discreta
disartria. Apresentava ataxia axial e apendicular e marcha de
base alargada, mas sem compromisso sensitivo, piramidal ou
oculomotor. A RM mostrou atrofia pancerebelosa, com ex-
tensdo aos peddnculos cerebelosos e alargamento dos folia.
O estudo analitico alargado, a electromiografia/estudos de
conducdo nervosa, a avaliagao oftalmolégica e o estudo mole-
cular para ataxia de Friedrich foram negativos. A investigacao
de défices congénitos da glicolisacdo e defeitos bioquimicos
mitocondriais foi igualmente negativa.

Concomitantemente, o seu irmao, gémeo monozigotico,
iniciou sintomatologia similar aos 15 anos, e o estudo de RM
revelou atrofia cerebelosa com imagem sugestiva em “dente
molar”. Sem histéria de outros familiares afetados. O estudo
com recurso a painel multigénico para Sindrome de Joubert
nao detetou mutagdes nos 18 genes analisados.

Atualmente mantém evolucdo progressiva, com disartria
escandida e importante ataxia.

Conclusdo: O caso apresentado exemplifica a dificuldade
do estudo das ataxias degenerativas. A diversidade dos pa-
droes imagiolégicos em gémeos monozigoticos, associada a
auséncia de histdria familiar sugestiva de um padrao especi-
fico de hereditariedade, deixa em aberto multiplas possibili-
dades diagndsticas.

Casos Clinicos Sem Diagnéstico -
Discussao etioldgica de epilepsia, distonia
e tetraparésia

Clara Marecos, Sofia Duarte
Servico de Neuropediatria, Hospital de Dona Estefania
clara.vmarecos@hff.min-saude.pt

Introducdo: As novas técnicas de investigacdo genética
como o arrayCGH ou a sequenciacdo completa do genoma
trouxeram um acréscimo diagnéstico significativo a prdtica
clinica. No entanto, a persisténcia de casos sem diagndstico é
ainda uma realidade na neurologia pediatrica.

Caso Clinico: Rapariga de 2 anos, segunda filha de pais ndao
consanguineos, fruto de gestacdo de termo, com diagnéstico
prénatal de pé boto unilateral e desaceleracao do crescimento,
com baixo peso ao nascer. Aos 3 meses apresenta desinteres-
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se e fraca interacdo, hipotonia, estrabismo divergente, baixa
visdo e palidez do disco 6ptico. Evolui com atraso global do
desenvolvimento e mantendo as mesmas carateristicas. A RM
CE e 6rbitas evidencia aos 7 meses hipomielinizacao e nervos
Opticos finos. Aos 9 meses inicia espasmos infantis e EEG pré-
-hipsarritmico, sem melhoria com vigabatrina, prednisolona
e fenobarbital. Aos 11 meses apresenta dificuldades alimen-
tares de novo e a retina apresenta agora hipopigmentacao ge-
neralizada e padrao retina sal e pimenta. Os potenciais visuais
evocados nao demonstram resposta cortical e o eletroretino-
grama descreve reducao marcada da amplitude. Aos 14 meses
tem tetraparésia espdstica evidente e posturas distonicas de
novo e a RM CE demonstra atrofia cortical e dos nervos 6p-
ticos. No exoma sao identificadas 2 variantes do ACSF3 pre-
viamente associado a acidémia maldnica e metilmalénica
combinadas em criangcas com AGDPM e epilepsia presentes
na mae. O estudo dos aminodcidos e dcidos organicos, poten-
cial redox, lactato no LCR, neurotransmissores, vitamina B12,
estudo das acilcarnitinas, dcido sidlico urindrio (24h), PPT1
(palmitoil-tioesterase 1), TTP1 (tripeptidil peptidase 1), beta-
-hexosaminidase e beta galactosidase plasmaticas e bidpsia
de pele s3o normais.

Atualmente mantém crises didrias e alteracoes clinicas so-
breponiveis e aguarda sequenciacdo do DNA mitocondrial.

Conclusoes: As autoras apresentam para discussao diag-
noéstica uma crianca de 2 anos com atraso global do desenvol-
vimento, epilepsia refratdria, retinopatia, baixa visao, tetrapa-
résia espdstica e posturas distonicas.

Desafios no tratamento da doenca de
Wilson - a propdsito de dois casos clinicos

Paula Salgado!, Mafalda Sampaio?3, Catarina Pinto*, Cristina
Ramos?, Cristina Garrido?, Ermelinda Santos Silva®, Teresa
Temudo?, Marina Magalhaes'

1-Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar do Porto; 2-Servico de
Neuropediatria, Centro Materno Infantil do Norte; 3-Unidade de
Neuropediatria, Hospital Pedidtrico Integrado, Centro Hospitalar
de Sao Joao; 3-Servico de Neurorradiologia, Centro Hospitalar do
Porto; 4-Unidade de Gastroenterologia do Servico de Pediatria,
Centro Materno Infantil do Norte

paulasalgado88@gmail.com

Introducdo: A doenca de Wilson (DW) faz parte das raras
doencas do movimento tratdveis. Agentes quelantes sdo a 12
linha terapéutica para os doentes sintomaéticos. A deterioracao
neuroldgica precipitada pelo inicio do tratamento é frequente.

Caso clinico: Caso um: Adolescente de 13 anos com DW com
confirmacdo genética e apresentacdo neuroldgica por doenca
de movimento (parkinsonismo e distonia) com agravamento
progressivo, sem evidéncia clinica ou analitica de atingimento
hepdtico. A biépsia hepdtica apresentava infiltrado inflamat6-
rio e sinais de hepatopatia crénica, sem cirrose. ARMN cerebral
mostrou hipersinal T2 nos ganglios da base (caudado e puta-
men), sem alteragcoes em T1 e restricdo a difusdo no caudado,
nucleo lenticular e mesencéfalo. O inicio do tratamento com
penicilamina despoletou uma progressiva deterioragao neuro-
l6gica sem estabilizacdo ap6s 11 meses de follow-up.

Caso dois: Adolescente de 15 anos, com DW com confirma-
¢d0 genética e apresentacdo psiquidtrica pelos 8 anos, a que se
associou a sintomatologia hepdtica. Na altura da 12 observacao
ndo havia evidéncia de doenca neurolégica, mas apresentava
sinais clinicos e analiticos de cirrose descompensada com as-
cite e sinais de hipertensdo portal (trombocitopenia, espleno-
megalia, hipoalbuminémia e alteracdo grave da coagulacao).
A bidépsia hepdtica mostrou cirrose hepdtica. A RMN cerebral
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revelou hipersinal em T2 nos ganglios da base (caudado e nu-
cleo lenticular), com hipersinal em T1 e restricao a difusao mais
acentuada no estriado anterior. O inicio do tratamento precipi-
tou o aparecimento de doen¢a do movimento (parkinsonismo
e distonia). A existéncia de uma coagulopatia sem resposta a
vitamina K precipitou o transplante hepético (TH).

Discussao: Apresentamos 2 casos de DW com inicio em
idade pedidtrica; o 1° com fenétipo neurolégico puro e o 2° as-
socia doenca hepdtica crénica descompensada. Em ambas, o
tratamento com quelantes precipitou o agravamento neurol6-
gico progressivo. Pretendemos, demonstrando o beneficio do
TH no caso 2, discutir a sua indicagdo e timing nos fenétipos
neuroldgicos puros.

Doenca desmielinizante, anticorpos
séricos e variabilidade clinica: desafios na
idade pediatrica

Filipe Palavra'?, Margarida Henriques?, Cldudia Arriaga*, Jiilia
Vasconcelos®, Silvia Carvalho®, Carmen Costa!

1-Centro de Desenvolvimento da Crianca, Hospital Pedidtrico,
Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra; 2-Faculdade

de Medicina, Universidade de Coimbra; 3-Unidade de
Neuropediatria, Hospital de Santo André, Centro Hospitalar

de Leiria; 4-Servico de Pediatria Médica, Hospital Pediatrico,
Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra; 5-Laboratério de
Imunologia, Hospital Geral de Santo Anténio, Centro Hospitalar
do Porto; 6-Servico de Neurorradiologia, Centro Hospitalar e
Universitario de Coimbra

filipepalavra@gmail.com

Introducéo: A tltima década tem sido proficua em avancos
relacionados com diagnéstico de doencas desmielinizantes
em idade pedidtrica. A descoberta dos anticorpos anti-MOG
(glicoproteina oligodendrocitica da mielina) tem permitido a
categorizacdo de vdrias oligodendrocitopatias imunomedia-
das, que se inscrevem num espectro de doencas de caracteris-
ticas muito diversas.

Caso clinico: Menina actualmente com 3 anos e que, aos 2,
deu entrada no Servico de Urgéncia por febre, vomitos e pros-
tracdo, com 3 dias de evolucdo. O quadro foi-se complicando
de uma sonoléncia muito significativa e de eventos paroxis-
ticos sugestivos de crises epilépticas. Foi submetida a TC-CE
(sem alteragdes) e a pun¢do lombar, que revelou hiperpro-
teinorrdquia, hipercelularidade (predominio mononuclear)
e glicorrdquia normal, iniciando tratamento com aciclovir e
ceftriaxone. Apesar do tratamento, a perturbacdo do esta-
do de consciéncia agravou e a menina foi transferida para o
nosso Hospital. Deu entrada muito sonolenta e dificilmente
despertdvel, mas sem claros sinais focais. Foi submetida a RM
do neuroeixo, que revelou a presenca de lesdes sugestivas de
encefalomielite aguda disseminada (ADEM) e iniciou trata-
mento com metilprednisolona. Recuperou e teve alta apés a
administracdo de 5 bdlus do farmaco. Seis meses depois, re-
petiu-se a RM, revelando a presenca de mdltiplas novas lesdes
localizadas preferencialmente a substancia branca encefdlica,
algumas das quais com realce ap6s a administracao de gadoli-
nio. Foi feita a pesquisa de anticorpos anti-AQP4 (aquaporina
4) e anti-MOG no soro, tendo estes tltimos sido positivos. As-
sumindo o diagnéstico de provdvel ADEM-NMOSD (doenca
do espectro da neuromielite 6ptica) positiva para anti-MOG,
foi iniciado tratamento mensal com imunoglobulina endove-
nosa, que ainda mantém.

Conclusdo: Ainda que o evento clinico ocorrido possa su-
gerir um sindrome diencefélico, ndo estdo presentes todos os
critérios necessérios ao diagnéstico de uma NMOSD. E possi-
vel que o diagnéstico assumido como provavel seja mais uma
entidade clinica de um espectro em expansao.
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Encefalite do tronco cerebral associada
a autoimunidade anti-Hu em idade
pediatrica?

Cldudia Marques-Matos'3, Maria do Bom-Sucesso?, Cldudia
Melo?, Mafalda Sampaio?, Raquel Sousa?, Dilio Alves'?
1-Servico de Neurologia do Centro Hospitalar Sao Joao, Porto;
2-Unidade de Neuropediatria do Servico de Pediatria do
Centro Hospitalar de Sao Joao, Porto; 3-Faculdade de Medicina
da Universidade do Porto; 4-Unidade de Hemato-Oncologia
Pediatrica do Servico de Pediatria do Centro Hospitalar de Sao
Joao, Porto

marques.matos.claudia@gmail.com

Introducido: Anticorpos anti-Hu sdo anticorpos anti-neu-
ronais associados a sindromes neuroldgicos paraneoplasicos
como encefalite limbica e encefalite do tronco cerebral (11%).
A identificacao de anticorpos anti-Hu em criangas, sobretu-
do nas formas nao-paraneopldsicas, é muito rara. Existem
manifestacdes menos descritas associadas a estes anticorpos,
como doenca do neurénio motor, e existe a possibilidade des-
te anticorpo constituir apenas um epifenémeno.

Caso clinico: Menina de 6 anos, saudavel até aos 3 anos,
altura em que recorreu ao servigo de urgéncia duas semanas
apods uma infeccao do trato urinério, com um quadro de evo-
lucao subaguda de disfonia e alteracao do padrao ventilatdrio.
Objetivou-se limitagdo da aducao do olho direito e da supra-
versao, parésia facial de tipo periférico a direita, disartro-dis-
fonia, parésia de corda vocal direita, menor elevacao do palato
a direita, ligeira ataxia da marcha.

Realizou RM do neuro-eixo que nao revelou quaisquer al-
teragoes.

A extensa investigacdo inicial, incluindo estudo metab6-
lico, foi normal, assim como o estudo molecular SLC52A3. O
painel auto-imune revelou a presenca isolada de anticorpos
anti-Hu no soro. O estudo de LCR néao revelou pleocitose ou
proteinorrdquia mas foi identificada a presenca de bandas oli-
goclonais. O estudo de condug@o nervosa (ECN) foi normal.

