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8h30 Abertura do Secretariado ))

8h45 - 9h3o Sessado de abertura
- Evolugao histérica da neurologia pediatrica
Pedro Cabral
Moderacédo: José Paulo Monteiro, Concei¢ao Robalo

oh30 - 10h30 Doencas do Movimento
- Avaliacdo das doencas do movimento hipercinéticas
Teresa Temudo
- Mioclonias
Belén Pérez-Duenas
Moderacdo: Maria José Fonseca, Claudia Matos

10h30 - Thoo Pausa para café e visita aos Posters
Moderacgdo: Jodao Carvalho, Catarina Luis

T11h0O - 12h00 Epilepsia
- Videos - a extensao da anamnese e do exame neurolégico
José Carlos Ferreira
- Semiologia além das crises em criancas com Epilepsia
Susana Rocha
Moderacao: Cristina Pereira, Luisa Rocha

12h00 - 13h00 SIMPOSIO BIOGEN

13h00 - 14h30 Almoco

14h30 - 15h30 Doencas inflamatérias
- Semiologia paroxistica nas doencas desmielinizantes
Filipe Palavra
- Semiologia sistémica em doenca neurolégica inflamatéria/auto-imune
Miguel Grunho
Moderacéo: Rita Silva, Sandra Sousa

15h30 -16h30 SIMPOSIO ALEXION

16h30 - 17h00 Pausa para café e visita aos Posters
Moderacdo: Sofia Nunes, Claudia Melo

17h00 - 18hoo  COMUNICACOES ORAIS |
Moderacéo: Rita Silva, Tiago Proenca

18h00 - 19h00 Diagnéstico num piscar de olhos
Joao Carvalho

Moderacdo: Teresa Moreno

19h00 Assembleia Geral



6 FEVEREIRO

8h30 - 9h30 Neurologia Neonatal
- A semiologia das crises neonatais e diagnéstico etiolégico
Sofia Quintas
- A importancia da semiologia neonatal
Filipa Rodrigues
Moderacio: Cristina Garrido, RiUben Rocha

9h30 - 10h30 COMUNICAGCOES ORAIS II
Moderacéo: Célia Barbosa, Paulo Sousa

10h30 - TIhGO Pausa para café e v.isit.a aos Posters o
Moderacgéo: Euldlia Viveiros, Teresa Barata Silvério
Doeng¢as metabélicas/genéticas
- Pistas semiolégicas para doencas metabdlicas potencialmente trataveis
Patricia Lipari
- Valor da dismorfologia na Genética actual
Oana Moldovan
Moderacdo: Sandra Jacinto, Patricia Dias

11h0O - 12h00

12h00 SIMPOSIO ANGELINI

13h00 - 14h30 Almogo

14h30 - 15h00 SIMPOSIO ROCHE

15h00 - 15h30 SIMPOSIO LIVANOVA

15h30 - 16h30 Doencgas nheuromusculares
- Miopatias metabdlicas
Joana Coelho
- Sindromes miasténicos
Joana Ribeiro
Moderacdo: Manuela Santos, Teresa Painho

16h30 - 17h00 Pausa para café e visita aos Posters
Moderacao: Andreia Mota, Silvia Jorge

17hoo COMUNICAGCOES ORAIS III
Moderacéo: Inés Carrilho, Ménica Vasconcelos

18h00 Entrega de prémios

18h15 Ceriménia de encerramento
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Comunicacgdes Orais ..

COO01 - ESPECTRO DA DOENCA DE MOVIMENTO NA ENCEFALOPATIA EPILETICA E
DO DESENVOLVIMENTO DE ETIOLOGIA GENETICA

Juliana Silva Cardoso; Mariana Costa? Joel Freitas® Rui Chorao? Cristina Garrido’; Sénia
Figueiroa', Inés Carrilho’; Manuela Santos'; Joana Martins'; Teresa Temudo!

1 - Servico de Neuropediatria, Unidade Local de Sadde de Santo Anténio; 2 - Servico de Pediatria, Unidade Local de Saude do Alto
Minho; 3 - Servico de Neurofisiologia, Unidade Local Saude de Santo Antdnio

Introducao As encefalopatias epiléticas e do desenvolvimento (EED) associam-se
comumente a outros disturbios, nomeadamente distudrbios do movimento, que podem
contribuir para a morbilidade e incapacidade funcional dos doentes.

Objetivos Com este estudo pretendeu-se caracterizar a doenca de movimento nos
doentes com EED com diagndstico genético estabelecido.

Metodologia Realizou-se um estudo retrospetivo com colheita de dados dos processos
clinicos eletronicos dos doentes com seguimento atual ou prévio na Consulta de
Neuropediatria da ULS Santo Antonio entre 2015-2024.

Resultados Incluiram-se 113 doentes, maioria do sexo feminino (54.9%), média de idade
de 11.8£6 anos (minimo 1T e maximo 27). A doenc¢a do movimento foi descrita na maioria
dos doentes (58/102, 56.9%), com predominio do grupo com estereotipias (32/58, 55.2%)
seguido do grupo com ataxia (22/58, 37.9%), distonia (17/58, 29.3%) e coreia (9/58, 15.5%).
Mais de um terco dos doentes (21//58, 36.2%) apresentou mais do que um disturbio do
movimento concomitante. Relativamente a associacdo com a alteracao genética
subjacente, a doenca do movimento foi mais frequente nos doentes com atingimento
da via de regulacdo epigenética/transcricdo celular (15/58, 25.9%), grupo constituido pelas
variantes nos genes MECP2 (11) e CDKLS5 (4); seguido daqueles com cromossomopatias
(12/58, 20.7%), metade com alteracdes no gene UBE3A (6); canalopatias (8/58, 13.8%), com
destaque para a familia do gene SCN (5); e, envolvimento da via MTOR/sinalizacdo celular
(6/58, 10.3%), onde preponderam as alteracdes no gene TSC2 (5). Em termos de
morbilidade, nao foi identificada diferenca significativa entre os doentes com doenca de
movimento e sem doenca de movimento no que diz respeito a autonomia motora
(capacidade de marcha) e alimentar (ingesta oral).

Conclusdoes Apesar das limitacdes inerentes ao desenho retrospetivo do estudo, é
evidente que os disturbios de movimento sao muito frequentes nos doentes com EED e
qgue os genes MECP2, CDKL5, UBE3A, SCN e TSC2 se destacam como uma importante
etiologia para o seu desenvolvimento.

Palavras-chave : doenca movimento, encefalopatia epiletica e do desenvolvimento
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CO02 - ESPECTRO FENOTIPICO DAS DOENCAS ASSOCIADAS AO GENE CACNAIA

Constanca Santos'? Sara Matos?®; Mariana Marques?, Joana Amaral?, Joana Ribeiro?
Cristina Pereira'?*>; Filipe Palavra?®

1 - Centro de Referéncia de Epilepsia Refratdria, ULS Coimbra, Coimbra, Portugal; 2 - Centro de Desenvolvimento da Crianca — Neuropediatria, Hospital Pediatrico, ULS Coimbra, Coimbra

Portugal; 3 - Servico de Neurologia, ULS Coimbra, Coimbra, Portugal; 4 - Neurofisiologia, Rede Europeia EpiCare, ULS Coimbra, Coimbra, Portugal; 5 - Faculdade de Medicina,

Universidade de Coimbra, Coimbra, Portugal

Introducgao Variantes patogénicas no gene CACNAIJA produzem um amplo espectro
fenotipico em idade pediatrica, desde ataxia, enxagqueca hemiplégica, epilepsia,
encefalopatia epilética e do desenvolvimento (EED) e outros eventos paroxisticos.
Apresentamos 7 casos acompanhados no Nosso centro com variantes patogénicas neste
gene.

Caso Clinico C1: 13 anos, sexo feminino, enxaqueca hemiplégica desde os 11 anos; EN e
RM sem alteracdes, pai com enxaqueca hemiplégica; diagndstico molecular aos 11 anos,
terapéutica SOS.

C2: 23 anos, sexo feminino, enxaqueca hemiplégica, perturbacao do desenvolvimento
intelectual e ataxia, inicio dos sintomas aos 6 anos, mae com ataxia e epilepsia, EEG com
lentificacao difusa, RM com atrofia hemisférica; diagndstico molecular aos 11 anos, sob
verapamil e topiramato.

C3: 6 anos, sexo feminino, EED, crises desde os 2 anos, histéria familiar negativa, EEG com
encefalopatia e AP multifocal, RM normal; diagndstico molecular aos 3 anos, sob
levetiracetam.

C4: 8 anos, sexo masculino, EED com inicio no primeiro més e ataxia, mae com
enxaqueca, EEG com encefalopatia e AP focal frontal; diagndstico molecular aos 7 anos,
sob eslicarbazepina.

C5: 17 anos, sexo masculino, ataxia precoce e epilepsia, inicio aos 2 anos, mae com
epilepsia, EEG com PO generalizada a 3 Hz, RM normal; diagndstico molecular aos 11
anos, sob VPA.

Ce: 16 anos, sexo feminino, ataxia precoce e PDI, inicio aos 2 anos, sem historia familiar,
RM com atrofia vermiana; diagndstico molecular aos 8 anos, sob clobazam.

C7. 20 meses, sexo masculino, paroxismos de desvio tonico do olhar para cima e

nistagmo desde os 8 meses, EEG e RM normais, sem histéria familiar; diagndstico
molecular aos 12 meses, sem terapéutica.

Conclusodes Esta série de casos ilustra a variabilidade fenotipica associada ao gene
CACNAIJA. A sobreposicao entre fendtipos episddicos e progressivos sugere que o
reconhecimento das variantes € muito importante no prognostico e na abordagem
terapéutica destes doentes.

Palavras-chave : CACNAIA, epilepsia, enxaqueca hemiplégica, ataxia, canalopatias
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CO03 - ESTUDO Ml,lLﬂCﬁNTRICOSOBREOUSOTERAPﬁUﬂCODECANABIDIOLEMEPILEPSIA
EM IDADE PEDIATRICA
[ris Ascencao'; Andreia Forno? Modnica Vasconcelos? Sofia Lima® Constanca Santos?

Cristina Pereira® Mariana Costa“* Juliana Cardoso* Cristina Garrido* Ana Cecilia
Godinho® Rita Martins®; Sofia Quintas®, Ruben Rocha’; Mafalda Sampaio’

1 - Servico de Pediatria da ULS S&o Joao; 2 - Unidade de Neuropediatria do Servico de Pediatria do Hospital Central do Funchal,
Madeira; 3 - Neuropediatria do Centro de Desenvolvimento da Criancga, Hospital Pediatrico e Centro de Referéncia de Epilepsia
Refrataria da ULS Coimbra; 4 - Servico de Neuropediatria do Centro Materno Infantil do Norte e Centro de Referéncia de Epilepsia
Refrataria da ULS Santo Anténio; 5 - Faculdade de Medicina da Universidade de Lisboa; 6 - Unidade de Neuropediatria e Centro de
Referéncia de Epilepsias Refratarias da ULS Santa Maria; 7 - Unidade de Neuropediatria do Servico de Pediatria e Centro de Referéncia
de Epilepsia Refrataria da ULS Sao Joao

Introdugdo O Canabidiol (CBD) solucéo oral 100 mg/mL (Epidyolex®) estd aprovado em
Portugal desde 2021 como terapéutica adjuvante de crises epilépticas refratarias
associadas a sindrome de Lennox-Gastaut (SLG), sindrome de Dravet (SD) e Complexo
Esclerose Tuberosa (TSC), a partir dos 2 anos.

Objectivos Caracterizar a utilizacdo de CBD para o tratamento da epilepsia em idade
pediatrica, analisando as respetivas indicacdes, eficacia e perfil de efeitos laterais.

Metodologia Estudo retrospetivo, multicéntrico, dos doentes de idade inferior a 18 anos
com epilepsia, tratados com CBD e seguimento minimo de 3 meses. Informacao
recolhida através do preenchimento de formulario. Definida eficacia como reducao de 2
50% das crises.

