Reuniao Interservigos de 15 de marco de 2021
Caso Clinico

1. IDENTIFICACAO:
F.C.J., sexo masculino, 1 ano e 1 més, natural e procedente de Ribeirao Preto - SP

2. QUEIXA PRINCIPAL: “meu filho estda mole e nao segura a cabega ha 30 dias”

3. HISTORIA DA MOLESTIA ATUAL:

Segundo relato da méae, ha 30 dias, o paciente veio perdendo progressivamente os marcos
do desenvolvimento adquiridos. Inicialmente perdeu o sustento cefalico, evoluindo em 15
dias para tronco, parando de engatinhar e sentar. Perdeu também a pega e manipulagao de
objetos, mantendo maos sempre fechadas. Além disso, refere ter percebido dificuldade na
coordenacido dos movimentos dos membros superiores, errando o alvo. Nega ter percebido
alteragdo no movimento dos olhos. Nesse mesmo periodo notou que a crianga
assustava-se com estimulos externos, incluindo minima manipulagao, com frequéncia cada
vez maior.

Quinze dias antes do inicio do quadro, apresentou episodio de dor e desconforto abdominal
associados a febre e evacuacgdes mais amolecidas por 3 dias. Procurou pronto atendimento
onde teve diagnostico de infeccao do trato urinario e recebeu prescricio de
sulfametoxazol-trimetoprim por 3 dias com melhora.

4. INTERROGATORIO SOBRE DIVERSOS APARELHOS E SISTEMAS:
- Geral: relata reducao da aceitacao alimentar, nega febre recente

- Pele e anexos: sem alteracbes

- Cabeca e pescocgo: nega disfagia, refere estase alimentar na boca

- Térax e aparelho respiratorio: sem queixas

- Aparelho cardiovascular: sem queixas, nega sopro

- TGI: evacua diariamente, Bristol 6, sem esforgo, sangue ou muco

- TGU: sem alteragdes na urina

5. ANTECEDENTES INDIVIDUAIS:

5.1. OBSTETRICOS E PERINATAIS:

Mae G3P2A1 (provocado com 16 anos). Pré-natal realizado na UBDS com mais de 6
consultas, sem intercorréncias. Nasceu de parto vaginal com 40 semanas e 3 dias, sem
intercorréncias. Apgar 9/9, peso de nascimento 3055 g, comprimento 48,5cm, perimetro
cefalico 35,5cm. Recebeu alta com a mae no segundo dia de vida. Triagem neonatal
normal.

Teste do pezinho normal.

5.2. PATOLOGICOS:
Aos 7 meses foi avaliado pela neurocirurgia devido a fontanela muito ampla. Traz US de
cranio da época, normal. Nega alergias.



5.3. VACINAL:
Atrasada: falta 1 dose de Meningocécica tipo C; demais em dia.

5.4. DESENVOLVIMENTO NEUROPSICOMOTOR:

Sorriso social: 2 meses

Sustento cefalico: 4 meses

Sentou sem apoio: 9 meses

Recentemente havia conseguido ficar em pé com apoio.

Era uma crianga com boa comunicagdo ndo verbal até o inicio dos sintomas e nao
desenvolveu a fala. Atendia ao chamado e participava de brincadeiras tipicas para a idade.

6. HISTORIA FAMILIAR:

Irma 12 anos de outro pai, asmatica

Mae e pais higidos, sem consanguinidade.
Nega outras patologias na familia.

7. HISTORIA SOCIAL:
Mora com a mae e irm& em casa de alvenaria, zona urbana, com rede de energia elétrica e
saneamento basico. Tem um gato de estimagao.

8. EXAME FiSICO:

8.1. Geral sem alteracdes; sem dismorfias, sem estigmas ou lesbdes cutédneas. Peso 8,6 Kg.
8.2. Neurologico:

PC: 47 cm (p50). Fontanela anterior ampla (4x2,5cm), plana e normotensa.

Vigil porém com movimentagdo espontanea reduzida e pouco reativo. Durante a primeira
avaliagdo apresentava episddios frequentes de movimentos distbnicos e espasmos dos 4
membros em graus de intensidade variada.

Facies atipica simétrica, ndo fixa e ndo segue com o olhar, Nao apresenta nistagmo nem
desvio ocular. Pupilas isocéricas fotorreagentes. Fundo de olho dentro da normalidade.
Reacao inespecifica ao som mas ndo busca. Sem tosse, engasgos ou sialorréia.

Hipotonia de tronco sem sustento cefalico com espasticidade de membros, mantendo maos
constantemente fechadas. Nao realiza busca ativa de objetos e ndo vence manobra de
beira de leito. Auséncia de tremor.

Reflexos osteotendineos grau lll globalmente. Clénus ausente. Reflexo cutédneo-plantar em
extensao bilateralmente.

Reflexo do paraquedista ausente.

>> Paciente internado para estabilizagdo do quadro e investigacao diagnostica.

9. EVOLUCAO DURANTE INTERNACAO:

Na admissdo, devido as crises epilépticas subentrantes, foi realizado ataque de fenobarbital
sodico. Apds medicagao, paciente cessou espasmos, predominando distonia em membro
inferior esquerdo. Houve melhora da atividade e do contato com o meio externo, embora
sem retorno ao estado basal e sem recuperagcdo dos marcos do desenvolvimento.
Apresentou picos de hipertermia recorrente com triagem infecciosa normal.