A pesquisa de neoplasia (marcadores tumorais, ecografia
cervical, TC térax, RM abdomino-pélvica, MIBG-I-123 e PET)
tem sido negativa até a data.

A doente realizou um ciclo de IgEV sem melhoria clinica.

Em 3 anos de seguimento, registaram-se multiplas inter-
corréncias infeciosas respiratérias com necessidade de in-
ternamento e ventilacao invasiva. Realizou potenciais estato-
-acusticos transcranianos sob anestesia que atestaram surdez
neurossensorial bilateral. Foram repetidos os ECN com esti-
mulagao repetitiva e a neuroimagem, que foram normais. O
quadro clinico atual parece ser ndo progressivo.

Conclusdes: O diagnoéstico estabelecido foi o de encefalite
do tronco cerebral anti-Hu. Além das duavidas de diagnéstico
e tratamento, pretende-se discutir o seguimento, nomeada-
mente do ponto de vista respiratorio.

Doenca vascular, inflamatoéria ou
vascular e inflamatoéria do sistema
nervoso central?

Filipa Rodrigues'?, Filipe Palavra'?, Sofia Costa*, Claudia
Arriaga®, Inés Luz, Jodo Sargento-Freitas®, César Nunes’, Rui
Pedro Faria Pais’, Ménica Vasconcelos', Concei¢ao Robalo’,
Isabel Fineza', Carmen Costa'

1-Centro de Desenvolvimento da Crianca, Hospital Pediatrico,
Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra; 2-Servigo de
Pediatria, Hospital Infante D. Pedro, Centro Hospitalar do
Baixo Vouga, Aveiro; 3-Faculdade de Medicina da Universidade
de Coimbra; 4-Servigo de Pediatria, Hospital de Santo André

- Centro Hospitalar de Leiria; 5-Servico de Pediatria Médica,
Hospital Pediatrico, Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra; 6-Unidade de Acidentes Vasculares Cerebrais, Servico
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de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra;
7-Servico de Neurorradiologia, Centro Hospitalar e Universitario
de Coimbra

filipa.a.rodrigues@gmail.com

Introducdo: A Angeite Priméria do Sistema Nervoso Cen-
tral (APSNC) é uma doenga inflamatéria vascular que afecta
unicamente os vasos do SNC. Apresenta-se com défices neu-
rolégicos focais e/ou sintomatologia psiquidtrica de novo.
Sendo rara, o tratamento é pouco consensual, apesar de se
reconhecer uma melhoria no prognéstico com a instituicao
precoce de tratamento anticoagulante e imunossupressor.

Caso clinico: Adolescente do sexo feminino, de 13 anos,
que recorreu ao SU por apresentar cefaleia e alteracdao do
comportamento, de instalacdo stibita. A observacao, apresen-
tava-se desorientada, disfasica e com hiperreflexia miotatica
direita. Foi submetida a TC-CE (que revelou a presenca de
lesoes hipodensas na substéancia branca cerebral) e a puncao
lombar, que nao revelou alteracdes. Fez RM-CE, que confir-
mou a presenca de lesdes hiperintensas em DB, T2 e FLAIR nos
hemisférios cerebrais, assumindo-se como mais provavel uma
etiologia inflamatéria, pelo que iniciou tratamento com metil-
prednisolona endovenosa. As 24 horas de internamento, sur-
giu subitamente uma hemiparésia direita. Repetiu a RM-CE,
que revelou a presenca de novas lesdes, de presumivel natu-
reza isquémica. O estudo por angio-RM identificou estenoses
das artérias carétidas internas, cerebrais médias e anteriores.
O Doppler transcraniano revelou esteno-oclusao dos sifoes
carotideos e atenuacdo do fluxo nas artérias intracranianas. A
angiografia convencional identificou alteracdes compativeis
com processo vasculitico dos vasos cerebrais, ndo se encon-
trando afectados outros territérios vasculares. Assumindo
como mais provavel o diagnéstico de uma APSNC, iniciou
corticoterapia sistémica, imunossupressdao com micofenolato
de mofetil (MMF) e anticoagula¢ao com varfarina.

Discuss@o: A APSNC é um diagnéstico de exclusao e foi
aqui assumido como o mais provavel. Apesar da auséncia de
orientacoes especificas para tratamento da APSNC em ida-
de pediatrica, a utilizagdao de glicocorticéides associados a
ciclofosfamida tem sido o esquema mais utilizado. O MMF
assume-se como uma alternativa viavel a ciclofosfamida, com
melhor perfil de efeitos adversos e com eficdcia documentada
em estudos recentes.

Dois irmdos com malformacao complexa
da protuberancia

Rita Coelho!, Inés Serras!, Ilda Moreira', Julia Duarte?, José
Paulo Monteiro!

1-Centro de Desenvolvimento da Crianca Torrado da Silva —
Servico de Pediatria; 2-Servico de Neurorradiologia - Hospital
Garcia de Orta

neuroped@hgo.min-saude.pt

Introducéo: As malformagdes congénitas do tronco cere-
bral e cerebelo sdo entidades raras e complexas. Muitas delas
ainda nao estdo individualizadas do ponto de vista clinico,
genético e imagioldgico. O espectro clinico é heterogéneo,
pelo que a sua caraterizacao detalhada clinica e imagioldgica
é importante para o diagndstico, definicdo de progndstico e
aconselhamento genético.

Caso Clinico: Dois irmaos do sexo masculino, atualmente
com 8 e 15 anos. Sem consanguinidade conhecida. Pai com
histéria mal caraterizada de dificuldades motoras e estrabis-
mo desde a infancia.

Observados em consulta de neuropediatria desde a infan-
cia por hipotonia axial, atraso estdtico do desenvolvimento e
alteracdao dos movimentos oculares. O mais novo apresentou
movimentos horizontais cefdlicos entre o 1° e 0 3° més de vida,
que gradualmente desapareceram. Adquiriram a marcha aos 2
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anos e linguagem aos 3.

Nunca apresentaram ao longo deste periodo de seguimen-
to convulsoes, alteragdes do padrao respiratério, dificulda-
de alimentar ou escoliose. Tém um atraso cognitivo ligeiro a
moderado, défice de atencdo e oposicao-desafio, melhorados
com metilfenidato. Completaram o 2° e o 8° ano com apoio
educativo individualizado, ainda com dificuldades importan-
tes na leitura e escrita.

Do exame neuroldgico (video) seriado destacamos: Estra-
bismo intermitente (hipotropia) a direita. Diplopia no olhar
para a esquerda. Apraxia oculomotora. Nistagmo horizontal
e vertical. Discreta dismetria. Ligeiro apagamento do sulco
nasogeniano esquerdo. Hipotonia global. Reflexos osteotendi-
nosos vivos, de predominio direito. Marcha de base alargada,
com discreta hemiparésia direita.

Da investigacao realizada, destaca-se:

RMN-CE com vérios aspetos malformativos: Assimetria da
protuberancia com maiores dimensodes a esquerda; fenda da
vertente anterior da protuberancia e aparente pequena fissu-
racao da sua vertente posterior; alargamento do IV ventricu-
lo; configuracdo anémala do bulbo raquidiano sem o habitual
sulco anterior; ligeira atrofia dos pedtinculos cerebelosos su-
periores, sem outras malformacdes do cerebelo; assimetria da
dimensado e morfologia dos ventriculos laterais, com maiores
dimensdes a esquerda; sem malformagdes supratentoriais e
sem hidrocefalia; corpo caloso de espessura reduzida; assime-
tria morfolégica dos tdlamos.

EEG, estudo auditivo e oftalmolégico normais. DNA para
CMV (cartao de Guthrie) negativo.

CPK e funcdo tiroideia normal. Aminoécidos, acidos gor-
dos de cadeia muito longa e transferrina deficiente em hidra-
tos de carbono, mucopolissacaridos normais. Cariétipo 46XY.
Estudo das mutagdes do gene da oligofrenina negativo.

Discussao: Os dois irmaos apresentam padrao clinico e
imagiolégico semelhante, envolvendo a fossa posterior, com
disgenesia da protuberancia e fenda anterior. A revisdo biblio-
gréfica e a investigacao realizada nao nos permitiu determinar
um diagndstico etiolégico, pelo que apresentamos este caso
para discussao.

Casos Clinicos Sem Diagnéstico -
Paraplegia espastica 52 causada por uma
nova variante do AP4S1?

Clara Marecos', Ana Cristina Ferreira?, Carla Concei¢ao®, Rita
Louro Guerreiro?, José Tomés Bras?, Sofia Duarte!

1-Servico de Neuropediatria, Hospital de Dona Estefania;
2-Unidade de Doencas Hereditdrias do Metabolismo, Hospital de
Dona Estefania; 3-Servico de Neurorradiologia, Hospital de Dona
Estefania; 4-UK Dementia Research Institute at UCL and UCL
Institute of Neurology

clara.vimarecos@hff.min-saude.pt

Introducio: A identificagao de novas variantes em homo ou
heterozigotia em genes e regides altamente conservados por ar-
rayCGH ou sequenciacdo completa do genoma implica ainda
dificuldades de interpretacado e de diagnéstico definitivo.

Caso Clinico: Rapaz de 2 anos, primeiro filho de pais nao
consanguineos, gestacdo de termo com restricdo do cresci-
mento intrauterino desde as 37 semanas. Durante o periodo
neonatal apresentou fracos reflexos de succao, hipoglicémia
e md progressdo ponderal com recuperacdo espontianea. A
cromatografia de aminodcidos revelou aumento da gluta-
mina, alanina e ornitina e citrulina baixa que normalizaram
com dieta hipoproteica. Desde os 9 meses apresentou atraso
evidente do desenvolvimento psicomotor, estrabismo e hipo-
tonia. Nesta altura a RM demonstrou atraso de mielinizacao,
polimicrogiria, disgenésia do corpo caloso, dilatacdo e dis-
morfia dos ventriculos e alargamento do espago subaracnoi-
deu fronto-temporal, sem alteracdes na espetroscopia. Aos 15
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meses tem um episédio de status epiléptico com resposta ao
levetiracetam. Aos 2 anos mantém quadro clinco sobreponi-
vel, sem evidéncia de sinais piramidais. O estudo do exoma
identificou noa variante em homozigotia do gene AP4S1. A
restante investigacao genética e metabdlica foi negativa.

Conclusdes: O gene AP4S1 codifica uma proteina dos com-
plexos proteicos adaptadores envolvidas na secrecdo e endoci-
tose de vesiculas. Muta¢des em homozigotia neste gene foram
previamente associadas a paraplegia espdstica 52 (PSG52),
uma condicdo descrita em 11 criangas e caraterizada por dis-
morfia, hipotonia neonatal com progressao para hipertonia e
espasticidade com perda da marcha, convulsoes e défice cog-
nitivo com auséncia de linguagem. As alteragdes descritas na
RM CE incluem estenose aqueduto, hipomielinizacao, ausén-
cia de corpo caloso e auséncia de diferenciacao da substancia
branca/substancia cinzenta nos ganglios da base. Os autores
apresentam este caso para discussao sobre a patogenicidade
destas alteragdes e correlagao genotipo-fenotipo.

Que canalopatia? - Enxaqueca
hemiplégica, auséncias atipicas e
discinesia episddica

Teresa Moreno

Unidade de Neuropediatria, Departamento de Pediatria, Centro
Hospitalar Lisboa Norte

moreno.mteresa@gmail.com

Introducdo: As canalopatias sdo uma causa crescente de
patologia neurolégica.. A enxaqueca hemiplégica e a ataxia
periddica estdo associadas a mutagdes da subunidade A do
canal de célcio al (CACNAI1A).

Varias formas de epilepsia de auséncia da infancia (CAE)
estdo ligadas ao canal de cloro e a subunidades do receptor do
GABA e nalgumas familias a alteracoes do CACNAIA.

Caso Clinico: Descreve-se o caso clinico de uma jovem com
16 anos, que iniciou aos 4 anos de idade um quadro clinico
compativel com acidente vascular cerebral. Nos meses seguin-
tes vdrios epis6dios de hemiplegia com menos de 48 horas de
duracao e recuperagao completa. Aos 5 anos entre os epis6dios
de hemiplegia surgiram breves periodos de hemicoreia.

Todos os exames complementares foram normais, tendo
sido admitido o diagnostico de enxaqueca hemiplégica.

Aos 6 anos surgiram cefaleias intensas associadas aos epis6-
dios. Em 2007 numa consulta de rotina apresentava-se atdxica
e com auséncias tipicas repetidas. O EEG apresentava descargas
a 3Hz, foi iniciado valproato de s6dio com controle das crises.

