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IT STARTS
WITH SCIENCE...
AND CONTINUES WITH 
ABBVIE’S COMMITMENT 
TO RESEARCH
AND DEVELOPMENT
IN NEUROSCIENCE

Parkinson's Disease
Alzheimer's Disease
Migraine
Spasticity and Movement Disorders 
Psychiatry Disorders
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CLUBE DOS 
GÂNGLIOS DA 
BASE I
Moderadores: Anabela Valadas, Raquel Barbosa

|  10 ABRIL 11:15H - 12:00H
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Carolina Soares(1,2) Ricardo Taipa(3) Ana Sardoeira(4) Miguel Gago(5) 
Raquel Neiva(6) Cristina Pereira(6) Laura Vilarinho(6) Joana Damásio(4,7,8)

1. 
EPILEPSIA NA JUVENTUDE, 
ATAXIA NA IDADE ADULTA.

(1) Serviço de Neurologia, Centro Hospitalar Universitário de São João, Porto. (2) Departamento 
de Neurociências Clínicas e Saúde Mental, Faculdade de Medicina da Universidade do Porto. (3) 
Unidade de Neuropatologia, Hospital de Santo António, Centro Hospitalar Universitário do Porto. 
(4) Serviço de Neurologia, Hospital de Santo António, Centro Hospitalar Universitário do Porto. 
(5) Serviço de Neurologia, Hospital da Senhora da Oliveira, Guimarães. (6) Unidade de Rastreio 
Neonatal, Metabolismo e Genética, Departamento de Genética Humana, Instituto Nacional de 
Saúde Doutor Ricardo Jorge, Porto. (7) CGPP e UnIGENe, Instituto de Biologia Molecular e Celu-
lar, i3S-Instituto de Investigação e Inovação em Saúde, Universidade do Porto. (8) UMIB, Instituto 
de Ciências Biomédicas Abel Salazar, Porto. 
Email: carolinallsoares03@gmail.com

Senhora de 58 anos, filha de pais não consanguíneos, sem história familiar 
de doença neurológica, com epilepsia dos 12 aos 20 anos, medicada com 
carbamazepina. Desde os 35 anos, com instalação insidiosa e progressiva 
de disartria, desequilíbrio e quedas, seguido de tremor das mãos. Com 
45 anos perdeu capacidade de marcha autónoma. Ao exame neurológico 
(55 anos), destacava-se: disartria escândida, oftalmoplegia extrínseca, 
movimentos oculares sacádicos lentos e hipermétricos, hipotonia, 
arreflexia osteotendinosa, erros propriocetivos e hipostesia vibratória 
distais. Apresentava um tremor postural com componente mioclónico, 
anterocolis, posturas distónicas das mãos e síndrome cerebelosa axial e 
apendicular. A RMN revelou atrofia cerebelosa e parieto-occipital simétrica, 
o EEG atividade lenta posterior e a EMG evidência de polineuropatia 
sensitivo-motora axonal.  A semiologia e restante estudo foram a chave do 
diagnóstico.
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André Costa, Ana João Marques, Rafael Jesus, Pedro Guimarães, Ana Graça Velon

2. 
HEMIDISTONIA COM MIOCLONIAS

Coloca-se  a discussão um caso de uma mulher de 74 anos, com antecedentes 
de hemorragia intracerebral fronto-parietal direita submetida a 
craniotomia descompressiva em 2014 e de uma leucemia de linfócitos 
grandes granulares. Da medicação habitual destacam-se a varfarina (por 
prótese valvular mecânica aórtica) e a gabapentina, 600mg/dia (desde 
2015). Dirigiu-se ao serviço de urgência (SU) relatando queixas disestésicas 
localizadas ao membro superior esquerdo com 3 dias de evolução e tremor 
associado, de carácter flutuante. 
O exame neurológico revelou uma hemidistonia esquerda com ocasionais 
mioclonias negativas. O estudo analítico realizado evidenciou uma ligeira 
leucocitose, função renal normal e um INR supraterapêutico (4.25), tendo 
a neuroimagem com TC crânio-encefálica simples revelado uma área de 
atrofia focal cerebral direita, superficial e profunda, com degenerescência 
walleriana ipsilateral. Com o intuito de diagnóstico diferencial 
complementou-se a investigação com exames adicionais. 