Resultados Incluidos 53 doentes, provenientes de cinco centros hospitalares, 53% sexo
feminino, com idade média no inicio do tratamento de 10 anos (2 meses-17 anos).

O diagnostico mais frequente foi SLG (n=27), seguido de SD (n=8) e TSC (n=6). Em 13
doentes, a utilizacao do farmaco foi off-label. Mediana de 8 FACE utilizados previamente.
49% estavam sob tratamento concomitante com clobazam.

Aos 3 e 12 meses, o tratamento mostrou-se eficaz em 43% e 40% dos doentes,
respetivamente, sobretudo no controlo de crises aténicas. A eficacia do tratamento nos
casos off-label foi sobreponivel. Verificou-se melhoria da atencao em 31% dos casos. A
duracao mediana do tratamento foi de 12 meses.

Reportados efeitos laterais em 34% dos doentes (sonoléncia, agitagcao comportamental,
elevacao das transaminases). O tratamento foi descontinuado em 25%, na maioria dos
casos por ineficacia, sendo que 2 doentes cumpriram menos de 1 més por agravamento
de crises e/ou alteracdo do sono e comportamento.

Conclusoées Nesta amostra, a eficacia e seguranga do tratamento com CBD em epilepsia
pediatrica estao em linha com o descrito na literatura. Salienta-se um perfil de eficacia
semelhante nos doentes tratados em off-label. Estes resultados reforcam a relevancia
deste farmaco no tratamento adjuvante em epilepsia pediatrica refrataria.

Palavras-chave : Epilepsia refrataria, Canabidiol
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CO04% - EXPERIENCIA DA UTILIZAGAO DO CENOBAMATO NA EPILEPSIA REFRATARIA
EM IDADE PEDIATRICA

Jodo Afonso Morgadinho'; Joao Carvalho? Teresa Barata Silvério? José Paulo Monteiro?

1- Servico Neurologia, Unidade de Saude Almada-Seixal, Almada; 2 - Centro de Desenvolvimento da Crianca Torrado da Silva, Servico
de Pediatria, Unidade Local de Salde Almada-Seixal, Almada

Introdug¢ao O cenobamato (CNB) é um farmaco anti-crise epilética (FACE) aprovado em
adultos com epilepsia refrataria (ER). Dados de vida real comprovam tolerabilidade e
reducao das crises. Em idade pediatrica, a evidéncia permanece limitada, embora o perfil
farmacoldgico sugira potencial terapéutico.

Objectivos Pretende-se descrever a experiéncia de um centro terciario na utilizacéo
off-label de CNB em ER em idade pediatrica.

Metodologia Estudo observacional retrospetivo de doentes até aos 18 anos com ER sob
CNB. Registaram-se variaveis clinicas, farmacoldgias, frequéncia de crises antes e apds
introducao e efeitos adversos. Avaliaram-se resposta (=250% de reducao de crises) e tolerabilidade.

Resultados Incluidos 11 doentes, com uma mediana de idade de 15 anos (minimo 8) a
introducao do CNB. Duracao mediana de 12 anos de epilepsia, e mediana de seis FACE
previamente testados; seis foram submetidos a cirurgia de epilepsia, dos quais metade
para VNS. Trés doentes realizaram dieta cetogénica sem melhoria. Todos apresentavam
epilepsia focal, sendo a etiologia estrutural em oito doentes, genética em dois e
inflamatdria num. A data de inicio do CNB, encontravam-se sob mediana de dois FACE
concomitantes, com mediana de 30 crises/més. A dose maxima mediana foi 100 mg/dia.
Trés meses apos introducdo, 9/11 com =50% de reducdo de crises; aos seis meses, 7/10; aos
12 meses, 5/7. Para além da reducao da frequéncia, foi reportada diminuicdo subjetiva da
duracao das crises. Verificaram-se efeitos adversos em quatro doentes, com sonoléncia
(n=3) e ataxia (n=1), com melhoria apds reducao de dose em trés doentes e suspensao
num doente, por agravamento das crises, neste Ultimo. Nao se registaram casos de
sindroma de DRESS.

Conclusoes A experiéncia desta série sugere que o CNB pode constituir uma opgao
terapéutica eficaz e, globalmente, bem tolerada, sem efeitos adversos incapacitantes na
populacao pediatrica, considerando uma titulagao cautelosa e uma monitorizagcao
estreita de reacdes adversas e de potenciais interacdes farmacoldgicas.

Palavras-chave : Epilepsia, Epilepsia Refrataria, Cenobamato
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COO05 - CRISES FUNCIONAIS NAO EPILETICAS - ANALISE DE UM CENTRO

Mariana Leitdao Marqgques'; Constanca Santos'?; Joana Amaral'; Joana Afonso Ribeiro’; Filipe
Palavra'? Conceicao Robalo'; Cristina Pereira'®

1 - Centro de Desenvolvimento da Crianca — Neuropediatria, Hospital Pedidtrico, ULS Coimbra; 2 - Faculdade de Medicina,
Universidade de Coimbra; 3 - Centro de Referéncia de Epilepsia Refrataria da ULS Coimbra e Rede Europeia EpiCare

Introducgao As crises funcionais nao epiléticas (CFNE) sdo episoddios paroxisticos que
podem mimetizar e/ou acompanhar crises epiléticas, constituindo um desafio
diagnostico. A monitorizacao video EEG € o exame complementar de diagndstico gold
standard, nem sempre disponivel em tempo util. Assim, reconhecer padrdes
semioldgicos sugestivos que permitam identificar CFNE, € fundamental para uma
correta orientacao clinica e um diagnostico atempado, permitindo evitar a sugestao de
refratariedade epilética, evitando a iatrogenia terapéutica, facilitando a abordagem
multidisciplinar adequada.

Objetivos Caracterizar uma série de 19 doentes com CFNE, observadas durante
monitoriza¢cao Video-EEG.

Metodologia Estudo observacional, descritivo, baseado na analise retrospetiva de 19
doentes com CFNE documentadas em video EEG. Foram analisadas variaveis
demograficas, duracdao dos episddios, caracteristicas do inicio e término da crise,
semiologia motora, ruidos e vocalizacdes, nivel de consciéncia, responsividade,
semiologia pos-ictal, continéncia esfincteriana, comorbilidades, entre outras.

Resultados A amostra foi constituida maioritariamente por adolescentes (idade entre 12
e 17 anos, média 15,2) do sexo feminino (14F:5M). As crises tiveram duracao variavel entre
<1 min e 42 minutos, média de 7 min. O inicio foi frequentemente gradual e com olhos
fechados durante o episddio. A consciéncia esteve preservada em grande parte dos
doentes, com manutenc¢ao de responsividade a estimulos. Verificaram-se movimentos
apendiculares assincronos, ondulatérios ou flutuantes, frequentemente com padrao
variavel e interrupcdes (“start and stop”). Em nenhum caso se observou mordedura da
lingua ou incontinéncia esfincteriana. O periodo pos-ictal foi habitualmente curto e a
recuperacao rapida e completa. 74% tinha diagndstico prévio de perturbacao de
ansiedade e 37% tinham diagndstico de epilepsia. Nestes, a crise funcional apresentou
sempre padrao semioldgico distinto do padrao ictal prévio.

Conclusoées Nesta curta série, as CFNE apresentaram perfil semiolégico homogéneo,
reforcando a importancia da observacao clinica estruturada para um diagndstico
correto, mesmo na auséncia/impossibilidade de apoio do video EEG.

Palavras-chave : crises funcionais, Video EEG, Epilepsia
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CO06 - EPILEPSIA DE AUSENCIAS DE INICIO PRECOCE: “QUANTO MAIS CEDO, PIOR”

Mafalda Matias'? Teresa Barata Silvério'; Jodao Carvalho'; Ana Filipa Lopes?® José Paulo
Monteiro!

1 - Centro de Desenvolvimento da Crianca Torrado da Silva, Servico Pediatria, Hospital Garcia de Orta, Unidade Local de Saude
Almada-Seixal; 2 - Servico de Pediatria, Centro Hospital Barreiro-Montijo, Unidade Local de Saude Arco Ribeirinho; 3 - Centro de
Desenvolvimento da Crianga Torrado da Silva, Servico Psicologia, Hospital Garcia de Orta, Unidade Local de Saude Almada-Seixal

Introducgao A Epilepsia de Auséncias de Inicio Precoce (EAIP) consiste numa forma rara
de epilepsia, caracterizada pelo aparecimento de crises de auséncias antes dos 4 anos de
idade. Apesar de nao ser considerada como uma entidade clinica distinta,
compreendendo apenas um subgrupo dentro das Epilepsias de Auséncias, apresenta
caracteristicas clinicas, diagndsticas e prognosticas especificas, que sao importantes de
reconhecer.

Metodologia Estudo retrospetivo, com recolha de dados a partir dos registos clinicos dos
doentes acompanhados em consulta de neuropediatria com o diagndstico de EAIP, nos
ultimos 20 anos. Este trabalho tem como objetivo a caracterizacao clinica e demografica
deste tipo de doentes.

Resultados De entre os 75 casos diagnosticados com Epilepsia de Auséncias,
verificou-se que 12 iniciaram as crises antes dos 4 anos de idade (16%), dos quais 50% sao
do sexo feminino. Clinicamente, a maioria dos casos manifestaram-se através de crises
de auséncias tipicas, mas em 1/3 dos casos verificaram-se caracteristicas semioldgicas
atipicas ou outro tipo de crises associadas (crises tonico-clonicas generalizadas, atonicas,
hipertonia generalizada, pestanejo, alteracbes comportamentais). Todos 0s casos
apresentaram alteracdes tipicas de ponta-onda a 3Hz no EEG. Em 4/12 casos foi realizado
estudo genético (gene SLC2AI e painel), que excluiu o défice de GLUTI. Todos os casos
iniciaram terapéutica com valproato de soédio ao diagndstico, contudo, pela resposta
parcial, em 1/3 dos casos foram necessarios ajustes com mais de 2 farmacos. A avaliacdo
neuropsicologica destes individuos identificou vulnerabilidades no perfil cognitivo e
comportamental em 58% dos casos.

Conclusoées Os resultados apresentados sao consentaneos com a literatura atual. As
EAIP apresentam uma clinica e progndstico mais variaveis, sendo este Uultimo
geralmente menos favoravel comparativamente as formas classicas. As comorbilidades
cognitivas, e impacto no rendimento escolar, sao significativas e constituem um dos
argumentos importantes para o seu diagndstico e tratamento atempados.
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COO07 - A CONSULTA ESPECIALIZADA DE NEUROFIBROMATOSE NO IPO DE LISBOA:
EXPERIENCIA DE UM CENTRO DE REFERENCIA

Joao Passos'; Andreia Santos'; Mafalda Ferreira'; Duarte Salgado'

1- Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa, Francisco Gentil

Introdugcao As doencas associadas a Neurofibromatose incluem rasopatias e outras
condi¢des genéticas com ou sem predisposicao tumoral, caracterizando-se por elevada
heterogeneidade clinica e envolvimento neurolégico frequente. O diagnodstico precoce,
muitas vezes em idade pediatrica, exige vigilancia continua, deteccao atempada de
complicagdes e abordagem multidisciplinar. As consultas especializadas desempenham
papel central na organizagao e uniformizacao do seguimento destes doentes.

Objectivos Descrever as caracteristicas da populacao seguida na consulta especializada
de Neurofibromatose do IPO de Lisboa.

Metodologia Estudo retrospectivo baseado na andlise da base de dados institucional,
com dados recolhidos até dezembro de 2025. Foram avaliadas varidveis demograficas e
clinicas, sendo realizada analise estatistica descritiva.