Em 2007 foi discutida no congresso europeu da Sociedade
Europeia de Neurologia Pediatrica sendo de consenso que se
trataria certamente de uma canalopatia sem contudo se poder
enquadrar todos os sintomas num fenotipo descrito.

Apresenta-se a evolucao clinica 10 anos mais tarde e novos
sintomas de aparecimento recente.

Conclusdo: Sem diagnostico definitivo, é objectivo desta
apresentacao a sua rediscussao.

Rasmussen syndrome - the challenge
behind the diagnosis

Joana Jesus-Ribeiro!, Cristina Pereira?, Concei¢ao Bento?®,
Francisco Sales?, Concei¢ao Robalo?

1-Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra; 2-Centro de Desenvolvimento da Crianca, Hospital
Pediétrico, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra;
3-Unidade de Monitorizacao de Epilepsia e Sono, Servico de
Neurologia, Centro Hospitalar e Universitdrio de Coimbra
joanajribeiro@gmail.com

Introduction: The recognition of epileptic syndromes pro-
vided a new and solid basis for treatment and prognosis in epi-
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lepsy. Diagnosing and treating epilepsy based only on seizure
semiology is not suitable anymore. However, in some patients
defining a final diagnosis can be a challenge.

Clinical Case: A 13 year-old boy presented at the age of
9 recurrent episodes of simple motor seizures envolving the
left arm and, then, the left hemiface during approximately 2
minutes. Initially the episodes were sporadic but evolved to
daily frequency. Two episodes of focal motor status epilepticus
were registered. With disease progression, seizure semiology
remained similar, appearing in 3 clusters a year. His clinical
background was irrelevant. There was no family history of epi-
lepsy. The neurological examination and his cognitive devel-
opment remained normal.

The video-EEG revealed a right fronto-temporal epilepto-
genic focus. The first MRI revealed a hyperintense focus in right
frontal region. The MRI was repeated after 3 months, with a
focal right frontal atrophy. One year after, the MRI revealed a
right hemisphere atrophy, predominantly in the fronto-parietal
region, and after 2 years the serial MRI evaluation presented
a slightly more pronounced atrophy affecting fronto-temporal
region. The PET showed a right hemisphere decreased metabo-
lism, namely in frontal and insular regions; the ictal SPECT de-
tected a hyperperfusion of the right frontal region.

Currently, he is under treatment with 3 antiepileptic drugs
in therapeutic doses (phenytoin, levetiracetam, clobazam)
and corticosteroids.

Conclusion: Although, according to some clinical and ima-
giological features, Rasmussen syndrome is a likely diagnosis,
the atypical clinical progression keeps us from excluding, by
now, other diagnosis and therapeutic options.

Ganglionopatia sensitiva e autonémica:
caso clinico

Mafalda Sampaio'?, Cristina Garrido', Ruben Rocha!, Ana Paula
Sousa®, Manuela Santos!, S6nia Figueiroa'

1-Unidade de Neuropediatria, Servico de Pediatria, Centro
Materno-Infantil do Norte, Porto; 2-Unidade de Neuropediatria,
Hospital Pedidtrico Integrado, Centro Hospitalar de Sao Joao,
Porto; 3-Servigo de Neurofisiologia, Centro Hospitalar do Porto
mafaldansampaio@gmail.com

Introducdo: Pretendemos discutir um caso clinico cuja
apresentacdo inicial sugere uma sindrome de Guillain-Barré
(SGB, variante sensitiva), associada a encefalopatia e disau-
tonomia. A evolucdo clinica e o padrao neurofisiolégico atual
de ganglionopatia sensitiva e autonémica levantam questdes
quanto a orientacdo diagnoéstica e abordagem terapéutica.

Caso clinico: Crianca do sexo feminino, 4 anos e 10 meses
de idade. Aos 15 meses é internada por pielonefrite aguda.
Na 12 semana, desenvolve irritabilidade, exantema, edemas
palpebrais, mucosite grave, disfonia, instabilidade tensional,
disfuncao vesical e intestinal. Na 22 semana, apresenta episo-
dios de bradicardia e cianose, tetraparésia flacida arrefléxica
assimétrica, de predominio crural, sem envolvimento de pa-
res cranianos. A RM do neuroeixo mostra capta¢ao de contras-
te das raizes posteriores da cauda equina e a punc¢ao lombar
revela dissociagdao albuminocitolégica. Perante a suspeita de
SGB, faz tratamento com IGIV. Realiza EMG na 42 semana, que
mostra auséncia de potenciais sensitivos, sem alteracdao dos
motores. Efetua EEG por episédios de olhar vago, cianose e
movimentos de mastigacdo, o qual mostra um padrao ence-
falopatico. E instituida corticoterapia. O extenso estudo etio-
l6gico efetuado nao foi conclusivo. Ao longo do internamento
(4 meses), apresenta hipertermia intermitente e disfuncao ve-
sical, com melhoria neurolégica progressiva. No seguimento
posterior, constata-se recuperacdo muito lenta, readquirindo
marcha aos 3 anos e mantendo arreflexia. Apresenta episddios
de vomitos, diarreia, mé evolucdo ponderal, polidipsia e hi-
pertermia. Nao houve manifestacdes neuroldgicas de novo. A
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reavaliacao neurofisioldgica recente é sugestiva de gangliono-
patia sensitiva e auton6émica.

Comentarios: A apresentacdo aguda, o contexto infecioso
prévio e a dissocia¢ao albuminocitolégica sugerem um meca-
nismo imunomediado. O padrao neurofisiolégico de ganglio-
nopatia sensitiva e autonémica pode ser sequelar ao insulto
inicial ou sugerir a existéncia de um processo imunomediado
ainda em curso.

Quando para a marcha diagnéstica? -
um caso de parésia recorrente

Inés Romao Luz!, Mafalda Marques', Rui Pedro Faria Pais?
Madalena Monteiro®, Ménica Vasconcelos!, Carmen Costa’
1-Servico de Neuropediatria, Centro de Desenvolvimento da
Crianca, Hospital Pediétrico, Centro Hospitalar e Universitario
de Coimbra; 2-Servico de Neurorradiologia, Centro Hospitalar
e Universitario de Coimbra; 3-Servico de Oftalmologia, Centro
Hospitalar e Universitdrio de Coimbra

romao.luz@sapo.pt

Introducdo: A parésia do III par craniano pode ter vdrias
etiologias, derivando estas sobretudo das rela¢oes anatémicas
ao longo do seu trajeto.

Caso clinico: Crianc¢a atualmente com 6 anos, que é obser-
vada pela primeira vez pela Neuropediatria aos 14 meses por
parésia do III par craniano, em contexto de infecdo respirato-
ria alta. Neste quadro inaugural apresentava ptose palpebral
superior a direita, com oftalmoparésia ipsilateral, sem midria-
se e sem edema da papila. Ndo apresentava outras alteracoes
neuroldgicas. Mediante TC-CE realizada no hospital distrital,
com sinais de sinusite maxilar, é iniciada terapéutica com
ceftriaxone e metilprednisolona sob a hipdtese de etiologia
infeciosa/inflamatéria, com melhoria clinica subsequente. A
RM-CE revela assimetria na emergéncia dos III pares crania-
nos, com aparente contato da por¢ao inicial do III par direito
com a artéria cerebral posterior e cerebelosa superior. Quatro
meses depois estd assintomatica, ndo apresentando qualquer
realce ou espessamento do nervo. Repete o quadro um ano
depois, em contexto de varicela, com melhoria ap6s corticote-
rapia. Na RM-CE apresentava espessamento e realce do III par
na sua emergéncia. Um ano depois hd redugdo desse realce,
sugerindo-se ligeiro espessamento da por¢ao inicial, favore-
cendo a hipétese inflamatéria. Tem um terceiro episédio de
parésia do III par, sendo que nesse mesmo ano inicia queixas
de cefaleia unilateral a direita, com fonofobia e vomitos asso-
ciados. Realiza duas angio-RM que, em conjunto com a clinica
continuam a apontar no sentido de um processo inflamatorio.

Conclusao: A hipétese clinica em consideracao é uma
migraine oftalmoplégica/neuropatia oculomotora dolorosa
recorrente, uma entidade rara. No entanto, outras hipoteses
devem ser discutidas, ja que a fisiopatologia desta sindrome
ainda nao é evidente e pode haver patologias graves com ma-
nifestagdes semelhantes.

Encefalite limbica e ataxia cerebelosa:
neurolupus versus encefalite anti-GAD

Maria Sao Pedro, Elisabete Goncalves, Susana Rocha

Servigo de Pediatria do Centro Hospitalar Barreiro-Montijo
Avenida Movimento das For¢as Armadas, 79C 2830-003 Barreiro
mia.sps@gmail.com

Introduc@o: Nos ultimos anos novos anticorpos foram
identificados e relacionados com quadros de encefalite auto-
-imune. A presenca de anticorpos anti-GAD associa-se a dife-
rentes sindromes neuroldgicos, incluindo encefalite limbica e
ataxia cerebelosa.

Caso Clinico: Adolescente de 16 anos, sexo feminino, com
antecedentes de encefalite auto-imune aos 7 anos (2008), ca-
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racterizada por quadro de ataxia, diplopia e vomitos matinais
precedidos por cefaleias, dificuldades de aprendizagem e alte-
racoes do comportamento com um ano de evolucao. ARM-CE
mostrava mdaltiplas dreas de hipersinal em T2 com atingimen-
to do cortex limbico e marcada atrofia cerebelosa. Apresenta-
va ainda ANAs (1:5000) e anticorpos anti-DNA positivos, com
bandas oligoclonais no LCR, pelo que se admitiu Neurolupus.
Fez 7 ciclos de metilprednisolona e ciclofosfamida seguidos
por prednisolona oral e posteriormente azatioprina, com
resolucdo imagiolégica das lesdes inflamatérias, mantendo
atrofia cortical cerebral e cerebelosa difusas. Verificou-se evo-
lucdo para quadro sequelar com ataxia cerebelosa, enurese
nocturna, perturbacao do desenvolvimento intelectual e alte-
ragdes do comportamento (periodos de hetero-agressividade
e grande impulsividade).

Estabilidade clinica até fevereiro de 2017 quando se verifi-
cou agravamento do quadro neuropsiquidtrico. Internada em
abril por 1° episédio convulsivo.

Analiticamente: anemia normocitica normocrémica ligei-
ra, VS 78 mm. LCR com padrao oligoclonal e sintese intrate-
cal de IgG. Anticorpos anti-GAD positivos no liquor e soro. A
RM-CE com contraste demonstrou atrofia cortical difusa de
predominio cerebeloso, sem alteracoes de caracter agudo.
Fez investigacao para exclusdo de sindrome paraneopldsico.
Iniciou corticoterapia sistémica a qual se associou posterior-
mente um pulso de imunoglobulina, com resposta transitéria
duvidosa. Por hiperglicémia mantida desde o 8° dia de corti-
coterapia iniciou insulinoterapia, que mantém.

