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Convulsao Neonatal por Dependéncia de Piridoxina
— Caso Clinico
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Resumo

A dependéncia de piridoxina como etiologia de convulsdes no
periodo pré-natal, neonatal e primeira infincia, ¢ uma doenca here-
ditaria, autossomica recessiva.

Cursa com episddios recorrentes de convulsdes que cedem a
terapéutica com piridoxina, mas nio sdo controlados pela habitual
medicacio anticonvulsivante.

O diagnéstico tardio pode conduzir ao aparecimento de altera-
¢Oes estruturais e funcionais do sistema nervoso central, condicionando
o desenvolvimento psicomotor nestas criangas.

Os autores descrevem o caso clinico de uma crianca com 8
meses, que iniciou convulsdes no periodo neonatal, cujo diagndstico
¢ convulsdes por dependéncia de piridoxina. Apds terapéutica ade-
quada mantém-se assintomadtica.
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Summary

Pyridoxine — Dependent Neonatal Seizure
Case Report

Pyridoxine-dependency is a autosomal recessive disorder causing
seizures in the prenatal, neonatal and early infant age group.

This is a rare disorder with recurrent seizures that cannot be
controlled completely by usual anticonvulsant medications but stop
after pyridoxine administration.

Delayed diagnosis can conduce to cerebral structural abnorma-
lities or neurophysiologic dysfunction, that could conditioned this
children cognitive development.

The authors describe a case report of 8 month child, presented
with neonatal seizures which diagnosis is pyridoxine — dependency,
after correct medication, still assyntomatic.
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Introducao

As convulsdes por dependéncia de piridoxina consti-
tuem uma doenca hereditaria autossémica recessiva, rara,
inicialmente descrita em 1954 por Hunt et al (- #%),

Tém origem no défice da sintese de um neurotrans-
missor inibitdrio, que € o dcido y-amino butirico (GABA).
O GABA ¢ sintetizado através da descarboxilagdo do
dcido glutamico, o que requere a presenca da forma activa
da piridoxina. Existe uma deficiéncia da enzima descar-
boxilase do dcido glutamico, que condiciona um defeito
na ligacdo com a sua coenzima, fosfato de piridoxal de-
vido a este bloqueio hd um aumento do 4cido glutdmico
no cérebro e no liquor, que por excitabilidade do sistema
nervoso central (SNC), pode ser neurotéxico * 379,

Em conformidade com estes conhecimentos, sabe-se
que a dependéncia de piridoxina pode estar associada
a atrofia progressiva do SNC e desmielinizacdo cere-
bral, com consequente alteracdo da sua funcionalidade *
A/ 8).

A apresentagdo clinica mais frequente € no periodo
pré-natal (convulsdes intrauterinas de comego tdo precoce
como o 5.° més de gravidez) e neonatal, no entanto estdo
descritos casos atipicos de aparecimento tardio na infin-
cia, acima dos 18 meses de idade. Estas formas atipicas
tém de caracteristico, além da idade de inicio, prolonga-
dos intervalos livres de convulsdes (mesmo sem pirido-
xina) e, por vezes, a necessidade de doses superiores de
piridoxina (-9,

O tipo de convulsdo e o tragado de electroencefalo-
grama (EEG) sdo inespecificos. Vdrios tipos de convulsdo
foram descritos, sendo a convulsdo ténico-clénica gene-
ralizada a mais frequente. Podem surgir convulsdes tipo
focal ou mioclénicas, acompanhadas de irritabilidade que
pode alternar com flacidez, tremor, sonoléncia, vomitos,
choro ou lipotimia. Estdo descritos movimentos oculares
anormais (nistagmo, «rolling eyes», miose e pobre reac-
¢do pupilar a luz) 2,
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Deve ser considerado o diagndstico sempre que se
estd perante uma crianga com menos de 18 meses, com
convulsdes de etiologia ndo esclarecida, ou resistente a
terapéutica com os anticonvulsivantes cldssicos .

O diagndstico estabelece-se quando se assiste a reso-
lu¢do do quadro convulsivo e/ou o EEG normaliza com a
administragdo de piridoxina endovenosa. O teste pode ser
feito com a administracdo oral de piridoxina. E de referir
que tanto o teste oral como o endovenoso podem provo-
car prolongada depressdo neurolégica e respiratéria “.
O teste deve ser feito de preferéncia numa unidade de
cuidados intensivos. As convulsdes param em poucos
minutos apds a administracdo endovenosa e em algumas
horas com a administracdo oral. Estdo documentados
casos de melhoria clinica sem normaliza¢do imediata do
tracado do EEG 9,

Com vista a detectar alteragdes da estrutura e fungdo
do SNC, executam-se outros exames complementares
como Ressonancia Magnética, Tomografia por Emissio
de Positrdes, bem como o Estudo dos Potenciais Evo-
cados do SNC &9,

A terapéutica recomendada € a piridoxina, na dose de
manutencdo de 5-10 mg/Kg/dia, oral, durante toda a vida
(1910 Como efeito acessério da terapéutica prolongada
com piridoxina, € referida a neuropatia sensitiva. Esta
consequéncia parece ser dose dependente. Nas criangas a
dose de 5 mg/Kg, duas vezes ao dia, ndo se associa ao
desenvolvimento desta neuropatia. A pesquisa de sinais
de neuropatia sensitiva periférica, deve ser incluida nas
avaliacdes periddicas dos doentes em tratamento com
piridoxina ©.