Resultados Foram acompanhados 974 doentes: 890 com Neurofibromatose tipo 1 (NFT),
43 com Schwannomatose relacionada com NF2, 20 com outros sindromes genéticos e 21
com multiplas lesdées sem etiologia identificada. Na NF1 registaram-se 45 oObitos (7
pediatricos) e 4 perdas de follow-up; 37 doentes eram estrangeiros e 62 de outras regides.
Do total, 381 eram do género masculino, 2 ndao binarios e os restantes do sexo feminino.
298 tinham <18 anos (idade média 11,2 anos; mediana 11,4), com idade média da
populacao viva de 30,5 anos (0-86). Estavam em seguimento 170 familias (428 individuos;
2-6 membros afetados). Na Schwannomatose/NF2 registaram-se 3 dbitos, 2 perdas de
follow-up, 3 <18 anos (idade média 15 anos) e idade média da populacao viva de 44,5 anos.
Nos sindromes genéticos relacionados (n=20), a idade média foi 33,5 anos (3,3-66,4), com
5 pediatricos e 1 6bito; nos casos sem etiologia identificada (n=21), a idade média foi 51
anos, sem obitos.

Conclusdées A consulta especializada de Neurofibromatose do IPO de Lisboa
acompanha uma populagdao numerosa e heterogénea, com diversidade diagnostica,
etaria e familiar, incluindo doentes pediatricos e adultos. Os dados destacam a
complexidade clinica da populacao seguida e a relevancia do registo sistematico para
mMonitorizagao e planeamento do acompanhamento.

Palavras-chave : Neurofibromatose; Rasopatia
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CO08 - QUALIDADE DE VIDA E REDUCAO TERAPEUTICA APOS ESTIMULAGAO CEREBRAL
PROFUNDA NA DISTONIA PEDIATRICA

Antonio Pinheiro Pinto'; Joao Fernandes Silva', Tiago Ribeiro Da Costa'; Vasco Sa Pinto';
Eduardo Procaci Cunha'; Carla Silva'; Marcia Tizziani'; Alexandre Mendes'; Joana Damasio’;
Alfredo Calheiros'

1- Unidade Local de Saude do Santo Anténio

Introducdao A distonia € uma das perturbag¢des neuroldégicas do movimento mais
frequentes na Pediatria, com impacto significativo na qualidade de vida (QoL). Quando o
tratamento conservador falha, os doentes podem beneficiar da estimulacao cerebral
profunda (DBS).

Objetivos Realizou-se uma analise retrospetiva dos doentes pediatricos submetidos a
DBS desde 2009 até 2025, atentando ao impacto na QoL e na reducao da medicacao.

Metodologia Considerou-se como “tempo até a cirurgia” (TTS) o periodo entre
diagndstico e DBS, estabelecendo-se como ponto de corte 0s 10 anos apos o diagnaodstico.
Para avaliar o impacto na Qol, foi utilizada a Burke-Fahn-Marsden Dystonia Rating
Scale (BFMDRS) — Escala de Incapacidade. Definiu-se como “melhoria ligeira” uma redugdo até 20% do
valor pré-operatorio e como “melhoria significativa” uma redugdo superior a 50%.

Resultados Foram avaliados oito doentes: sete com alvo no globus pallidus interno (GPi)
€ um no nucleo subtalamico (STN). O tempo médio de seguimento foi de 74 meses, com
uma sobrevivéncia global de 17 anos e 10 meses. Mediana do TTS foi 5 anos, havendo
cinco doentes com TITS inferior a 10 anos. Relativamente a Qol, dois doentes
apresentaram “melhoria significativa”, quatro “melhoria ligeira” e um faleceu dois meses
apos o procedimento, por complicacdes respiratorias. Quatro doentes reduziram a
medicacao e trés mantiveram-na estavel. Nao se observou associacao estatisticamente
significativa entre um maior TTS e auséncia de beneficio da DBS. De igual modo, um
maior TTS nao impediu reducao da medicacao. Ambos os parametros foram avaliados
através do teste U de Mann-Whitney (p > 0,05).

Conclusoées DBS € uma opc¢ao segura e eficaz no tratamento da distonia pediatrica,
promovendo melhoria da incapacidade e reduc¢cao da medicagao, mesmo varios anos
apdés o diagnostico. DBS pode proporcionar beneficios clinicos relevantes,
independentemente do momento da intervencao cirdrgica. No futuro, sera interessante
explorar o potencial da DBS no STN nesta populagao.

Palavras-chave : Estimulacdo Cerebral Profunda, Distonia, Neurocirurgia
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CO09 - DEXMEDETOMIDINA INTRANASAL VERSUS HIDRATO DE CLORAL: COMPARACAO
NA SEDACAO PARA REALIZACAO DE ELETROENCEFALOGRAMA

Joana Bastos'; Elda Costa'; Isabel Almeida'; Catarina Salgueiro’; Sandra Almeida’; Joana
Martins'; Cristina Esteves'; Marta Bentes'; Rita Marques'; Filipa Nunes!

1- ULS Almada Seixal, Hospital Garcia de Orta

Introducao A dexmedetomidina (DEX) € um sedativo agonista a2 com perfil de
seguranca favoravel e impacto minimo na via aérea. A DEX € cada vez mais utilizada em
idade pediatrica na sedacao para realizacao de procedimentos nao dolorosos, apesar de
carecer de aprovacao formal para utilizacao nesta faixa etaria.

Objectivos Comparar a eficacia e seguranca da sedagdo com DEX intranasal versus com
hidrato de cloral (HC) oral ou retal para realizacao de eletroencefalograma (EEQ).

Metodologia Estudo de coorte prospetivo ndo aleatorizado realizado entre abril e
dezembro de 2025. Incluiram-se criangas com mais de 6 meses com nhecessidade de
sedacao para realizacao de EEG. Considerou-se sedacao eficaz quando o exame foi
concluido sem necessidade de farmacos adicionais. Registou-se, ainda, a ocorréncia de
efeitos adversos.

Resultados Incluiram-se 63 sedacdes, 32 com DEX (50,8%) e 31 com HC (49,2%),
correspondentes a 63 criancgas (idade média 7,4 £ DP 3,7 anos). A maioria das criangas era
do sexo masculino (65,1%) e apresentava antecedentes de perturbacao do
neurodesenvolvimento (93,7%). Utilizou-se a dose inicial de 2,5 mcg/kg de DEX e a dose
média inicial de HC de 47,5 mg/kg (+ DP 15,6). A sedacao foi eficaz em 96,9% dos casos
com DEX e em 87,1% dos casos com HC (p=0,151). Verificaram-se efeitos adversos em
34,4% dos casos de sedacao com DEX e em 38,7% dos casos com HC (p=0,721). O efeito
adverso mais frequente foi a manutencao do sono 1 hora além do término do
procedimento (n=19; 30,2%), particularmente com o HC (n=10; 32,3%). Verificou-se um
caso de bradicardia na sedacao com DEX (3,1%). Nao se verificou necessidade de
intervencao clinica para correcao de efeitos adversos em nenhum dos casos.

Conclusoes Na presente amostra, a sedacao com DEX intranasal demonstrou eficacia e

perfil de seguranca semelhantes ao HC na realizacao de EEG, constituindo uma
alternativa valida em idade pediatrica.

Palavras-chave : Sedacdo, Dexmedetomidina, Hidrato de Cloral, Eletroencefalograma
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COI0 - PERFIL CLINICO-DEMOGRAFICO DA MOGAD PEDIATRICA: ESTUDO MULTICENTRICO
EM PORTUGAL CONTINENTAL

Danna Krupka'? Cristiana Silva'® Isabel Monteiro'4 Teresa Painho® Vitdéria Cadete>;
Claudia Marques Matos®, Rita Lopes Silva®, Sara Rebelo Costa® Joana Martins®, Sonia
Figueiroa® Jacinta Fonseca’; Claudia Melo’; Mafalda Sampaio’; Rafael Inacio®; Tiago
Proenca Dos Santos® Sofia Quintas® Angela Pereira®, Mafalda Matias’®; Teresa Barata
Silvério®;, Joao Nuno Carvalho'®; Rui Pedro Pais"; Mariana Leitdo Marques'; Constanca
Soares Dos Santos'; Joana Amaral’;, Joana Afonso Ribeiro!; Cristiana Pereira’; Filipe
Palavra'?®

1 - Centro de Desenvolvimento da Crianga — Neuropediatria, Hospital Pediatrico, Unidade Local de Saude de Coimbra, Coimbra,
Portugal; 2 - Servigo de Neurologia, Hospital Egas Moniz, Unidade Local de Salude de Lisboa Ocidental, Lisboa, Portugal; 3 - Servigo de
Neurologia, Hospital de Santo André, Unidade Local de Saude da Regido de Leiria, Leiria, Portugal; 4 - Servigo de Neurologia, Hospitais
da Universidade de Coimbra, Unidade Local de Saude de Coimbra, Coimbra, Portugal; 5 - Unidade de Neurologia Pediatrica, Hospital
de D. Estefania, Unidade Local de Saude de S. José, Lisboa, Portugal; 6 - Servigo de Neuropediatria, Centro Materno-Infantil do Norte,
Unidade Local de Saude de Santo Anténio, Porto, Portugal; 7 - Unidade de Neuropediatria, Unidade Local de Saude de S. Joao, Porto,
Portugal; 8 - Unidade de Neuropediatria, Unidade Local de Saude de Santa Maria, Lisboa, Portugal; 9 - Servigco de Pediatria, Unidade
Local de Saude de Braga, Braga, Portugal; 10 - Centro de Desenvolvimento da Crianga Torrado da Silva, Hospital Garcia de Orta,
Unidade Local de Saude de Almada-Seixal, Almada, Portugal; 11 - Servigo de Imagem Médica, Unidade de Neurorradiologia, Unidade
Local de Saude de Coimbra, Coimbra, Portugal; 12 - Laboratdério de Farmacologia e Terapéutica Experimental, Instituto de
Investigagao Clinica e Biomédica de Coimbra (iCBR), Faculdade de Medicina, Universidade de Coimbra; 13 - Centro Clinico Académico
de Coimbra, Coimbra, Portugal

Introducao A doenca associada ao anticorpo dirigido contra a proteina oligodendrocitica
da mielina (MOGAD) é uma doenca desmielinizante e de natureza autoimune, que pode
surgir em idade pediatrica. Apesar da heterogeneidade fenotipica, associa-se
tendencialmente a prognodsticos favoraveis.

Objectivos Caracterizar demografica e clinicamente a populacdao de doentes com
MOGAD pediatrica identificada no territério continental, estudando possiveis fatores de
risco para doenca recidivante e prognostico menos favoravel.

Metodologia Estudo multicéntrico e retrospetivo, com recolha de dados a partir dos
registos clinicos de doentes com idade inferior a 18 anos e diagnostico de MOGAD
estabelecido entre janeiro de 2011 e outubro de 2025.

Resultados Foram incluidos 77 doentes, dos quais 49.3% eram do sexo masculino, com
idade média de 7.8 anos. Tiveram intercorréncia infeciosa prévia 45.5% dos doentes. O
fenotipo clinico mais frequente foi o de ADEM (61%), seguindo-se a nevrite optica
unilateral (16.8%), sendo o fendtipo clinico dependente do grupo etario (p=0.005). A
mediana de EDSS inicial foi de 4.0 (0-9). A maioria dos doentes (97.4%) apresentou
seropositividade para o anticorpo anti-MOG. A sero-reversdo ocorreu em 49.2% (32/65)
dos doentes, com tempo médio de 13.06 meses (DP +/- 15.34). Foram tratados com
corticoterapia endovenosa na fase aguda 97.4% dos doentes e apenas 11.7% (9/77) foram
submetidos a plasmaferese, estes com EDSS mais alto (p=0.003). Verificou-se
recuperacao completa em 81.6%, obtendo-se uma mediana de EDSS atual de O (0-3.5).
Em 26% observou-se um curso recidivante da doenca. A analise univariada mostrou uma
relacao estatisticamente significativa entre a EDSS inicial e no follow-up (p=0.009) e
entre a recorréncia de doenca e o tempo de seguimento (p=0.001).

Conclusées Os dados nacionais permitem confirmar as caracteristicas demograficas e
fenotipicas ja conhecidas da doenga. A abordagem terapéutica parece ser transversal a
todo o territdrio nacional e dependente da gravidade da apresentacao.