Conclusado: Tendo em conta a evolucdo clinica e dados
laboratoriais actuais, consideramos como diagnéstico mais
provavel encefalite auto-imune com anticorpos anti-GAD,
com reactivacao recente. A presenca de sequelas de longa du-
ra¢do, provavelmente irreversiveis, leva-nos a questionar qual
amelhor opcao terapéutica, atendendo aos potenciais efeitos
secunddrios da mesma.
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152 Reunido da Sociedade Portuguesa do
Acidente Vascular Cerebral
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A0 Programa

28 de Outubro de 2017
08h30 Abertura Secretariado

09h00/09h45 Casos Clinicos Problema |
Presidéncia: Ana Paiva Nunes, Fernando Pita

=

. Hemorragia intracerebral como apresentacdo de CADASIL
Renata Souto Silva, Sandra Moreira, José Mdario Roriz
Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Entre o Douro e Vouga, Santa Maria da Feira
2. Hipotensdo intracraniana como causa de trombose venosa cerebral
Teresa Barata Silvério’, Liliana Pereira', Paulo Saraiva?, Ana Ribeiro'
1-Servigo Neurologia Hospital Garcia de Orta (HGO), 2-Servigo Neurorradiologia HGO
3. Uma causa tratavel de tinnitus pulsatil unilateral?
Eduardo Freitas'?, Margarida Lopes?, José Amorim?, Sofia Rocha?, Jodo Pinho?, Carla Ferreira®
1-Servigo de Neurologia, Hospital de Santa Luzia, Viana do Castelo; 2-Servico de Neurologia, Hospital
de Braga; Servico de Neurorradiologia, Hospital de Braga.
4. Oclusao aguda da artéria carotidea interna e mortalidade associada aos 30 dias
Ana André*, Patricia Guilherme*, Pedro Azevedo#, Catarina Félix*, Helena Machado*, Hipélito Nzwa-
lo§, Motasem Shamasna*
*Servico de Neurologia; #Servigo de Cardiologia do Centro Hospitalar Universitario do Algarve; §De-
partamento de Ciéncias Biomédicas e Medicina, Universidade do Algarve
5. Pode um enfarte lacunar, com mais de 12h de evolucdo, apresentar imagem negativa em DWI?
Joana Ricardo Pires, Maria Duarte, Raquel Rocha, Vanessa Carvalho, Sara Franca, Vitor Tedim Cruz
Servico de Neurologia, Hospital Pedro Hispano, Unidade Local de satide de Matosinhos
6. Apresentacdo pseudotumoral de inflamacao relacionada com angiopatia amiloide cerebral?
Ana Luisa Rocha'?, Francisca Costa®, Tiago Parreira®, Bruno Carvalho®*, Pedro Abreu'?
1-Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar de Sao Jodo, Porto; 2-Faculdade de Medicina da Univer-
sidade do Porto; 3-Servico de Neurorradiologia, Centro Hospitalar de Sao Joao, Porto; 4-Servico de
Neurocirurgia, Centro Hospitalar de Sdo Joao, Porto
7. Complicacdo hemorragica atipica ap6s terapéutica com alteplase em doente com celulite do
membro inferior
Marlene Saraiva', Marco Fernandes', Bruna Meira?, Luisa Alves'?, Sofia Calado'?, Miguel Viana Bap-
tista?
1-Servigo de Neurologia do Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental. 2-CEDOC —
Nova Medical School, Universidade Nova de Lisboa

Programa ° 15° Reun

09h45/10h45 Sessdo AVC e Doencas Raras - Pistas Para Diagnéstico no AVC Isquémico
09h45/09h50 Introducdo - Miguel Viana Baptista
09h50/10h05 Embolia cardiogénica - Ana Catarina Fonseca
10h05/10h20 Oclusdo de grandes vasos - Jodo Pinho
10h20/10h35 Doenca de pequenos vasos - Miguel Viana Baptista
10h35-10h45 Discussdo

10h45/11h15 Intervalo
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11h15/11h45

11h45/12h30

14h00/15h00

10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

15h00/15h30

15h30/16h20
15h30/15h50

15h50/16h10
16h10/16h20

Sessao JSPAVC - Resultados preliminares do projecto EVT-PT
Jodo Sargento Freitas
Presidéncia: Vitor Tedim Cruz, Ricardo Reis

Sessao Bayer
E sequro hipocoaqular populacdes especiais?
Alexandre Amaral e Silva

Casos Clinicos Problema Il
Presidéncia: Miguel Veloso, Pedro Castro

Complicag6es nao-hemorrégicas por aneurisma fusiforme da artéria basilar

Rita Rodrigues!, Mariana Branco', José Mdrio Roriz!, Peter Grebe!, Manuel Ribeiro?, Sandra Moreira'
1-Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar de Entre o Douro e Vouga, Santa Maria da Feira; 2-Unida-
de de Neurorradiologia de Intervencdo, Centro Hospitalar de Vila Nova de Gaia/Espinho, Gaia.
Oclusdo de artéria basilar secunddria a disseccdo extracraniana de artéria vertebral: como actu-
ar na fase aguda?

Inés Carvalho, José Nuno Alves, Joao Pinho, Carla Ferreira

Servico de Neurologia, Hospital de Braga

AVC isquémico por estenose unilateral da ACM em doente jovem - discussao etiolégica e aborda-
gem terapéutica

Margarida Lopes!, José Manuel Aratjo’, Eduardo Freitas'?, Jodo Pinho!, Carla Ferreira'

1-Servigo de Neurologia, Hospital de Braga; 2-Servico de Neurologia, Hospital de Santa Luzia, Viana
do Castelo.

Nao ha UMA sem DUAS: a propésito de um caso de oclusao bilateral da artéria carétida interna
Marisa Mariano; Alberto Fior; Sofia Galego; Bruno Maia; Patricia Ferreira; Cristina Sousa; Ana Paiva
Nunes

Unidade CerebroVascular — Hospital de Sao José - CHLC

Por vezes o improvavel acontece: a prop6sito de um caso clinico

Marisa Mariano; Sofia Galego; Alberto Fior; Bruno Maia; Patricia Ferreira; Cristina Sousa; Ana Paiva
Nunes

Unidade CerebroVascular — Hospital de Sdo José — CHLC

Trombectomia aspirativa em crianca com dispositivo de assisténcia ventricular

Carolina Pinheiro!, Catarina Perry da Camara', Isabel Fragata!, Petra Loureiro?, Marisa Mariano®, So-
fia Duarte®, Rita Lopes Silva®, Ana Paiva Nunes®, Jodo Reis', Fatima Pinto?, José Fragata®

1-Servigo de Neurorradiologia do Centro Hospitalar Lisboa Central (CHLC), 2-Servigo de Cardiolo-
gia Pedidtrica — Hospital de Santa Marta — CHLC, 3-Unidade CerebroVascular — Hospital de Sao José-
CHLC, 4-Servico de Neurologia Pedidtrica — Hospital Dona Estefania- CHLC, 5-Servico de Cirurgia
Cardiotorécica — Hospital de Santa Marta

Quando tudo corre mal na abordagem de um Acidente Vascular Cerebral isquémico. Que licoes tirar?
Pedro Vilas', André Floréncio?, Cristina Sousa', Ana Paula Fidalgo?

1-Centro Hospitalar Universitario do Algarve, Servico de Medicina Interna 3; 2-Centro Hospitalar Uni-
versitario do Algarve, Unidade de Acidente Vascular Cerebral

Acidente Vascular Cerebral e Doenca de Buerger — que relacao?

Inés Almeida, Rita Gameiro, Filomena Carneiro, Teresinha Ponte, Fadtima Campante

Centro Hospitalar Barreiro-Montijo

Sindrome de Anton - relato de um caso.

Inés Almeida, Rita Gameiro, Filomena Carneiro, Teresinha Ponte, Fadtima Campante

Centro Hospitalar Barreiro-Montijo

Sessao - Quais as ferramentas ideais que um “strokologista ** deve ter no seu
smartphone

Liliana Pereira, Jodo Pedro Marto

Presidéncia: Miguel Rodrigues, Mariana Dias

Sessao - FOP e apéndice auricular

Presidéncia: Patricia Canhao, Rafael Freitas

0 que necessitamos? Situacoes problema no AVC isquémico e hemorragico
- Alexandre Amaral e Silva

Que solucdes temos? Beneficios e complicacdes - Lidia Sousa

Questodes
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Resumos

Hemorragia intracerebral como
apresentacdo de CADASIL

Renata Souto Silva, Sandra Moreira, José Mario Roriz
Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Entre o Douro e
Vouga, Santa Maria da Feira

Introducédo: A CADASIL é uma vasculopatia cerebral pri-
mariamente isquémica, sendo a hemorragia intracerebral ra-
ramente descrita. Nao estd ainda estabelecido o mecanismo
patogénico da hemorragia intracerebral, podendo correspon-
der a manifestacdo patolégica da doenca de pequenos vasos
ou ser secunddria ao uso de farmacos antitrombédticos e hi-
pertensao intercorrente.

Caso Clinico: Mulher com antecedentes de enxaqueca e
obesidade. Sofreu hemorragia talamica direita aos 50 anos,
com hemi-hipostesia esquerda. Diagnosticados DM tipo2
e dislipidemia no internamento. Realizou MAPA com perfil
normotensivo e RM encefdlica sem aparente lesdo estrutural
subjacente a hemorragia, mas aspetos de exuberante doenca
vascular cerebral microangiopatica.

Aos 55 anos novamente referenciada a consulta de Neuro-
logia por cefaleia diferente da habitual, ansiedade e alteracdes
mnésicas progressivamente agravadas nos 2 anos anteriores.
A avaliagdo neuropsicolégica corroborou defeito moderado
da atencao, memdria e funcodes executivas. Repetiu RM ence-
falica a documentar enfartes lacunares profundos e progres-
sdo da leucoencefalopatia subcortical e periventricular, com
extensdo aos lobos temporais.

O estudo do gene NOTCH3 identificou a mutagdo
¢.3691C>T (p.Argl231Cys) em heterozigotia no exao 22, con-
sistente com o diagnéstico de CADASIL. A mesma mutagao
foi identificada numa prima seguida por enxaqueca. Os filhos
aguardam o resultado do teste genético.

Conclusdes: Nao obstante a localizagao tipicamente hiper-
tensiva da hemorragia desta doente e a DM2 tipo 2 coexisten-
te, a sua topografia é semelhante a anteriormente descrita em
dois casos de CADASIL com a mesma mutagao.

Neste caso, a auséncia de HTA e de microhemorragias e a
progressao exuberante da leucoencefalopatia em 5 anos, fa-
vorecem a angiopatia CADASIL como principal mecanismo
patogénico da hemorragia intracerebral.

Os autores adiantam a hip6tese de que a hemorragia possa
constituir propensao fenotipica associada a mutagao em causa.

Hipotensado intracraniana como causa
de trombose venosa cerebral

Teresa Barata Silvério', Liliana Pereira', Paulo Saraiva®, Ana
Ribeiro!

1-Servico Neurologia Hospital Garcia de Orta (HGO), 2-Servico
Neurorradiologia HGO

Introducédo: A trombose venosa cerebral (TVC) é uma
patologia pouco frequente e subdiagnosticada. A hipotensao
intracraniana aumenta o seu risco através de mecanismos
compensatodrios, com subsequente hiperviscosidade sangui-
nea. O diagnéstico de hipotensdo intracraniana assenta nas
caracteristicas da cefaleia em conjugacdo com os achados dos
exames complementares de diagndstico.

Caso clinico: Mulher de 27 anos, sem antecedentes pesso-
ais ou familiares relevantes, puérpera. No dia seguinte ao par-
to (eutdcico sob anestesia epidural), iniciou cefaleia occipital,
bilateral, tipo pressdo, com irradiagdo cervico-dorsal, que
agravava com ortostatismo e manobra de Valsalva, melho-
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rando com decubito. Foi observada por anestesiologia, sendo
feito o diagndstico presuntivo clinico de cefaleia por hipoten-
sao do LCR, com indicac¢ao para tratamento sintomatico em
ambulatério.

Posteriormente ocorreu agravamento da frequéncia e in-
tensidade da cefaleia, agora com fotofobia, mantendo as res-
tantes caracteristicas, sem nauseas, vomitos ou febre. Dez dias
apo6s o parto iniciou subitamente diplopia, razao pela qual re-
correu ao servico de urgéncia. Apresentava ao exame neurolé-
gico diplopia binocular horizontal, com agravamento na dex-
troversao e desaparecimento da imagem externa com oclusao
do olho direito, com limitagao da abdu¢do do olho direito.
Realizou tomografia computorizada encefalica que eviden-
ciou hiperdensidade espontanea de ambos os seios laterais e
sinais de hipotensao liquérica, com apagamento cisternal ba-
sal e posicdo baixa das amigdalas cerebelosas. Realizou resso-
nancia magnética encefédlica com estudo angiogréfico venoso
que confirmou os sinais de hipotensao liquérica e TVC do seio
transverso esquerdo.

Admitiu-se TVC secundadria a hipotensao intracraniana ia-
trogénica e iniciou tratamento com enoxaparina em dose te-
rapéutica, analgesia, hidratagado e repouso. O estudo analitico
alargado com autoimunidade e pesquisa de trombofilias nao
revelou alteragdes significativas. Houve melhoria da cefaleia e
dos defeitos neuroldgicos, tendo alta sob anticoagulacdo oral.

Conclusao: A TVC encontra-se raramente descrita na lite-
ratura como secunddria a hipotensdo intracraniana. A rele-
vancia do caso, além da associacdo pouco frequente, assenta
na importancia do grau de suspeicdo para esta entidade, que
ndo sendo sintomdtica no inicio da apresentagdo clinica, im-
plica reconhecimento precoce e uma atitude terapéutica di-
ferenciada.

Uma causa tratavel de tinnitus pulsatil
unilateral?

Eduardo Freitas"?, Margarida Lopes?, José Amorim?, Sofia
Rocha?, Joao Pinho?, Carla Ferreira®

1-Servigo de Neurologia, Hospital de Santa Luzia, Viana do
Castelo; 2-Servico de Neurologia, Hospital de Braga; Servico de
Neurorradiologia, Hospital de Braga.