10. EXAMES COMPLEMENTARES:

10.1. EXAMES LABORATORIAIS:

Hb 11,4 / Ht 36 / HCM Ureia 28 Na 141 /K4,0/Cai pH7,38/p0223,7/
24,8 /| CHCM 31,8/ Creatinina 0,56  1,23/Cl 101,6 pCO2 38,3 / bic 22/
Leuco 7.800 (37,1Neu - BE -2,8 / SO2 36%

11,1 Eos - 0,4 Baso -
46,6 Linfo - 4,8 Mono) /

Plg 467.000

Lactato 2,7 Glicemia 92 TGO 19/ TGP 54 CPK 74

PCR 0,15 TSH 2,33 Urina: pH 8 / dens Pesquisa de
1010 / corpos rotavirus e
cetbnicos, glicose, adenovirus nas

proteinas negativos  fezes: negativa

CaT 10,2/P6,2(4-7)/ LCR (apés TC): PCRno LCR para Ceruloplasmina 0,41

Mg 2,6/ PTH 17,2 7,3 céls (98 linfo  enterovirus e (0,2-0,55) / Cu nao
(14,5-87,1) -2neu)/3,6 adenovirus: negativo realizado por falta de
hem / gli 69 / material
proteina 31,5/
Cl117,2.

Cultura negativa
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10.2. EEG:

Eletroencefalograma realizado em boas condi¢cbes técnicas, a beira leito, com paciente em
vigilia e sono medicamentoso (N1 e N2), apds ataque de fenobarbital sédico, sem provas de
ativacao de 59 minutos.

Descrigado: Leve a moderada desorganizagao da atividade de base devido a ma definicdo do
ritmo dominante posterior de vigilia e a ma definigdo do duplo gradiente anteroposterior de
amplitudes e frequéncias em sono. Paroxismos epileptiformes dos tipos ponta e onda



aguda, de baixa voltagem, isolados, envolvendo as regibes parietal esquerda, parietal
direita e frontocentral esquerda, ocorrendo em baixa prevaléncia no tracgo.

Conclusdo: o EEG revelou-se anormal. Os achados sdao compativeis com disfungao
cerebral difusa leve a moderada e consistentes com epileptogénese interictal de base
multifocal.

10.3. TOMOGRAFIA COMPUTADORIZADA DE CRANIO:

Laudo:

Realizados cortes axiais antes e apdés a administracdo endovenosa de contraste que
evidenciam: Parénquima cerebral com coeficientes de atenuacdo normais, sem reforgo
patolégico pds contraste. Ventriculos cerebrais, sulcos corticais, cisternas e fissuras dentro
da normalidade. Cerebelo e tronco cerebral sem alteragdes. Auséncia de colecbes
extra-axiais. Fontanela anterior aberta.

Conclusao: tomografia computadorizada de cranio normal.

10.4. RNM DE ENCEFALO COM ESPECTROSCOPIA:
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Laudo: Exame realizado em equipamento de e Tesla, com sequéncias ponderadas em T1 e
T2 cobrindo todo o encéfalo, nos 3 planos ortogonais, sem administragao de contraste
endovenoso. Apds as sequéncias estruturais, foi realizada sequéncia de espectroscopia de
prétons com tempo de echo longo para otimizar a quantificagdo de NAA em regido

considerada como representativa de todo o encéfalo.
Observou-se:

Parénquima cerebral com reducéo difusa de volume e aumento da intensidade de sinal T2

na substancia branca para a faixa etaria.

Substancia branca com sinais de desmielinizacdo difusa, envolvendo tanto a SB

periventricular como as fibras em U, justacorticais.

Nucleos da base e talamos com forma, sinal e dimensdes normais, sem desvios.

Tronco cerebral e cerebelo sem alteragdes.



Auséncia de colecdes extra axiais.

A espectroscopia foi realizada com TR=2000ms, TE=288ms e volume de interesse
posicionado sobre o corpo caloso, giro do cingulo e substancia branca adjacente, regido
considerada como representativa de todo o encéfalo.

A quantificacao relativa dos metabdlitos em relagcdo a creatina foi realizada com software
Philips.

Os valores encontrados, bem como as médias do nosso grupo controle para a idade entre 6
e 15 anos foi de:

NAA/Cr = 1,3 [valor normal (média +- 2DP) = 2,48 a 3,52

Cholina/Cr = 1,52 [valor normal (média +- 2DP) = 0,98 a 1,58.

N&o se observou pico andmalo de lactato ou de outros metabdlitos.

Conclusao do laudo:

Encéfalo com sinais de atrofia difusa e proporcionada, com desmielinizagdo sugestiva de
leucodistrofia.

Espectroscopia de protons com redugdo de NAA e cholina no limite superior para a faixa
etaria. Sugerimos controle apds 2 anos.

11. TESTES ENZIMATICOS:
- Arilsulfatase A: normal
- Galactocerebrosidase: ndo realizada

12. EVOLUCAO EM 3 MESES:

Evoluiu com deterioragdo do estado clinico, mantendo crises controladas com politerapia,
piora dos movimentos distdnicos e da espasticidade a despeito da intervencao
medicamentosa e disfagia grave, com necessidade de via alternativa para alimentacéo.

13. PERGUNTAS:
a) Quais séo as principais hipoteses diagndsticas?
b) Qual(is) exame(s) deve(m) ser solicitado(s)?