Palavras-chave : MOGAD
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COTI - ENCEFALOPATIA EPILEPTICA E DO DESENVOLVIMENTO DE ETIOLOGIA GENETICA
- CARACTERIZACAO DE UMA SERIE DE DOENTES

Mariana Costa'; Juliana Da Silva Cardoso’; Joel Freitas? Cristina Garrido', Sonia Figueiroa';
Rui Chorao? Inés Carrilho'; Manuela Santos'’; Joana Martins'; Teresa Temudo'

1- Servigo de Neuropediatria, Centro Materno Infantil do Norte, ULS Santo Anténio; 2 - Servigo de Neurofisiologia, ULS Santo Anténio

Introducao As encefalopatias epiléticas e do desenvolvimento (EED) caracterizam-se por
crises epiléticas e atividade epileptiforme frequente associada a atraso de
desenvolvimento ou regressao psicomotora, causado nao so pela atividade epiléptica
como também pela etiologia subjacente. Varios genes foram identificados como causa
de EED.

Metodologia Estudo retrospectivo, com colheita de dados dos processos clinicos
electronicos, que incluiu doentes com EED de etiologia genética com acompanhamento
atual ou prévio na consulta de Neuropediatria da Unidade Local de Saude de Santo
Antonio, de 2015 a 2024.

Resultados Foram identificados 113 doentes, na sua maioria do sexo feminino (54,9%).
Em 20,4% (21/103) foi apurada histéria familiar de epilepsia. Relativamente ao estudo
genético, 23/113 dos doentes apresentam alteracdes genéticas associadas a canalopatias,
20/113 a via de regulacdo epigenética e 18/113 a via mTOR/sinalizacdo celular. A idade de
inicio da epilepsia teve relacao estatisticamente significativa com a alteracao genética
subjacente. A maioria dos doentes (73/93) apresentava alteracdo no primeiro EEG
realizado: 66 com atividade epileptiforme e 29 com alteracao no ritmo de fundo.
Registou-se uma diferenca estatisticamente significativa de primeiros EEG sem
alteracdes no grupo de doentes com EED associada ao gene SCNIA. A data do ultimo
EEG, a alteracdo do ritmo de fundo estava presente em 77 doentes (77/106) e atividade
epileptiforme em 86/106. Relativamente & morbimortalidade, 84/112 apresenta epilepsia
refractéria e 23/108 tiveram pelo menos um estado de mal epiléptico. 52/104 dos doentes
perderam/ndo adquiriram marcha auténoma e 17/111 tém necessidade de suporte
ventilatério nao invasivo. Foram registados 5 obitos.

Conclusées A caracterizacao clinica e a identificacdo da etiologia subjacente destes
doentes reveste-se de extrema importancia. As particularidades clinicas e
eletroencefalograficas associadas a cada gene permitem a antecipag¢ao do diagndstico
genético e a valorizacao das variantes encontradas. No futuro, a terapia dirigida precoce
podera reduzir a elevada morbimortalidade associada a esta patologia.

Palavras-chave : Encefalopatia Epiléptica e do Desenvolvimento
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COT2 - ANALISE DO TRATAMENTO MODIFICADOR DE DOENGA EM CRIANCAS E ADOLESCENTES
COM ESCLEROSE MULTIPLA NUM SERVICO QUATERNARIO

Barbara Ariolli Bertaglia', _Georgia De Azevedo Portilho Ramos'; Leticia Arrais Rocha’,
Yasmin Mendes Silva'; Lais Russo Carneiro Peruzzi';: Ana Elisa Ribeiro De Faria Almeida’;
Marcilia Lima Martyn'; Paulo Breinis'; Rafael Guerra Cintra’

1- Irmandade Santa Casa de Misericérdia de Sao Paulo (ISCMSP)

Introdugao O diagndstico da Esclerose Mdultipla de Inicio Pediatrico (POMS) é complexo,
exigindo identificacao de biomarcadores como bandas oligoclonais (BOC) e
diferenciacao de outras sindromes desmielinizantes, como a MOCAD, com o anti-MOG.
Evidéncias recentes demonstram que o Tratamento Precoce de Alta Eficacia (HEET)
reduz significativamente a incapacidade a longo prazo. Entretanto, a sua pratica clinica
no Brasil é limitada pelo protocolo nacional restritivo, alto custo e pouca disponibilidade
de exames essenciais na rede publica, justificando a analise de dados da vida real em
centros de referéncia.

Objectivos Descrever uso de tratamentos modificadores de doenca (TMD) e a evolucdo
de doentes com POMS.

Metodologia Estudo observacional retrospectivo de 2017 a 2025 com andlise de
processos clinicos de doentes com POMS diagnosticados antes dos 18 anos.
Recolheram-se dados demograficos, BOC e anti-MOG, terapéutica e evolucao.

Resultados Dos 16 participantes (10 do sexo masculino, 6 do sexo feminino), de 14-19 anos
e inicio médio dos sintomas aos 11,8, apenas 2 realizaram anti-MOG, negativos. BOC
positivo em 6/16. 100% de falha nos 3 doentes que iniciaram com glatirdmero.
Fingolimode, 7/11 permaneceram sem recaidas por =1 ano. 100% de eficacia com
rituximabe apds falha terapéutica prévia (5 doentes). Natalizumabe iniciado em 3
doentes unicamente por atingirem 18 anos. Perda de seguimento em 6/16 (37,5%). A
maioria dos que continuaram tiveram reducao de surtos e estabilidade radioldgica.

Conclusodes Esta coorte evidencia a necessidade de escalonamento rapido para terapias
de alta eficacia. Observa-se desempenho insatisfatério das terapias de plataforma
(glatiramero) e resposta limitada ao Fingolimode em contraste com excelente resposta
ao Rituximabe em pacientes refratarios. Identificam-se desafios estruturais na rede
publica, nomeadamente lacuna diagndstica para exclusao de diagndsticos diferenciais e
dificuldade de retencao em seguimento longitudinal. Assim, o sucesso do manejo da
POMS no nosso contexto depende nao apenas da escolha terapéutica adequada, mas
também da superacao de barreiras diagndsticas e assistenciais.

Palavras-chave : esclerose multipla; POMS; pediatria; bandas oligoclonais; tratamento modificador de doenca; rituximabe;
glatiramero; fingolimode
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CO13 - PERTURBAQC}ES DO NEURODESENVOLVIMENTO NUMA COORTE PEDIATRICA
COM DOENQA DE CELULAS FALCIFORMES

Cristiana Costa'; Swasilanne Bandeira'; Francys Lopez Llanos? Claudia Marques Matos?,
Paula Kjollerstrom#; Rita Lopes Silva*

1- Area de Pediatria, Hospital de Dona Estefania, ULS S&0 José; 2 - Servico de Hematologia, Instituto Portugués de Oncologia Francisco
Gentil Martins; 3 - Unidade de Neuropediatria, Hospital de Dona Estefania, ULS Sao José; 4 - Unidade de Hematologia Pediatrica,
Hospital Dona Estefania, ULS Sdo José

Introdugao A doenca de células falciformes (DCF) constitui um problema de saude
emergente, associado a elevada morbilidade neuroldgica. Estima-se que 20% a 37% das
criancas desenvolvam enfartes cerebrais silenciosos até aos 14 anos e que a prevaléncia
de AVC, na auséncia de medidas preventivas, varie entre 5-10%. Nesta populagao sao
frequentes perturbacdes do neurodesenvolvimento (PND), como perturbacdes da
linguagem, dificuldades de aprendizagem e perturbacao do espetro do autismo.

Objectivos Este estudo teve como objetivos caracterizar as PND em doentes com DCF,
analisar a sua relagao com a presenca e gravidade da vasculopatia cerebral e salientar a
importancia das estratégias de prevencao.

Metodologia Realizou-se um estudo retrospetivo com andlise de dados demograficos e
clinicos de doentes entre os 2 e 0s 19 anos, seguidos entre 2023-2025 em consulta de
Hemoglobinopatias (incluindo Neuropediatria) de um hospital pediatrico de nivel lll.

Resultados Foram incluidos 180 doentes, dos quais 40% apresentavam pelo menos uma
PND. A mediana de idades foi semelhante entre os grupos, verificando-se no grupo com
PND uma predominancia do sexo masculino (p<0,001). Estes doentes apresentaram
maior frequéncia de regime transfusional regular, maior niumero de AVC prévios e maior
proporcao de alteragdes na RMN-CE (p<0,001). Verificou-se ainda maior ocorréncia de
crises dolorosas e cefaleias.

As PND mais frequentes foram a perturbacao do desenvolvimento da linguagem e a
perturbacao especifica da aprendizagem. Dificuldades de aprendizagem estavam
presentes em 73,6%, sendo que mais de metade beneficiava de medidas educativas
especiais, embora apenas 22,2% tivessem realizado avaliacao psicologica formal.

Conclusoes Conclui-se que existe uma elevada prevaléncia de PND em doentes com
DCF, particularmente associada a vasculopatia cerebral grave e historia prévia de AVC.
Estes resultados reforcam o papel do neurologista, a importancia da prevencao primaria
e secundaria de AVC, bem como da avaliacao regular do desenvolvimento e da
implementacao sistematica de avaliacao psicoldgica para uma intervencao precoce e
adequada.

Palavras-chave : Perturbag¢des do neurodesenvolvimento; Doenca de células falciformes; Prevencgao
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COl14 - A FORMACAO EM NEUROPEDIATRIA NO INTERNATO DE NEUROLOGIA: PERCECAO
E EXPERIENCIA DOS INTERNOS EM PORTUGAL

Mafalda Delgado Soares'; Diana Valente? Catarina Fernandes®, Miguel Serédio% Ana
Lucia Oliveira®, Andressa Pereira® José Miguel Alves?, Alexandre Roldao Alferes?; Catarina
Serrao’; Inés Pinto® Joana Barbosa?® Joana Cancela® Luis Costa'®; Maria Roque’; Miguel
Carvalho?; Rita Cagigal™; Rita Rato®; Sofia Marinho Pinto? Teresa Santana'?; Filipe Palavra®;
Modnica Vasconcellos';, Rita Lopes Silva®

1 - Servigo de Neurologia, Hospital de Sdo José, Unidade Local de Saude de Sao José, Lisboa, Portugal; 2 - Servigo de Neurologia,
Unidade Local de Saude do Algarve, Faro, Portugal; 3 - Servigo de Neurologia, Unidade Local de Saude de Coimbra, Coimbra, Portugal;
4 - Unidade Cerebrovascular, Hospital de Sdo José, Unidade Local de Sadde de S&do José, Lisboa, Portugal; 5 - Servigo de Neurologia,
Unidade Local de Saude do Estudrio do Tejo, Vila Franca de Xira, Portugal; 6 - Servigo de Neurologia, Unidade Local de Saude de Sao
Joao, Porto, Portugal; 7 - Servigo de Neurologia, Unidade Local de Saude de Santa Maria, Lisboa, Portugal; 8 - Servico de Neurologia,
Hospital Egas Moniz, Unidade Local de Saldde de Lisboa Ocidental, Lisboa, Portugal; 9 - Servico de Neurologia, Unidade Local de
Saude da Arrabida, Setubal, Portugal; 10 - Servico de Neurologia, Unidade Local de Saude do Alto Minho, Viana do Castelo, Portugal;
11 - Servico de Neurologia, Unidade Local de Saude de Gaia e Espinho, Vila Nova de Gaia, Portugal; 12 - Servigo de Neurologia, Unidade
Local de Saude de Almada-Seixal, Almada, Portugal; 13 - Centro de Desenvolvimento da Crianga — Neuropediatria, Hospital Pediatrico,
Unidade Local de Saude de Coimbra, Coimbra, Portugal; 14 - Servigo de Pediatria, Unidade de Neuropediatria, Hospital Dr. Nélio
Mendonga, Servico de Saude da Regido Autdnoma da Madeira (SESARAM), Funchal, Portugal; 15 - Unidade de Neurologia Pediatrica,
Hospital Dona Estefania, Unidade Local de Saude de Sdo José, Lisboa, Portugal

Introducao A formacao em Neurologia Pediatrica é obrigatdria no internato de
Neurologia, mas permanecem escassos os dados nacionais sobre a sua qualidade.
Identificando essa lacuna, a Comissao de Internos e Recém-Especialistas de Neurologia
(CIREN), em colaboragcao com a Sociedade Portuguesa de Neuropediatria, promoveu o
presente estudo.

