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Esclerose multipla, o afastar da
lupa: relato de caso

Inés Tinoco," Joana Oliveira Ferreira,’ Jodo Rodrigues,? Marta Arenga®

RESUMO

Introducao: A esclerose miiltipla é uma doenca desmielinizante, inflamatdria e degenerativa do sistema nervoso central. Pode
ter uma apresentacdo clinica variavel, o que torna o seu diagnéstico desafiante, uma vez que deve atender a combinagdo de
sintomas, da sua evolucéo e dos resultados de exames auxiliares de diagndstico mais diferenciados.

Descricao do caso: Doente do sexo feminino, 38 anos de idade, recorre ao médico de familia por perda ponderal significativa,
fadiga, polifagia e politria, com consequente despiste de causas organicas graves. Seguiram-se multiplas consultas com apre-
sentacdo de queixas inespecificas (incontinéncia urindria, diminui¢do da acuidade visual, fraqueza muscular, desequilibrio e ton-
turas) com aparentes alteragdes justificativas, quer ao exame objetivo quer em meios complementares de diagndstico. Pelo fac-
to de se estar perante uma mulher jovem, com multiplos sintomas neuroldgicos (visuais, motores, sensitivos e esfincterianos)
e considerando os antecedentes familiares (irma com doenca semelhante), colocou-se a hipétese diagndstica de doenga des-
mielinizante. No seguimento foi pedida tomografia computorizada cranio-encefalica, que revelou a presenca de mdiltiplas le-
sdes hipodensas da substancia branca, e realizou-se referenciacdo a consulta de neurologia. Apds as avaliagdes clinicas e a rea-
lizacdo de mais exames complementares confirmou-se o diagndstico de esclerose muiltipla.

Comentarios: O curso da patologia é imprevisivel, o que se justifica pela multiplicidade e distribuicdo aleatéria de leses na
substdancia branca do sistema nervoso central. Estas patologias exigem ainda uma articulacdo multidisciplinar eficiente com os
cuidados de satide secundarios, de modo a prestar o devido acompanhamento dos doentes e seus familiares, ultrapassando as
limitagbes inerentes aos cuidados de satide primarios. Este caso clinico, pela sua gravidade e pelo impacto na qualidade de vida
da doente, pretende alertar os médicos de familia para a existéncia desta entidade clinica e promover a detecéo precoce e o
inicio atempado dos tratamentos.

Palavras-chave: Esclerose multipla; Diagndstico; Caso clinico.

INTRODUCAO
esclerose multipla é a doenca desmielinizan-
te, inflamatoria e degenerativa mais comum
que afeta o sistema nervoso central (SNC).!
Sendo uma doeng¢a com uma apresentacao
clinica varidvel e um curso clinico imprevisivel (com pe-
riodos de remissao), o seu diagnéstico é desafiante, po-
dendo demorar anos até ser conclusivo. Frequente-
mente existem outras etiologias possiveis, e mais pro-
vaveis, para os sintomas manifestados.
O caso clinico que se descreve coloca o médico de fa-
milia (MF) numa posicdo privilegiada para um diag-
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néstico precoce através da sua elevada suspeic¢do clini-
ca perante sintomas inespecificos, antecedentes fami-
liares e epidemiologia da doenca. Ainda que a aborda-
gem terapéutica seja da drea dos cuidados de satde se-
cundarios, o MF assume um papel fundamental como
gestor da doenca numa relagdo multidisciplinar. A pos-
sibilidade da continuidade de acompanhamento apli-
ca-se ainda a sua familia, dada a gravidade desta pato-
logia e o impacto na qualidade de vida diadria da doen-
te e na dindmica familiar.

DESCRIGCAO DO CASO

Doente do sexo feminino com 38 anos, casada e em-
pregada fabril, que pertence a uma familia nuclear - ge-
nograma na Figura 1, na fase Il do ciclo de Duvall. Apre-
senta os seguintes antecedentes pessoais: fenémeno
de Raynaud confirmado por capilaroscopia periun-
gueal realizada em contexto de consulta de doencgas
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Figura 1. Genograma e psicofigura de Mitchell.
autoimunes, no Centro Hospitalar e Universitario de 17 de setembro de 2015

Coimbra; psoriase e sindroma varicoso dos membros
inferiores, submetida a stripping da veia safena inter-
na esquerda.