Introducio: O tinnitus é definido como uma percepgao
auditiva ndo associada a estimulo sonoro externo. Menos de
10% dos tinnitus sdo pulsateis e quando sao detectados pelo
observador, sao descritos como objectivos. Estao descritos
dois mecanismos fisiopatoldgicos possiveis: 1) a aceleracdo
do fluxo sanguineo nos vasos na proximidade do ouvido in-
terno ou do feixe esteatoacustico; 2) a percep¢ao mais intensa
de sons de intensidade normal num ouvido com aumento da
conducao 6ssea ou perturbacdo da conducao aérea. Existem
multiplas causas de tinnitus pulsétil, entre as quais as mais
frequentes s@o estenoses arteriais, fistulas artério-venosas du-
rais e tumores vascularizados na proximidade do ouvido.

Caso Clinico: Homem, 63 anos, com antecedentes pesso-
ais de HTA medicada e ex-fumador, refere que desde ha 4 anos
ouve durante todo o dia uma pulsatilidade sincrona com o ba-
timento cardiaco, no ouvido direito. Esta sensacao desaparece
com a compressdo da regido cervical direita e piora quando
se inclina para a direita e no siléncio. A otoscopia revelou-se
normal e na auscultacdo com o estetoscpio sobre a regiao
mastoideia direita foi possivel objectivar um sopro agudo pul-
satil. O Doppler dos vasos do pescoco, a angio-TC dos troncos
supraadrticos, a RM cerebral com angio-RM e a angiografia
digital foram descritas inicialmente como normais. A revisao
detalhada dos exames revelou a existéncia de um seio venoso
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transverso esquerdo hipopldsico e uma estenose marcada do
seio venoso transverso direito.

Discussao: O tinnitus é um sintoma relativamente fre-
quente e pode ser incapacitante. A etiologia é variada e em até
30% dos casos, esta fica por identificar. Pretende-se discutir
a relacdo de causalidade entre tinnitus pulsétil e estenose de
seio venoso e a possibilidade de tratamento endovascular.

Oclusdo aguda da artéria carotidea
interna e mortalidade associada aos 30 dias

Ana André*, Patricia Guilherme*, Pedro Azevedo#, Catarina
Félix*, Helena Machado*, Hip6lito Nzwalo§, Motasem
Shamasna*

*Servico de Neurologia; #Servico de Cardiologia do Centro
Hospitalar Universitdrio do Algarve; §Departamento de Ciéncias
Biomédicas e Medicina, Universidade do Algarve

Introducéo: O conhecimento local sobre a mortalidade em
doentes com oclusao da artéria cardtida interna (OACI) é es-
casso. Sendo uma das formas de AVC com pior progndstico, a
identificag@o de preditores de morte é importante para estra-
tificacdo de risco e prognosticacao.

Objetivo: Caracterizar a populacdo com OACI e identificar
preditores de mortalidade aos 30 dias.

Metodologia: Estudo retrospetivo, descritivo e correlacio-
nal, de série consecutiva de casos (Janeiro-Dezembro de 2016)
de doentes com oclusdo carotidea total documentada por
ecodoppler carotideo. O outcome primario foi mortalidade
aos 30 dias. Realizou-se andlise estatistica univariada e multi-
variada através de SPSS.

Resultados: Foram incluidos 69 doentes, dos quais 49
(71%) do sexo masculino e idade média de 72 + 14 anos. A
maioria (64/92.8%) apresentou sintomatologia ipsilateral e
34 (49.3%) sindrome total da circulacao anterior (TACI). Em
17 (24.6%) doentes documentou-se a presenca de fibrilacao
atrial (FA), e em 20 (29%) doenca carotidea contralateral sig-
nificativa (definida como estenose >50%). A mortalidade aos
30 dias foi de 15.9% (11 doentes). A idade avancada (82,1 vs 70
anos, p = 0.008), FA (72,7% vs 34.5%, p = 0.018) e a presenca de
TACI (72.7% vs 44.8%, p = 0.09) associaram-se a maior morta-
lidade. Na anélise multivariada, a idade avangada (OR 1.08, IC
95% 1.01-1.15, p =0.27) emerge como preditor de mortalidade
a 30 dias no modelo aplicado.

Conclusdo: A mortalidade verificada é comparada com a
descrita na literatura. A idade avancada, FA e sindrome TACI,
sdo preditores conhecidos de mortalidade, e associaram-se a
maior risco de morte a 30 dias. Estes dados, sugerem que aten-
¢do clinica inicial devera ser maior neste grupo de doentes.

Pode um enfarte lacunar, com mais
de 12h de evolucdo, apresentar imagem
negativa em DWI?

Joana Ricardo Pires, Maria Duarte, Raquel Rocha, Vanessa
Carvalho, Sara Franca, Vitor Tedim Cruz

Servico de Neurologia, Hospital Pedro Hispano, Unidade Local de
Satide de Matosinhos

Introducéo: O uso da imagem por RM no diagndstico pre-
coce de AVC isquémico é cada vez mais frequente. A diminui-
¢do subita da perfusao cerebral, originando edema citotéxico
na drea da lesdo com restricdo de movimentacdo das molé-
culas de 4gua e diminui¢do do volume intersticial, reflete-se
num hipersinal na sequéncia de difusao na RMN. Este sinal é
observado desde poucos minutos ap6s a instalagao dos sin-
tomas, sendo particularmente importante nos doentes com
apresentacoes atipicas em que é necessdrio um rdpido diag-
nostico diferencial.

Sinapse

Caso Clinico: Homem de 61 anos, com doenga cerebrovas-
cular prévia, fumador, diabético, hipertenso e com dislipide-
mia. Recorreu ao SU por apresentar desequilibrio e descoor-
denacao dos membros esquerdos com 20horas de evolucao.
Sem outra sintomatologia associada. A observagio apresenta-
va-se hemodinamicamente estdvel e euglicémico. Ao exame
neuroldgico: funcdes superiores normais, disartria e paresia
facial central esquerda e hemiparésia esquerda referidas como
sequelares, reflexo cutaneo plantar em flexao bilateralmente.
Dismetria acentuada a esquerda nas provas dedo-nariz e cal-
canhar-joelho. ECG: ritmo sinusal. Sem alteracdes de relevo
na avaliagdo analitica. O quadro clinico foi interpretado como
AVC isquémico agudo em territério vertebro-basilar envol-
vendo o hemisfério cerebeloso esquerdo em doente com mul-
tiplos fatores de risco vasculares. Realizou RM para confirmar
padrao de lesdo atual, ndo se identificando lesdes traduzidas
por dreas de restricao a difusdo. Durante o internamento man-
teve os défices neurolégicos iniciais. Repetiu RM 48h apés ad-
missdo, observando-se agora enfarte lacunar taldmico direito
ainda com sinal de restricao a difusao.

Conclusdes: A sequéncia de difusao por RM é o exame
complementar de diagndstico mais sensivel na documenta-
¢ao de AVC isquémico agudo. No entanto, alguns estudos tém
alertado para a existéncia de falsos negativos neste método de
diagnéstico (6%), nomeadamente para enfartes no territério
vertebro-basilar. Este doente tem a particularidade de apre-
sentar uma RM sem alteracdo na difusdo, mais de 20h apds
inicio da clinica e para uma lesao que veio a revelar-se um en-
farte lacunar em territério anterior.

Apresentacao pseudotumoral de
inflamacdo relacionada com angiopatia
amiloide cerebral?

Ana Luisa Rocha'?, Francisca Costa®, Tiago Parreira®, Bruno
Carvalho?*, Pedro Abreu'?

1-Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar de Sao Joao, Porto,
2-Faculdade de Medicina da Universidade do Porto, 3-Servico de
Neurorradiologia, Centro Hospitalar de Sao Joao, Porto, 4-Servigo
de Neurocirurgia, Centro Hospitalar de Sao Joao, Porto

Introducdo: A inflamacgdo relacionada com a angiopatia
amiloide (IRAA) é uma entidade rara, caracterizada pelo de-
senvolvimento de um processo inflamatério associado a de-
posicdo de pB-amiléide nas paredes dos vasos de pequeno e
médio calibre das leptomeninges e encéfalo. E mais comum
em doentes acima dos 40 anos, e apresenta-se mais frequen-
temente com cefaleia, alteracdo do comportamento, crises
epilépticas e/ou défices neurolégicos focais.

Caso Clinico: Mulher de 75 anos, com antecedentes de
HTA, dislipidemia e artrite reumatoide (para o efeito sob pred-
nisolona 5mg e metotrexato 2,5mg).

Em Marco de 2016 apresenta instalagao stbita de cefaleia
intensa, desorientacao, hemiparesia, hemihipostesia e hemia-
nopsia homoénima esquerdas, desenvolvendo posteriormente
quadro de prostracdo; realiza TC-CE que mostrou lesao ede-
matosa da substancia branca temporal e da alta convexidade
direitas. Inicia dexametasona com melhoria progressiva dos
défices neurolégicos. Para melhor esclarecimento das altera-
¢oes imagiolégicas, realiza RM-CE que mostrou drea hetero-
génea de alteracdo de sinal, com caracteristicas infiltrativas e
halo de edema vasogénico na regido temporal direita esten-
dendo-se a dreas mais profundas, e dreas mais pequenas com
caracteristicas semelhantes na regido parietal e regido frontal
ipsilateral, a condicionar moldagem do ventriculo e desvio
das estruturas da linha média; apresentavam padrdes diver-
sos de captacdo de contraste, incluindo realce leptomeningeo;
na Angio-RM nao foram evidenciadas alteracoes de relevo. A
doente realiza estudo de LCR e TC toraco-abdomino-pélvico
que ndo apresentaram altera¢des relevantes, assumindo-se o
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diagnoéstico de provavel glioblastoma multiforme, tendo ini-
ciado reducao da dose de corticoterapia. Em Setembro, dado
a estabilidade clinica, repete RM-CE que mostrou franca di-
minuicdo das lesdes previamente descritas, embora ainda
com possivel componente inflamatdrio ativo; a angio-RM ndo
demonstrou, novamente, alteragoes dos médios/grandes va-
sos cerebrais. Realiza SPECT que ndo mostrou evidéncia de
captacdo/fixacdo encefdlica do radiofdrmaco e repete estudo
de LCR: apenas ligeira hiperproteinorrdquia (0.78mg/dL), mas
sem evidéncia de infe¢do. A doente manteve seguimento em
consulta com melhoria clinica; em Julho a RM-CE de contro-
lo mostrava progressiva evolu¢ao da lesdo para a cronicidade,
bem como depdsitos de hemossiderina na mesma localizagdao
da lesdo e ainda na regido lenticular e sub-lenticular esquer-
das, com pequena area de captacdo de contraste leptome-
mingeo na regido sublenticular e temporal profunda a direita,
pelo que, se pondera aumento da dose de corticoterapia atual
(prednisolona 5mg/dia).

Conclusdo: Apesar da hipdtese de esta doente poder apre-
sentar IRAA (dada a idade, a clinica, as altera¢des neurorradio-
légicas, a evolucao e a exclusao de outras etiologias possiveis),
pretende-se discutir outros diagndsticos diferenciais e a me-
lhor estratégia terapéutica.

Complicacdo hemorragica atipica apés
terapéutica com alteplase em doente com
celulite do membro inferior

Marlene Saraiva', Marco Fernandes!, Bruna Meira', Luisa
Alves'?, Sofia Calado'?, Miguel Viana Baptista'?

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

Introducéo: O alteplase (rt-PA) é um medicamento seguro
e eficaz (1). A reaccao adversa mais comum associada a sua
administracdo é a hemorragia (2). Embora o risco seja supe-
rior nos doentes com défices neuroldgicos graves (NIHSS> 22)
(3), vérios estudos sugerem que o beneficio se mantem mes-
mo nesse subgrupo de doentes (1, 2, 3, 4, 5).

Caso Clinico: Doente de 93 anos, do género feminino, au-
ténoma nas AVDs e com histéria pessoal conhecida de HTA,
dislipidemia, bem como doenca arterial periférica grave dos
membros inferiores. Foi admitida no Servico de Infecciologia
por celulite do membro inferior esquerdo refractaria a tera-
péutica com flucloxacilina, tendo iniciado antibioterapia en-
dovenosa com amoxicilina e dcido clavulanico. Ao 2° dia de
internamento iniciou de forma ictal défice sensitivo-motor do
hemicorpo direito e afasia. Apresentava ao exame neuroldgi-
co: hemiplegia fldcida direita, afasia de expressao, hemian6p-
sia homonima e parésia facial central direitas. Analiticamente,
destacava-se uma PCR de 25,6 mg/dl, plaquetas, INR e tempo
de protrombina normais. Realizou TC CE que ndo mostrou
lesdes agudas e Angio-TC CE que documentou a presenca
de trombo endoluminal no segmento M1 da ACM esquerda.
Iniciou rt-PA com tempo clinica-agulha de 120 minutos e foi
submetida a angiografia diagndstica, constatando-se a patén-
cia dos principais eixos arteriais cerebrais. Durante o proce-
dimento, apresentou pico hipertensivo com necessidade de
perfusdo de labetalol. Manteve-se clinicamente sobreponivel
do ponto de vista hemodinamico e neurolégico até as 12h pés
inicio de terapéutica, altura em que se verificou diminuicao
do estado de consciéncia. Realizou TC CE urgente que mos-
trou multiplos focos hemorragicos parenquimatosos bilate-
rais e extensa hemorragia subaracnoideia.