Objectivos Avaliar a percecdo dos internos de Neurologia relativamente a sua confianca
na abordagem de doentes pediatricos com patologia neuroldgica, ao conhecimento
adquirido e a qualidade da formacao em diferentes contextos institucionais.

Metodologia Questionario online de 33 itens, anénimo, dirigido a internos de Neurologia
portugueses. Foi divulgado pelos canais oficiais da CIREN, estando disponivel entre
dezembro de 2024 e junho de 2025. Procedeu-se a analise descritiva das respostas,
comparando-se grupos com o teste do qui-quadrado.

Resultados Obtiveram-se 56 respostas, sendo a idade média dos participantes de 29,6
(¥2,6) anos, maioritariamente mulheres (54,5%, n=30), em fase avancada do internato (23.°
ano; 85,5%). Verificou-se boa distribuicao geografica, exceto nas regides insulares. Em
411% dos casos nao existia unidade de Neuropediatria no hospital de formacao. Todos
realizaram o estagio num hospital central, com média de 5,3 (¥2,4) neuropediatras por
instituicao. As principais expectativas dos internos eram aprender patologias,
terapéuticas e exame neuroldgico em idade pediatrica. A aquisicao destas competéncias
foi bem-sucedida na consulta externa e internamento, mas menos eficaz no servico de
urgéncia. Apos o estagio, apenas 14,3% se sentiram preparados para interpretar exames
laboratoriais especificos e 21,4% para lidar com doencas neurometabdlicas. Concordaram
com a obrigatoriedade (85,7%) e duracao (75%) do estagio; 17,8% mostraram interesse na
subespecializacao. A existéncia de urgéncia com observacao de doentes associou-se a
maior aquisicao de competéncias (p<0,001).

Conclusées Os resultados apontam para a pertinéncia do estagio e necessidade de
reforcar e uniformizar a formagdo em Neuropediatria no internato, sobretudo face a
heterogeneidade da experiéncia em urgéncia.
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COI5 - TROMBECTOMIA EM IDADE PEDIATRICA: CASUISTICA DO SERVICO DE NEUROPEDIATRIA
DE UM CENTRO TERCIARIO

Maria Gomes'; Joana Pereira®®, Gabriela Sousa®* Rafael Inacio**, Rita Martins*?, Joana
Coelho?? Manuel A. Correia'?, Tiago Santos??; Sofia Quintas?®

1 - Departamento de Imagiologia Neurolégica; 2 - Hospital de Santa Maria; 3 - Departamento de Pediatria

Introducao O acidente vascular cerebral (AVC) em idade pediatrica € raro, com menor
incidéncia e etiologias distintas da populacao adulta. A evidéncia sobre o outcome de
doentes pediatricos com oclusao de grande vaso submetidos a trombectomia é limitada,
condicionando a definicao de recomendacdes estandardizadas.

Objectivos Caracterizar a casuistica de doentes pediatricos submetidos a trombectomia
em contexto de AVC, acompanhados pelo departamento de Neuropediatria durante um
periodo de dois anos.

Metodologia Estudo retrospetivo descritivo incluindo doentes com idade inferior a 18
anos submetidos a trombectomia entre 01/01/2024 e 08/01/2026. Analisaram-se idade,
antecedentes pessoais, tempo de evolucao, quadro neuroldégico inicial, neuroimagem,
localizacao da oclusao, grau de repermeabilizacdo, complicacdes, evolucao em
internamento e estudo etioldgico.

Resultados Foram incluidos 6 doentes do sexo feminino, com mediana de idade 13,5
anos [10-16], 5 casos de AVC arterial isquémico e 1 de trombose venosa. Nos casos
arteriais, o PedNIHSS inicial variou entre 5-11, com tempos de evoluc¢ao de sintomas entre
2h e >24h. Metade realizou inicialmente TC/ANGIO-TC, com ASPECTS mediano de 9
[8-10]. A oclusao envolveu predominantemente a circulagcao anterior. Nenhum doente
realizou trombdlise (tempo de evolucdo/anticoagulacdo). Obteve-se repermeabilizacdo
com sucesso (IMTICI 2c-3) na maioria dos casos, registando-se um mTIC|I O. Duas
transformacdes hemorragicas assintomaticas. Apds o procedimento, observou-se
melhoria neurolégica na maioria dos doentes. Durante o internamento, 3 apresentaram
evolucao favoravel; 2 desenvolveram novas lesdes isquémicas, um com necessidade de
reintervencao. Ao follow-up (mediana 9,5 meses [0-18]), a maioria evidenciava melhoria
clinica e funcional; 2 casos tiveram evolucdo desfavoravel (novos AVC/progressdo da
patologia de base). Etiologias predominantemente embdlicas ou indeterminadas.

Conclusoes A trombectomia em idade pediatrica demonstrou um perfil de seguranca
favoravel, associando-se a melhoria dos outcomes clinicos e funcionais, com baixa taxa
de complicacdes. Estes dados reforcam a importancia da detecdao e intervencao
precoces em centros de referéncia, sendo necessarios estudos adicionais para otimizar a
abordagem terapéutica nesta populacao.

Palavras-chave : Trombectomia, Neuropediatria, Doentes pediatricos, Neuroimagem, AVC Isquémico, Neurointerven¢ao, mTIClI,
Trombose Venosa
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CO16 - AVC PERINATAL: A EXPERIENCIA DO HOSPITAL GARCIA DE ORTA 2010-2025

Joana Sousa Martins', _Barbara Querido Oliveira?, Maria Viegas?®, Bruno Sanches?®;, José
Paulo Monteiro®; Anselmo Costa*

1- Hospital Garcia de Orta - ULS Almada Seixal; 2 - Servico de Pediatria, Hospital de Nossa Senhora do Rosario - ULS Arco Ribeirinho; 3
- Servico de Pediatria, Hospital Garcia de Orta - ULS Almada Seixal

Introdug¢ao O AVC perinatal constitui um grupo heterogéneo de doencas
cerebrovasculares que ocorre entre as 20 semanas de gestagao e os 28 dias de vida.
Pretendeu-se transmitir os potenciais fatores de risco, apresentacao e evolucao clinica
num hospital de apoio perinatal diferenciado.

Metodologia Andlise retrospetiva dos processos clinicos de recém-nascidos (RN) de
termo e pré-termo tardios admitidos na UCIN, com o diagnéstico de AVC perinatal, de
1/01/2010 a 31/12/2025.

Resultados Identificaram-se 28 casos de AVC perinatal: isquémico em 16, hemorragico
em 11 e 1 trombose venosa cerebral. A idade gestacional mediana foi 40 semanas,
mediana de peso ao nascer foi 3235g e 15 eram do sexo masculino. Ildentificaram-se
potenciais fatores de risco em 26 casos. A idade mediana ao diagndstico foi 27 horas. A
apresentacao clinica foi na sua maioria convulsdes focais, embora o envolvimento
sistémico tenha sido mais grave no subgrupo de AVC hemorragico.Dos 23 casos em que
foi realizada ecografia transfontanelar (EcoTF), 5 nao apresentavam alteracdes. A
ressonancia magnética (RM) cranio-encefalica confirmou o diagndstico em todos os
doentes. Sete RN necessitaram de suporte respiratdrio e/ou hemodindmico (maioria AVC
hemorragico). Prescreveu-se terapéutica antiepilética em 23 casos (fenobarbital como
primeira linha), suspensa na maioria dos casos antes do 2° més. Ocorreu um obito (AVC
hemorragico). Dos 14 doentes com seguimento em consulta de Neuropediatria e
Neonatologia, com tempo de seguimento superior a dois anos, identificaram-se
sequelas (motoras, cognitivas, epilepsia) em 5 casos.

Conclusoes Este estudo reforca a apresentacgao clinica da semiologia inespecifica de
convulsodes focais como elemento central no diagndstico dos AVC perinatais. Embora a
EcoTF seja um exame util, a auséncia de alteracdes nao deve excluir o diagnostico. A RM
mantém-se o “gold standard” no diagndstico. O seguimento longitudinal € fundamental
para avaliar as sequelas futuras, algumas s6 objetivadas a longo prazo.

Palavras-chave : AVC perinatal
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CO17 - RASTREIO NEONATAL DA ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL-5Q: EXPERIENCIA
DE 3 ANOS

Teresa Painho'; Joana Coelho? Teresa Moreno?® Joana Ribeiro* Joana Amaral* Cristina
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Vieira®

1- Hospital Dona Estefania, Unidade de Neurologia Pediatrica, ULS S José, Lisboa, Portugal; 2 - Unidade de Neuropediatria, Unidade
Local de Saude de Santa Maria, Lisboa, Portugal; 3 - Hospital Lusiadas, Lisboa, Portugal; 4 - Centro de Desenvolvimento da Crianca —
Neuropediatria, Hospital Pediatrico, Unidade Local de Saude de Coimbra, Coimbra, Portugal; 5 - Servico de Neuropediatria, Centro
Materno-Infantil do Norte, Unidade Local de Saude de Santo Antdnio, Porto, Portugal; 6 - Centro de Genética Médica Jacinto
Magalhaes, Centro Hospitalar Universitario de Santo Anténio, Porto, Portugal; 7 - Unidade de Rastreio Neonatal, Instituto Nacional de
Saude Doutor Ricardo Jorge, Porto, Portugal; 8 - Unidade de Neurologia Pediatrica, Hospital de D. Estefania, Unidade Local de Saude
de S. José, Lisboa, Portugal

Introdugcdao S3o considerados critérios de inclusao de determinada patologia nos
programas de diagnostico precoce (DP) a existéncia de um teste de triagem de facil
reproducao, barato, um teste diagnostico preciso e a disponibilidade de um tratamento
eficaz. A eficacia e aprovacao sequenciais de farmacos modificadores de doenca
(nusinersen, onasemnogene abeparvovec, risdiplam) tornaram a Atrofia Muscular
Espinhal-5g (AME) uma patologia passivel de integrar estes programas. O programa
piloto portugués foi iniciado a 27/10/22.

Objetivos Analisar dados demograficos e clinicos dos doentes diagnosticados com AME
no DP.

Metodologia Estudo retrospetivo descritivo multicéntrico.

Resultados Identificados 21 recém-nascidos, 10 sexo feminino, 11 sexo masculino. A idade
meédia de contacto do Neuropediatra foi de 9,9 dias (minimo 6 dias, maximo 16 dias) e a
idade de confirmacao diagndstica foi de 12,8 dias (minimo 8 dias, maximo 22 dias). O
estudo genético por MLPA confirmou todos os casos. A quantificacao do numero de
copias SMN2 revelou 1doente com 1copia, 7 com 2 copias, 8 com 3 copias, 3 com 4 copias
e 2 com 5 copias. Apenas foi identificado 1 doente, nascido apds inicio do programa
piloto, cujo diagndstico nao foi identificado pelo DP (ndao apresentava delecao em
homozigotia do gene SMNI). Quatro doentes encontravam-se sintomaticos a data da
primeira observacao. Todos os doentes com 2 ou 3 copias iniciaram tratamento. O
primeiro tratamento, iniciado entre D20 e D65 de vida, foi onasemnogene abeparvovec
em 10 casos, nusinersen em 4 e risdiplam num caso. Atualmente, com um tempo de
seguimento médio de 1ano e 5 meses, 3 doentes encontram-se sintomaticos.

Conclusoées A inclusao da AME no DP foi essencial na mudancga de paradigma desta
doenca, sendo agora possivel o inicio de tratamento em doentes pré-sintomaticos. O
teste tem revelado uma elevada sensibilidade e especificidade. Apesar dos resultados
satisfatorios, € ainda imperioso a otimizagao do inicio da terapeutica.