Serviço de Neurologia / Hospital São Pedro – Centro Hospitalar de Trás-os-Montes e Alto Douro, 
E.P.E., Vila Real, Portugal  |  E-mail: andre.ja.costa@hotmail.com
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André Jorge(1) Inês Antunes Cunha(1) Mário Sousa(2) Fradique Moreira(1)
Ana Morgadinho(1) Cristina Januário(3)

(1) Serviço de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitário de Coimbra. (2) Movement Disorder 
Clinic, Toronto Western Hospital and the University of Toronto Department of Medicine. (3) Facul-
dade de Medicina da Universidade de Coimbra  |  E-mail: androveski@hotmail.com

3. 
DESMASCARANDO, NA IDADE ADULTA, 
A DISTONIA GENERALIZADA COM 
INÍCIO NA CRIANÇA

Homem, 46 anos, seguido em consulta de doenças de movimento desde 
a infância, por um quadro de postura distónica do pé esquerdo, com 
início aos 6 anos, e que, ao longo da primeira década de vida, progrediu 
para todo o membro inferior esquerdo, seguido de atingimento da mão 
direita e posterior envolvimento laríngeo e facial. Aos 1 6 anos, a dist aonia 
envolvia todos os segmentos corpora ais com contracturas principalmente 
do pé esquerdo e mão direita. A fala tornou-se impercetível aos 20 anos. 
Sem história familiar relevante. A RM-ce aos 40 anos revelou atrofia dos 
caudados bilateralmente com discreta atrofia cortical cerebral. Aos 42 
anos, iniciou episódios paroxísticos coreico-bálicos com dor associada. 
Atualmente, ao exame neurológico, apresenta distonia marcada em vários 
segmentos corporais e anartria, sem atingimento cognitivo relevante, 
conseguindo marcha, apesar de muito peculiar. O estudo genético mais 
recente identificou a causa.
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Apresentamos dois casos clínicos: 
Criança do sexo feminino com desenvolvimento psicomotor normal até aos 
2 anos, apresentando a partir desta idade atraso da aquisição da linguagem, 
dificuldades de aprendizagem e medos excessivos, seguido de regressão 
progressiva do desenvolvimento a partir dos 10 anos, crises tónicas diárias 
aos 12 anos e ataxia truncal e apendicular associado a estereotipias aos 
14 anos. Criança do sexo masculino com desenvolvimento psicomotor 
normal nos primeiros anos de vida, apresentando a partir dos 10 anos 
quadro de dificuldades de aprendizagem, arrastamento da voz, disfagia e 
ataxia cerebelosa truncal e apendicular. O estudo etiológico permitiu o 
diagnóstico de duas doenças lisossomais de sobrecarga nestes dois casos 
clínicos. Estes dois casos ilustram o espectro de alterações do movimento 
hipercinéticas que podem cursar com Doenças Lisossomais de Sobrecarga. 
A ataxia parece ser um fenótipo comum nestas doenças do metabolismo.  

4. 
LISOSSOMAS E PERTURBAÇÕES 
DO MOVIMENTO
Bruna Meira(1) Laura Azurara(2) José Carlos Ferreira(2)

(1) Serviço de Neurologia, Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental. 
(2) Unidade de Neuropediatria, Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental
E-mail: bmeira.rmm@gmail.com
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Ana João Marques, Carolina Azóia, João Paulo Gabriel, Ana Graça Velon, 
Mário Rui Silva

Serviço de Neurologia / Hospital São Pedro – Centro Hospitalar de Trás-os-Montes e Alto Douro, 
E.P.E., Vila Real, Portugal  |  E-mail: andre.ja.costa@hotmail.com

