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Papel do médico de familia no
diagndstico e acompanhamento
da paralisia supranuclear
progressiva: um relato de caso

Sara Leite,"? Antonieta Barbosa,® Carla Cardoso," Catarina Santos,* Helena Milheiro®

RESUMO

Introducéo: A paralisia supranuclear progressiva (PSP) é uma doenca neurodegenerativa, cuja prevaléncia é de 2-7 casos/100.000
individuos. No entanto, dado o desafio diagndstico, prevé-se que estes dados estejam subestimados e que muitos doentes ndo
cheguem a ser diagnosticados.

Descricao do caso: Mulher de 69 anos, com hipertensdo arterial e hipotiroidismo controlados, recorreu em dezembro/2018 a
consulta aberta na sua USF por se sentir triste, com choro facil e com falta de iniciativa associado a episddios de ansiedade.
Pela presuncéo do diagnéstico de depressao iniciou sertralina. Em janeiro/2019, em consulta programada, o seu MF detetou um
discurso pouco fluente e lentificacdo psicomotora, facto que a doente nao reconhecia como um problema. Apds exclusdo de
causas identificaveis e reversiveis que justificassem o quadro clinico decidiu-se fazer uma referenciacdo aos cuidados de satde
hospitalares de neurologia. Em margo, em neurologia, foi identificada a presenca de disartria e de reflexos osteotendinosos li-
geiramente vivos, interpretados em provével contexto de uma doenca neuromuscular, que foi posteriormente descartada pela
eletromiografia, ressonancia magnética cerebral e estudo analitico normais. Em junho, a doente acrescentava dificuldades exe-
cutivas e de escrita e destacava-se a presenca de apraxia e disfuncao frontal, pelo que se colocou em hipdtese a presenca de
uma doenga neurodegenerativa, identificada como possivel afasia progressiva primdria por uma avaliacdo neuropsicolégica. No
entanto, em janeiro/2020 verificou-se um agravamento dos sintomas prévios, foi descrita a presenga de quedas ocasionais ndo
provocadas e identificou-se uma discreta limitacdo do olhar vertical superior que se associou finalmente ao diagnéstico defi-
nitivo de PSP. Atualmente a doente é seguida pelo seu MF no que respeita ao seu tratamento paliativo e apoio psicoldgico a
doente e respetiva familia.

Comentario: O MF é responsavel pela prestacao de cuidados continuados longitudinalmente ao doente, assim como pela ges-
tdo da doenca que se apresenta de forma indiferenciada numa fase precoce da sua histéria natural, caracteristicas que colocam
o MF numa posicdo privilegiada para diagnosticar, acompanhar, intervir e referenciar nas situagdes como a que é apresentada
no presente caso clinico.

Palavras-chave: Doencga neurodegenerativa; Paralisia supranuclear progressiva; Disartria; Oftalmoplegia supranuclear.

INTRODUCAO
paralisia supranuclear progressiva (PSP) é
uma doenga neurodegenerativa rara e espo-
radica, pertencente ao grupo dos sindromas
parkinsénicos atipicos, que apresenta como
sintomas cardinais a instabilidade postural com que-
das precoces e a paralisia supranuclear vertical do olhar
conjugado.' A PSP tem uma maior incidéncia entre os
50-70 anos e estima-se que a sua prevaléncia global seja
aproximadamente de 2-7 casos/100.000 individuos,
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sem predominancia de género.? E uma doenca neuro-
degenerativa pertencente ao grupo das taupatias, uma
vez que é definida patologicamente pela agregacao
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TABELA 1. Critérios de diagnéstico clinicos da PSP

Dominio Funcional

Disfuncao Oculomotora

Instabilidade Postural

Acinésia

Disfuncao Cognitiva

O1: Paralisia supranuclear
do olhar vertical

P1: Quedas nao
provocadas, repetidas nos
primeiros 3 anos

A1: Marcha
progressivamente
congelada nos primeiros
3 anos

C1: Disturbio da
fala/linguagem, i.e.,
variante ndo fluente/
/agramaética da afasia
progressiva primaria ou
apraxia progressiva da fala

02: Diminuicdo da
velocidade das sacadas
oculares verticais

P2: Tendéncia a cair no
teste de Romberg nos
primeiros 3 anos

A2: Parkinsonismo

C2: Apresentacao

acinético-rigido, cognitiva/
predominantemente axial | /comportamental
e resistente a levodopa frontal