Palavras-chave : Atrofia Muscular Espinhal, Diagnéstico Precoce
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COI18 - UTILIZACAO DE RITUXIMAB EM DOENCAS NEUROINFLAMATORIAS PEDIATRICAS:
SERIE DE CASOS DE UM CENTRO TERCIARIO PORTUGUES

Catarina Guerreiro Ferreira'? Rita Valsassina®, Claudia Marques Matos?; Rita Lopes Silva?
Teresa Painho?

1- Pediatria, Hospital de Faro- ULS Algarve, Faro, Portugal,; 2 - Unidade de Neurologia Pediatrica, Departamento de Pediatria, Hospital
Dona Estefania- ULS Sao José, Lisboa, Portugal.; 3 - Unidade de Infeciologia Pediatrica, Departamento de Pediatria, Hospital Dona
Estefania- ULS S&o José, Lisboa, Portugal.

Introducgao O Rituximab (RTX) € utilizado de forma off-label em doengas neuroimunes
em idade pediatrica, sobretudo em situacdes refratarias a primeira linha
imunomoduladora. Nesse sentido, foi realizado um estudo retrospetivo unicéntrico, que
avaliou a utilizagdgo de RTX em 24 criancas (mediana de 13 anos) com doencgas
neuroimunes num hospital pediatrico terciario portugués entre 2018 e 2025.

Objectivos O principal objetivo do estudo foi descrever os principais grupos de doencas
tratados com RTX, bem como avaliar a sua seguranca e utilidade em doencas
autoimunes e inflamatadrias do sistema nervoso central em idade pediatrica.

Metodologia Recolhemos dados dos doentes tratados por doencas neuroimunes antes
dos 18 anos de idade no periodo supracitado, através de consulta retrospetiva dos
registos clinicos eletronicos e analise estatistica através de Microsoft Excel. Na analise,
utilizamos escalas especificas para cada grupo de doengas, comparando-as antes € apos
o tratamento com RTX, com o objetivo de avaliar o beneficio clinico.

Resultados O RTX foi maioritariamente utilizado como terapia de segunda linha (66%),
sendo a encefalite anti-NMDAr o diagndstico mais frequente (29,2%). O beneficio global
estimado foi de 66,7%. O tratamento foi particularmente benéfico (100%) na neuromielite
otica (NMOSD). Na encefalite anti-NMDAr, verificou-se beneficio em 57%, com 71,4% dos
doentes a atingir um score de 0-2 na Escala de Rankin modificada apds o tratamento. O
farmaco demonstrou um perfil de seguranca favoravel, com efeitos adversos registados
em apenas 8% dos casos (broncoespasmo e exantema), sem complicacdes infeciosas
graves documentadas nesta série.

Conclusdes Os dados suportam o uso off-label do RTX em doencas neuroimunes
pediatricas refratarias, embora se recomende uma monitorizacao seriada e protocolos
individualizados.

Palavras-chave : rituximab, doengas neuroimunes
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POVOI - SINTOMAS NEUROLOGICOS FUNCIONAIS - A IMPORTANCIA DA ABORDAGEM
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Neurofisiologia/EEG, Servico de Neurologia, ULS da Regido de Aveiro; 4 - Servico de Psiquiatria da Infancia e da Adolescéncia da ULS
da Regiao de Aveiro; 5 - Consulta de Neuropediatria, Unidade de Neurodesenvolvimento, ULS da Regido de Aveiro

Introducao A perturbacao de sintomas neuroldgicos funcionais (PSNF) caracteriza-se
por manifestacdes neuroldgicas resultantes de alteracdes no funcionamento do sistema
nervoso, sem lesao estrutural. A etiologia € multifatorial e o diagnostico baseia-se na
histdria clinica, presenca de sintomas positivos e exame neuroldgico.

Caso Clinico Adolescente, sexo masculino, 16 anos, acompanhado por Pedopsiquiatria
por PHDA. Recorre ao SU por episddios de perda de consciéncia que condicionavam
guedas subitas, com traumatismos minor. Sem movimentos corporais andmalos ou
incontinéncia de esfincteres associados, com recuperacao ao fim de cerca de 30
segundos, sem sintomatologia pos-critica. Nesse periodo, também recorreu ao SU por
parestesias dos membros superiores (MSS), toracalgia e dispneia, controlados com
técnicas de respiracao, e por cefaleia que resolvia sem analgesia. A clinica surgiu apds
acidente desportivo com traumatismo frontoparietal, realizando TC-CE no SU sem
alteracdes identificadas. O agravamento clinico progressivo condicionou absentismo
escolar. Na avaliacao por Neuropediatra foi observado episdédio no qual a presenca de
sintomas positivos - sem traumatismo na queda, resisténcia a abertura ocular; gueda dos
MSS com evicgao de embate na face - e exame neurolégico normal, permitiram colocar
a hipotese de PSNF. Realizou video-EEG e Holter com episddios registados e tracados
normais. Foi comunicado o diagndstico de PSNF e orientado para consulta de
Pedopsiquiatria e de Adolescentes, mantendo sessdes regulares na Area de Dia de
Pedopsiquiatria e articulacdo com a comunidade escolar. Apresentou melhoria clinica
paulatina, funcionalmente significativa, com periodos flutuagao de sintomas associados
a stressores externos.

Conclusoes A PSNF é uma entidade tao complexa como o seu tratamento. A abordagem
multidisciplinar € essencial para minimizar o impacto negativo na qualidade de vida e
diminuir a busca incessante de cuidados de saude. A comunicag¢ao clara com o doente,
sua familia e comunidade escolar é essencial para a compreensao e aceitagao do
diagnostico e melhorar o progndstico.

Palavras-chave : Sintomas neurolégicos funcionais, Pedopsiquiatria, Neuropediatria
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Introdugao A sindrome de Horner, resulta de uma lesdo em gualquer um dos trés
neuronios da via simpatica, entre o hipotalamo e o olho. E uma entidade rara,
caracterizada pela triade miose, ptose e anidrose hemifacial. Em idade pediatrica a
etiologia € congénita ou secundaria, com destaque para o trauma e neoplasia,
nomeadamente neuroblastoma. A gravidade e necessidade intervencao célere implica e
investigacao cuidada, sendo a ressonancia magnética (RMN) incontornavel.

Caso Clinico 2 meses, parto por cesariana (apresentacgao transversa) com extracgao dificil,
sem complicagdes perinatais exceto descricao de discreto edema palpebral a esquerda,
sem outros sinais de patologia oftalmoldgica. Pais recorrem a consulta por nocao de
hipomobilidade do membro superior esquerdo. Ao exame fisico detectada discreta
ptose das palpebras superior e inferior esquerdas, miose a esquerda, sem heterocromia,
e mao esquerda parética, com Moro simétrico. Apods indagacao, referéncia a anidrose da
hemiface esquerda. Restante exame neuroldgico sem alteracdes. Apos referenciacao
hospitalar urgente, realizou RMN cranioencefdlica, cervical e toracica que revelou
pseudomeningocelo com compromisso das raizes Co6-C8 esquerdas, assumindo-se
provavel contexto pds-traumatico (parto). Iniciou fisioterapia em ambulatorio, com
beneficio motor do membro. A avaliagdo por Ortopedia determinou tratamento
conservador.

Conclusoes A sindrome de Horner em lactentes pode apresentar manifestacdes subtis,
sendo que a presenca de outros achados pode ajudar a localizar topograficamente a
lesao, e suportar a etiologia suspeita. Mediante uma assimetria de movimento de um dos
membros superiores, devem ser ativamente procurados eventuais sinais de atingimento
da via oculossimpatica, sobretudo em contexto de trauma. A investigacao, urgente, deve
contemplar imagem do trajeto da via simpatica. Este caso expde a deteccao tardia de
um caso de trauma obstétrico, sensibilizando para as subtilezas e particularidades
clinicas que esta sindrome pode assumir, exigindo, por vezes, elevado indice de
suspeicao. O seguimento multidisciplinar e reabilitacdo precoce sdo essenciais para
otimizar o prognostico, sobretudo com défice motor associado.

Palavras-chave : Sindrome Horner; ptose, miose, anidrose
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Introducgao As fascicula¢cdes da lingua sao raras, sendo um sinal cardinal de doenca de
segundo neurdnio motor a nivel craniano, classicamente descritas na atrofia muscular
espinhal, mas podendo estar associadas a outras etiologias ainda mais raras. Constituem
uma pista relevante para a marcha diagnodstica.

Caso Clinico Recém-nascido de termo, parto eutdcico, sem antecedentes pré-natais ou
familiares relevantes. Internado na Unidade de Cuidados Intensivos Neonatais desde as
primeiras horas de vida por dificuldade respiratdria com necessidade de ventilagcao nao
invasiva (VNI) e dificuldade alimentar sob alimentacao entérica por sonda nasogastrica
(SNG). A avaliacao neuroldgica inicial demonstrou hipotonia axial, reflexo de sucgao
pobre, auséncia de reflexo de degluticao, presenca de fasciculacdes e atrofia discreta da
hemilingua direita. A RM encefalica revelou dismorfia congénita do tronco cerebral, com
hipoplasia/atrofia hemimedular direita, hipoplasia simétrica da ponte, e heterotopia
nodular periventricular. Foi avaliado em consulta de genética, tendo sido detetada em
arrayCGH uma dele¢do no braco longo do cromossoma 16, envolvendo quatro genes,
inicialmente classificada como de significado incerto e posteriormente, apos estudo dos
pais, como provavelmente benigna; a sequenciacao do exoma em trio foi normal. Aos 4
meses, verificou-se melhoria da hipotonia axial, auséncia de fasciculagdes da lingua e
atrofia da hemilingua direita. Verificou-se, ainda, desenvolvimento de reflexo de tosse,
mantendo auséncia de degluticao eficaz. Do ponto de vista respiratdrio, mantém
necessidade de VNI com CPAPN e, a nivel alimentar, alimentacao exclusiva por SNG,
tendo indicagao para colocacao de PECGC.

Conclusodes Este caso ilustra o papel determinante da semiologia neurolégica, em
particular as fasciculacdes da lingua no exame neurolégico neonatal, sendo um sinal
orientador para a suspeita de malformacdes congénitas do tronco cerebral/ sindrome de
desenervacao craniana congeénita, para além de doenca do neurénio motor. A
identificagcao precoce deste achado permitiu direcionar a investigacao complementar
diagnodstica, orientando o plano terapéutico.

Palavras-chave : Fasciculagdes da lingua; malformag¢des congénitas do tronco cerebral; Sindrome de desenervagdo craniana
congénita
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POVO04 - “UN CHAPEAU” CAN FIT MANY DIFFERENT HEADS - A CASE REPORT OF CASPR2
AUTOIMMUNE ENCEPHALITIS
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de Referéncia de Epilepsia Refractaria, ULS Coimbra; 4 - Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra; 5 - Rede Europeia de
Referéncia de Epilepsias Raras e Complexas - EpiCare

Introducao Autoimmune encephalitis (AE) is a rare cause of new-onset epilepsy in
children, with anti-CASPR2 antibody-mediated encephalitis being among the least
frequent in the pediatric population. Early diagnosis can be challenging due to
non-specific presentation and dependence on advanced testing. We highlight the
diagnostic utility of specific seizure semiology and the importance of clinical suspicion in
a rare pediatric case of CASPR2 AE.

Caso Clinico A previously healthy seven-year-old boy presented with a four-month
history of increasingly frequent seizures. During the video-EEG, specific semiological
signs were observed, including the "chapeau de gendarme" sign, strongly suggesting a
right frontal focal epilepsy. Initial ASM were ineffective, with the patient reaching dozens
of seizures per day. Routine workup (MRI, CSF, infectious studies) was unrevealing.
Empirical high-dose intravenous methylprednisolone was initiated based on clinical
suspicion of autoimmune etiology, resulting in a marked improvement in seizure
frequency. A ®F-FDG-PET scan showed right frontal hypometabolism and serum
CASPR2 antibodies confirmed the diagnosis. The patient was discharged on dual ASM
and oral corticosteroids. At one-month follow-up, he was seizure-free.