5.
DISTÚRBIO RAPIDAMENTE 
PROGRESSIVO DO MOVIMENTO

Apresenta-se o caso de uma senhora com 62 anos, observada em Consulta 
de Neurologia por quadro de tremor generalizado e dificuldade na marcha, 
com compromisso funcional importante com cerca de 3 meses de evolução. 
A doente relata que o quadro clínico se iniciou após uma discussão familiar. 
Progressivamente, desenvolveu tremor axial e dos membros, alteração 
do padrão da marcha e declínio cognitivo marcado. À data da observação 
carecia de apoio unilateral na marcha e apresentava dependência parcial 
para muitas das atividades diárias. Tem como antecedentes pessoais 
hipertensão arterial e síndrome depressivo. Ao exame neurológico 
constatou-se inquietude, inatenção, perturbação executiva, distonia 
facial, tremor generalizado, mioclonias distais, rigidez axial e apraxia da 
marcha. Os exames complementares com estudo analítico alargado e TC-
CE revelaram-se normais. Coloca-se em discussão a etiologia do quadro 
de distúrbio  rapidamente progressivo do movimento
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(1)  Serviço de Neurologia, Hospital de Santo António, Centro Hospitalar Universitário do Porto. 
(2) CGPP e UnIGENe, Instituto de Biologia Molecular e Celular, i3S-Instituto de Investigação e 
Inovação em Saúde, Universidade do Porto. (3) Serviço de Neurorradiologia, Hospital de Santo 
António, Centro Hospitalar Universitário do Porto. (4) Unidade de Neuropediatria, Centro Mater-
no Infantil do Norte, Centro Hospitalar Universitário do Porto. (5) Instituto de Ciências Biomédicas 
Abel Salazar, Universidade do Porto. (6) UMIB, Instituto de Ciências Biomédicas Abel Salazar, Uni-
versidade do Porto.  |  E-mail: diogomccosta@gmail.com

Homem, com 52 anos, apresentou crises de ausências aos 8 meses e 
alteração da marcha desde os 14 anos. Aos 15 anos, teve crises tónico-
clónicas generalizadas, controladas com um antiepiléptico. A filha, com 29 
anos, teve ausências pelos 2 anos e crises tónico-clónicas generalizadas aos 
14 anos, com estado de mal, controlada com 3 antiepilépticos. Aquisição de 
marcha pelos 16 meses, receosa,  com lenta deterioração desde a infância. 
O pai apresenta debilidade ligeira, sacadas hipermétricas, tetraparésia 
espástica, postura distónica cervical e das mãos, discreta ataxia apendicular 
e axial, marcha em tesoura, autónoma. A filha tem debilidade ligeira, 
movimentos oculares de perseguição e sacádicos fragmentados, paraparésia 
espástica, distonia das mãos, ataxia axial e apendicular moderada, e marcha 
em tesoura, autónoma. RM cerebral do pai normal e hipersinal do giro do 
cíngulo na filha. EEG de ambos com actividade paroxística. A ausência de 
lesões da substância branca orientou o diagnóstico.

6. 
PARAPARÉSIA ESPÁSTICA, ATAXIA 
E EPILEPSIA FAMILIAR COM INÍCIO 
NA INFÂNCIA
Diogo Costa(1)  Jorge Oliveira(2) Liliana Igreja(3)  Ana Sardoeira(1) Teresa Temudo(4) 
Jorge Sequeiros(2)José Barros(1,5)  Joana Damásio(1,2,6)
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CLUBE DOS 
GÂNGLIOS DA 
BASE II
Moderadores: Maria José Rosas, Miguel Gago

|  10 ABRIL 18:05H - 19:05H|   DOENÇAS DO MOVIMENTO
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História clínica: 
Homem, 52 anos, sem história familiar de doença neurológica, iniciou 
aos 8 anos um quadro de dificuldade na marcha com distonia distal dos 
membros inferiores, associando-se a tremor desde a segunda década de 
vida. Cognitivamente bem. Por agravamento do tremor e envolvimento 
cervical da distonia, recorreu à consulta de doenças de movimento.
Fenomenologia: O vídeo mostra a distonia generalizada com marcado 
envolvimento cervical, o exuberante tremor de repouso com predomínio 
do hemicorpo esquerdo, o tremor de ação que apesar de incapacitar a 
escrita, não impede o barbear, e a marcha distónica com postura aberrante 
do tronco e inversão do pé direito.
Investigação complementar: Excluídas causas tratáveis. Realizou RM crânio 
com discreto hipersinal no globus palidus, compatível com depósitos de 
ferro. Estudos genéticos foram feitos.
Hipóteses diagnósticas: Colocaram-se como hipóteses: distonias genéticas 
e doenças neurodegenerativas com acumulação cerebral de ferro.