Conclusao: Embora a presenca de infeccao activa nao
constitua uma contraindicagao para administracao de alte-
plase, esta poderd representar um factor de risco importante
para a ocorréncia de efeitos adversos mais graves e potencial-
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mente fatais. Sao necessarios mais estudos para determinar
eventuais critérios de elegibilidade ou de seguimento neste
subgrupo de doentes.

Bibliografia:
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Complicacdes nao-hemorragicas por
aneurisma fusiforme da artéria basilar

Rita Rodrigues', Mariana Branco', José Mdrio Roriz!, Peter
Grebe!, Manuel Ribeiro?,Sandra Moreira’

1-Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Entre o Douro e
Vouga, Santa Maria da Feira; 2-Unidade de Neurorradiologia de
Intervencao, Centro Hospitalar de Vila Nova de Gaia/Espinho, Gaia.

Introducao: Os aneurismas fusiformes da artéria basilar
apresentam um crescimento geralmente lento e assintomati-
co podendo, na auséncia de ruptura, provocar sintomas por
efeito de massa ou isquemia. Os aneurismas gigantes, com
didmetro =25mm, associam-se a maior risco de ruptura e a
maiores dificuldades no tratamento.

Caso clinico: Homem de 66 anos com miiltiplos fatores de
risco vascular, antecedentes de dois AVC isquémicos lacuna-
res e aneurisma fusiforme da artéria basilar diagnosticado in-
cidentalmente em 2007.

Em 2016 admitido no SU por quadro de disartria e insta-
bilidade postural. Repetiu TC CE e angio-TC a reencontrar
aneurisma da artéria basilar com 23x20mm, moldando a pro-
tuberancia, sem aparentes trombos endoluminais. A RM-CE
esclareceu enfarte recente protuberancial esquerdo, em terri-
tério de perfurante da artéria basilar.

Dez meses depois recorreu novamente ao SU por quadro
agudo de sonoléncia, hipofonia, disfagia, hemiparésia direita
e instabilidade postural. Repetiu RM-CE a revelar aumento de
2mm do didmetro aneurismético, com limen parcialmente
trombosado e marcada deformagdo da protuberdncia, mas
sem evidéncia de enfarte parenquimatoso recente ou obstru-
¢ao a circulacao do LCR.

Perante o crescimento progressivo e recorrentemente sin-
tomadtico do aneurisma, foi proposto tratamento endovascular.

Conclusdo: Na abordagem dos aneurismas gigantes sin-
tomadticos ndo-rotos da artéria basilar é necessdrio ponderar
cuidadosamente a relacao beneficio-risco de uma interven-
¢do endovascular, pelo elevado risco de complicagdes peri-
-procedimento. O presente caso ilustra o crescimento lento
dos aneurismas fusiformes da artéria basilar, as potenciais
complicagdes ndo-hemorrégicas e as complexidades na deci-
sdo e estratégia de abordagem.
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Oclusao de artéria basilar secundaria
a disseccdo extracraniana de artéria
vertebral: como actuar na fase aguda?

Inés Carvalho, José Nuno Alves, Jodao Pinho, Carla Ferreira
Servico de Neurologia, Hospital de Braga

Introducéo: A disseccdo de artéria cervical é uma das etio-
logias mais frequentes de AVC isquémico em adultos jovens.
Apesar de serem menos frequentes que as dissec¢des caroti-
deas, as disseccoes de artéria vertebral podem associar-se a
estenose ou oclusao da artéria basilar e levar a consequéncias
catastroficas se nenhum tratamento de reperfusao for institu-
ido. Nestes casos, a melhor forma de tratamento e a sua janela
terapéutica permanecem por esclarecer.

Caso clinico: Doente do sexo masculino, de 39 anos, com
antecedentes de obesidade prévia (até hd 4 anos atras) e disli-
pidemia. Sem hdabitos alcodlicos, tabdgicos ou consumos no-
civos. Sem medicagao habitual. Admitido no hospital de drea
de residéncia por inicio subito de vertigem, nduseas, vomitos
e diplopia enquanto jogava futebol. A TC-CE revelou uma le-
sdo edematosa cerebelosa direita, sem captacao de contraste.
Realizou RM-CE que confirmou lesdes isquémicas recentes
cerebelosa inferior direita e protuberancial parassagital es-
querda. A angio-TC envolveu apenas os vasos intracranianos
mas observou-se auséncia de preenchimento na PICA direita,
artérias vertebrais endocranianas e porcao proximal da arté-
ria basilar. Quatro dias ap6s o inicio dos sintomas é admitido
no nosso hospital com melhoria ligeira da clinica, mantendo
vertigem e cefaleia intensa. Apresentava nistagmo horizonto-
-rotatério na dextroversdo e nistagmo vertical na infraversao,
défice motor discreto e sensitivo do membro inferior direito,
dismetria apendicular direita e ataxia da marcha. A repeti-
¢ao de RM revelou a presenca de hematoma mural na artéria
vertebral direita (V2), sugestivo de disseccao sub-oclusiva, e
auséncia de preenchimento do ter¢o proximal da artéria ba-
silar e do segmento V4 distal da artéria vertebral esquerda por
presenca de trombo endoluminal. Discutem-se as opcoes te-
rapéuticas nesta fase.

Discussao: A oclusdo da artéria basilar estd associada a um
mau prognostico caso nao ocorra recanalizagdo. Foi sugerido
que as caracteristicas particulares da circulacado posterior per-
mitem alagar o periodo para tratamentos de revascularizagao
na fase aguda. No entanto, na auséncia de estudos randomi-
zados e controlados sobre o tema, persistem dividas sobre a
melhor actuacdo na fase aguda (especificamente realizacdo de
trombdlise e de trombectomia mecanica), nomeadamente em
casos cuja etiologia e tempo de evolugdo levantam mais ques-
toes de seguranca e técnicas.

AVC isquémico por estenose unilateral
da ACM em doente jovem - discussao
etiolégica e abordagem terapéutica

Margarida Lopes', José Manuel Araijo', Eduardo Freitas'?, Jodo
Pinho', Carla Ferreira'

1-Servico de Neurologia, Hospital de Braga; 2-Servico de
Neurologia, Hospital de Santa Luzia, Viana do Castelo.

Introducdo: Embora a aterosclerose seja a causa mais fre-
quente de estenose da artéria cerebral média, esta pode tam-
bém dever-se a vasculopatias ndo ateroscleréticas, nomeada-
mente doenca de Moyamoya, dissec¢ao arterial e vasculite,
sendo a etiologia ndo aterosclerética particularmente relevan-
te em doentes jovens com AVC isquémico. Inicialmente enca-
rada como uma doenga invariavelmente bilateral, a doenca de
Moyamoya tem-se apresentado em vdrios casos com esteno-
ses unilaterais, com progressao varidvel para a bilateralidade.

Caso clinico: Mulher de 29 anos, alema, com histéria de
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consumo actual espordadico de tabaco e de canabindides e
outras substancias psicotrépicas no passado, sem outros fac-
tores de risco vascular conhecidos. Antecedentes de infeccao
por schistosoma e dengue e referéncia a picadas recentes de
carraca. Admitida por sensagao de adormecimento dos dedos
da mao esquerda com trés semanas de evolucdo, seguida da
mesma sensac¢ao na hemiface esquerda uma semana antes da
admissdo e associada a nocao de lentificacdao cognitiva. Sem
alteracdes ao exame neurolégico a admissao. A RM cerebral
mostrou lesdes isquémicas recentes, corticais e justacorticais,
frontoparietais direitas e a angioRM evidenciou reducdo do
calibre do segmento supraclinoideu da ACI direita e conse-
quente reducdo do sinal de fluxo ao longo dos ramos da ACM.
O estudo analitico alargado revelou serologia IgM positiva
para Borrelia, cuja presenca foi excluida no estudo do LCR,
que nao revelou também outras alteracdes. A angiografia clds-
sica mostrou ligeira estenose e irregularidade da ACI terminal
direita e estenose marcada do segmento M1 da ACM ipsila-
teral, acompanhada de compensacao leptomeningea e hiper-
trofia compensatoria dos vasos lenticuloestriados direitos e da
artéria coroideia anterior.

Discussao: Descrevemos o caso de uma doente jovem com
AVC isquémico associado a estenose intracraniana unilate-
ral com fenémeno de moyamoya. Discute-se a investigacao
etiolégica de doentes jovens com estenoses intracranianas e
a abordagem terapéutica, nomeadamente a possibilidade de
revascularizacao.

Ndo ha UMA sem DUAS: a propésito
de um caso de oclusao bilateral da artéria
carotida interna

Marisa Mariano; Alberto Fior; Sofia Galego; Bruno Maia;
Patricia Ferreira; Cristina Sousa; Ana Paiva Nunes
Unidade CerebroVascular — Hospital de Sao José - CHLC

Introducio: A oclusao bilateral da artéria cardtida interna
(ACI) é uma entidade clinica rara, de prognéstico desfavora-
vel, e que quando ocorre de forma aguda esta associado a se-
quelas nerolégicas graves que inevitavelmente podem evoluir
para a morte.

Caso Clinico: Homem de 76 anos com histéria de neopla-
sia da bexiga submetido a RTU-V, sem medicagao regular. Ad-
mitido no hospital por quadro clinico stubito de hemiparesia
direita e assimetria da mimica facial. A observagao inicial em
ritmo de fibrilhac¢ao auricular e neurologicamente apresenta-
va parésia facial central direita, hemian6psia homoénima direi-
ta, hemiplegia direita, hemihipostesia ipsilateral e afasia glo-
bal (NIHSS23). A TC CE mostrava sinais de desdiferenciacao
dos ntcleos da base a esquerda e a angio-TC CE e dos vasos
supra-aorticos mostrava “oclusao em T” da artéria carétida
interna esquerda. Iniciou fibrinélise e por apresentar oclusao
de grande vaso foi proposto para tratamento endovascular
(TEV). Durante o transporte para o Centro de Preveng¢ao para
TEV apresentou desvio oculo-cefalico para a direita, ficando
comatoso com hemiparesia esquerda e reflexo cutaneo-plan-
tar bilateralmente. Interrompeu fibrinélise e repetiu TC CE
que nao mostrou alteracées de novo, nomeadamente compli-
cacdes hemorrdgicas. Dado o agravamento clinico foi retirada
a indicagdo para TEV. Readmitido no nosso hospital onde re-
alizou RM CE que mostrava lesdes com restricdo a difusao bi-
-hemisféricas sem traducdo em FLAIR. A angio-RM mostrava
oclusdo de ambas as AClIs.

Os dopplers sugeriam oclusdo do topo da ACI esquerda,
ndo se identificando ACA e ACM e oclusdo da origem da ACM
direita e da ACA direita. A TC CE de controlo mostrava extenso
enfarte bilateral no territério vascular cortical e perfurante da
ACM e da ACA.

A evolugao clinica foi desfavoravel e o doente viria a falecer

Novembro de 2017 | N.°2 | Volume 17



48h ap6s a instalacao do quadro neuroldgico.

Discussdo/ Conclusdo: Os autores pretendem alertar para
a gravidade clinica associada a oclusdo carotidea bilateral, bem
como discutir a possibilidade de intervencao endovascular.

Por vezes o improvavel acontece: a
propdsito de um caso clinico

Marisa Mariano; Sofia Galego; Alberto Fior; Bruno Maia;
Patricia Ferreira; Cristina Sousa; Ana Paiva Nunes
Unidade CerebroVascular — Hospital de Sao José — CHLC

Introducéo: O AVC isquémico associado a oclusao de gran-
de vaso, nomeadamente oclusdo do segmento M1, estd asso-
ciado a um mau prognéstico clinico se a recanalizacao do vaso
nao acontecer de forma precoce.

