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1. Identificacdo

IRLS, 6 anos, sexo feminino, branca, natural e procedente de S&o Paulo.

Data primeira consulta: 22/01/2009 Data primeira internacdo: Junho/2009
Data Nascimento: 24/09/2006

2. Queixa e duracéo

Crises epilépticas iniciadas aos 2 anos e 3 meses de idade

3. Historia da Doenca Atual

Paciente filha de casal ndo consanguineo, sem antecedentes pré, peri ou pds natais
relevantes, com desenvolvimento neuropsicomotor inicialmente adequado. Aos 2 anos e
3 meses de vida, iniciou episodios de crises epilépticas, caracterizadas como crises
atonicas, diarias, cerca de 3 a 4 vezes ao dia.

Deu entrada inicialmente em servigo externo, 6 dias apos inicio do quadro, onde
realizou TC de cranio, coleta de LCR e EEG (listados abaixo em exames
complementares).

Paciente foi encaminhada para Santa Casa e passou em primeira consulta dia
22/01/2009, com 2 anos e 4 meses, sem alteracdes no exame neuroldgico da admisséo e
ja estava em uso de Valproato (VPA) 10mg/kg/dia, sendo este aumentado para
20mg/kg/dia. Manteve retorno mensal, evoluiu com controle das crises epilépticas, porém
sendo observado discreto aumento das transaminases em todos os exames coletados
mensalmente. No retorno ambulatorial, em Abril de 2009, com 2 anos e 7 meses, apesar
de controle da crises epilépticas e nivel sérico do VPA de 68 (VR: 50-100), dentro da
normalidade, apresentou importante aumento de transaminases (TGO:506 /TGP:670),
sendo entdo reduzida dose do VPA.

No retorno ambulatorial em maio de 2009, com 2 anos e 9 meses, foi observada
uma reducdo das enzimas hepaticas apds diminui¢édo da dose do VPA e iniciada suspensédo
gradual do farmaco.

Em junho de 2009, com 2 anos e 9 meses, foi internada na Santa Casa devido
quadro de irritabilidade, agitacdo psicomotora e sonoléncia, feito hipdtese de
encefalopatia hepatica pelo uso do VPA. Durante a internacdo, o VPA foi substituido
pelo Clobazam. A paciente evoluiu com melhora clinica, porém manteve discreta

elevacdo das enzimas hepéticas. Recebeu alta em uso do Clobazam.
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Apoés alta hospitalar, manteve uso de Clobazam, porém esse foi substituido pela
Oxcarbazepina em Outubro de 2009, devido a quadro de agitacdo. Apds um més de uso,
foi substituida pela Vigabatrina devido a persisténcia das alteracdes das transaminases.

Aos 3 anos e 3 meses, em janeiro de 2010, iniciou acompanhamento com
gastropediatria e hepatologia pediatrica, pois mantinha alteracdo de transaminases,
mesmo apads suspensdo do VPA.

Aos 3 anos e 5 meses, evoluiu com alteragio no comportamento, com
hiperatividade e deficit de atencdo. Nessa ocasido, foi solicitada RM de cranio (Laudo
listado abaixo em exames complementares).

Aos 3 anos e 10 meses, em agosto de 2010, mantinha transaminases elevadas
(TGO:1094/ TGP:5480), alem de discreta alteragdo de coagulograma e hepatomegalia,
por isso realizou bidpsia hepéatica (normal).

Ao0s 4 anos, passou a apresentar queixas de dificuldade no aprendizado. Nessa
mesma idade, mantinha escapes epilépticos, foi introduzida Lamotrigina e mantida
Vigabatrina.

Aos 5 anos, foi notada alteracdo na marcha com sinais de liberagéo piramidal com
hiperreflexia em MMII, Babinski e Rossolimo bilaterais, que se tornou nitidamente
paraparetoespastica aos 6 anos de idade. Diante dessa evolucgéo, foram realizados exames

complementares para definicdo diagnostica.