Conclusoes Anti-CASPR2-mediated AE is a rare cause of refractory focal epilepsy in
children. This case emphasizes that recognizing specific seizure semiology, such as the
"chapeau de gendarme" sign, can provide critical localizing information. In the context
of drug-refractory focal epilepsy with a normal MRI, a high index of suspicion for an
autoimmune etiology is warranted, allowing for prompt initiation of immunotherapy
before antibody confirmation and leading to a positive outcome.

Palavras-chave : Caso Clinico, Encefalite Autoimune, Epilepsia, Crises Focais, Diagnéstico
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POVO5 - ENCEFALITE NEONATAL POR INFLUENZA A: DIAGNOSTICO INCOMUM COM EVOLUCAO
FAVORAVEL

Catarina Franquelim 1,2 Ana Do Carmo Canteiro 2 Carolina Baltazar 2,3; Maria Inés
Neto2,4 Francisco Abrantes2 ;Rafael Inacio5 ; Rita Martins5 ;
Isabel Esteves 2,6; ; Filipa Prata2,6; José Gongalo Marques2,6;

1- Servico de Pediatria - Unidade Local de Saude Almada-Seixal; 2 - Unidade de Infecciologia e Imunodeficiéncias, Servicode Pediatria
Médica, Departamento de Pediatria, Unidade Local de Salde de Santa Maria; 3 - Servigo de Pediatria, Hospital de Cascais; 4 - Servico
de Pediatria, Unidade Local de Saude Arco Ribeirinho; 5 - Unidade de Neuropediatria, Servico de Pediatria Médica, Departamento de
Pediatria, Unidade Local de Saude de Santa Maria; 6 - Clinica Universitaria de Pediatria, Faculdade de Medicina, Universidade de
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Introducao A infecao por virus Influenza pode cursar com envolvimento do sistema
nervoso central, apresentando um amplo espectro de manifestacdes neuroldgicas,
desde convulsao febril simples até encefalite grave, incluindo formas necrotizantes. Estas
complicacdes parecem associar-se a maior gravidade em lactentes. A analise do liquido
cefalorraquidiano (LCR) é frequentemente pouco contributiva, sendo rara a detecao
direta do virus, o que sugere um mecanismo imunomediado. Os dados relativos a
recém-nascidos permanecem escassos.

Caso Clinico Recém-nascido de termo, sem antecedentes familiares relevantes,
internado em D7 de vida por ictericia neonatal para realizagcao de fototerapia. Em D9 de
vida iniciou multiplos episédios paroxisticos interpretados como crises epiléticas focais,
caracterizados por movimentos ritmicos dos memibros, com alternancia de lateralidade
entre episddios, associados a desvio ocular e dessaturacao transitoria, com recuperacao
completa entre estes. Nao apresentava febre nem sintomas respiratorios. Tinha contexto
epidemioloégico intrafamiliar de sindrome gripal. A pesquisa de virus respiratorios em
exsudado nasofaringeo por biologia molecular identificou Influenza A (H3N2). As
hemoculturas e o estudo microbiolégico no LCR (cultura, painel de virus neurotropicos e
Influenza) foram negativos. Iniciou terapéutica com oseltamivir e fenobarbital, sem
recorréncia de crises. Apresentou hipoxemia transitoria. O EEG nao evidenciou atividade
epileptiforme. A RM-CE revelou areas de restricao a difusao na substancia branca
subcortical e periventricular, com envolvimento citotoxico do esplénio do corpo caloso.
Foi admitido o diagnostico de encefalite associada a infecao por Influenza A. Teve alta em
D9 de internamento, com exame neurolégico normal.

Conclusoées Descreve-se um caso raro de encefalite associada a Influenza A (H3N2) no
periodo neonatal, sem reports semelhantes descritos na literatura neste grupo etario.
Destaca-se a apresentacao restrita a manifestacdes neuroldgicas e hipoxemia, sem
outras manifestacdes sistémicas e a evolucao clinica favoravel, com o padrao
imagioldgico na RM-CE a assumir utilidade no diagnostico etiologico.

Palavras-chave : Influenza A, Recém-Nascido, Encefalite
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POVO06 - MIOCLONIAS DO PALATO - UMA MANIFESTA(}I-"\O RARA, UMA CAUSA FREQUENTE

Rita Dos Santos Carvalho'; Diogo Margues®, Marta Martins®, Catarina Franquelim'; Teresa
Barata Silvério'; José Paulo Monteiro'; Jodo Nuno Carvalho'

1 - Centro de Desenvolvimento da Crianga Professor Torrado da Silva, Servigo de Pediatria, Hospital Garcia de Orta, Unidade Local de
Saude de Almada-Seixal; 2 - Servico de Pediatria, Hospital de Sdo Bernardo, Unidade Local de Saude da Arrabida; 3 - Servigo de
Neurorradiologia, Hospital Garcia de Orta, Unidade Local de Saude de Almada-Seixal; 4 - Unidade de Cuidados Intensivos Neonatais
e Pediatricos, Servigco de Pediatria, Hospital Garcia de Orta, Unidade Local de Saude de Almada-Seixal

Introducao As mioclonias do palato constituem uma doenca do movimento rara,
caracterizada por movimentos ritmicos involuntarios do palato mole. Podem
classificar-se nas formas essencial ou sintomatica, sendo esta Ultima a mais frequente. A
forma sintomatica associa-se tipicamente a lesdes estruturais do tronco cerebral ou
cerebelo, envolvendo o circuito dentato-rubro-olivar (triangulo de Guillain-Mollaret),
surgindo frequentemente apds eventos vasculares, infecciosos ou traumaticos.

Caso Clinico Adolescente do sexo masculino, 16 anos, natural de Sdo Tomé e Principe
(STP), com drepanocitose, recorreu ao SU por tremor apendicular, tendo sido internado
para investigacao. Foi apurado quadro agudo, cerca de um ano antes, em STP, de
assimetria facial, diplopia e hemiparésia esquerda, com melhoria gradual, mas com inicio
progressivo de tremor do membro superior esquerdo apds o evento. Ao exame
neurolégico na admissao observavam-se movimentos involuntarios ritmicos do palato
mole sem cligues, hemiataxia cerebelosa esquerda e tremor de baixa frequéncia a nivel
apendicular superior esquerdo, predominantemente de acgdo/intencdo, mas também
postural e presente em repouso, compativel com tremor de Holmes. Atendendo a
instalacao aguda de défices neuroldgicos focais em doente com drepanocitose,
considerou-se como etiologia mais provavel lesao vascular envolvendo vias cerebelosas e
o triangulo Guilain-Mollaret. Realizou RM encefalica que confirmou lesao
cerebrovascular no territério da artéria cerebral posterior (ACP) direita, incluindo talamo,
e diminuicao do calibre da ACP direita. Iniciou regime transfusional e hidroxiureia para a
drepanocitose, e terapéutica sintomatica com trihexifenidilo, zonisamida e propranolol,
co?n eficacia limitada no tremor apendicular, verificando-se resolucao das mioclonias do
palato.

Conclusoes A identificacao de mioclonias do palato e a anamnese dirigida, com
valorizacao de um episddio neuroldgico ocorrido um ano antes, permitiu colocar a
hipotese de um evento cerebrovascular, confirmando-se com exame de imagem. Apesar
de raras, € importante considerar etiologia vascular em doencas do movimento
assimeétricas, mesmo que a instalacao seja progressiva, atendendo as suas implicacdes
terapéuticas.

Palavras-chave : drepanocitose, acidente vascular cerebral, doen¢a do movimento
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POVO07 - COREIA - UMA APRESENTACAO RARA DE LUPUS ERITEMATOSO SISTEMICO
JUVENIL/SINDROME ANTIFOSFOLIPIDICO

Maria Inés Abreu'?; Lucinda Delgado? Francisca Freitas?, Mariana Rodrigues®; Catarina
Magalhaes?

1 - Unidade Local de Saude Gaia e Espinho; 2 - Unidade Local de Saude do Alto Ave; 3 - Unidade de Reumatologia Pediatrica e do
Jovem Adulto, Unidade Local de Saude Sao Joao, Faculdade de Medicina da Universidade do Porto

Introducgao A coreia corresponde a uma perturbacao de movimento hipercinética, que
se caracteriza por movimentos breves, involuntarios, imprevisiveis e irregulares,
predominantemente dos membros distais, mas também da face e tronco. Possiveis
etiologias incluem doencas neurodegenerativas hereditarias, imunomediadas ou
metabdlicas, uso de farmacos ou infecdes recentes, como infecao por Streptococcus
grupo A.

Caso Clinico Adolescente de 12 anos, sexo feminino e sem antecedentes pessoais de
relevo, trazida ao servico de urgéncia por movimentos involuntarios,
predominantemente dos membros bilateralmente, embora mais marcados a direita, e
face, associado a desiquilibrio, disartria e discreta disfagia para liquidos, com 5 dias de
evolucao. Assintomatica durante o sono. Sem histéria de traumatismo ou uso de
farmacos recentes. Sem cefaleia, febre, alteracdes mucocutaneas, artralgias, vomitos,
alteracdes de comportamento, personalidade, memadria ou sono. Histdria de odinofagia
cerca de 1 més antes, afebril, que resolveu com medidas sintomaticas. Ao exame objetivo
destacar movimentos imprevisiveis e amplos dos membros, com impersisténcia motora,
sem hipotonia, e movimentos da lingua imprevisiveis que interferiam com a fala. Estudo
analitico, pesquisa de drogas de abuso, TC-CE, RMN-CE, EEGC e citoquimico e
bacteriologico do LCR sem alteracdes. Estudo imunolégico com ANA positivo (1:320,
padrao AC-1 nuclear homogéneo), anticorpo anti-dsDNA e anti-f2GP1 aumentados e
anticorpo anticoagulante I|Upico positivo. Restante estudo, nomeadamente fator
reumatodide, anticorpos anti-cardiolipina, anti-SSA/SSB, anti-DNAse-B, anti-MOG,
anti-AQP4, anti-GABADb e anti-NMDAr negativos. Inicialmente assumido diagnostico de
coreia de Sydenham, medicada com valproato de sodio, risperidona e penicilina
intramuscular mensal. Por persisténcia da positividade imunoldgica, foi avaliada em
consulta de Reumatologia, confirmando-se diagnodstico de Lupus Eritematoso
Sistémico(LES)/Sindrome  Antifosfolipidico(SAF), com adequacdo das medidas
terapéuticas.

Conclusoes Sendo a coreia de Sydenham uma das causas mais frequentes de coreia em
idade pediatrica, este caso ilustra a importancia de considerar outras etiologias no
diagnostico diferencial, mantendo seguimento clinico e laboratorial. A apresentacao
inicial de LES/SAF como coreia é extremamente rara, especialmente em idade pediatrica.

Palavras-chave : Coreia, LUpus Eritematoso Sistémico, Sindrome Antifosfolipidico
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POVO08 - PARAPARESIA ESPASTICA, UMA NOVA MANIFESTAGCAO DA SINDROME DE
XIA-GIBBS

Jodo Carvalho? Patricia Dias? Joana Barbosa'®

1 - Servigo de Neurologia, Unidade Local de Saude da Arrabida; 2 - Genética Médica, Centro de Desenvolvimento da Crianga Torrado
da Silva, Unidade Local de Saude Almada-Seixal; 3 - Neuropediatria, Centro de Desenvolvimento da Crianga Torrado da Silva, Unidade
Local de Saude Almada-Seixal

Introducao A sindrome de Xia-Gibbs, doeng¢a neurogenética rara, autossomica
dominante, resulta de uma mutacao no gene AT-hook DNA binding motif containing
(AHDCI). Manifesta-se tipicamente por atraso do desenvolvimento global, com
perturbacao do desenvolvimento intelectual, compromisso da linguagem, hipotonia e
perturbacdes do sono. Pode cursar com manifestacdes adicionais incluindo ataxia,
tremor, epilepsia, dismorfismos faciais, distdrbios comportamentais. Imagiologicamente
estdo descritas anomalias cerebrais estruturais inespecificas, nomeadamente
estreitamento do corpo caloso. O diagnostico reside na presenca de variantes
patogénicas no gene AHDCI, sem tratamento etioldgico.