14 de setembro de 2015

Recorreu a consulta programada com o seu ME por
queixas de fadiga, perda ponderal (11% do peso corpo-
ral num ano), polifagia e polidria. Ao exame objetivo
apresentava-se asténica, mucosas ligeiramente desco-
radas e hidratadas, normotensa, apirética, sem gan-
glios linfaticos palpdveis, abdémen mole e depressivel,
sem massas ou organomegdlias palpdaveis, sem dor ou
defesa, com ruidos hidroaéreos de timbre e frequéncia
normais. Apresentava nesta consulta o seguinte regis-
to biométrico: peso 52Kg, altura 1,70m, corresponden-
te a IMC de 18Kg/m?. Por se colocarem as hip6teses
diagnoésticas de anemia, infecdo do trato urinério, dia-
betes mellitus e/ou hipertiroidismo foi feita investiga-
c¢do laboratorial: hemograma com leucograma, suma-
ria de urina e urocultura, glicémia em jejum, funcao ti-
roideia, proteina C reativa, velocidade de sedimentagao,
creatinina cinase, creatinina e transaminases. Foi agen-
dada consulta programada para dentro de trés dias.

A utente regressa a consulta programada com manu-
tencdo do quadro clinico. Manifestamente ansiosa e preo-
cupada, apresenta o resultado analitico que contraria as
hipéteses de diagnéstico colocadas. Foi assim decidido
discutir o caso coletivamente em reunido médica.

18 de setembro de 2015

Na discussao interpares foi sugerido completar o es-
tudo com o pedido de anticorpos antiendomisio e an-
titransglutaminase tecidular (de modo a excluir doen-
caceliaca), pesquisa de sangue oculto e de parasitas nas
fezes, despiste do virus da imunodeficiéncia humanae
de tuberculose.

28 de setembro de 2015

Nova reavaliacdo, agendada pelo ME onde se cons-
tatou que todos os resultados foram negativos. Nesta
consulta, a utente demonstrou estar mais tranquila,
com normalizagdo do apetite e estabilizacdo da perda
ponderal, cerca de 52,5Kg.

Intercorréncias de doenca aguda
Voltou a ser observada por trés vezes, em consulta de
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prolongamento de horério, pelo aparecimento de no-
vas queixas. A primeira, a 31 de outubro de 2015, por
hemattria e polaquitiria, tendo sido diagnosticada cis-
tite e medicada com fosfomicina; a segunda, a 7 de no-
vembro de 2015, por dor intensa ao nivel do terco infe-
rior da perna esquerda, objetivando-se edema e palpa-
¢ao dolorosa, sem outros sinais inflamatérios e tendo
sido medicada com anti-inflamatério nao esteroide
(AINE); e a terceira, a 19 de marco de 2016, novamente
por sintomas urindrios, em particular incontinéncia.
Nesta tltima consulta realizou tira teste da urina que
revelou a presenca de leucocitos (+), sangue (+) e nitri-
tos (+), tendo sido novamente diagnosticada infecao
do trato urindrio.

16 de maio de 2016

A utente recorreu a consulta de doenca aguda com
o seu ME apresentando manuteng¢do das queixas de in-
continéncia urindria de caracteristicas neurogénicas,
sem componente de esforco. Descrevia um episddio de
perda de controlo de esfincter a cada dois dias. Apre-
sentou resultado de urocultura negativa. Referiu ainda
parestesias e diminuicdo da forca muscular no mem-
bro inferior esquerdo, com evoluc¢do de cinco dias. Ao
exame objetivo encontrava-se apirética, Murphy renal
negativo, Lasegue duvidoso a esquerda, ligeiro edema
do membro inferior esquerdo, exame neurolégico evi-
denciando alteracées da marcha, diminuicdo da forca
muscular e da sensibilidade tatil superficial, com au-
mento do reflexo rotuliano do membro referido. Foi pe-
dida ecografia reno-vesical, radiografia (RX) da coluna
lombar e foi medicada com AINE e relaxante muscular.

2 de junho de 2016

Regressou a consulta programada com resultado de
RX da coluna lombar, que revelou escoliose, acentua-
¢do dalordose fisiolégica lombar, retrolistese de grau I
de L4-L5 e anterolistese de grau I de L5-S1, estreita-
mento do disco L5-S1 em provéavel relagdo com discar-
trose e espinha bifida em S1. Nesta consulta foi manti-
da terapéutica anti-inflamatéria e requisitada tomo-
grafia computorizada (TC) lombo-sagrada. Aguarda-
vam-se resultados de restantes exames requisitados.