4. Antecedentes Gestacionais e Neonatais
Méae aos 35 anos G2P2A0. Pré-natal sem intercorréncias. Nasceu com 37 semanas, parto

cesarea, com Apgar 9/10, sem intercorréncias. PN: 2960 g, C: 47 cm, PC: 34 cm.

5. DNPM
Sustento cefalico: 3 meses; Sentou sem apoio: 7 meses; Andou sem apoio: 1 ano 2 meses.
Dissilabos: 10 meses.

6. Antecedentes Patoldgicos
Nada digno de nota.

7. Antecedentes familiares
Mae 41 anos, Pai 34 anos, higidos, ndo consanguineos.
Irma, 22 anos, higida. Sem outros casos relevantes na familia.
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8. Exame Fisico Geral aos 6 anos de idade:

Peso: 18kg (P15-P50) Estatura: 115cm (P50) Sem anormalidades

9. Exame Neuroldgico aos 6 anos de idade:
PC:49,5cm (P2-P50)

Paciente vigil, colaborativa, bom contato, interage com o examinador pela visao, audi¢ao
e fala. Cognitivo inadequado para idade (ndo foi avaliado do ponto de vista
neuropsicologico, mas ha& dificuldades escolares). Marcha independente
paraparetoespastica. Forca muscular grau IV em MMII, grau V em MMSS. ROTS
exaltados em MMII, com sinais de liberacdo piramidal com Babinski e Rossolimo
bilaterais. Movimentos involuntérios ausentes. Coordenacao e equilibrios sdo adequados.
MOE e MOI presentes, pares cranianos sem alteracéo.

10. Exames Complementares realizados até os 6 anos de idade:

e TC de Cranio - Janeiro/2009 em servico externo (2 anos 3 meses): Normal
e LCR - Janeiro/2009 em servico externo (2 anos 3 meses): Normal

e EEG - Janeiro/2009 em servico externo (2 anos 3 meses): Revelou sinais de
atividade irritativa em regides centrais, parietais e temporais de ambos 0s
hemisférios.

e Exames laboratoriais de rotina - 2009 (Gasometria, eletrélitos, glicemia, funcéo
renal): Normais

e Enzimas hepaticas:
- Janeiro/09: TGO:53 /TGP:107/ GGT:8/ FA: 754
- Fevereiro/09: TGO:109 /TGP:63
- Margo/09: TGO:506 /TGP:670/ GGT:23/ FA: 874/ TAP e TTPA: Normal
- Julho/10: TGO:153/ TGP:123/ GGT:19/ FA: 1252/ TAP:34.3/TP:15,6/ INR:1,26.

e Bidpsia Hepatica — Agosto/2010 (3 anos e 10 meses): Normal
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e RM Créanio - 2010 (3 anos e 5 meses): As imagens em FLAIR/T2 demonstram
hipersinal acometendo o cértex e a transicao cortico-subcortical, notadamente nos
lobos frontais e insula, bem como na substancia periventricular adjacente ao corno
anterior dos ventriculos laterais. Restante do parénquima encefalico de morfologia
e sinais normais. Sistema ventricular de forma e dimensdes dentro da
normalidade. Sulcos e fissuras encefalicas sem altera¢@es. Hipocampo e demais
estruturas mesiais temporais de aspecto preservado. A analise por espectroscopia
ndo evidenciou alterac@es significativas. Nao ha elevacéo significativa dos picos
relativos a GIx (Glutamina/Glutamato). A administragcdo do agente paramagnético
néo evidencia focos de impregnagdo andmala.

e Fundoscopia - 2012 (6 anos): Normal

e RM Crénio - 2012 (6 anos e 1 més): Sem alteracfes em comparagao ao exame
prévio realizado em 2010.

Perguntas:
1. Qual(is) sua(s) hipdtese(s) diagndstica(s)?

2. Quais sdo os exames a serem solicitados?