O3: Apraxia da abertura
da palpebra

P3: >2 passos para tras
no teste de Romberg nos
primeiros 3 anos

A3: Parkinsonismo com
tremor e/ou assimetria
e/ou responsivo a
levodopa

C3: Sindroma corticobasal

19ABA0Ad SiEW ¢S

Legenda: PSP = Paralisia supranuclear progressiva.

intracerebral de proteina tau, envolvendo caracteristi-
camente repeticoes de quatro microtibulos, em tran-
¢as neurofibrilares, em diferentes dreas do cérebro,!
pelo que o seu diagndstico definitivo envolve a detecao
destes microtiibulos em exame anatomopatolégico
post mortem.! Contudo, existem critérios de diagnosti-
co clinicos basilares que auxiliam na suspeita do diag-
néstico e que foram recentemente atualizados pela Mo-
vement Disorder Society (MDS) de forma a tornarem-se
mais sensiveis (Tabela 1).! Com base nestes novos cri-
térios, os sintomas podem ser agrupados em quatro
grandes dominios, que incluem a disfun¢do oculomo-
tora, instabilidade postural, acinésia e disfun¢ao cog-
nitiva, sendo depois definido um nivel de certeza de
acordo com o tipo de sintoma manifestado.! No entan-
to, numa fase precoce, as manifestacées da doenca sao
na maioria dos casos inespecificas, com alteracoes cog-
nitivas e do comportamento a surgir em 30% dos casos
como forma de apresentagdo.® O seu diagnostico cons-
titui, assim, um desafio para a comunidade médica,
prevendo-se que a sua incidéncia e prevaléncia estejam
subestimadas e que muitos doentes ndo cheguem se-
quer a ser diagnosticados.* Adicionalmente foram des-
critas diversas variantes clinicas da PSP, estando ja iden-

tificados nove fendtipos para além do primordialmen-
te descrito como sindroma de Richardson por Steele
Richardson e Olszewski em 1964.'*% Atualmente o seu
tratamento é meramente sintomadtico, tendo por base
amelhoria da qualidade de vida destes doentes.”

Este relato pretende descrever o caso clinico de uma
mulher de 69 anos com PSP. Embora pouco prevalen-
te, esta patologia apresenta morbilidade importante.
Espera-se que a partilha de casos dentro da comuni-
dade médica contribua para a identificacao precoce de
sinais de doenca noutros doentes, considerando a PSP
como um diagnéstico diferencial nos casos de suspei-
ta de deméncia ou de depressao.

DESCRICAO DO CASO

Doente do sexo feminino, caucasiana, 69 anos,
reformada, casada e residente em casa prépria com o
marido. Inserida numa familia nuclear estadio VIII do
ciclo de vida familiar de Duvall e pertencente a uma
classe socioeconémica média-alta (classe II), segundo
a classificagdo de Graffar. Trata-se de uma mulher
com antecedentes pessoais de hipertensao arterial e
hipotiroidismo, sem antecedentes cirdrgicos e familia-
res de relevo, medicada com indapamida 1,5 mg e
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levotiroxina 0,088 mg, prescritos pelo médico de fami-
lia e por endocrinologista privado, respetivamente. Sem
registo de alergias medicamentosas e com o plano na-
cional de vacinacao atualizado.

Em dezembro/2018 recorreu sozinha a consulta
aberta, na sua unidade de satde familiar (USF) e foi
observada por se sentir mais triste, com choro fécil, fal-
ta deiniciativa e esquecimentos frequentes, que tinham
um més de evolucdo. A anamnese referia ainda epis6-
dios de ansiedade, negando conflitos familiares ou ou-
tro tipo de fator desencadeante. Negava ainda incum-
primento terapéutico, disttrbio do sono ou alteracoes
do apetite. Ao exame objetivo (EO) apresentava-se mui-
to chorosa, orientada no tempo e no espaco, com hu-
mor depressivo, mas sem ideac¢ao suicida. Assumindo-
se o diagnostico de depressao associado a ansiedade foi
iniciada sertralina 50 mg, pedido um estudo analitico
com funcdo tiroidea e agendada consulta de reavalia-
¢do em janeiro com o seu médico de familia (MF).