Caso Clinico: Mulher de 60 anos, hipertensa e dislipidé-
mica, medicada com antihipertensores e estatina. Admitida
no hospital por disartria e assimetria da mimica facial que
durou cerca de 1h. A admissd@o ndo se objectivaram sinais
neuroldgicos focais, mas realizou TC-CE que nao mostrou le-
soes isquémicas ou hemorrégicas. A angio-TC CE documen-
tou oclusdo do segmento M1 da artéria cerebral média direita
(ACMD), com boa circulagao colateral. Por apresentar oclusao
de grande vaso foi transferida para a nossa unidade para ava-
liacdo e decisdo de tratamento endovascular (TEV). A chega-
da mantinha NIHSS 0. Repetiu TC-CE que persistia sem lesao
isquémica e na angio-TC mantinha oclusdo de M1. O doppler
transcraniano mostrava marcada assimetria nas velocidades
de fluxo nas ACMs com muito baixa amplitude na ACMD.

Apesar de estar assintomatica foi explicada a doente a in-
certeza da relacdo risco/ beneficio do TEV neste tipo de situa-
¢oes tendo a doente optado pela terapéutica médica, ficando
medicada com antiagregante plaquetdrio, e estatina sem tera-
péutica anti-hipertensora.

Realizou estudo por RM-CE que mostrou lesdo isquemica
aguda lenticular e radidria a direita em territério profundo
da ACMD, a angio-RM confirmava oclusdo do segmento M1
direito, e o estudo de perfusdo sugeria hipoperfusdo no ter-
ritério da ACMD. Ao 5° dia de internamento repetiu RM que
mostrava lesdes isquémicas idénticas e a angio-RM sugeria
repermeabilizacao parcial da ACMD. Manteve-se assintoma-
tica ao longo de todo o internamento e o estudo por Doppler a
data da alta mostrava repermeabilizacao da ACMD com este-
nose residual de 50% do segmento M1 da ACMD. A investiga-
¢ao ndo permitiu estabelecer a etiologia do evento.

Discussdo/ Conclusdo: Os autores pretendem discutir a
dificuldade em decidir tratar ou nao tratar um doente assin-
tomdtico com oclusdo de grande vaso, bem como apresentar a
evolugdo clinica, neurossonoldgica e neurorradioldgica favo-
ravel que a doente apresentou sem TEV.

Trombectomia aspirativa em crianca
com dispositivo de assisténcia ventricular

Carolina Pinheiro!, Catarina Perry da Camara!, Isabel Fragata',
Petra Loureiro?, Marisa Mariano?, Sofia Duarte?, Rita Lopes
Silva*, Ana Paiva Nunes?, Jodo Reis!, Fitima Pinto?, José Fragata®
1-Servico de Neurorradiologia do Centro Hospitalar Lisboa
Central (CHLC), 2-Servigo de Cardiologia Pedidtrica — Hospital

de Santa Marta - CHLC, 3-Unidade Cerebro Vascular — Hospital
de Sao José- CHLC, 4-Servico de Neurologia Pediatrica — Hospital
Dona Estefania- CHLC, 5-Servico de Cirurgia Cardiotoracica —
Hospital de Santa Marta

Introducdo: O AVC isquémico em idade pediatrica tem
uma incidéncia de 2.3/100000 criangas por ano, sendo uma
importante causa de morbi/mortalidade. A etiologia varia
conforme a idade. Cerca de um quarto dos doentes tém uma
doenca cardiaca conhecida. Em caso de insuficiéncia cardiaca
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terminal, s@o utilizados Dispositivos de Assisténcia Ventricu-
lar (DAV) temporarios que sao uma fonte cardioembélica co-
nhecida, mesmo sob terapéutica anti trombética.

Caso clinico: Doente de 13 anos de idade, do sexo mascu-
lino recorreu ao SU por um quadro, com cerca de um més de
evolugao, de cansaco, palpitacoes e toracalgia ocasional, com
agravamento nos trés dias prévios, com quadro de dificuldade
respiratoria. Realizou um ecocardiograma que revelou dilata-
cao do ventriculo esquerdo e disfuncao ventricular sistélica
global. Dada a instabilidade clinica, foi admitido na UCI em
contexto de miocardiopatia dilatada de causa a esclarecer. Por
agravamento clinico, ao 25° dia houve necessidade de colo-
cacdo de DAV, tendo ficado sob perfusdo de heparina. Ao 43°
dia de internamento, pelas 22h, inicia subitamente um qua-
dro de afasia e hemiparesia direita. Realizou TC-CE que nao
revelou lesdes hemorrédgicas ou isquémicas agudas. A angio-
-TC documentou oclusdo do segmento M2 da artéria cerebral
média (ACM) esquerda. Dado o tempo de evolucao, e o facto
de estar sob hipocoagulacdo, nao foi considerado para tera-
péutica fibrinolitica, contudo ap6s discussao multidisciplinar
e tratando-se de uma oclusao de um grande vaso, associado a
quadro neurolégico major, foi decidido tratamento endovas-
cular. Admitido na sala de angiografia, com 7h01m desde o
inicio de sintomas, pontuava um NIHSS de 16. Confirmou-se
oclusdo da divisdo superior da ACM esquerda. Procedeu-se
a trombectomia aspirativa com recanalizagdo completa as
7h58m desde o inicio dos sintomas. Assistiu-se a uma melho-
ria neuroldgica progressiva (NIHSS pés-trombectomia de 9) e,
as 24h poés recanalizacao, pontuava um NIHSS 4. Repetiu TC-
-CE com achados sobreponiveis. Foi submetido a transplante
cardiaco — cerca de 39h42m apés recanalizacdo- procedimen-
to que decorreu sem intercorréncias. Teve alta ao 71° dia de
internamento, 27° dia p6s transplante cardiaco, apresentando
uma ligeira disartria - NIHSS 1.

Conclusdes: Atualmente nao existem guidelines interna-
cionais para o tratamento de recanalizagao do AVC isquémico
em idade pediatrica. Existem cerca de cinco casos na literatura
de criancas com DAV submetidos a trombectomia mecéanica
com sucesso. Numa revisao recente da Stroke, a trombectomia
mecdanica associa-se a uma maior taxa de recanaliza¢dao e um
melhor progndstico, sugerindo a sua realizacao em casos pe-
diatricos selecionados.

Quando tudo corre mal na abordagem
de um Acidente Vascular Cerebral
isquémico. Que licoes tirar?

Pedro Vilas!, André Floréncio?, Cristina Sousa'!, Ana Paula
Fidalgo?

1-Centro Hospitalar Universitdrio do Algarve, Servico de
Medicina Interna 3; 2-Centro Hospitalar Universitario do Algarve,
Unidade de Acidente Vascular Cerebral

Introducao: A abordagem dos doentes com suspeita de
Acidente Vascular Cerebral(AVC) agudo implica para além
da abordagem médica, uma sequéncia de etapas como a
identificacdao dos sinais de AVC, activacao do pré-hospitalar
e finalmente do hospital com as competéncias terapéuticas
adequadas. O sucesso no progndstico do doente depende da
articulacao estruturada entre as diversas entidades com trans-
missao precisa e correta de informacao.

Caso Clinico: Doente do sexo feminino, 69 anos, previa-
mente autébnoma, com instalacdo subita de alteracao do es-
tado de consciéncia, hemiparésia esquerda e disartria. En-
caminhada para o Servico de Urgéncia(SU) com ativacao
pré-hospitalar da Via Verde AVC, sendo dada informacdo dos
antecedentes pessoais de hipertensao arterial, dislipidemia e
doenca arterial periférica grave no membro inferior direito. A
lista de medicacao habitual fornecida no local por familiares
da doente compreende mononitrato isossorbida, bromaze-
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pam, losartan, carvedilol, furosemida e atorvastatina. E nega-
do uso de anticoagulantes. A chegada ao SU, 1h44m ap6s ini-
cio dos sintomas, doente hemodinamicamente estavel, vigil,
com disartria, desvio conjugado do olhar a direita, paralisia
facial central esquerda, hipostesia e hemiplegia a esquerda,
NIHSS 14. Eletrocardiograma revela fibrilhacao auricular com
resposta ventricular controlada. Realizou Tomografia Compu-
torizada Cranio-encefalica(TC-CE) que nao apresentou alte-
ragoes agudas isquémicas ou hemorragicas, mas com perda
da diferenciagdo cortico-subcortical no hemisfério direito. Re-
alizou AngioTC-CE com oclusdo do segmento M1 da Artéria
Cerebral Média direita. Iniciada trombdlise 2h50m apds inicio
dos sintomas, ainda sem resultado de avaliacdo laboratorial
ao sangue(ALS).

Dada indicagado para trombectomia, ap6s inicio da fibriné-
lise, foi contactado hospital de referéncia sendo negada trans-
feréncia pela previsao do transporte decorrer ja apés periodo
de janela.

Os resultados da ALS sdo validados 30minutos apds térmi-
nus da trombdlise, revelando INR de 3.0, pelo que foi realizado
vitamina K. Apés visita de familiares é confirmada hipocoagula-
¢do com varfarina. 24horas ap6s fibrinélise doente com NIHSS
2 e TC-CE de controlo sem complicacdes hemorragicas.

Conclusoes: Este caso clinico destaca a importancia das
vdrias etapas na abordagem do AVC agudo, a transmissao cor-
recta e precisa da informacao clinica, tal como a necessidade
da validacdo dos resultados das ALS em tempo ttil. Adicional-
mente destaca-se a limitacdo e dificuldade de acesso a trom-
bectomia dentro do periodo de janela terapéutica.

Por outro lado, este caso vem reforcar a evidéncia limitada
da inexisténcia de aumento de risco de eventos hemorrégicos
em doentes com INR>1.7, reforcando a pertinéncia de mais es-
tudos para reavaliagao desta contraindicagao para fibrinélise.

Acidente Vascular Cerebral e Doenca
de Buerger - que relacao?

Inés Almeida, Rita Gameiro, Filomena Carneiro, Teresinha
Ponte, Fitima Campante
Centro Hospitalar Barreiro-Montijo

Introducéo: A doenga de Buerger ou tromboangeite oblite-
rante é uma doenca vascular inflamatoéria, que envolve tipica-
mente artérias e veias de pequeno e médio calibre, sobretudo
nas porc¢oes distais dos membros inferiores e superiores. E
mais prevalente no sexo masculino, em idades inferiores a 40
anos, tendo uma forte relacdo com o tabagismo.

Caso clinico: Os autores apresentam o caso clinico de um
doente do sexo masculino, 54 anos, com antecedentes pesso-
ais de hipertensao arterial e doenga de Buerger. Referéncia a
hébitos tabédgicos marcados, que suspendeu trés meses antes
do episédio a seguir descrito. Recorreu ao servico de urgén-
cia por quadro de prostacao e disartria de instalacdo subita.
Ao exame objetivo destacava-se disartria, desvio direito da
comissura labial e diminui¢ao da forca muscular no membro
superior esquerdo. Assumindo como hipétese diagnéstica
Acidente Vascular Cerebral (AVC), realizou tomografia com-
putorizada craneo-encefdlica (TC-CE), sem evidéncia de le-
sdo vascular aguda. Internado para esclarecimento etiol6gico
do quadro, realizou exames complementares de diagnéstico
dos quais se destacam: anemia microcitica hipocrémica; ve-
locidade de sedimentagdo 120 mg/dl; eletrocardiograma e
ecocardiograma sem alteracoes de relevo; holter 24 horas sem
identificacao de fibrilhacao ou flutter auricular; eco-doppler
dos vasos do pescogo com identificacao de espessamento bi-
lateral do complexo intima-média, com espessura maxima de
1.7mm a direita e 1.9mm a esquerda, e formacao ateromatosa
na origem da artéria cardtida interna esquerda, sem condicio-
nar evidente estenose a esse nivel. Repetiu TC-CE as 48 horas
de evolucao do quadro, que revelou lesdes isquémicas tem-
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poro-parietal e frontal direita cortico-subcorticais. Atendendo
a auséncia de achados positivos nos exames complementa-
res de diagnéstico durante investigacao etiolégica, assumiu-
-se AVC em contexto de envolvimento cerebral da doenca de
Buerger. Durante o internamento, assistiu-se a franca melho-
ria dos défices neurolégicos.

Discussdo: Apesar de nao ser frequente o envolvimento
das artérias cerebrais na doenca de Buerger, esta é uma po-
tencial complicacdo da doenca que nao pode ser esquecida,
atendendo a elevada morbimortalidade que acarreta.

Sindrome de Anton - relato de um caso.

Inés Almeida, Rita Gameiro, Filomena Carneiro, Teresinha
Ponte, Fitima Campante
Centro Hospitalar Barreiro-Montijo

Introducdo: A sindrome de Anton é uma condig¢ao clinica
rara, associada a lesdo isquémica bilateral nos centros da vi-
sdo. Apesar de negada de forma inconsciente pelos doentes,
estes apresentam cegueira. O diagndstico é obtido na presen-
¢a de sintomas clinicos, exames oftalmoldgicos e alteracoes
imagioldgicas cerebrais concordantes, sendo o Acidente Vas-
cular Cerebral (AVC) a principal causa.

