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Caso clínico  / Case report

Resumo

As paralisias periódicas dividem-se em hipercaliémicas e hipocaliémicas, subdividindo-se as últimas em periódica e não-
-periódica. A paralisia hipocaliémica periódica familiar é uma canalopatia do músculo esquelético, autossómica dominante, que 
se caracteriza por episódios de paresia muscular e hipocaliemia, de duração variável. Têm normalmente início na primeira ou 
segunda décadas de vida, sendo os episódios precipitados por refeições ricas em hidratos de carbono, por frio ou por exercício 
físico intenso. Apresentam-se dois casos clínicos de paralisia hipocaliémica periódica familiar, cujas crises se iniciaram na infân-
cia e adolescência, tendo sido precipitadas pelo frio e exercício físico. A combinação de história familiar positiva e da clínica 
estabeleceram o diagnóstico, indicando o tratamento. A raridade da patologia é a principal barreira ao diagnóstico e escolha 
terapêutica. A ocorrência das primeiras manifestações clínicas na adolescência, associada à cronicidade da patologia com 
necessidade de terapêutica de manutenção e alteração do estilo de vida, promovem a recorrência das crises e internamentos, 
aumentado a morbimortalidade.

Palavras-chave: Adolescente; Criança; Debilidade Muscular; Paralisia Periódica Hipocalémica; Hipocaliemia; Paresia 

Abstract

Periodic paralysis includes hyperkalaemic and hypokalaemic 
paralysis. The latter is subdivided into periodic and non-pe-
riodic paralysis. Familial hypokalaemic periodic paralysis is an 
autosomal dominant skeletal muscle ion channelopathy that 
leads to episodic attacks of muscle weakness with concomi-
tant hypokalaemia. The onset of this disease is usually in the 
first or second decade of life. Acute crises most frequently 
occur after strenuous exercise, carbohydrate-rich meals or 
exposure to cold, and can last from hours to days.
We present two cases of familial hypokalaemic perio-
dic paralysis in two unrelated adolescents. Acute crises 
started in childhood and adolescence and occurred after 
exposure to cold or after strenuous exercise. The com-
bination of symptoms and family history indicated the 
diagnosis and treatment. It can be difficult to reach this 
diagnosis due to its rarity. Furthermore, the need for 
chronic treatment and changes in lifestyle in adolescen-
ce can increase the likelihood of acute crises, admissions 
and morbidity and mortality.
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Introdução

As paralisias periódicas (PP), monogénicas e de caráter 
autossómico dominante,1-3 caracterizam-se por episó-

dios súbitos e reversíveis de paralisia flácida,2-6 e subdivi-
dem-se em hipercaliémicas ou hipocaliémicas.1-3 As for-
mas hipocaliémicas, com início tipicamente na segunda 
década de vida, são as mais comuns das PP, com uma 
incidência estimada de um em 100 mil.1,2,4 Podem ser 
primárias (familiares ou esporádicas) ou secundárias 
(tireotóxicas).2,6 Os autores apresentam dois casos de 
paralisia hipocaliémica periódica familiar (PHPF) em 
adolescentes, destacando a dificuldade diagnóstica. 

Caso Clínico

Caso Clínico 1
Adolescente do sexo masculino, de 14 anos de idade, 
com sequelas motoras e cognitivas pós-meningoence-
falite herpética. Entre os antecedentes familiares desta-
cava-se a morte paterna em idade jovem por patologia 
muscular desconhecida e o diagnóstico recente de PHPF 
na avó paterna. 
Apresentava, desde os 10 anos, vários episódios súbitos 
de paresia dos membros e mialgias intensas, sem apa-
rente fator desencadeante, de duração variável, resolu-
ção espontânea e frequência crescente, com períodos 
intercrises assintomáticos. 
Recorreu à urgência pediátrica numa madrugada de 
inverno, tendo-se objetivado hiporreflexia simétrica, 
diminuição da força nos membros, predominantemente 
nos inferiores. Analiticamente tinha valores de potássio 
de 2,0 mEq/L, creatinina quinase (CK) de 193 U/L, restan-
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tes iões séricos normais, função renal e tiroideia preser-
vadas e sem parâmetros de infeção. O eletrocardiograma 
revelou um aplanamento da onda T. Admitiu-se PHPF, 
tendo-se iniciado correção da hipocaliemia com cloreto 
de potássio (KCl), 3,6 mEq/kg/dia, por via endovenosa. 
Após remissão dos sintomas, teve alta para o domicílio, 
referenciado para a consulta de pediatria, informado 
sobre os fatores desencadeantes das crises e a neces-
sidade de adaptação do estilo de vida e medicado com 
acetazolamida (750 mg/dia) e KCl (1800 mg/dia) per os. 