Na consulta programada, com o seu ME em janei-
ro/2019, a doente referia melhoria das queixas do hu-
mor, mas mantinha os défices de memoria e negava al-
teragdes motoras ou sensitivas dos membros, cefaleias
ou traumatismo recente. Ao EO apresentava-se global-
mente emagrecida e exibia um discurso pobre, pouco
fluente e uma lentificacdo psicomotora que esta nao
identificava como um problema. Quando questionado,
o marido referia que a utente apresentava por vezes di-
ficuldade na “expressdo da fala”, interrompendo fre-
quentemente as frases sem as terminar e acrescentava
que a doente tinha receio de subir e descer escadas e
também de conduzir, sem nenhuma explicagdo apa-
rente para esses medos. Apresentava um mini-mental
state de 28 e um exame neurolégico sem outras altera-
¢oes de relevo. A funcao tiroideia apresentava-se den-
tro dos parametros de normalidade, pelo que foi pedi-
do um estudo analitico e uma tomografia computori-
zada (TC) do cranio, para exclusado de causas secunda-
rias de um transtorno cognitivo leve. Na consulta de
fevereiro, a doente levou os resultados dos exames que
revelavam um défice de vitamina B12 (137 pg/ml; refe-
réncia: 250-1100 pg/ml) e a TC que ndo mostrava alte-
racoes que justificassem o quadro clinico (nomeada-
mente sem sinais de acidente vascular cerebral recen-
te), tendo sido prescrita uma suplementagao com cia-
nocobalamina. Tendo em consideracao os achados foi
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aindarealizada a referenciacdo da doente aos cuidados
de satde hospitalares de neurologia (Figura 1).

Em marc¢o/2019, a doente foi observada em consul-
ta de neurologia no hospital ptiblico onde referia um
agravamento do disturbio da fala associada a uma di-
ficuldade na articulacdo das palavras. Negava disfagia,
diplopia, défice motor dos membros ou alteragdes sen-
sitivas. Ao EO a doente exibia disartria, reflexos osteo-
tendinosos ligeiramente vivos, com marcha normal e
sensibilidade e forca muscular conservadas, sem afa-
sia, neglet ou alteragdes dos campos visuais e oculo-
motricidade, sem dismetria e instabilidade postu-
ral/desequilibrio. Os sinais foram interpretados em
contexto de uma doenca neuromuscular (DNM) pro-
vavel, pelo que foram pedidos uma eletromiografia
(EMQG), ressonancia magnética cerebral (RM CE), RM
cervical, estudo analitico e videofluoroscopia. A EMG
nao evidenciou sinais de disfuncao do 2.° neurénio, a
RM CE demonstrou focos gliéticos inespecificos, sem
lesdo ocupante de espaco oulesées do tronco, a RM cer-
vical excluiu a presenca de alteracbes medulares, a vi-
deofluoroscopia demonstrou a existéncia de disfagia
ligeira e as andlises apresentaram-se dentro dos para-
metros de normalidade. Perante os resultados excluiu-
-se DNM, nomeadamente esclerose lateral amiotrofi-
ca de fenétipo bulbar, tendo-se prescrito clopidogrel
75 mg e atorvastatina 20 mg para um controlo mais ri-
goroso dos fatores de risco cardiovasculares. Foi ainda
aconselhada a fazer terapia da fala para a disartria, para
refor¢co da forca da faringe e aumento da resisténcia
muscular dalingua e agendada reavaliacdo em trés me-
ses.

Na consulta, em junho/2019, a doente mantinha a
disartria, mas acrescentava dificuldades na escrita e
nas funcoes executivas, nomeadamente na tomada de
decisao, mantendo a capacidade para fazer todas as
atividades de vida didrias (AVD) (Barthel=100). Ao EO
destacava-se a presenca de apraxia bilateral e disfun-
¢do frontal, demonstrada por riso fécil alternado com
quase choro, sem sinais extrapiramidais, quedas ou li-
mitacao do olhar, pelo que se colocou em hipétese a
presenca de uma doenca neurodegenerativa. Neste
contexto foi pedida uma avaliacdo neuropsicolégica
para caracterizacao do funcionamento cognitivo e para
apoio no diagnoéstico diferencial. Esta avaliagdo, reali-
zada em agosto/2019, utilizando seis diferentes escalas
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Figura 1. Esquema sumario das consultas, sintomas/sinais, hipéteses de diagnéstico, exames e escala de Barthel ao longo do tempo.
Legenda: EA = Estudo analitico; ELA = Esclerose lateral amiotréfica; EMG = Eletromiografia; CE = Cerebral; PSP = Paralisia supranuclear progressiva;
RM = Ressonancia magnética.
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Figura 2. Resumo da avaliagdo neuropsicoldgica.

psicométricas (Montreal Cognitive Assessment, Audito-
ry Verbal Learning Test, Escala de Memoria de Wechs-
ler, teste das trilhas, teste de Stroop e Clinical Demen-
tia Rating), evidenciou a presenca de defeitos modera-
dos na nomeacgao e escrita, bem como no dominico
executivo e da atencdo, um processamento cognitivo
globalmente lentificado, um discurso néo fluente, com
evidente esforco articulatério e alteragcoes na memoria
verbal, concordantes com a presen¢a de um quadro de
afasia progressiva primadria (Figura 2).

