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Resumo

As paralisias periddicas dividem-se em hipercaliémicas e hipocaliémicas, subdividindo-se as ultimas em periddica e nao-

-periddica. A paralisia hipocaliémica periddica familiar € uma canalopatia do musculo esquelético, autossémica dominante, que

se caracteriza por episodios de paresia muscular e hipocaliemia, de duragdo variavel. Tém normalmente inicio na primeira ou

segunda décadas de vida, sendo os episddios precipitados por refei¢des ricas em hidratos de carbono, por frio ou por exercicio

fisico intenso. Apresentam-se dois casos clinicos de paralisia hipocaliémica periddica familiar, cujas crises se iniciaram na infan-

cia e adolescéncia, tendo sido precipitadas pelo frio e exercicio fisico. A combinagdo de histéria familiar positiva e da clinica

estabeleceram o diagndstico, indicando o tratamento. A raridade da patologia é a principal barreira ao diagndstico e escolha

terapéutica. A ocorréncia das primeiras manifestagGes clinicas na adolescéncia, associada a cronicidade da patologia com

necessidade de terapéutica de manutengao e alteragdo do estilo de vida, promovem a recorréncia das crises e internamentos,

aumentado a morbimortalidade.
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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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Introducao

As paralisias periédicas (PP), monogénicas e de carater
autossémico dominante,'* caracterizam-se por episo-
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dios subitos e reversiveis de paralisia flacida,?® e subdivi-
dem-se em hipercaliémicas ou hipocaliémicas.® As for-
mas hipocaliémicas, com inicio tipicamente na segunda
década de vida, sdo as mais comuns das PP, com uma
incidéncia estimada de um em 100 mil.>**>* Podem ser
primarias (familiares ou esporadicas) ou secundarias
(tireotdxicas).>® Os autores apresentam dois casos de
paralisia hipocaliémica periddica familiar (PHPF) em
adolescentes, destacando a dificuldade diagndstica.

Caso Clinico

Caso Clinico 1

Adolescente do sexo masculino, de 14 anos de idade,
com sequelas motoras e cognitivas pds-meningoence-
falite herpética. Entre os antecedentes familiares desta-
cava-se a morte paterna em idade jovem por patologia
muscular desconhecida e o diagndstico recente de PHPF
na avd paterna.

Apresentava, desde os 10 anos, varios episddios subitos
de paresia dos membros e mialgias intensas, sem apa-
rente fator desencadeante, de duragao variavel, resolu-
cdo espontanea e frequéncia crescente, com periodos
intercrises assintomaticos.

Recorreu a urgéncia pedidtrica numa madrugada de
inverno, tendo-se objetivado hiporreflexia simétrica,
diminui¢do da forca nos membros, predominantemente
nos inferiores. Analiticamente tinha valores de potassio
de 2,0 mEq/L, creatinina quinase (CK) de 193 U/L, restan-
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tes ides séricos normais, fungdo renal e tiroideia preser-
vadas e sem parametros de infe¢do. O eletrocardiograma
revelou um aplanamento da onda T. Admitiu-se PHPF,
tendo-se iniciado corregdo da hipocaliemia com cloreto
de potiéssio (KCl), 3,6 mEqg/kg/dia, por via endovenosa.
Apods remissdo dos sintomas, teve alta para o domicilio,
referenciado para a consulta de pediatria, informado
sobre os fatores desencadeantes das crises e a neces-
sidade de adaptagdo do estilo de vida e medicado com
acetazolamida (750 mg/dia) e KCl (1800 mg/dia) per os.

Caso Clinico 2

Crianca do sexo feminino, de 11 anos de idade, com
histéria familiar de morte precoce do av6 paterno e do
pai por patologia muscular desconhecida. Foi admitida
na urgéncia pediatrica por perda subita de forgca nos
membros, simétrica, e mialgias intensas, apds aula de
educacdo fisica. Referia episédios semelhantes desde
ha seis meses, envolvendo principalmente os membros
inferiores, com resolugdo espontanea. Periodos intercri-
ses assintomaticos e progressivamente menores. Obje-
tivou-se hiporreflexia simétrica, predominantemente
nos membros inferiores, hipoestesia tatil e hemiparesia
dos quatro membros. Analiticamente tinha valores de
potéssio de 1,8 mEqg/L, CK de 155U/L, restantes ides
séricos normais, fungdo renal e tiroideia preservadas e
sem parametros de infe¢do. O eletrocardiograma reve-
lou depressdo de ST, ondas T de pequena amplitude e
presenca de onda U (derivagBes pré-cordiais). A eletro-
miografia revelou uma diminui¢do do potencial de acdo
muscular. Admitiu-se PHPF e apds corre¢do da hipoca-
liemia com KCl, 3,7 mEq/kg/dia, por via endovenosa, e
remissdo dos sintomas, teve alta para o domicilio refe-
renciada para a consulta externa de pediatria, medicada
com acetazolamida (750 mg/dia) e KCI (1800 mg/dia)
per os, informada sobre os fatores desencadeantes e a
necessidade de adaptacdo do estilo de vida.