Caso Clínico 2
Criança do sexo feminino, de 11 anos de idade, com 
história familiar de morte precoce do avô paterno e do 
pai por patologia muscular desconhecida. Foi admitida 
na urgência pediátrica por perda súbita de força nos 
membros, simétrica, e mialgias intensas, após aula de 
educação física. Referia episódios semelhantes desde 
há seis meses, envolvendo principalmente os membros 
inferiores, com resolução espontânea. Períodos intercri-
ses assintomáticos e progressivamente menores. Obje-
tivou-se hiporreflexia simétrica, predominantemente 
nos membros inferiores, hipoestesia tátil e hemiparesia 
dos quatro membros. Analiticamente tinha valores de 
potássio de 1,8 mEq/L, CK de 155U/L, restantes iões 
séricos normais, função renal e tiroideia preservadas e 
sem parâmetros de infeção. O eletrocardiograma reve-
lou depressão de ST, ondas T de pequena amplitude e 
presença de onda U (derivações pré-cordiais). A eletro-
miografia revelou uma diminuição do potencial de ação 
muscular. Admitiu-se PHPF e após correção da hipoca-
liemia com KCl, 3,7 mEq/kg/dia, por via endovenosa, e 
remissão dos sintomas, teve alta para o domicílio refe-
renciada para a consulta externa de pediatria, medicada 
com acetazolamida (750 mg/dia) e KCl (1800 mg/dia) 
per os, informada sobre os fatores desencadeantes e a 
necessidade de adaptação do estilo de vida. 

Discussão

A PHPF é uma canalopatia do músculo esquelético cara-
terizada por episódios recorrentes de paralisia flácida e 
hipocaliemia.3-5,7-9 A menor penetrância no sexo femi-
nino traduz-se na maior prevalência no sexo masculino 
e na existência de casos esporádicos.1,3,8 
A fisiopatologia baseia-se na perda da positividade dos 
canais iónicos musculares.7 Em 70% dos casos mais 
agressivos e precoces, há mutações no gene CACN1AS, 
que codifica a subunidade α1 dos canais de cálcio-L 
voltagem-dependentes.1-4,7-9 Quadros menos agressivos 
e de aparecimento tardio apresentam, em 10% dos 