Em janeiro/2020, numa consulta de reavaliacao em
neurologia, a doente evidenciou um agravamento dos
sintomas prévios e descreveu a presenca de quedas oca-
sionais, ndo provocadas, para os lados, e alguma limi-
tagdo nas AVD, principalmente na higiene, no vestir-se
e no cozinhar (Barthel=85). Ao EO destacava-se a pre-
senca de impulsividade motora, discreta limitacdo do
olhar vertical superior e dificuldade nos movimentos
oculares de perseguicdo que a neurologista associou
ao diagnéstico de PSP e iniciou rivastigmina em baixa
dose (4,6 mg/24 h). Foi enviada carta para o MF a ex-
plicar o quadro clinico, pelo que se decidiu conjunta-
mente pedir terapia ocupacional e reiniciar terapia da
fala.

Atualmente, além das terapias e do treino de marcha
que executa diariamente com o apoio do marido, a
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doente mantém seguimento em consulta hospitalar de
neurologia e acompanhamento na sua USE Nas con-
sultas de acompanhamento com o MF foi determinada
uma classificacao de 65 pela escala de Barthel, corres-
pondente a dependéncia moderada, estando depen-
dente do marido para o banho, para se vestir e para
deambular. Pela instabilidade postural foram reforcadas
as medidas de prevencdo de quedas e aconselhada a
utilizar espessante na dgua para prevencdo de aspiracao.
Foram ainda abordados os problemas de ins6nia e re-
ten¢do urindria, que a doente apresenta atualmente,
tendo sido prescrita quetiapina 25 mg e tansulosina
0,4 mg. Apesar da doenca grave num elemento da fa-
milia, segundo o APGAR familiar de Smilkstein, trata-se
de uma familia altamente funcional (score=10), contan-
do com o apoio didrio por parte dos filhos do casal. De
acordo com a escala de Zarit, o marido, que é o cuida-
dor e o representante legal, ndo se apresenta sobrecar-
regado (score=15); no entanto, é feita uma avaliagao re-
gular da familia e do cuidador por parte da equipa de
satde (médico e enfermeiro de familia) de forma aiden-
tificar e intervir precocemente em qualquer elemen-
to/evento desestabilizador desta harmonia.

COMENTARIO
Destacando o papel do ME este é responsével pela



prestacdo de cuidados continuados longitudinalmen-
te ao doente, assim como pela gestdo da doenca que se
apresenta de forma indiferenciada, numa fase precoce
da sua histéria natural, caracteristicas que colocam o
MF numa posic¢do privilegiada para diagnosticar, acom-
panhar, intervir e referenciar nas situacées como a que
é apresentada no presente caso clinico.®

A doente em questdo comecou por apresentar labi-
lidade emocional, disfuncao cognitiva e distirbio da
linguagem, que sao sintomas precoces da PSP? No en-
tanto, aidentificacdo do disttrbio da linguagem nao foi
detetada na sua primeira consulta em 2018, tendo sido
apenas percebido pelo seu MF na consulta programa-
da. Estas altera¢gdes manifestadas pela doente podem
estar presentes em diversas patologias, como demén-
cia, depressao, doenca neuromuscular e doencas neu-
rodegenerativas (Figura 2); no entanto, os doentes com
disfuncao cognitiva na PSP habitualmente nao se quei-
xam de défices mnésicos. Apresentam-se apaticos, de-
satentos, desinteressados e indiferentes ao mundo que
osrodeia.>* Tornam-se mais lentos a processar novas in-
formacoes e perdem a capacidade de tomar iniciativas
e decisoes, o que se designa como uma demeéncia do
tipo subcortical.> Apesar de a doente ter inicialmente
apresentado queixas de défice mnésico, estes sinais de
demeéncia subcortical também estavam presentes no
caso descrito.