Discussao

A PHPF é uma canalopatia do musculo esquelético cara-
terizada por episdédios recorrentes de paralisia flacida e
hipocaliemia.*>”® A menor penetrancia no sexo femi-
nino traduz-se na maior prevaléncia no sexo masculino
e na existéncia de casos esporadicos.*8

A fisiopatologia baseia-se na perda da positividade dos
canais idnicos musculares.” Em 70% dos casos mais
agressivos e precoces, ha mutacdes no gene CACN1AS,
que codifica a subunidade al dos canais de calcio-L
voltagem-dependentes®*7° Quadros menos agressivos
e de aparecimento tardio apresentam, em 10% dos

individuos, mutacdes no gene SCN4A que codifica a
subunidade a dos canais de sodio.>*#%°

Manifesta-se tipicamente nas primeiras décadas de vida,
como descrito nos casos apresentados, com maior fre-
quéncia das crises entre a segunda e a quarta décadas,
diminuindo posteriormente.»>*>%1° Tipicamente as crises
sdo precipitadas pelo frio, exercicio fisico intenso, refeicoes
ricas em carbohidratos ou sédio e stress fisico / emocional,
variam de horas a dias e tém resolugdo espontanea.*>7°
A PHPF classifica-se em paralitica (75%), com afegdo pre-
dominante dos membros inferiores,*® e miopética.’’® Os
musculos respiratdrios, da degluticdo e oculares sao atin-
gidos apenas nas crises graves,' enquanto os musculos
cardiaco e liso sdo poupados, surgindo arritmias por hipo-
caliemia.>® Na forma miopatica (25%) as alteragdes ele-
tromiograficas sdo permanentes, conduzindo ao défice
motor permanente, principalmente nos membros infe-
riores, pelos 40-60 anos.®*° Este défice, por mecanismos
desconhecidos, surge raramente na forma paralitica.’

A histdria familiar e pessoal sugestiva, associada a para-
lisia flacida e hipocaliemia, na auséncia de miopatia cli-
nica ou eletromiografica, estabelece o diagnéstico.**°
Contudo, a investigacdo analitica e o eletrocardiograma
sdo importantes na identificacdo de complicacdes!? e
no diagnéstico diferencial (paralisia hipocaliémica peri-
ddica tireotdxica, miastenia gravis, miopatias metabdli-
cas, sindrome de Guillain-Barré e mielopatia aguda).? A
apresentacdo laboratorial das crises de ambos os doen-
tes foi tipica e concordante com a literatura.

A bidpsia muscular, embora pouco especifica, ajuda no
diagndstico histolégico de formas atipicas,?*® enquanto
as provas de provocagdo com glucose e/ou insulina,
exercicio fisico ou adrenocorticotrofina precipitam as
crises.?

Tratando-se de uma doenca hereditaria, monogénica e
de cardter autossémico dominante, e apesar do elevado
custo dos testes genéticos, a confirmagdo genética é
desejavel, ndo s6 como rastreio familiar, mas também
para a otimizagdo da escolha terapéutica.>®*° Nos casos
apresentados, a histéria familiar positiva, a apresenta-
¢do clinico-laboratorial tipica e a resposta a terapéutica,
estabeleceram o diagndstico, ndo se tendo procedido ao
estudo genético.

O tratamento subdivide-se em tratamento da crise e
preventivo. O tratamento da crise inclui a administragdo
de KCI, prevenindo arritmias cardiacas e faléncia respi-
ratdria.»> Se a hipocaliemia for inferior a 2,5 mEq/L ou
existir intolerancia da via oral, optar-se-a pela via endo-
venosa,? ndo ultrapassando o ritmo de 10 mEg/hora,
por risco de hipercaliemia de rebound.**® Em ambos
0s casos apresentados, esta foi a opgdo terapéutica
adotada atendendo aos niveis da caliemia. Igualmente,
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deve ser evitada a administracdo de soros glicosados,
pelo agravamento da hipocaliemia secundario ao hipe-
rinsulinismo gerado.? Apds normalizagdo da caliemia
ha remissdo da sintomatologia, apesar do potencial de
membrana recuperar tardiamente.!!

O tratamento preventivo, para redugdo da morbimortali-
dade, engloba terapéutica farmacoldgica e ndo farmaco-
légica. A terapéutica farmacolégica inclui KCl, diuréticos
poupadores de potdssio e inibidores da anidrase carbo-
nica.? A acetazolamina apresenta melhores resultados
terapéuticos se a mutagdo for no gene CACN1AS,% por
oposicdo ao agravamento clinico se a mutagdo for no
gene SCN4A 3310 A terapéutica ndo farmacoldgica prevé
uma dieta rica em potadssio, restrita em sédio e hidratos
de carbono, sobretudo de absorg¢do rapida, associada a
restricdo do exercicio fisico.?

Apesar da eficacia terapéutica, a heterogeneidade alé-
lica justifica a auséncia ou fraca resposta terapéutica em
alguns doentes, sendo necessaria investiga¢do futura
que correlacione o gendtipo-fendtipo com as opgbes
terapéuticas.>*#

Com o tratamento adequado e a prevengao das crises, o
prognostico é favoravel. A raridade clinica e a sintoma-
tologia inespecifica atrasam o diagndstico. A medicacdo
cronica aliada as mudangas no estilo de vida sdo bar-
reiras ao sucesso terapéutico, particularmente na ado-
lescéncia. Pretende-se com a descricdo destes casos,
nos quais os sintomas estavam presentes meses a anos
antes do diagndstico, alertar para a necessidade de
valorizar os sintomas e a histéria familiar no estabele-
cimento do diagndstico, de modo a promover o rapido
inicio terapéutico e, consequentemente, a redugdo da
morbimortalidade.

-
O QUE ESTE CASO ENSINA
* A patologia rara acontece, e devemos estar alerta para a mesma.

A histéria familiar é muitas vezes a pedra basilar na compreenséo
da histdria da doenga atual.

¢ O diagndstico precoce e atempado é a chave para o tratamento
adequado e o melhor progndstico.

* O acompanhamento médico e familiar das criangas e adolescentes

é crucial para garantir a ades3do terapéutica.
\ J
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