Caso clinico: Os autores apresentam o caso clinico de uma
doente do sexo feminino, 78 anos, com antecedentes pessoais
de hipertensao arterial, diabetes mellitus, dislipidemia e sin-
drome vertiginoso. Conduzida ao servigo de urgéncia por qua-
dro de instalacdo stbita de diminuicao da for¢a muscular no
hemicorpo direito e disartria. Assumida a hip6tese diagnéstica
de AVC, realizou tomografia computorizada craneo-encefalica
(TC-CE) que revelou lesao hipodensa predominantemente
subcortical frontal parassagital esquerda, sugestiva de enfar-
te isquémico no territorio da artéria cerebral anterior, prova-
velmente recente. Internada no servico de Medicina Interna
para investigacdo etiolégica do quadro, repetiu TC-CE docu-
mentando sequelas de enfarte isquémico cortico-subcortical
témporo-occipital a direita e occipital a esquerda - territérios
de distribuicao vascular das artérias cerebrais posteriores —
provével sindrome de Anton. Enfarte isquémico em fase agu-
da cortico-subcortical frontal parassagital esquerdo (territério
da artéria cerebral anterior). Observada por Neurologia que
constatou doente com olhar vago, pouco colaborante na reali-
zac¢do da prova de campimetria, erros na contagem de dedos e
reflexo de ameaca ausente, corroborando provavel diagnosti-
co de sindrome de Anton.

Conclusao: Com este trabalho pretende-se relatar uma si-
tuacao singular, de dificil diagnéstico, atraindo a aten¢ao para
esta entidade e suas implicagdes no quotidiano do doente.
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Principios gerais
A SINAPSE orienta-se pelos seguintes principios gerais:

1.
2.

=-]

10.

11.

Defesa e promocao da Neurologia Clinica portuguesa;
Apoio empenhado e independente as iniciativas de SPN,
LPCE, SPC, SPEDNM, SPNp, espelhando os seus estadios
de desenvolvimento e contribuindo para a sua consolida-
¢do e robustez;

. Prética da Neurologia Clinica como vocacao primordial;
. Trabalhos transversais, integradores ou promotores da

unidade da Neurologia como interesses privilegiados;

. Preservacdo da meméria das instituicoes como preocupa-

¢do permanente;

. Especialidades médicas afins e neurociéncias como inte-

resses potenciais;

. Abertura e acessibilidade a pessoas e a instituicoes;
. Procura de qualidade técnico-cientifica, formal e estética;
. Rigor e pedagogia na aplicacao sistemdtica das normas do

“ICJME- International Committee of Medical Journal Edi-
tors” (http://www.icmje.org);

Garantia de independéncia cientifica e editorial, relativa-
mente aos Orgéos Sociais da SPN, patrocinadores ou ou-
tras entidades;

Predisposi¢do para a mudanca.

Orgaos da SINAPSE
1. Administracdo. E composta por trés elementos da Direc-

¢do da SPN (Presidente, Vice-Presidente para a drea edito-
rial e Tesoureiro), sendo responsavel pelas componentes
econdmicas, financeiras e logisticas.

. Director. E nomeado pela Direcgao da SPN, podendo ser

membro dos Orgéos Sociais ou independente; estabelece
a orientacao global, a preparacdo e execucgao das edicoes,
ouvido o Conselho Editorial.

. Conselho Editorial. E nomeado pela Direcgdo da SPN, me-

diante proposta fundamentada do Director, sendo os seus
membros sécios independentes dos Orgdos Sociais; com-
pete ao Conselho Editorial participar nas grandes opgdes
de natureza editorial, cientifica e estética.

. Conselho Cientifico. E, por ineréncia, o Conselho Cientifi-

co da SPN, competindo-lhe garantir o rigor ético e técnico-
-cientifico das publicacoes.

Normas de candidatura

1.

2.

4.

Os trabalhos candidatos a publicacdo serdo inéditos, e nao
deverdo ser enviados para outras publicacoes.

Deverao ser remetidos por correio electrénico, em docu-
mentos anexos (attached files) Microsoft Word™, em qual-
quer versao actual.

. Deverao ser evitados simbolos, sublinhados, palavras em

maidsculas, bolds, itdlicos, notas de topo ou de rodapé, e
artificios formais.
As paginas nao deverdo ser numeradas.
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5. Deverao ser redigidos em portugués ou em inglés. Pode-
rao, excepcionalmente, aceitar-se trabalhos em francés ou
espanhol.

6. Da primeira pédgina constardo: titulo do trabalho, nome
préprio, apelido, departamento ou servico, institui¢do,
profissao, cargo, endereco, telemdvel e correio electrénico
de todos os autores.

7. Asegunda pdgina incluird: o titulo do trabalho, o nome dos
autores, o resumo, as palavras-chave e o titulo de cabeca-
lho; a morada institucional e o endereco de correio elec-
trénico a incorporar no artigo.

8. A terceira pagina serd a versdo em inglés da segunda pagina,
se o artigo foi redigido em portugués (e vice-versa). Se o artigo
for redigido em francés ou espanhol, a terceira e quarta pagina
serdo versoes em portugués e Inglés, respectivamente.

9. As restantes folhas incluirdo as diferentes seccoes do tra-
balho. Os trabalhos originais incluirdo as seguintes sec-
¢oes: introducdo / objectivos, metodologia, resultados,
discussao / conclusdes e bibliografia. Os casos clinicos se-
rao estruturados em introducao, caso clinico, discussao e
bibliografia. As revisoes incluirao, pelo menos, introducao,
desenvolvimento, conclusoes e bibliografia. Os editoriais
e as cartas estardo isentos de organizacdo em secgoes. No
texto das seccoes, a identificacao institucional serd evita-
da, podendo ser acrescentada, se imprescindivel, no fim
do processo de avaliacao e antes da publicagao do artigo.

10. As tabelas e figuras deverdo ser enviadas em documento
adicional Microsoft Word™, uma por pagina, precedidas
por uma péagina que inclua as notas correspondentes. As
figuras serdo enviadas em ficheiros GIF ou JPEG.

11. Os agradecimentos ou mengdes particulares constarao em
pégina propria.

12. Os compromissos particulares ou institucionais (patro-
cinios, financiamentos, bolsas, prémios) serdo expressos
obrigatoriamente em pdagina adicional.

Regras para elaboracao do trabalho
1. Titulo
Serd claro e informativo, representativo do contetido do ar-
tigo e captando a atenc¢ao do leitor. Nao terd iniciais ou si-
glas, nem excederd vinte palavras. Sub-titulos genéricos ou
vulgares como “caso clinico” ou “ a propdsito de um caso
clinico” nao serao aceites.
2. Autores e instituicoes
A autoria exige, cumulativamente, contribui¢des substan-
ciais para:
a) concepcao e desenho, ou aquisicao de dados, ou andlise
e interpretacao de dados;
b) redaccao ou revisao critica de uma parte importante do
seu conteudo intelectual;
¢) responsabilidade pela aprovagao da versao final.
Cada um dos autores deve ter participado suficientemente
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no trabalho para assumir responsabilidade publica pelo seu
contetdo.

A obtencao de financiamento, a colec¢ao de dados ou a super-
visdo da equipa de investigacao nao justificam a autoria.
Todas pessoas designadas por autores devem cumprir os cri-
térios; nenhuma pessoa qualificada para autoria deve ser ex-
cluida.

Membros do grupo de trabalho (coordenadores, directores,
técnicos, consultores), que ndo cumpram os critérios interna-
cionais de autoria, poderao ser listados em “agradecimentos”.
O ntimero de autores serd parcimonioso, particularmente em
“Casos Clinicos”.

A inclusdo e compromisso do nome das institui¢des é da res-
ponsabilidade dos autores.

3. Resumo
O resumo tem um limite maximo de 300 palavras. Nao deve
incluir abreviaturas. Deve apresentar-se estruturado.

Originais: Introducao, Objectivos, Metodologia, Resultados

e Conclusoes.

Revisoes: Introducao, Objectivos, Desenvolvimento e Con-

clusoes.

Casos clinicos: Introducao, 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 ori-
ginal do artigo e em inglés, preferencialmente previstas na lis-
ta do Medical Subject Headling List of the Index Medicus.
5. Cabecalho

Versao reduzida do titulo, para eventuais efeitos de compo-

si¢do gréafica.
6. Introducéo / Objectivos

Exposicao, completa e sucinta, do estado actual do conhe-
cimento sobre o tema do artigo. Expressdo clara das motiva-
¢oes e objectivos que levaram ao planeamento do trabalho.
7. Metodologia

Descrever os critérios de seleccao do material do estudo e
o desenho do mesmo. Usar unidades internacionais. Assinalar
os métodos estatisticos.
8. Resultados

Devem ser escritos os dados relevantes. Os dados constan-
tes de tabelas ou figuras nao devem, em principio, ser repeti-
dos no texto. As tabelas devem ser nomeadas em numeracao
romana (p. ex.: Tabela IV), por ordem de aparecimento no tex-
to. As figuras devem ser nomeadas em numerac¢do arabe (p.
ex.: Fig. 4.), pela ordem de aparecimento no texto. A responsa-
bilidade de proteccdo dos direitos de figuras previamente pu-
blicadas é da responsabilidade dos autores. A publica¢do de
fotografias de pessoas exige a completa dissimulacdo da sua
identidade ou uma folha assinada de consentimento infor-
mado e parecer de uma Comissao de Etica de uma instituigao
publica.
9. Discussdo

Nao voltar a apresentar resultados, evitando redundan-
cias. Nao mencionar dados que ndo foram apresentados nos
resultados. Dar-se-4 relevo aos aspectos novos, reflectir sobre
as limitacoes e justificar os erros ou omissoes. Relacionar os
resultados com outros estudos relevantes. As conclusoes de-
verdo basear-se apenas nos resultados. Poderao fazer-se reco-
mendacoes.
10. Bibliografia

As referéncias bibliograficas devem ser identificadas no
texto através de numeracgao drabe, entre paréntesis, ao nivel
da linha. Devem ser numeradas segundo a ordem de apareci-
mento no texto. A referéncia deve incluir o apelido e inicial de
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todos os autores; se o artigo tiver mais de seis autores, devem
ser referidos apenas os trés primeiros, seguindo-se a expres-
sdo et al. Os nomes dos autores devem ser seguidos por titulo
do artigo, abreviatura da revista segundo as recomendacoes
do List of Journals Indexed in Index Medicus, ano de edicao, vo-
lume, primeira e tltima pagina. As referéncias a livros devem
incluir o titulo do livro, seguido do local de publicagao, editor,
ano, e paginas relevantes. Se alguma referéncia se encontrar
pendente de publicacdo deverd descrever-se como “in press”.
A referéncia a comunicagoes pessoais nao é aceitdvel.
11.Dividas ou casos omissos

Serdao resolvidos de acordo com as normas do ICMJE
(http://www.icmje.org).

Processo de Avaliacdo e Edicao

1. A SINAPSE notificard o primeiro autor, imediatamente
apos a recepcao do trabalho;

2. A SINAPSE poderd devolver imediatamente o trabalho aos
autores para correccoes formais, de acordo com as normas
de publicacao;

3. Apds recepcao definitiva, o trabalho serd enviado a todos
os membros do Conselho Editorial, que sugerem os reviso-
res adequados (membros do Conselho Editorial, do Conse-
lho Cientifico ou independentes). Os revisores nao terao li-
gacoes as institui¢des constantes do trabalho. Os membros
do Conselho Editorial e os revisores nao serdo informados
dos nomes e instituicoes dos autores;

4. Os autores terdo acesso aos pareceres anonimos dos revi-
sores;

5. Os autores terdo quinze dias tteis para alterar o artigo e/ou
contestar as revisoes;

6. As respostas serdo analisadas pelo Conselho Editorial, po-
dendo ser remetidas aos revisores para novo parecer;

7. ADirec¢ao da SINAPSE assumird a aceitacdo ou rejei¢ao do
trabalho para publicacao, apds andlise e interpretacao final
de todos os documentos;

8. Os autores terdo acesso aos conjunto dos documentos, em
caso de rejeicao do trabalho, mantendo-se oculta a identi-
dade dos revisores.

Os trabalhos aceites serdo publicados na edi¢do seguinte da

SINAPSE, ap6s assinatura de uma norma de responsabilidade

e transferéncia de direitos por todos os autores. Por critérios

editoriais, a Direc¢ao da SINAPSE podera acordar com os au-

tores o adiamento da publicacao.
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