9 de junho de 2016
Apresentou ecografia reno-vesical com resultado
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normal. A TC lombo-sagrada confirmou a presenga de
alteracdes degenerativas discais e vertebraisde L3 a S1,
admitindo a presenca de radiculopatia L5-S1.

Nesta consulta foram investigados outros sintomas
ndo referidos anteriormente pela utente. Apurou-se en-
tdo que também vinha a desenvolver alteracdes da acui-
dade visual, mais especificamente, visdo turva e verti-
gem, por periodos de duragdo aproximada de 48h.
Mantinha ainda as queixas apresentadas anteriormen-
te. Neste momento, atendendo as alteracdes visuais,
fraqueza muscular, hiperreflexia e incontinéncia uri-
ndria, suspeita-se de patologia do SNC, nomeadamen-
te uma doenca desmielinizante, que poderia explicar
todos os sintomas apresentados. Investigou-se entdo a
histéria familiar com mais detalhe, conseguindo-se
apurar antecedentes de doenga neurolégica da irma3,
mais precisamente de esclerose multipla. Com base nas
alteracdes neuroloégicas, e considerando os anteceden-
tes familiares, foi pedidaTC do cranio (TC-CE) e um es-
tudo analitico autoimune.

21 de junho de 2016

Em consulta programada, a avaliacdo dos resulta-
dos contribuiu para o aumento da suspeita de doenca
desmielinizante: andlises com anticorpos antinuclea-
res (ANA) positivos (1/80) e TC-CE a revelar significati-
vas hipodensidades periventriculares, com predomi-
nio posterior/parietal esquerdo e aparente hipodensi-
dade calosomarginal frontal direita e fronto-parietal
esquerda, aspetos que pareciam passiveis de traduzir
lesdes de caréter inflamatério/desmielinizante.

Comunicou-se a suspeita de esclerose multipla a
utente, que desde a dltima consulta se tinha infor-
mado um pouco mais sobre esta patologia com a
irma e referenciou-se a utente para consulta de neu-
rologia.

21 de julho de 2016

Observacao na consulta de doencas desmielinizan-
tes de neurologia, onde refere irregularidade menstrual
recente, para além dos sintomas anteriormente descri-
tos. O exame neurolégico revelou monoparesia do
membro inferior esquerdo grau 4+, hiperreflexia gene-
ralizada, hipostesia dlgica do hemicorpo esquerdo e ni-
vel suspenso de hipostesia D4-D6 a esquerda, hipopa-
lestesia do membro inferior direito, ataxia apendicular



cerebelosa bilateralmente e marcha de base alargada.
Nesta consulta é proposto internamento, logo que dis-
ponivel vaga no servigo, para estudo complementar e
tratamento em conformidade.

2 a 8 de agosto de 2016

Internamento no servico de neurologia. Face a sus-
peita clinica robusta de doenga desmielinizante cum-
priu terapéutica com metilprednisolona 1000mg en-
dovenosa durante cinco dias. O estudo analitico reali-
zado revelou leucocitose de 14.300/mm?, com neutro-
filia; ANA positivos (1/160); auséncia de alteracoes das
funcdes renal, hepdtica ou tiroideia; doseamentos vi-
taminicos normais e serologias negativas para patolo-
gias infeciosas. O estudo citoquimico do liquido cefa-
lorraquidiano foi normal e a serologia para Borrelia foi
negativa.

Realizou ainda potenciais evocados visuais, que re-
velaram o aumento significativo e reprodutivel da la-
téncia da resposta evocada cortical visual por estimu-
lacdo dos nervos 6ticos, compativel com desmieliniza-
¢ao.

Efetuou ressonancia magnética cranio-encefalica e
da coluna cervical, que revelaram mdiltiplas dreas com
hipersinal na substancia branca periventricular, no cor-
po caloso, no centro semioval, nas regides capsulares e
ntcleos da base, na protuberancia, nas placas quadri-
geminal e parietal posterior de predominio a esquerda,
sem captacdo de contraste, compativeis com a infor-
macao clinica delesdo desmielinizante, sem placas ati-
vas. O estudo efetuado a coluna cervical revelou a exis-
téncia de dreas com hipersinal e sem aparente capta-
¢do de contraste, ao longo da medula cervical de C2 a
D3, de modo descontinuo. Constatou-se aparente ine-
xisténcia de placas ativas a nivel da medula cervical —
cf. Figuras 2 e 3.

