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Caso Clinico




Identificacao: Paciente do sexo masculino, 18 anos, branco, solteiro, estudante, natural e
residente em Campos dos Goytacazes.

Queixa principal: “Dor articular crénica e fraqueza progressiva em membros inferiores.”.

HDA: Desde a primeira infancia, familiares relatam que o paciente apresentava baixo
interesse por atividades fisicas e fadiga precoce ao brincar. Aos 5 anos, surgiram queixas de
desconforto nos membros inferiores, inicialmente atribuidas a "dores do crescimento”. Por
volta dos 6 anos, comecou a demonstrar rigidez articular matinal e episddios de dor nos
joelhos e tornozelos, sem sinais inflamatérios exuberantes. Aos 9 anos, passou a evitar
atividades escolares com componente motor, como educacio fisica e recreacao, alegando
cansaco e dor.

Entre os 10 e 12 anos, familiares notaram alteragdbes na marcha, que se tornou mais
arrastada, com desequilibrio em terrenos irregulares. Surgiram entao sintomas sensitivos,
como formigamento nos pés e sensacao de choques ocasionais.

Aos 14 anos foi iniciada investigacao especializada devido a piora progressiva do quadro,
com destaque para limitacao de mobilidade em quadris, joelhos e tornozelos, rigidez articular
persistente e dor crénica de moderada intensidade. Aos 15 anos, referia dor ao repouso,
sensacao de frio nos pés mesmo em dias quentes, hipersensibilidade a palpacido em
articulacoes distais e episodios de hipotensao postural.



Aos 18 anos, mantém quadro de dor articular crbnica, fraqueza nos membros inferiores,
necessidade de apoio em degraus e terrenos inclinados, e urgéncia urinaria leve, sem
infeccdes associadas.

Nega febre, perda ponderal, sudorese noturna, doencas infecciosas recentes, crises
convulsivas ou sinais de acometimento do sistema nervoso central.




HPP:

Comorbidades:

Ictericia neonatal sem intercorréncias. Nega doencas metabdlicas, endocrinas ou
reumatoldgicas diagnosticadas previamente.

Nega Alergias, internagdes recentes e cirurgias.

MedicagOes de uso continuo: Nega.
Historia familiar: Pai com historico de quadro semelhante de fraqueza e dor nos membros

inferiores iniciado na vida adulta, sem diagndstico conclusivo. Nega consanguinidade. Nao
ha outros casos semelhantes conhecidos na familia.

Historia social: Reside com a mae e dois irmaos. Frequenta escola com apoio pedagdgico.
Nega uso de alcool, tabaco ou outras drogas. Alimenta-se com independéncia, mas tem
baixa atividade fisica devido as limitacoes motoras.




Exame Fisico:

Estado geral: bom estado geral, consciente, colaborativo, normocorado, hidratado,
afebril.

Marcha: base discretamente alargada, passos lentificados, claudicacao leve. Necessita
de apoio para subir degraus.

Membros inferiores: rigidez articular em joelhos e tornozelos, dor a mobilizacao
passiva, sensibilidade aumentada a digitopressao. Palidez acral. Pele fria ao tato. Pulsos
distais presentes e simétricos.

Neurolégico:

Nivel de consciéncia: alerta, orientado no tempo e espaco.

Nervos cranianos: sem paresias, trofismo e mobilidade ocular preservados, fonacao e
degluticao normais.

Motricidade: tbnus preservado em todos os segmentos; forca grau 4 em membros
inferiores e grau 5 em membros superiores.

Coordenacao: discreta incoordenacao para prova calcanhar-joelho; prova dedo-nariz
sem dismetria.

Reflexos osteotendinosos: hipoativos em membros inferiores; normais em membros
superiores.

Reflexo cutaneo plantar: indiferente bilateralmente.

Sensibilidade: hipoestesia superficial distal em membros inferiores, principalmente
plantar; preservada em membros superiores.



Exame Fisico:

Marcha: com base alargada, instavel, leve abdugcao dos membros inferiores; sem
espasticidade.

Romberg: instavel com oscilagao anteroposterior discreta.

Cardiovascular: bulhas normofonéticas, ritmo regular, sem sopros. FC 78 bpm, PA
110x70 mmHg.

Respiratorio: murmurios vesiculares presentes, sem ruidos adventicios. FR 18 irpm.
Abdome: plano, flacido, indolor, sem visceromegalias. Ruidos hidroaéreos normais.
Pele/Mucosas: sem lesdes troficas, sem cianose, hidratadas. Extremidades frias ao
toque.

Geniturinario: ndo apresenta disuria ou dor lombar. Relata episdédios de urgéncia
miccional, sem incontinéncia.




Exames Complementares:

HEMOGLOBINA: 14,9 :13,8-16 g/dL

VCM: 87,2 : 79-98 fL

LEUCOCITOS: 5.900 : 4.000-11.000/mm3
PLAQUETAS: 306.000 : 150.000-450.000/mm3

Creatinina: 0,9 : 0,40-1,10 mg/dl
UREIA: 24 : 17-49 mg/dl
SODIO: 135 : 135-150 mEq/L
POTASSIO: 4,3 : 3,5-5,0 mEq/L
CALCIO: 9,5 : 8,8-11 mg/dl




HIPOTESES DIAGNOSTICAS




SEGUIMENTO DO CASO




Evolucao

Paciente apresenta doenca de provavel transmissao
hereditaria.