O progndstico € tanto mais favordvel quanto mais
precoce for estabelecido o diagnéstico e iniciada a tera-
péutica U5,

Caso Clinico

J.S.M.N., 8 meses de idade, sexo feminino, raga
caucasiana, natural e residente em Faro.

Antecedentes familiares — filha de pais jovens, sauda-
veis, ndo consanguineos, tem uma irmd de 2 anos, sau-
ddvel. Antecedentes pessoais — gestacdo de 38 semanas,
vigiada, sem intercorréncias, parto eutécico, APGAR ao
1.2 minuto de 9 e ao 5.° minuto de 10, peso de nascimento
— 2875 gr (P25), comprimento — 49,5 cms (P50), peri-
metro cefdlico — 33,3 cms (P25).

Em aparente estado de saide até ao 8.° dia de vida,
quando a mae descreve 3 episédios de cianose facial de
curta duragdo (5-10 segundos), com recuperagdo expon-
tanea. Pelo quadro descrito recorreu ao Servico de Urgén-
cia (S8.U.) do Hospital Distrital de Faro. O exame objec-
tivo efectuado ndo revelou alteragdes e a hipdtese diagnds-

tica considerada foi de apneia transitéria associada a
regurgitacdo; apds algumas horas de observacdo, teve
alta para o domicilio. Esteve assintomatica até ao 22.° dia
de vida, quando hd referéncia a episédio de cianose
facial, movimentos da lingua, de duracio aproximada a 10
segundos, seguidos de sonoléncia. Nessa altura ndo
recorreu ao médico.

Com 1 més e 15 dias de vida, surgiu novo quadro de
cianose facial, movimentos anormais da lingua, postura
rigida do tronco e membros, a que se seguiu sonoléncia.
Na sequéncia deste quadro clinico dirigiu-se ao S.U..

A entrada o exame objectivo revelou uma crianca vigil,
sorridente, sem qualquer alteracdo na observacdo geral.
O quadro clinico foi interpretado como convulsdo, pelo
que foi requerido um EEG.

O EEG revelou: «Surtos paroxisticos amplos, genera-
lizados, sincrones de ondas lentas teta, durante o sono.
Foco epileptogéneo centro-temporal direito. Ndo foram
registadas crises clinicas durante o tracado». (Fig. 1).

Realizou EEG com prova de piridoxina endovenosa,
assistindo-se ao desaparecimento do foco epileptogéneo
descrito anteriormente (Figs. 2 e 3).

FIG. 1 — Surtos paroxisticos amplos, generalizados, sincrones de ondas
lentas teta, durante o sono.

FIG. 2 — Tragado de EEG durante a prova com piridoxina endovenosa
— administragdo de Piridoxina.



Convulsao Neonatal por Dependéncia de Piridoxina — Caso Clinico 199

=

LT aL
A o

FIG. 3 — Tragado de EEG durante a prova com piridoxina endovenosa
— ap6s a administracdo de Piridoxina.

Por suspeita de convulsio dependente de piridoxina,
iniciou terapéutica com 100 mg/dia (25 mg/Kg/dia) de
piridoxina. Apds 1 més de terapéutica instituida, ndo
houve referéncia a equivalentes convulsivos, repetiu EEG
que foi normal. Decidiu-se reduzir a dose de piridoxina
para 80 mg por dia. Desde o inicio da terapéutica ndo se
verificou qualquer sintomatologia; a dose actual é de
60 mg por dia de piridoxina.

Esta crianca tem um desenvolvimento psicomotor e
estaturo-ponderal adequados.

Discussao

Os episddios repetidos de cianose facial, o tltimo dos
quais acompanhado de movimentos ténicos do tronco e
membros, seguido de sonoléncia, com o exame objectivo
sem alteracdes, levou ao diagnéstico de convulsdes. Rela-
cionando o contexto clinico (idade da crianga, anteceden-
tes familiares, pessoais irrelevantes, inicio precoce dos
sintomas) com as causas de convulsdo neonatal (Qua-
dro I) UV, seria de pensar em convulsdo por dependéncia
de piridoxina.

O EEG com prova de piridoxina endovenosa, confir-
mou o diagndstico.

A terapéutica com piridoxina tem sido eficaz, estando
a crianga assintomadtica e o EEG posterior sem alteracoes.

O prognéstico desta crianga parece-nos favordvel,
dada a precocidade com que foi feito o diagndstico e
instituida a terapéutica, bem como a resposta clinica a
mesma.

A crianga deve ser submetida a uma atenta vigilancia
no que respeita ao seu desenvolvimento psicomotor, uma
vez que estdo descritos casos de atraso de desenvolvi-
mento, ainda que sob efeito da terapéutica adequada V.

QUADRO I
Causas de Convulsdo Neonatal

Encefalopatia hipdxico-isquémica
Hemorragia intracraniana
Distirbios Metabdlicos
(Hipoglicemia, Hipocalcémia, Hipo/Hipernatrémia)
Infec¢des no Sistema Nervoso Central
Malformacdes Congénitas
Farmacos
Intoxicac@o local com anestésicos
Epilepsia Familiar Benigna
Dependéncia de Piridoxina
Sindromas Convulsivos

Conclusao

Todo o recém nascido ou lactente (com idade inferior
a 18 meses), com convulsdes sem etiologia esclarecida,
deve fazer EEG com prova (ou teste) de piridoxina.
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