Sessao Interservigos

Caso do Instituto Fernandes Figueira — Fiocruz

Identificagao: JRCS, sexo feminino, parda, natural e procedente de Nova
Friburgo, natural do Rio de Janeiro

DN: 28/08/2004, Idade atual: 19 anos

HDA: Paciente admitida no Instituto Fernandes Figueira em companhia do avd
e tia maternos, através do sistema de regulagdo do Estado do Rio de Janeiro
(SISREG), em 17/05/21, aos 16 anos, para avaliagdo ambulatorial no servigo de
genética médica, com histéria de dificuldade alimentar, engasgos, dificuldade
progressiva na fala, salivagéo intensa, movimentos anormais e emagrecimento.

O inicio dos sintomas ocorreu de forma abrupta em janeiro de 2020, durante um
quadro infeccioso de provavel foco pulmonar. Havia relato de febre (ndo aferida),
evoluindo com dificuldade de degluticdo, engasgos frequentes (inclusive da
prépria saliva), rouquidado progressiva, lentificagcdo psiquica (bradpsiquismo),
rigidez a movimentagdo ativa e emagrecimento. Na época, foi indicada
internagdo hospitalar em Nova Friburgo para investigacdo diagndstica. Foi
tratada com antibioticoterapia para pneumonia bacteriana presumida e
investigada para tuberculose pulmonar (relato verbal dos cuidadores, sem
resumo de alta hospitalar). Exames realizados em outubro/2020 incluiram
ressonancia magnética de cranio e analise do liquido cefalorraquidiano, ambos
normais. Recebeu alta para seguimento e investigagdo ambulatorial. Os exames
realizados apos alta hospitalar foram: potencial evocado auditivo de tronco
cerebral (2020) com perda auditiva neurossensorial moderada bilateral; além de
eletroencefalograma e eletroneuromiografia (margo/2021) sem alteragdes.
Segundo relato familiar houve melhora clinica parcial, sendo posteriormente
encaminhada a centro terciario para prosseguir a investigacao diagnostica.

Na consulta de primeira vez realizada pelo servigo de genética médica (17/05/21)
foram identificados desnutricdo, disfagia e afasia, sendo indicada internacao
hospitalar para elucidagcéo do quadro clinico e suporte nutricional.

Permaneceu internada na enfermaria de pediatria por 17 dias, sendo
acompanhada pelo servigo de neurologia infantil, genética e psiquiatria infantil.

HPP: Nega antecedentes patologicos ou cirurgias. Internagdo hospitalar em
janeiro 2020 (vide HDA). Caderneta de vacinacgao atualizada.

H. Gestacional e perinatal: G2P2A0, gestacdo sem intercorréncias, parto a
termo, alta da maternidade com 48h de vida. (sem acesso aos dados da
caderneta de vacinagdo e histéria colhida com acompanhantes que
desconheciam detalhes).

H. Familiar: Pais n&o consanguineos, mae com diagndstico de doenca
neuropsiquiatrica sem etiologia definida, com evolugéo ha 20 anos e suspeita de



carater degenerativo. Meio irm&o por parte de mae com 10 anos, saudavel na
data da avaliagéao.

Apo6s contato com hospital de Nova Friburgo, relato verbal do Neurologista que
a acompanhava do diagnostico de encefalopatia crénica ndo progressiva
associado a quadro psiquiatrico.

Exame fisico global: Paciente emagrecida, corada, hidratada, anictérica,
acianotica. Aparelho cardiovascular: ritmo cardiaco regular, bulhas
normofonéticas, sem sopros. Aparelho respiratério. murmurio vesicular
universalmente audivel, sem ruidos adventicios. Abdome peristaltico, timpanico,
indolor a palpagdo e sem visceromegalias. Exame dos membros com pulsos
palpaveis e sem edemas. Pele e faneros sem alteracoes.

Exame Neurolégico:

Paciente acordada, interagindo e atendendo as solicitagbes do examinador
apenas com linguagem gestual (movimento de cabega com sim/n&o), n&o havia
intencao de fala (mutismo).

Equilibrio estatico: Sinal de Romberg negativo. Equilibrio dindmico: marcha
bradicinética, em pequenos passos, com rotacdo em bloco e redugdo de
automatismo. N&do consegue andar em tandem.

Toénus: rigidez plastica com sinal de roda dentada em membros superiores, com
piora na manobra de coativacdo. Postura distbnica na mao esquerda.

Forca em MMSS proximal 4+ e distal 4-, com desvio pronador em MSE e forca
normal em MMII.

Reflexos profundos: 3+/4+, cutaneo plantar indiferente bilateralmente, auséncia
dos sinais de Trommer e Hoffmann.

Trofismo: atrofia distal, pior em MSE.

Coordenacgédo apendicular: manobra index-nariz prejudicada pela postura
distbnica, porém sem decomposicdo de movimento, com discreto tremor distal
de repouso.

Sensibilidade superficial (tatil e dolorosa) e profunda (vibratéria e proprioceptiva)
sem alteracgoes.

Nervos cranianos: Fundo de olho normal, acuidade visual preservada, pupilas
isocoricas e fotorreagentes, com mobilidade ocular preservada. Sensibilidade
tatil e dolorosa em face sem alteragcdes. Hipomimia facial, reducdo da abertura
da boca. Hipoacusia suspeita. Uvula centrada, auséncia de mobilidade do palato,
auséncia de reflexo de vomito e nauseoso. Disfagia, sialorréia abundante.
Assimetria dos ombros, com elevagao a direita. Desvio da lingua para a direita
na cavidade oral e desvio para a esquerda durante a protrusao de lingua, sem
fasciculagéao.



