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Historia da doenca actual

°* ©,41 anos

® Internada no Hospital Infante D. Pedro em Aveiro
Cefaleias
Desequilibrio
Alucinacdes visuais
Crises parciais versivas para a esquerda

® RM-CE: “Suspeita de encefalite temporo-parieto-occipital direita”

® Terapéutica: aciclovir, ceftriaxona, ampicilina, dexametasona e
levetiracetam




Historia da doenca actual

® Transferida para o Hospital da Universidade de Coimbra
por deterioracao neurologica progressiva

Estado confusional
Crises parciais versivas

o Desvio oculo-cefdlico, da cabeca e do tronco para a
esquerda

Mioclonias bilaterais dos membros
Sem diminuicao da forca muscular
Reflexos presentes e simétricos
RCP em flexao bilateralmente



Antecedentes

* Epilepsia e Gravidez vigiada e parto sem
o Diagnosticada aos 37 anos complicacdes
o Sem crises nos ultimos * Desenvolvimento psicomotor
anos normal
e DMNIT

Fisioldgicos

* Adequado aproveitamento
* Prolapso da valvula mitral escolar

Medicagao habitual  Auséncia de consanguinidade

e Levetiracetam 750mg 2id .

* Bloqueio AV

Sem historial de doencas
* Vildagliptina 50mg 2id neuroldgicas



Exames complementares

® Estudo analitico
Hemograma e bioguimica sem alteracdes relevantes
Doseamento de vitamina B12 e acido félico normais
Serologias de VDRL e Borrelia negativas
Estudos de auto-imunidade negativos

® Gasometria arterial em ar ambiente
Hiperlactatemia (8,66 mmol/L)

® Estudo do LCR
Aumento das proteinas
Bacteriologia e serologias negativas
Doseamentos de ADA e ECA normais
Pesquisa de bandas oligoclonais negativa



Exames complementares

* Doseamento de lactatos e piruvatos

|| Plasma | Valores de referéncia

Lactato 5.490 1.069 + 0.429 5.980
Piruvato 0.221 0.065 +0.014 0.234
Razdo L/P 24.8 16.3+5.6 25.6

® Audiograma tonal
Surdez neurossensorial bilateral

°* EMG
Sem alteracoes

* EEG

AlteragBes sugestivas de lesdo aguda (infeciosas, vasculares ou
inflamatdrias), traduzindo elevado potencial epileptogénico



Exames complementares

Espectroscopia: reducao acentuada do N-Acetilaspartato e pico invertido de lactatos




§

Hipoteses de
diagnadstico




MELAS (Mitochondrial myopathy,
encephalopathy, lactic acidosis, and stroke)

® Bidpsia de musculo
Presenca de “ragged red fibers” e fibras Cox-negativas

® Estudo bioguimico da cadeia respiratéria mitocondrial
Diminuicao da actividade do complexo IV

® Estudo molecular do DNA mitocondrial

Detectada a mutacao patogénica 3243A>G em heteroplasmia
(aproximadamente 80%)



Evolucao

® Melhoria progressiva do quadro clinico e posterior alta para o
domicilio com medicacao sintomatica

® Actualmente com 45 anos e agravamento progressivo do
quadro clinico desde entao

Vigil, reage a estimulos verbais e responde a perguntas simples
(p. ex. nome)

Periodos de agitacao marcada com mudanca de rotinas

Marcha possivel para curtas distancias com apoio bilateral,
usando cadeira de rodas na maioria das deslocacdoes

Completamente dependente para AVD



