Irmandade da Santa Casa de Misericordia de Sdo Paulo

Departamento da Pediatria - Neurologia Infantil

IDENTIFICAGCAO

G.P.R, 13 anos e 6 meses, Feminino, Parda, Natural e procedente de Sao Paulo.
Data de Nascimento: 10/01/2008
>> Primeiro Atendimento: 18/02/2008 (com 1 més e 8 dias de vida)

QD: CRISES CONVULSIVAS DESDE 1° DV

HISTORIA DA DOENCA NEUROLOGICA AO LONGO DO SEGUIMENTO CLiNICO:

Paciente, 42 filha de pais consanguineos (primos de 12 grau), nasceu a termo (IG: 42 semanas),
de parto cesarea por iteratividade e presenca de mecoOnio. Teve Apgar 6/9, Peso: 3.605g,
Comprimento: 48 cm e PC: 35,6 cm. Necessitou de aspiragcdo traqueal, 3 ciclos de VPP e evoluiu
com desconforto respiratorio. Foi encaminhada para UTI neonatal e no 1° dia de vida iniciou
quadro de hipertonia de MMSS e MMII e lateralizagdo do polo cefalico, atribuido a hipoglicemia
(Dextro: de 30 mg/dL). Houve melhora ap6s administracdo de glicose e recebeu alta da maternidade
no 59 dia de vida. Foi diagnosticada com hipotireoidismo congénito, através do teste do pezinho,

sendo medicada com levotiroxina.

Com 10 dias de vida, iniciou quadro de crises epilépticas. Procurou servigo externo, onde foi
observada crise tipo espasmos infantis e foi introduzido fenobarbital, contudo ndo se obteve controle

das crises e foi encaminhada para o nosso Servico.

Deu entrada com 1 més e 8 dias de vida, ainda com episoédios convulsivos caracterizados por
hipertonia em extensdo dos membros e lateralizacdo da cabeca. Seu exame neurologico de entrada
mostrava uma assimetria na movimentacdo dos membros diminuida a esquerda e reflexos exaltados
do mesmo lado. Realizou uma ampla investigacdo etiologica com fundo de olho, exames
laboratoriais gerais (incluindo metabdlicos), liquor e neuroimagem sem alteracdo (anexo 1). Video-
EEG (video 1) mostrou crises focais hipomotoras, com projecao na regido temporal direita e
espasmos assimétricos com alteracado eletrografica de projecédo difusa. Fez teste com Piridoxina,
sem sucesso, sendo entdo introduzida a Vigabatrina e retirado fenobarbital com controle do quadro

epiléptico logo no 12 més do tratamento.

Com 7 meses de idade, a Vigabatrina foi trocada pelo Valproato de so6dio, mas devido
plaquetopenia foi substituido pelo Fenobarbital. Nessa ocasido, era notavel um atraso de DNPM,

paciente nao tinha sustento cefalico, ndo trocava de deculbito, ainda ndo sentava. Permaneceu
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sem crises até os 3 anos de idade quando foi retirado gradativamente o Fenobarbital (EEG normal

antes da retirada da DAE) e realizou mais duas RM de cranio, em 2009 e 2010, normais.

Em relacdo ao seu desenvolvimento houve alguns avancos até os 3 anos quando paciente
comecgou a se sentar com apoio, pegava objetos principalmente com a méo direita e comegou a

vocalizar alguns sons, contudo extremamente atrasado.

Em 2012, com 5 anos de idade, apresentava contato visual muito pobre, ndo falava e persistia
restrita ao leito. O exame neurolégico mostrava hipotonia e hipotrofia muscular de membros, com
espasticidade nos 4 membros, retracado articulares e sinais de liberagdo piramidal. Foi ampliada a

investigacao laboratorial (anexo 1) a qual se revelou normal incluindo uma ENMG.

Com 10 anos, sem apresentar involugdo evidente no quadro clinico, seu exame neurologico
mantinha uma espasticidade acentuada nos 4 membros, com retragdes articulares, principalmente
dos tenddes de Aquiles. Foi notada uma hipomimia facial e também distonia e atetose em mmss,
e apesar da dificuldade em se expressar pela fala conseguia entender ordens simples, como pegar

objetos, ajudar a retirar blusa contudo, sempre com dificuldade de executa-las

Atualmente, com 13 anos de idade, mantém o quadro neurolégico estavel, com intencéo

comunicativa, além de compreender alguns comandos simples, nunca falou. Nunca adquiriu marcha.

Apresenta alteragdes ortopédicas importantes, escoliose proeminente com concavidade a esquerda,
pé equino-varo bilateral, retracdo dos tenddes de Aquiles bilateralmente e limitagdes da extenséo

dos joelhos.

ANTECEDENTES PESSOAIS:

1.1 Gestacional:

Filha de mae, G5P4A1 (32 gestacdo: natimorto, malformacdo pulmonar, agenesia dos pulmdes).

Fruto da 52 gestacdo (todas com o mesmo parceiro). Nega intercorréncias durante a gestacgéo.

1.2 Peri e Pés-natal:

Descrito anteriormente

1.3 Desenvolvimento Neuropsicomotor

Descritos ao longo da HPMA

ANTECEDENTES FAMILIARES

- Pais consanguineos, primos de 12 grau. Mae, higida. Pai asmatico.
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- Irméo 19 anos, asmatico; Irma, 11 anos, higido; Irmdo 9 anos, com deficiéncia de imunoglobulina,

faz uso de gamaglobulina.

ExAME Fisico:

1.4 Exame Geral atual:

Apresenta alteragdes ortopédicas importantes, escoliose proeminente com concavidade a esquerda,

pé equino-varo bilateral, retragdo do aquileu bilateral e limitagdo da extensdo dos joelhos.

ExAME NEUROLOGICO (ATUAL - 13 ANOS):

PC = 54 cm (50 < p < 97) (video 2)

Paciente vigil, interage pela visdo, fixa e segue com o olhar. Reage a estimulos sonoros. Emite
somente sons incompreensiveis, entende ordens muito simples, como tentar tirar a blusa e da a

mao esquerda quando solicitada.

E restrita a cadeira de rodas. Ndo anda. Senta sem apoio e rola no leito em posicdo dorsal.
Movimenta pouco os membros, vence a gravidade e até certa resisténcia. Ténus de dificil avaliagao
devido presenca de retragdes (tornozelos, joelhos, punhos e cotovelos). Ha hipotrofia global, mais
evidente em regido distal dos membros. ROTs normoativos em MMSS e de dificil obtencdo em
MMII Babinski bilateral. Auséncia de ataxia axial. Ao ser oferecido objetos tenta pega-los sobretudo
com o MSD e apresenta atetose. MOE e MOI presentes e sem alteragcoes. Pares cranianos: sem

alteragoes.

1) Quais as hipoteses diagnosticas?

2) Quais exames a serem realizados?
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