1. 
SÍNDROME DISTÓNICO COM TREMOR 
EXUBERANTE: O CASO DO SENHOR 
QUE ANDAVA ÀS COSTAS DOS AMIGOS
Inês Antunes Cunha(1)  Ana Brás(1) Mário Sousa(2) Fradique Moreira(1) 
Cristina Januário(3)

(1) Serviço de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitário de Coimbra. (2) Movement Disorder 
Clinic, Toronto Western Hospital and the University of Toronto Department of Medicine. 
(3) Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra  |  E-mail: ines.antcunha@gmail.com
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Joana Ferreira Pinto(1) Filipa Meira Carvalho(1) Diana Matos(1) Ana Filipa Santos(1)
Margarida Rodrigues(1)

(1)  Serviço de Neurologia, Hospital de Braga, Braga. (2) Serviço de Neurologia, Unidade Local
de Saúde do Alto Minho, Hospital de Santa Luzia, Viana do Castelo
E-mail: joanapinto115@gmail.com

Apresentam-se três membros da mesma família, sem história de 
consanguinidade; todos demonstram atrofia cerebelosa na RM-CE.
Caso 1: Homem, 66 anos. Aos 50 anos iniciou alteração, lentamente 
progressiva, da marcha e do discurso. O exame neurológico demonstrou 
apraxia oculomotora, sacadas lentas, hipométricas, disartria escandida, 
hiperreflexia osteotendinosa, dismetria apendicular e marcha atáxica. Seis 
anos depois associou-se espasticidade nos membros inferiores.
Caso 2: Homem, 43 anos (filho do caso 1). Aos 37 anos iniciou alteração da 
marcha e do discurso, com instalação rápida mas lentamente progressiva. 
Ao exame neurológico apresentava sacadas lentas, disartria escandida, 
dismetria apendicular, disdiadococinesia e marcha atáxica. Seis anos 
depois apresentava espasticidade nos membros inferiores, hiperreflexia 
osteotendinosa e Babinski bilateral.
Caso 3: Mulher, 49 anos (irmã do caso 1). Aos 44 anos iniciou alteração 
progressiva da marcha. No exame neurológico eram evidentes sacadas 
hipométricas, espasticidade severa nos membros inferiores, hiperreflexia 
osteotendinosa, Babinski bilateral e marcha espástica. 

2. 
SÍNDROME CEREBELOSA E SINAIS 
PIRAMIDAIS: A MESMA FAMÍLIA, MAIS DO 
QUE UM FENÓTIPO
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Mulher de 29 anos, com discreto atraso cognitivo e alteração 
comportamental de início na adolescência, medicada com psicofármacos 
(incluindo neuroléptico) até aos 21 anos. Com 22 anos, iniciou postura 
cervical anómala, com agravamento em 1 mês e quando avaliada 
apresentava blefarospasmo, distonia cervical com torcicolo esquerdo, e 
espasmos de abertura da boca. A investigação inicial (RMN, metabolismo 
de cobre, estudo imunológico, metabólico, líquor) foi normal. 
Inicialmente tratada com toxina botulínica, com excelente resposta. 
Com 23 anos teve um surto psicótico, com internamento e reintrodução 
de neurolépticos. Dos 24 aos 28 anos a distonia cervical melhorou, 
tendo-se reduzido a dose e aumentados os intervalos das infiltrações. 
Aos 28 anos apresentou agravamento subagudo, modificação 
do padrão da distonia (marcado torcicolo direito), e diminuição 
da resposta à toxina. Repetida investigação (RMN, estudo genético 
distonias), normal. Para discussão diagnóstica e terapêutica.

3. 
A HISTÓRIA NATURAL DE DISTONIA 
EM IDADE JOVEM?
Diogo Pereira(1) Joana Damásio(1,2,3)

(1)  Serviço de Neurologia, Hospital de Santo António, Centro Hospitalar Universitário do Porto 
(2) CGPP/ UnIGENe, Instituto de Biologia Molecular e Celular, i3S-Instituto de Investigação 
e Inovação em Saúde, Universidade do Porto. (3)  UMIB, Instituto de Ciências Biomédicas Abel 
Salazar, Porto  |  E-mail: diogopereira253@gmail.com
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Gonçalo V Bonifácio(1)  Ana Gonçalves(2) Raquel Barbosa(3,4) Tiago Mestre(5) 
Leonor Correia Guedes(6,7) Miguel Coelho(6,7)

(1) Serviço de Neurologia, Hospital de São Bernardo, Centro Hospitalar de Setúbal. (2) Serviço de 
Neurologia, Hospital Beatriz Ângelo, Loures. (3)  CEDOC - NOVA Medical School, Faculdade de 
Ciências Médicas, Universidade Nova de Lisboa. (4)  Departamento de Neurologia, Hospital de Egas 
Moniz, Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental. (5) The Ottawa Hospital, University of Ottawa Brain 
and Mind Research Institute, Ottawa, Canada. (6) Departamento de Neurociências e Saúde Men-
tal, Serviço de Neurologia, Hospital Santa Maria, CHLUN. (7) Instituto de Medicina Molecular João 
Lobo Antunes, Faculdade de Medicina da Universidade de Lisboa
E-mail: goncalovbonifacio@gmail.com