A sequéncia cronolédgica dos eventos encontra-se re-
presentada esquemadtica e resumidamente na Figura 4.

Face a elevada carga lesional na ressonancia mag-
nética, a doente foi proposta para iniciar terapéutica
imunomodeladora de segunda linha com natalizu-
mab.

O diagnéstico de esclerose multipla engloba todos os
sintomas que foram sendo descritos e avaliados indi-
vidualmente em diferentes consultas, nomeadamente
a incontinéncia urindria, as alteracoes da acuidade vi-
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Figura 2. Ressonancia magnética cranio-encefalica (corte transversal).

Figura 3. Ressonancia magnética cranio-encefalica e da coluna cervi-
cal (corte sagijtal).
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Legenda: ITU = Infecdo do trato urinario; Ml = Membro inferior; RX = Radiografia; TC = Tomografia computorizada; CE = Cranio-encefélica; EM =
Esclerose miiltipla; ANA = Anticorpos antinucleares; PL = Puncéo lombar; PEV = Potenciais evocados visuais; RM = Ressonancia magnética.

sual e da marcha e as parestesias. A doente foi ainda
orientada para a consulta de medicina fisica e de rea-
bilitagcdo, de modo a atenuar as limitacdes da vida dia-
ria impostas pela patologia.

COMENTARIO

Estima-se que a prevaléncia da esclerose multipla
em Portugal ronde 0,031% nos homens e 0,076% nas
mulheres.*

A etiologia da esclerose multipla é ainda indetermi-
nada. E sabido, porém, que estao implicados multiplos
fatores genéticos e ambientais que resultam em lesdao
do SNC por mecanismos autoimunes. A suscetibilida-
de genética estd bem documentada, sendo que o risco
de incidéncia em parentes de primeiro grau é de cerca
de 2,5%.°

O curso da patologia é imprevisivel, o que se justifi-
ca pela possibilidade de disseminacado das lesGes da
substancia branca no espago e no tempo. Como a va-
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riabilidade desta doenca é a sua principal caracteristi-
ca, éimportante manter a nogdo que, quer entre doen-
tes quer num mesmo doente, a periodicidade de sur-
tos e a aparéncia da progressdo sdo mutdaveis.® Os pos-
siveis padrées evolutivos, classificados segundo o Es-
Tupo EMCODE,* encontram-se esquematizados na
Figura 5.

A apresentacao da doencga depende sempre daloca-
lizacdo das lesdes no SNC. As manifestacdes mais fre-
quentes sdo visdo turva, diplopia, disartria, vertigem,
fraqueza muscular, parestesias, descoordenacdo mo-
tora, desequilibrio e alterac6es da marcha. Sintomas
como a fadiga, dificuldade na concentracdo e queixas
de memoéria podem também estar presentes aquando
do diagnéstico. Todas estas queixas foram referidas pela
doente, o que poderia ter despoletado a suspeicdo des-
ta entidade clinica se o quadro tivesse sido integrado na
sua globalidade ao invés da avaliagao individual da sin-
tomatologia.
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Com a evolucdo da doenca e aacumu-
lagdo de incapacidade motora (resultado
de uma combinac¢do de fatores como a
fadiga, fraqueza muscular, espasticidade
e desequilibrio), a marcha dos doentes é
frequentemente afetada a ponto de re-
querer o uso de auxiliares de marcha ou
mesmo dependéncia de terceira pessoa,
gerando necessidade de cuidador.

Este caso clinico exemplifica o desafio
do diagnéstico que as doencas desmieli-
nizantes representam. Estas patologias
exigem um elevado indice de suspeicdo e

[A] EM

[B] EM

Progressiva

[c] EM

Progressiva

Surto - Remissao

Primariamente

Secundariamente

uma articulagdo multidisciplinar eficien-
te para o estabelecimento de um diag-
néstico atempado, que poderd ser mais
precoce com a realizagdo de um exame neurolégico
completo e cuidado — e que também se revela desa-
fiante no contexto de consulta de MGE dada a limita-
¢do de tempo de consulta, bem como a progressiva di-
minuicdo de prética pela nao realizacdo didria deste
tipo de exame objetivo.