indivíduos, mutações no gene SCN4A que codifica a 
subunidade α dos canais de sódio.2-4,8-10 
Manifesta-se tipicamente nas primeiras décadas de vida, 
como descrito nos casos apresentados, com maior fre-
quência das crises entre a segunda e a quarta décadas, 
diminuindo posteriormente.1,2,4,5,8,10 Tipicamente as crises 
são precipitadas pelo frio, exercício físico intenso, refeições 
ricas em carbohidratos ou sódio e stress físico / emocional, 
variam de horas a dias e têm resolução espontânea.1,4,5,7-9 
A PHPF classifica-se em paralítica (75%), com afeção pre-
dominante dos membros inferiores,1,9 e miopática.10 Os 
músculos respiratórios, da deglutição e oculares são atin-
gidos apenas nas crises graves,1 enquanto os músculos 
cardíaco e liso são poupados, surgindo arritmias por hipo-
caliemia.1,10 Na forma miopática (25%) as alterações ele-
tromiográficas são permanentes, conduzindo ao défice 
motor permanente, principalmente nos membros infe-
riores, pelos 40-60 anos.8,10 Este défice, por mecanismos 
desconhecidos, surge raramente na forma paralítica.5 
A história familiar e pessoal sugestiva, associada a para-
lisia flácida e hipocaliemia, na ausência de miopatia clí-
nica ou eletromiográfica, estabelece o diagnóstico.1,2,10 
Contudo, a investigação analítica e o eletrocardiograma 
são importantes na identificação de complicações1,2 e 
no diagnóstico diferencial (paralisia hipocaliémica peri-
ódica tireotóxica, miastenia gravis, miopatias metabóli-
cas, síndrome de Guillain-Barré e mielopatia aguda).2 A 
apresentação laboratorial das crises de ambos os doen-
tes foi típica e concordante com a literatura.
A biópsia muscular, embora pouco específica, ajuda no 
diagnóstico histológico de formas atípicas,2,10 enquanto 
as provas de provocação com glucose e/ou insulina, 
exercício físico ou adrenocorticotrofina precipitam as 
crises.2 
Tratando-se de uma doença hereditária, monogénica e 
de caráter autossómico dominante, e apesar do elevado 
custo dos testes genéticos, a confirmação genética é 
desejável, não só como rastreio familiar, mas também 
para a otimização da escolha terapêutica.3,8,10 Nos casos 
apresentados, a história familiar positiva, a apresenta-
ção clínico-laboratorial típica e a resposta à terapêutica, 
estabeleceram o diagnóstico, não se tendo procedido ao 
estudo genético.
O tratamento subdivide-se em tratamento da crise e 
preventivo. O tratamento da crise inclui a administração 
de KCl, prevenindo arritmias cardíacas e falência respi-
ratória.1,2,10 Se a hipocaliemia for inferior a 2,5 mEq/L ou 
existir intolerância da via oral, optar-se-á pela via endo-
venosa,2 não ultrapassando o ritmo de 10 mEq/hora, 
por risco de hipercaliemia de rebound.6,10 Em ambos 
os casos apresentados, esta foi a opção terapêutica 
adotada atendendo aos níveis da caliemia. Igualmente, 
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deve ser evitada a administração de soros glicosados, 
pelo agravamento da hipocaliemia secundário ao hipe-
rinsulinismo gerado.2 Após normalização da caliemia 
há remissão da sintomatologia, apesar do potencial de 
membrana recuperar tardiamente.11

O tratamento preventivo, para redução da morbimortali-
dade, engloba terapêutica farmacológica e não farmaco-
lógica. A terapêutica farmacológica inclui KCl, diuréticos 
poupadores de potássio e inibidores da anidrase carbó-
nica.2 A acetazolamina apresenta melhores resultados 
terapêuticos se a mutação for no gene CACN1AS,8,10 por 
oposição ao agravamento clínico se a mutação for no 
gene SCN4A.3,8,10 A terapêutica não farmacológica prevê 
uma dieta rica em potássio, restrita em sódio e hidratos 
de carbono, sobretudo de absorção rápida, associada à 
restrição do exercício físico.2 
Apesar da eficácia terapêutica, a heterogeneidade alé-
lica justifica a ausência ou fraca resposta terapêutica em 
alguns doentes, sendo necessária investigação futura 
que correlacione o genótipo-fenótipo com as opções 
terapêuticas.3,4,8

Com o tratamento adequado e a prevenção das crises, o 
prognóstico é favorável. A raridade clínica e a sintoma-
tologia inespecífica atrasam o diagnóstico. A medicação 
crónica aliada às mudanças no estilo de vida são  bar-
reiras ao sucesso terapêutico, particularmente na ado-
lescência. Pretende-se com a descrição destes casos, 
nos quais os sintomas estavam presentes meses a anos 
antes do diagnóstico,   alertar para a necessidade de 
valorizar os sintomas e a história familiar no  estabele-
cimento do diagnóstico, de modo  a promover o rápido 
início terapêutico e, consequentemente, a redução da 
morbimortalidade.
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O QUE ESTE CASO ENSINA

• A patologia rara acontece, e devemos estar alerta para a mesma.

• A história familiar é muitas vezes a pedra basilar na compreensão 
da história da doença atual.

• O diagnóstico precoce e atempado é a chave para o tratamento 
adequado e o melhor prognóstico.

• O acompanhamento médico e familiar das crianças e adolescentes 
é crucial para garantir a adesão terapêutica.
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