
INTERSERVIÇOS - SANTA CASA DE SÃO PAULO  
 

 

 

Identificação: M.E.F.O.M, sexo feminino, branca, natural e procedente de São Paulo (SP).          

Data de nascimento: 17/09/2004 (17 anos e 8 meses) 

Data do primeiro atendimento: 08/02/2018 (13 anos e 5 meses) 

 

QD: ‘’Atraso do desenvolvimento neuropsicomotor de partida e fraqueza muscular com 

alteração da marcha desde os 12 anos’’. 

 

História da doença neurológica ao longo do seguimento clínico: 

Paciente única filha de casal consanguíneo (primos de primeiro grau), com antecedente de 

desconforto respiratório ao nascimento e com disfagia diagnosticada aos 10 meses de vida, com 

necessidade de GTT por 1 ano. 

Evoluiu com atraso do desenvolvimento neuropsicomotor de partida: sentou sem apoio com 2 

anos, andou sem apoio e falou dissílabos com 3 anos. 

Aos 3 anos, iniciou acompanhamento no grupo de paralisia infantil e na fisiatria por apresentar 

pés rotacionados medialmente, sendo prescrito palmilha ortopédica, com melhora, sem 

necessidade de intervenção cirúrgica. 

Aos 6 anos, evoluiu com parestesias e câimbras em MMII, após deambulação em curtas 

distâncias, quadro que durou cerca de 1 ano.  

Dos 7 aos 12 anos, não apresentou nenhum sintoma motor, recebendo alta da fisiatria.  

Aos 12 anos, evoluiu com fraqueza muscular e dor em MMII relacionadas a deambulação, com 

piora progressiva em um período de 5 meses, tendo grande dificuldade de descer e subir 

escadas, além de quedas frequentes. Nesta época, procurou neuropediatra externo (convênio), 

que solicitou exames, prescreveu gabapentina, porém sem melhora ou definição diagnóstica. 

Devido a manutenção do quadro, sem esclarecimento diagnóstico, encaminhada ao nosso 

serviço aos 13 anos e 5 meses com os seguintes exames já realizados: 

Exames externos: 

- TC de crânio (29/09/2016): sem alterações. 

- ENMG (03/10/2016): quadro inicial de polineuropatia periférica + sinais discretos de processo 

central. 

- ENMG (07/03/2017): polineuropatia periférica sensitivo-motora 

- ENMG ( 25/07/2017): polineuropatia periférica sensitivo-motora 

- RM coluna torácica e lombar (03/03/2017): sem alterações. 
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2. Antecedentes gestacionais e neonatais:  

Mãe G2P2A0, teve criança aos 18 anos. Pré natal de inserção precoce e sem intercorrências. 

Nascida de parto vaginal, a termo, PN 2890g. Desconforto respiratório precoce ao nascimento, 

com necessidade de IOT por 15 dias, ficando internada 28 dias em UTI neonatal. 

Triagens neonatais adequadas. 

 

3. Antecedentes pessoais patológicos: 

- Disfagia diagnosticada aos 10 meses de vida, com necessidade de GTT até 2 anos de idade. 

- Pneumonias de repetição na infância. 

 

4. Antecedentes familiares: 

Pais consanguíneos (primos de 1º grau) 

Mãe, 35 anos, hígida. Pai, 39 anos, hígido. 

5 meio- irmãos, sendo uma materna e quatro paternos, todos hígidos. 

  

5. DNPM:  

Vide acima. 

 

6. Exame físico geral:  

- Pés cavos, mais evidente à direita. Rotação lateral do hálux esquerdo. 

- Escoliose. 

 

7. Exame neurológico (13 anos e 5 meses): 

PC: 54 cm (p50)  

Paciente vigil, colaborativa, interage de forma adequada com o examinador. Localiza-se no 

tempo e espaço, tem discurso conexo e coerente. Cognitivo adequado para idade. 

Paciente se levanta com facilidade e agilidade, iniciando marcha independente, com base 

alargada e tendência à queda sem lado preferencial. Necessita apoiar-se na parede ao longo do 

trecho para continuar a marcha. Fica em pé sem apoio por curto período. 

Força muscular reduzida em MMII (distalmente) grau III e grau IV em MMSS, sendo pior 

distalmente.  

Tônus adequado. Hipotrofia de MMII. 
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ROTS hipoativos em MMSS e ausentes em MMII, com cutâneo plantar em flexão, sem Rossolimo 

ou clônus. Sem sinais de retração de tendões.  

Movimentos involuntários ausentes. 

Coordenação e equilíbrio adequados.  

MOE/MOI presentes, sem alteração de pares cranianos.  

Sensibilidade tátil, térmica, dolorosa e vibratória e artrestésica reduzidas distalmente em MMII 

(abaixo dos joelhos). 

 

Exames ISCMSP: 

- ENMG (21/02/2018): Exame demonstra uma grave polineuropatia periférica desmielinizante 

crônica nos quatro membros, de maior gravidade sensitiva e distalmente, com uma acentuada 

a total degeneração de fibras sensitivas e leve/moderada degeneração de fibras motoras. 

- Líquor (19/03/2018): límpido-incolor | leuco: 3 | hem: 1 | glicose 63 | PTN: 98  bascterioscopia: 

negativa | culturas: negativas 

- RM coluna lombar (22/03/2022): sem alterações. 

- Painel para pesquisa de PMP22 (02/08/2018): descartado alteração genetica no cromossomo 

17, para o gene PMP22 ---> descartado CMT 1A. 

 

8. Evolução: 

Em primeira avaliação, repetida ENMG (vide abaixo), levantado hipótese de CMT, solicitado 

PMP22. Realizado ainda exame de líquor com hiperproteinorraquia. 

Durante acompanhamento em nosso serviço, paciente apresentou um curso flutuante dos 

sintomas, com piora da fraqueza, perdendo a marcha independente em alguns momentos, 

principalmente em vigência de processos infecciosos, com melhora espontânea após alguns 

dias. 

Em função dos exames complementares realizados e devido a este quadro intermitente, e piora 

progressiva dos sintomas, levando a paciente a maior dificuldade de marcha, piora da dor e 

quedas mais frequentes; foi optado por iniciar pulsoterapia em 2019 como prova terapêutica. 

Após primeira sessão da pulsoterapia, evoluiu com melhora da dor e da marcha, sendo optado 

por manter tratamento por 6 meses. Após 6 sessões, perdeu seguimento por 2 anos devido a 

pendamia.  

Retornou ao acompanhamento já com perda da marcha independente, se tornando cadeirante.  

Retornadas as pulsoterapias, já realizadas 9 sessões até o momento. Observado que criança 

apresenta melhora expressiva do quadro de base após as pulsoterapias, chegando a adquirir 
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marcha independente por cerca de 20 dias após cada pulsoterapia, logo após retornando ao seu 

basal. 

 

 

9. Perguntas: 

• Qual(is) sua(s) hipótese(s) diagnóstica(s)? 

• Qual exame complementar a ser solicitado?  

• Qual seria sua conduta e manejo do quadro? 

 

10. VÍDEO EM ANEXO 

 