Adicionalmente, o tipo de relacdo de confianca que
se estabelece entre ME utente e respetiva familia per-
mitiu a exposicdo complementar de sinais (nomeada-
mente os receios de conduzir e subir/descer escadas)
pelo marido da doente, valorizando o contributo da fa-
milia no acompanhamento deste caso que, apesar de
ndo terem sido valorizados inicialmente, poderiam ja
constituir sinais precoces dalimitacdo vertical do olhar,
ser uma instabilidade postural ou uma acinésia. A uti-
lizagdo de meios complementares de diagnéstico pos-
sibilitou excluir alguns diagnésticos diferenciais (DNM,
doenca medular e acidente vascular cerebral) e s6 a
evolucao temporal da doenca, com a progressao da sin-
tomatologia, permitiu o estabelecimento do diagnés-
tico definitivo. A instabilidade postural e a disfunc¢ao
oculomotora, caracteristicos desta patologia, foram es-
senciais neste processo de diagnoéstico. De ressalvar
que o tipo de quedas que estes doentes apresentam sao
caracteristicamente no plano sagital posterior e a limi-
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tacdo do olhar vertical costuma ser predominante-
mente no olhar inferior.® No entanto, nesta doente, as
quedas iniciaram-se no plano coronal e a limitacdo do
olhar foi detetada nos movimentos oculares superiores,
0 que ndo é o mais caracteristico da patologia.
Atualmente o tratamento da PSP é meramente sin-
tomético e paliativo e o seu prognéstico € reservado,
com uma sobrevivéncia média apds o diagnéstico de
apenas trés a quatro anos.'’ A disfagia constitui um pro-
blema critico a ser abordado precocemente dado o ris-
co de pneumonia de aspiracao, que constitui a princi-
pal causa de morte nestes doentes.” Arivastigmina para
o tratamento da disfuncdo cognitiva parece também
mostrar resultados promissores.' Porém, dado o cara-
ter debilitante e multissistémico da doenca, o segui-
mento destes doentes deve ser feito por uma equipa
multidisciplinar, no qual se inclui o MF como elo de li-
gacado entre os diferentes profissionais de satide e coor-
denador de cuidados. O MF desempenha, assim, um
importante papel na suspeicao diagnostica e na refe-
renciacdo atempada do doente para cuidados de sau-
de hospitalares mais especializados e tem ainda um pa-
pel importante na identificacdo de familias/cuidador
com sobrecarga e na adequacao de recursos existentes
na comunidade as progressivas necessidades demons-
tradas por parte do doente e sua familia, garantindo
uma melhor qualidade de vida dos doentes com PSP.
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ABSTRACT

ROLE OF THE FAMILY PHYSICIAN IN THE DIAGNOSIS AND SURVEILLANCE OF PROGRESSIVE SUPRANUCLEAR
PALSY: A CASE REPORT

Introduction: Progressive supranuclear palsy (PSP) is a neurodegenerative disease, with a prevalence of 2-7 cases/100,000 in-
dividuals. However, these data are likely to be underestimated and many patients remain undiagnosed due to diagnostic chal-
lenges.

Case description: In December 2018, a 69-year-old woman with hypertension and hypothyroidism went to an open consul-
tation at her family health unit for being sad, tearful, and unwilling to start any activity associated with an anxiety crisis. As de-
pression was suspected, it was decided to start her on sertraline. In January 2019, at a scheduled appointment, her family doc-
tor (FD) noted a poorly fluent speech with psychomotor slowing, which the patient did not recognize as a problem. It was de-
cided to make a referral to neurology after excluding identifiable and reversible causes that would justify the clinical picture.
In March, at the neurology consultation, the presence of dysarthria and slightly hyperactive osteotendinous reflexes were no-
ted and interpreted in the probable context of a neuromuscular disease, which was later ruled out by normal electromyogra-
phy, brain magnetic resonance, and analytical study. In June, executive and writing difficulties were added and the presence of
apraxia and frontal dysfunction was highlighted. Because of this, the presence of a neurodegenerative disease was hypothesi-
zed and a neuropsychological assessment identified a possible primary progressive aphasia. However, in January 2020, there
was an exacerbation of previous symptoms and the presence of occasional unprovoked falls, and a slight limitation of the su-
perior vertical gaze was noted, which was finally associated with the definitive diagnosis of PSP. The patient is currently being
followed by her FD for palliative care and psychological support for the patient and her family.

Comment: The FD is responsible for the longitudinal continuity of the patient's care, as well as for the management of the di-
sease, which presents in an undifferentiated manner, at an early stage of its natural history, characteristics that place the FD in
a privileged position to diagnose, monitor, intervene and refer in situations such as the one presented in this clinical case.

Keywords: Neurodegenerative disease; Progressive supranuclear palsy; Dysarthria; Supranuclear ophthalmoplegia.
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