A visdo holistica do MF e o seu alto grau de suspei-
¢do clinica permitiu-lhe relacionar os achados dos di-
ferentes aparelhos — neste caso, urindrio, visual, orto-
pédico, muscular e neurolégico, integrando-os no con-
texto da doente e dos seus antecedentes pessoais e fa-
miliares. Afastando a lupa dos diagndsticos mais
evidentes, conseguiu-se ter uma visdo mais abrangen-
te e que acabou por revelar a verdadeira etiologia do
quadro clinico.

A dificuldade de fazer o diagnéstico diferencial nes-
te caso foi exacerbada pela presenca de alteracdes em
exames complementares de diagnéstico, que de algum
modo pareciam isoladamente justificar as queixas apre-
sentadas. Estavam, assim, a camuflar um diagnéstico
oculto, que avancava progressivamente e que integra-
va todo o quadro clinico.

Olhando em retrospetiva, a utente manifestou va-
rias pistas que passaram despercebidas na altura. AEM
associa-se frequentemente a outras patologias autoi-
munes no mesmo doente. Tendo como antecedentes
pessoais psoriase e fenémeno de Raynaud, eram mais
dois fios condutores para a possibilidade de uma doen-
¢a autoimune, neste caso, neurolégica.

As limitagoes logisticas inerentes aos cuidados de

Figura 5. Padrdes clinicos evolutivos.

sauide primarios (tempo de consulta limitado, obser-
vacao por médicos diferentes) foram, neste caso, ultra-
passadas através de bons registos clinicos, discussao
clinica interpares e acesso a informacao das consultas
dos outros médicos, o que permitiu ao MF debrucar-se
sobre este caso, analisando-o numa perspetiva conti-
nua e longitudinal. Foi ainda prestado um apoio e
acompanhamento diferenciado ao marido da doente,
ajudando-o a perceber esta doenga e a encarar o seu
novo papel enquanto cuidador.

Doravante, cabe ao MF manter o acompanhamen-
to da doente e dos seus familiares, em coordenacao
com os cuidados de satide secundérios. Deve também
dar primazia ao seu papel e seu dever na continuacao
dapromocao dasatide e do bem-estar da doente e toda
a sua familia, ajudando-os a lidar com eventuais inca-
pacidades, efeitos secundérios da terapéutica institui-
da e apoiando sempre na programacao da sua vida fu-
tura.
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ABSTRACT

MULTIPLE SCLEROSIS: A CASE REPORT

Introduction: Multiple sclerosis is a demyelinating, inflammatory and degenerative disease. It may assume several clinical fea-
tures, hampering the diagnosis, which should integrate a combination of the main symptoms, the clinical course and the re-
sults of more differentiated complementary exams.

Case description: Young female, 38 years old, who consults her family doctor due to significant weight loss, tiredness, poly-
phagia, and polyuria. Serious organic diseases were excluded. Multiple appointments followed this episode, where she presen-
ted unspecific symptoms (urinary incontinence, visual acuity impairment and muscle weakness, disequilibrium, and dizziness),
which were confirmed in physical examination and though complementary exams. Because of her young age, and presenting
multiple neurologic symptoms (visual, motor, sensitive and sphincter) we suspected of a demyelinating disease. Considering
her family history (a similar disease in a sister), a Head CT was requested, and showed multiple hypodense lesions of the whi-
te matter, which sustained the diagnostic hypothesis, and that motivated the patient referral to Neurology. After a clinical eva-
luation and additional complementary tests, the diagnosis of Multiple Sclerosis was confirmed.

Comments: The clinical course of this disease is unpredictable, which is associated to multiple and random lesions of the whi-
te matter of the Central Nervous System. This case report is an example of the diagnostic challenge that demyelinating disea-
ses represent. These pathologies require a multidisciplinary articulation with Secondary Health Care, effective enough to allow
an appropriate follow-up of such patients, and surpassing the inherent limitations of the Primary Health Care. This case, for its
severity and impact on the patient’s quality of life, intends to make aware of the clinical suspicion for this pathology, allowing
early diagnosis and treatment.

Keywords: Multiple sclerosis; Diagnosis; Case report.
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