Apresentamos uma senhora com atraso do desenvolvimento psicomotor 
que aos 31 anos iniciou queixas de alterações da marcha por dificuldade 
em mobilizar os membros inferiores, inicialmente o direito, com posterior 
agravamento progressivo. Dois primos com queixas semelhantes 
desde os 8 anos. Inicialmente objetivava-se apenas Babinski bilateral 
e disdiadococinesia, tendo depois desenvolvido paraparesia espástica 
assimétrica com espasticidade grave nos membros inferiores e ligeira 
nos superiores, ligeira bradicinesia bilateral simétrica, hipomimia com 
hipofonia e oftalmoparesia vertical com lentificação das sacadas. Apresenta 
sinais piramidais bilaterais com Hoffmann e Babinski, reflexos tendinosos 
patológicos com clónus rotuliano e aquiliano, e marcha espástica com 
lentidão no início do movimento e pequenos passos. A RM encefálica 
mostrou atrofia cerebelosa com corpo caloso normodimensionado. O 
doseamento de vitamina E é normal e o EMG excluiu patologia de segundo 
neurónio motor. O diagnóstico diferencial inclui paraparesias espásticas 
hereditárias, parkinsonismo de início precoce e doença do neurónio motor.

4. 
PARAPARÉSIA ESPÁSTICA COM 
PARKINSONISMO E DOENÇAS ALÉLICAS
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Doente de 45 anos, sexo masculino, submetido a colectomia direita e 
proposto para quimioterapia adjuvante após diagnóstico de adenocarcinoma 
do cólon ascendente. Com o início do primeiro ciclo de quimioterapia 
que incluía oxaliplatina e 5-fluorouracilo – começou a notar dificuldade 
em articular palavras. Foi notando agravamento progressivo ao longo de 
meses. Após completar o quinto ciclo de quimioterapia, começou também 
a referir dificuldade na marcha, com desequilíbrio. A quimioterapia foi 
suspensa e foi pedida avaliação por Neurologia. Ao exame neurológico 
apresentava disartria escandida e marcha de base alargada, com muita 
instabilidade na marcha pé-ante-pé. Foram colocadas como principais 
hipóteses as etiologias paraneoplásica, tóxica ou metastática, pelo que foi 
pedida investigação urgente, incluindo RM cerebral e estudo analítico.

5. 
SÍNDROME CEREBELOSA: 
DA CLÍNICA AO DIAGNÓSTICO

Serviço de Neurologia, Hospital de Braga  |  E-mail: filipacmeirac@gmail.com

Filipa Meira Carvalho, Joana Pinto, Margarida Rodrigues
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Senhora de 59 anos, que aos 45 anos iniciou alteração na marcha por 
dificuldade na mobilização dos membros inferiores. Pouco tempo depois 
surgiram espasmos dolorosos, desencadeados por estímulos sonoros, que 
provocavam quedas para trás. Ao longo de um ano e meio apresentou 
agravamento progressivo, com incapacidade de marcha autónoma no 
exterior pela elevada frequência de quedas. Ao exame neurológico, pelos 
47 anos, apresentava hipertonia de predomínio nos membros inferiores, 
hiperlordose lombar, marcha de base ligeiramente alargada e hiperecplexia 
desencadeada por estímulos sonoros. Com 48 anos surgiu uma síndrome 
cerebelosa progressiva e na mesma altura foi diagnosticada diabetes 
mellitus. Após realização de extensa investigação, o início de tratamento 
dirigido permitiu a resolução do quadro de espasmos, mantendo a síndrome 
cerebelosa.

6. 
RIGIDEZ, ESPASMOS DOLOROSOS 
E SÍNDROME PANCEREBELOSA 
DE INSTALAÇÃO PROGRESSIVA
Rita Rodrigues(1) Raquel Samões(2) Joel Freitas(2) JM Lopes Lima(2)
Joana Damásio(2)