Manifestacoes clinicas multissistémicas:
Musculos

Nervos perifericos

Osteotarticular

Urinario

Oftalmoldgico




Evolucao

Hipoteses diagnosticas:

Doenca de Charcot-Marie-Tooth

Leucodistrofias

Doenca de Fabry

Doencas hereditarias do colageno (Ehler-Danlos, Marfan,
osteogénese imperfeita)

Doencas de depdosito

Sarcoidose




-
Evolucao
O que foi afastado e por que:

Doenca de Charcot-Marie-Tooth: nao cursa com proteinuria,
nem com alteracoes oculares.

Leucodistrofias: ver RM de cranio.

Doenca de Fabry: sem critérios suficientes para afastar ou
confirmar.

Doencas hereditarias do colageno (Ehler-Danlos, Marfan,
osteogénese imperfeita): alteracdes urinarias e neuropatias
periféricas nao sao tipicas.

Sarcoidose: diagnostico menos provavel, devido a auséncia
de sinais pulmonares, presentes em 90% dos pacientes.



Evolucao

Hipoteses remanescentes:
Leucodistrofias

Doenca de Fabry

Doencas de deposito




Evolucao

Exames solicitados a seqguir:

RM de cranio: normal, leucodistrofias afastadas.

Dosagem sérica de amiloide A: 6,93 (VR ate 6,4),
corrobora amiloidose, mas o resultado ficou proximo do
valor de referéncia.




Evolucao
Decisao diagnostica:
Solicitacdo do sequenciamento do exoma completo.

ldentificada a mutagcao 18-29178618-G-A (GRch37)
compativel com uma mutagao no gene da transtirretina.

Diagnostico final: Amiloidose TTR.




Evolucao

O caso foi submetido na plataforma Brasil para
apresentacio na semana cientifica, e foi aprovado.

Foi estudado o protocolo clinico e diretrizes terapéuticas
para amiloidose TTR, o paciente se encaixa nos critérios
para prescricao de Tafamidis. Foi prescrtio na ultima
consulta via LME.




Evolucao

Eletroneuromiografia: os achados eletroneuromiograficos
nao evidenciam sinais de Neuropatia periférica focal e/ou
difusa, sensorial ou motora, miopatia primaria ou
secundaria nos Membros Superiores € Inferiores, sem
sinais de radiculopatia Cervical e lombossacra.

Ressonancia magnética de cranio: Hemisférios cerebrais,
talamos, egides capsuloganglionares, tronco encefalico e
cerebelo com sinal dentro dos padroes da normalidade.
Ausencia de Insulto vascular isquémico recente na
sequéncia de difusao ou micro-hemorragias na sequéncia
de susceptibilidade magnética SW. Hipocampos de
morfologia, volume e sinal preservados. Auséncia de realce
anomalo apds a injecao de gadolinio.



Evolucao

Ressonancia magneética das articulagbes temporo-
mandibulares: alteragcdes degenerativas das articulagoes
temporo-mandibulares, com deslocamentos anteriores dos
discos articulares, com recaptura do mesmo apos manobra
de abertura bucal, sem repercussoes sobre a amplitude de
excursao dos condilos mandibulares. Dente 38: irrompido,
em posicao vertical, cuja coroa esta mais proxima da
cortical lingual e em contato com a coroa do elemento
dental 37 : suas raizes estao em contato com a cortical
lingual e em proximidade com o canal da mandibula. -
Dente 48: nao irrompido, em posicao vertical, cuja coroa
esta no centro do rebordo alveolar e em contato com a
coroa do elemento dental 47; suas raizes estao em
continuidade com a cortical lingual e entrelagadas com o
canal da mandibula.
TGS



Evolucao

Ecocardiograma transtoracico: alteracao inespecifica de
repolarizacao inferior.

Holter: Auséncia de criterios diagosticos para isquemia
miocardica intermitente. Auséncia de ectopias atriais e
ventriculares. Arritmia sinusal. FC media elevada(94 bpm).
PR curtos(= O, 11 s).

Ressonancia cardiaca: funcao sistélica biventricular
preservada.  Dimensdes cavitarlas preservadas.
Auséncia de realce tardio. Nao observamos sinais
sugestivos de amiloidose cardiaca no presente exame.




Evolucao

Mapeamento de retina: O Mapeamento de Retina e a
Retinografia. Retinas aplicadas, em toda a sua extensao.
Arcabouco vascular preservado. Discos opticos e maculas

sem alteracoes.




Evolucao

Sequenciamento do Exoma completa: Exoma: presenca
devariante patogénica heterozigotica no genelTRque
estaassociada a 'Amiloidose, hereditaria, relacionados a
transtirretina (OMIM: 105210)