# Exames realizados:

Resultado dos exames realizados em Nova Friburgo

RM de cranio (10/2020): normal

EEG (04/2021): normal

ENMG (03/2021): normal

Potencial auditivo de tronco cerebral (2020): perda auditiva moderada

Resultado dos exames realizados na internagao do IFF

PCR para COVID: negativo

RM de cranio e medula cervical (24/05/2021): normais

Laboratério (05/2021): Cobre, Ceruloplasmina, Vit B12, Hormonios
tiroidianos, amonia, lactato, gasometria, acido urico, proteinas totais e
fracdes normais (albumina 4,9); Vit E, hepatograma, lipidograma,
hemograma, bioquimica, cromatografia de aminoacidos quantitativo no
sangue e perfil de acilcarnitina (TANDEM), enzimas musculares: todos
normais.

EAS normal e Urocultura negativa (22/05/21)

Avaliagao cardiologica e ecocardiograma (20/05/2021): normal

USG de abdome total e vias urinarias (20/05/2021): normal

Parecer da psiquiatria (25/05/2021): sintomas conversivos de possivel
etiologia ambiental com suspeita diagnéstica de doenga
neurodegenerativa associada. Indicado acompanhamento com
psicoterapia.

Avaliagdo da Fonoaudiologia (24/05/2021): estruturas orais integras com
alteracdo da mobilidade e postura, lingua com movimentos restritos de
protrusdo, lateralizacdo e tremores contra resisténcia; labios com boa
oclusao, faz preensao, abertura lentificada; palato mole sem elevacgao;
reflexo de vdmito reduzido; sensibilidade ao toque; dificil visualizagao de
elevacao laringea com alteracao importante da degluticido salivar, sem
movimento de ejec&o oral; ausculta cervical limpa, pois consegue eliminar
a saliva através dos labios; emite a vogal A com apoio diafragmatico;
mesmo sem emitir o som realiza os pontos articulatérios dos fonemas.
Impressao de disfagia orofaringea severa com indicagao de gastrostomia.
Avaliacao da Endoscopia Respiratéria (01/06/2021):
nasofaringolaringoscopia com videobroncoscépio flexivel normal com
reflexo de tosse presente

Avaliagdo da Nutricdo (01/06/2021): melhora da degluticdo, aceitando
dieta pastosa e suco com canudo.

Painel molecular para disturbios de movimento: EA



Evolucdo na Internacao:

Durante a internagéo, foi feita prova terapéutica com Triexifenidil (Artane®) por 7 dias,
sem melhora, sendo substituido por Levodopa 100mg + Benserazida 25 mg (Prolopa
BD® 100+25mg/cp), com aumento gradual até 01 cp de 12/12h. Com o
acompanhamento da fonoaudiologia para o tratamento do disfagia houve melhora na
ingestdo de solidos e pastosos, ndo sendo mais indicado a gastrostomia. Em
04/06/2021, recebeu alta em uso de Prolopa BD®, com melhora clinica discreta.

Seguimento ambulatorial:

Durante seguimento ambulatorial a paciente manteve estabilidade do quadro
neuroldgico, porém desenvolveu sintomas ansiosos. Durante as crises de ansiedade,
apresentava exacerbacdo dos movimentos involuntarios e dispneia, com necessidade
de visitas recorrentes a emergéncia. Optou-se por inicio de Sertralina 50mg, assim
como aumento de Prolopa BD® para 01 cp de 8/8h, com melhora das exacerbacoes,
atribuidas aos sintomas psiquiatricos. Entretanto, o exame neurolégico mantinha
bradipsiquismo, bradicinesia, rigidez plastica bilateral, hipomimia facial, mutismo e
distonia em membros.

Com terapias de reabilitagdo a paciente conseguiu adquirir ferramentas para
desenvolver autonomia parcial em suas atividades de vida diarias, assim como melhora
parcial da disfagia.

Em margo de 2022, seu meio-irmao, filho de pai diferente, com 12 anos na época, iniciou
quadro clinico abrupto, caracterizado por alteracido de marcha e fala, desencadeado
apos agudizacdo de asma. Antecedentes gestacionais e neonatais sem intercorréncias,
porém relato de atraso de desenvolvimento, com necessidade de supervisdo para
realizagéo de atividades de vida diarias, além de disturbio do comportamento (auto e
heteroagressividade se frustrado) e episddios esporadicos de dificuldade de degluticao
e perda urinaria.

Na avaliacdo neurolégica, observou-se marcha digitigrada, posturas e movimentos
distonicos, tentando compensa-los com outros movimentos, hipertonia em MMII, pior a
esquerda, reflexos vivos globalmente. Nao foram identificadas alteragdes de forga,
equilibrio estatico e nervos cranianos.

Optou-se pelo inicio de Prolopa BD ® 100 + 25mg/cp, “a de cp de 12/12h. Entretanto,
houve piora global da movimentagao, da fala e do comportamento. Neste momento o
exame neuroldgico evoluiu, além dos achados ja descritos, com fala disartrica, hipotrofia
global e postura disténica em membros e tronco, chegando a comprometer a dindmica
ventilatéria. Os episddios distonicos sao flutuantes e tem duragao de aproximadamente
10 minutos, associados a gatilhos emocionais, e que vem se tornando cada vez mais
frequentes, diante de contexto psicossocial complexo. Diante da piora clinica, foi iniciado
Diazepam 2,5mg/dia.