(1) Serviço de Neurologia, Centro Hospitalar de Entre o Douro e Vouga, Santa Maria da Feira. 
(2) Serviço de Neurologia, Hospital de Santo António, Centro Hospitalar Universitário do 
Porto. (3) UnIGENe e CGPP, IBMC – Instituto de Biologia Molecular e Celular, i3S – Instituto 
de Investigação e Inovação em Saúde, Universidade do Porto. (4) Unidade Multidisciplinar de 
Investigação Biomédica (UMIB), Instituto de Ciências Biomédicas Abel Salazar, Universidade 
do Porto  |  E-mail: arodrigues.rita@gmail.com
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Relatamos o caso de um senhor de 65 anos admitido no Serviço de Urgência 
por um TCE em contexto de queda acidental. O doente descreveu a presença 
de movimentos involuntários que se iniciaram no dia anterior à admissão 
e que conduziram a distúrbio da marcha e queda. Trata-se de um doente 
com múltiplas co-morbilidades nomeadamente patologia cardíaca, renal 
e tireoideia.  Ao exame neurológico observaram-se mioclonias negativas, 
posturais, braquiais e do tronco, com incapacidade de ortostatismo 
e colapso. Realizou-se investigação que mostrou disfunção renal, 
hipotiroidismo primário em correção (início recente de suplementação) e 
fratura de C7 (sem corrupção do canal raquidiano).  O EEG com estudo de 
EMG regista ativação miogénica tónica com interrupções de curta duração 
(<500ms) proximais sem evidentes anomalias ictais. Propõe-se discussão 
etiológica das mioclonias.

7. 
MIOCLONIAS NEGATIVAS
Ana João Marques, Rafael Jesus, André Costa, Ana Graça Velon, 
João Paulo Gabriel

Serviço de Neurologia / Hospital São Pedro – Centro Hospitalar de Trás-os-Montes e Alto Douro, 
E.P.E., Vila Real, Portugal  |  E-mail: joao13@hotmail.com
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Homem, 65 anos, com Doença de Parkinson idiopática com 20 anos 
de evolução, com síndrome acinético-rígido de predomínio esquerdo, 
flutuações motoras e distonia em ON e OFF incapacitantes, submetido 
a cirurgia de estimulação cerebral profunda (DBS) do núcleo subtalâmico 
(STN) bilateral aos 61 anos. Após 2 anos com bom controlo sintomas 
motores verificou-se re-aparecimento em ON de distonia do hemicorpo 
esquerdo e distonia facial dolorosa e incapacitante não respondendo a 
sucessivos ajustes de parâmetros de estimulação ou terapêutica oral pelo 
que foi submetido a DBS unilateral do globus pallidus internus (GPi). Com 
a estimulação simultânea do GPi direito e do STN esquerdo assistiu-se a 
melhoria da distonia e do parkinsonismo, com resposta sustentada aos 
18 meses. Ilustramos a eficácia e tolerância da estimulação simultânea do 
GPi e STN contralateral. Poucos casos relataram a eficácia da estimulação 
simultânea do GPi e STN no tratamento de discinésias induzidas pela 
estimulação do STN.

8. 
ESTIMULAÇÃO CEREBRAL PROFUNDA 
DO GLOBUS PALLIDUS INTERNUS PARA 
TRATAMENTO DE DISTONIA REFRATÁRIA 
EM DOENÇA DE PARKINSON
Bruna Meira1, António Cuco(2) Alexandra Santos(2) Carla Reizinho(2) 
Raquel Barbosa(1,3) Paulo Bugalho(1,3) Marcelo Mendonça(3,4) CHLO Movement 
Disorders Surgery Group
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(4) Champalimaud Research, Champalimaud Centre for the Unknown, Lisbon, Portugal.
E-mail: Bmeira.rmm@gmail.com
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Doente de 55 anos, com história de complicações periparto, que apresentou 
atraso do desenvolvimento motor e desenvolveu distonia generalizada de 
predomínio craniocervical, de início na infância. Sem antecedentes familiares 
de relevo. Dados os antecedentes periparto foi diagnosticada com paralisia 
cerebral. Apesar disso, a RM cerebral não mostrou alterações e verificou-se 
evolução lentamente progressiva, o que fez questionar o diagnóstico inicial. 
Verificou-se resposta clínica, ainda que ligeira, com introdução de levodopa. 
O estudo genético identificou duas variantes em heterozigotia, uma de 
significado indeterminado (hereditariedade autossómica dominante) e 
outra provavelmente patogénica (hereditariedade autossómica recessiva), 
cujo significado clínico se discute.

9. 
REVISITANDO UM DIAGNÓSTICO 
DE PARALISIA CEREBRAL – DISTONIA 
PROGRESSIVA LEVODOPA-RESPONSIVA 
DE CAUSA GENÉTICA COMPLEXA
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