Caso Clinico: Esclerose Lateral Amiotroéfica
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Identificacdo: Masculino, 40 anos, professor, casado e com dois filhos. Morador de
Saquarema, Rio de Janeiro.

Queixa Principal: Fasciculacdes generalizadas, fala arrastada e descontrole emocional.

Historia da doenca atual: Dificuldade severa na fala e na ingestéo de liquidos. Diminuicao
de tdénus muscular nos membros inferiores.

Antecedentes da doenga: Em 2014, queixou-se de disartria lentamente progressiva, ha cerca
de 3 meses comegou a desenvolver dificuldade na fala e isso vem progredindo. Ele também
observou que nas Ultimas semanas passou a engasgar com liquidos. Nos ultimos meses percebeu
estar muito sensivel emocionalmente, com momentos de extrema irritacdo e outros de choro
copioso. Foi hospitalizado e a disfungdo laringoldgica foi excluida.

Antecedentes Familiares: ndn.

Exame Fisico: Exame geral - revela um homem bem-nutrido sem nenhuma caréncia
nutricional. Ele se comunica usando uma placa de escrita para auxiliar a dificuldade na fala.
Exame de estado mental - ndo apresenta alteracdes, apresentando teste de Folstein normal, mas
com leve comprometimento do lobo frontal. Exame motor - apresenta aumento do tonus e leve
atrofia de seus musculos cervicais paraespinais. Apresenta fragueza moderada ao realizar
extensdo do pescoco e leve fraqueza nos ombros. Diminuicdo de ténus nos membros inferiores
(1+/4). Exame neuroldgico - mostrou atrofia leve da lingua com fibrilagdes, disartria grave e perda
auditiva. Foram observadas fasciculacGes generalizadas sem atrofia muscular. Os reflexos
tendinosos foram aumentados com o sinal Jacobson bilateral. Relata hipertensdo e
hipercolesterolemia controladas.

Exames Complementares:

Eletromiograma - mudancas de denervacdo aguda e crénica nos musculos da lingua, nos
musculos paraespinais cervicais e toracicos e nos musculos de ambas as pernas.

Ressonancia magnética do cérebro — a primeira vista foi lida como normal, mas na revisédo
pode-se perceber uma ligeira hiperatividade dos tratos corticospinal.

Exame de sangue - ndo apresentou alteragdes notaveis.

Sequenciamento do gene COORF72 - expandido em cerca de 800 vezes.

Comentarios

O fato do paciente ser homem indica uma maior propensdo a doenca, uma vez que a
incidéncia da doenca é dobrada ao comparar homens e mulheres.

! Graduanda do 3° ano do Curso de Medicina da EMSM e monitora da disciplina Iniciacéo a Pratica Médica I.
2 Graduando do 3° ano do Curso de Medicina da EMSM.

3 Graduanda do 3° ano do Curso de Medicina da EMSM.

4 Professor da disciplina Iniciacdo a Pratica Médica | na EMSM e Doutor em Neuroimunologia pela UFF.
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A ELA provoca alteracdes no bulbo caraterizadas pela disartria (articulacdo verbal deficiente
com fala lenta e arrastada) e posteriormente disfagia para sélidos ou liquidos como no caso. Além
disso a paralisia pseudobulbar também leva a instabilidade emocional mencionada pelo paciente.
Porém tais alteracOes sdo comuns a muitas doengas degenerativas.

A falta de alteragBes cognitivas e a auséncia de tremores indica que o paciente ndo possui
doencas como Alzheimer, Parkinson e Esclerose Mdltipla.

O teste de Folstein é um breve questionario de 30 pontos usado para rastrear perdas
cognitivas. E comumente utilizado para investigar deméncia. Tendo dado normal, indica que o
paciente ndo possui alteracBes cognitivas, no entanto h4 um leve comprometimento frontal,
sugerindo a possibilidade de desenvolvimento de deméncia no futuro.

A ELA pode levar a um comprometimento da regido bulbar que leva a fraqueza na lingua
apresentada pelo paciente. Além disso, pode comprometer a regido cervical, levando a sintomas
como fraqueza nos ombros, fasciculagdes na lingua. Os reflexos tendinosos podem estar
aumentados ou diminuidos na ELA. Sendo assim, a normalidade de tais reflexos ndo descarta o
diagndstico. A denervacdo encontrada no eletromiograma ¢ tipica de uma doenca
neurodegenerativa.

A hiperatividade dos tratos corticoespinais ocorre em fungéo de sua lesdo. Tal hiperatividade
dos motoneuronios leva a reflexos aumentados, a0 comparar-mos com uma pessoa normal.
Inclusive, um dos sinais que indicam degeneracgdo do trato corticoespinal é o sinal de Babinski,
em pacientes acima de 2 anos.

A expansdo do gene COORF72 é a mutacdo mais encontrada em pacientes com ELA familiar,
contribuindo para o diagnostico.
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