Caso Clinico Crianca com 16 meses de idade, género masculino, enviada a consulta de
neuropediatria por atraso do desenvolvimento psicomotor global, hipotonia e
dismorfismos faciais. Dos antecedentes salienta-se foramen ovale patente. Avo e tios
maternos tinham epilepsia. Ao exame neuroldgico apresentava estrabismo convergente,
hipotonia axial e dismorfismos faciais inespecificos. Manteve atraso de desenvolvimento
global, com escassas aquisi¢cdes linguisticas. Marcha autonoma aos 3 anos, inicialmente
em pontas, evoluindo para apoio plantigrado. Aos 5 anos inicia dificuldades na marcha
com agravamento progressivo ate a data. Destaca-se a observacao atual interagao pobre,
verbaliza 10-20 palavras, espasticidade dos membros inferiores, marcha com padrao
espastico, retracao aquiliana, clonus esgotavel, descoordenacao motora sem clara ataxia,
hipomimia.

A ressonancia magnética do neuro-eixo revelou estreitamento do corpo caloso, sem
outras alteragcdes, nomeadamente medulares. Estudo analitico e eletroencefalograma
sem alteracdes. A analise de sequenciacao do exoma-solo revelou a variante c.1215dup, p.
(Asp406Argfs*111) em heterozigotia, de significado clinico incerto no gene AHDCI,
reclassificada como provavelmente patogénica apods a sua segregacao nos progenitores
ter sido negativa.

Conclusoes Este caso descreve uma evolucao atipica da sindrome de Xia-Gibbs, com
paraparésia espastica progressiva, uma manifestacao até a data ndo descrita que ilustra
a frequente sobreposicao genética entre paraparésias espasticas e ataxias. A
identificacao desta associacao podera contribuir para o alargamento do espectro
fenotipico, enfatizando a importancia de uma avaliagcao detalhada e longitudinal.
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POVO09 - REPENSAR A PARALISIA CEREBRAL: O PAPEL DA GENETICA NAS APRESENTACOES
ATIPICAS

Ana Teresa Guerra'; André Travessa? José Paulo Monteiro?®

1 - Servigco de Pediatria, Departamento da Crianga e do Jovem, Hospital Prof. Doutor Fernando Fonseca; 2 - Servico de Genética
Médica, Hospital de Santa Maria; 3 - Centro de Desenvolvimento da Crianga Torrado da Silva, Hospital Garcia de Orta

Introducgao A paraplegia espastica tipo 50 (SPG 50) é causada por variantes patogénicas
bialélicas no gene AP4M]. Caracteriza-se por disfuncao do primeiro neurdénio motor,
associada a hipotonia na infancia, microcefalia pds-natal e perturbacao do
desenvolvimento intelectual (PDI). Trata-se de uma doenc¢a muito rara, com menos de
100 casos descritos.

Caso Clinico Joverm de 18 anos natural da Venezuela, filha de pais ndo consanguineos. A
gravidez foi vigiada, sem intercorréncias. No perlodo neonatal, suspeita de asfixia por
circular cervical, com necessidade de manobras de reanimacao e recuperacao completa
Nno primeiro dia 'de vida. Evoluiu com atraso global do desenvolvimento, sem histoéria de
regressao. Adquiriu a marcha aos 3 anos, com padrao de tetraparésia espastica
progressiva, predominantemente nos membros inferiores. Apresentava dismorfias
minor, microcefalia e epilepsia focal. Iniciou convulsdes no primeiro ano de vida, com
resposta favoravel a carbamazepina.

A ressonancia magnética cranio-encefalica mostrou atrofla/hlpopla5|a do terco posterior
do corpo caloso, areas de cortex polimicrogirico e assimetria dos ventriculos laterais.
Inicialmente, o diagndstico preliminar de paralisia cerebral foi considerado pelos
antecedentes de asfixia neonatal. Devido aos achados imagioldgicos e apresentacao
atipicos, realizou estudo genético por exoma que identificou duas variantes no gene
AP4MT: cTI37+1G>T p.(?) e c1360T>C, p*454Argext*84. A primeira variante foi classificada
como patogénica. A segunda, descrita pela primeira vez, foi inicialmente classificada
como variante de significado clinico incerto, tendo sido reclassificada como
provavelmente patoldgica apods estudo de segregacao, confirmando o diagnostico de
SPG 50.

Atualmente a jovem nao tem marcha autonoma e apresenta uma PDI grave. Mantém
seguimento hospitalar multidisciplinar.

Conclusodes Este caso reforca a importancia de considerar etiologias genéticas em
doentes previamente diagnosticados com paralisia cerebral, especialmente quando a
historia clinica, a apresentacao e os achados imagioldgicos sao inconsistentes com os
padrdes tipicos de lesao cerebral.

Palavras-chave : paraplegia espastica, paralisia cerebral, genética, perturbagcdo do desenvolvimento intelectual, epilepsia
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POVI0 - UMA ALTERAGCAO TIROIDEIA SIMPLES NUM QUADRO NEUROLOGICO COMPLEXO:
DEFICIENCIA DE MCT8 COMO DIAGNOSTICO A CONSIDERAR

Diogo Ministro® Maria Joao M. Alves!, Joana Amaral? Rita Cardoso?; Filipa Rodrigues*

1 - Unidade Local de Saude da Regiao de Aveiro; 2 - Consulta de Neuropediatria, Centro de Desenvolvimento da Crianga, Hospital
Pediatrico de Coimbra, ULS de Coimbra; 3 - Unidade de Endocrinologia Pediatrica, Diabetes e Crescimento, Hospital Pediatrico de
Coimbra, ULS de Coimbra; 4 - Consulta de Neuropediatria, Unidade de Neurodesenvolvimento, ULS da Regido de Aveiro

Introducao

A sindrome de Allan-Herndon-Dudley (SAHD) € uma doenca rara, de hereditariedade
ligada ao X, causada por variantes no gene SLCI6A2, que codifica o transportador MCT8.
Este transportador permite a entrada da triiodotironina (T3) no SNC e a sua deficiéncia
resulta num quadro neuroldgico grave, associado a um perfil hormonal tiroideu
caracteristico.

Caso Clinico

Lactente do género masculino, filho de pais consanguineos, com uma gestacao e
periodo neonatal sem intercorréncias de relevo. Na observacdao aos 10 meses era
evidente uma hipotonia global, auséncia de controlo cervical e pobreza de movimentos
espontaneos, mantendo as maos persistentemente encerradas. Mantinha bom contacto
ocular, perimetro craniano no P10 e sem dismorfismos.

Da investigacao bioquimica, salientava-se uma discreta diminuicao da tiroxina livre (T4L),
com TSH normal e creatina quinase, transaminases, aminoacidos séricos, acidos
organicos urinarios, amonia e lactato sem alteracdes. A RM-cerebral revelou atraso do
padrao de mielinizacdo e aumento do volume dos ventriculos sugerindo atrofia cerebral,
com espetroscopia sem alteracdes. A sequenciacao completa do exoma identificou uma
variante patogénica c.733C>T p.(Arg245*) em hemizigotia no gene SLCI6A2. A repeticao
do perfil tiroideu revelou uma T4L diminuida, T3 elevada e TSH normal.

Atualmente, apesar de reabilitacao intensiva, mantém hipotonia axial, com incapacidade
de sustentacao cefalica, massas musculares pobres, hipertonia distal com clénus e sinal
de Babinsky e movimentos distonicos presentes. Salienta-se também uma microcefalia
adquirida, desnutricao e taquicardia.

Conclusoes

Na era da genética, importa refletir sobre a importancia da semiologia. Nos lactentes do
sexo masculino com grave hipotonia e AGD, a analise do perfil tiroideu podera dirigir a
investigacao molecular. Um diagnostico célere da SAHD evitara exames desnecessarios
e permitira o aconselhamento genético as familias. Adicionalmente, esta indicado o
tratamento com tiratricol (recentemente aprovado para a SAHD) que, apesar de nao
modificar o quadro neuroldégico, melhora a sintomatologia decorrente do
hipertiroidismo periférico.
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POVTI - QUANDO A SEMIOLOGIA NEM SEMPRE E NEUROLOGICA - SINDROME DIENCEFALICO
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Portugués de Oncologia de Lisboa

Introducao O sindrome diencefalico (SD) € uma entidade rara dos primeiros anos de
vida, caracterizada por ma progressao ponderal com emagrecimento extremo apesar de
ingestao caldrica adequada, nistagmo e hiperatividade. E secundario a disfuncao
hipotalamica causada por um tumor diencefalico, maioritariamente gliomas de baixo
grau. Sao frequentemente tumores de crescimento lento, pelo que o seu diagnodstico
pode ser tardio, particularmente em criangas que se apresentam com SD como sinal
iIsolado da doenca.

Caso Clinico Descrevem-se 2 casos de SD como forma de apresentacao de tumores do
Sistema Nervoso Central (SNC).

1. Crianca de 12 meses, natural de Sao Tomé e Principe, com ma progressao ponderal
grave associada posteriormente a aumento progressivo do perimetro cefalico e
regressao das aquisicdes psicomotoras, diagnosticada com hidrocefalia e transferida
para Portugal. A observacao apresentava aspeto desnutrido com prega cutanea,
nistagmo rotatdrio e hipotonia axial. Diagnosticado astrocitoma pilomixdide
hipotalamo-quiasmatico com disseminagcao meningea, associado a SD. Completou 2
protocolos de quimioterapia, atualmente com doenca estavel e resolucao do SD.

2. Lactente de 7 meses, com ma progressao ponderal desde os 2 meses de idade em
estudo. Levado ao Servigo de Urgéncia por torcicolo e vomitos na semana anterior, sem
outros sintomas. A observacao, muito ativo, desnutrido com prega cutanea, sem outras
alteracdes. Internado para estudo etioldgico. Por manter vomitos foi realizado exame de
imagem cranio-encefalico que revelou lesdo suprasselar na continuidade da regiao
hipotalamica, classificada como astrocitoma pilocitico. A data atual sob quimioterapia,
verificando-se aumento ponderal progressivo.ero de contactos hospitalares e atrasar o
diagnostico. A evolucao abrupta para hipertensao intracraniana exigiu abordagem
neurocirdrgica e tratamento endovascular - um procedimento raramente efetuado -,
determinantes para a recuperacao funcional. A auséncia de trombofilias sugere um
mecanismo multifatorial, em que desidratacdao e consumo de drogas recreativas,
associados a contracecao oral, terdo contribuido para o evento trombdtico.

Palavras-chave : Trombose venosa cerebral, Trombectomia venosa
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POV1I2 - ATROFIA PONTOCEREBELOSA PROGRESSIVA E EPILEPSIA - UM CASO CLINICO
NO ESPECTRO DO RARS2
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1- Unidade de Neuropediatria, Hospital Dona Estefania - ULS S&o José; 2 - Servico de Neurologia, Hospital Beatriz Angelo - ULS Loures -
Odivelas

Introdugdo A disfuncio das aminoacil-tRNA sintetases tem sido associada uma grande variabilidade
fenotipica. Apresenta-se um caso associado a mutacao RARS2 demonstrativo, por um lado, da variedade
semiolégica no mesmo doente, mas singular pela sua evolucao paulatina.

Caso Clinico Jovem do sexo feminino, atualmente com 29 anos. Aos 6 meses, em contexto
de infecao viral iniciou salvas de espasmos em flexao compativel com Sindrome de West,
gue foi controlado com VGB. Por manter atividade paroxistica generalizada abundante no
EEGC progrediu na terapéutica para VPA e CBZ. Durante a infancia apresentou ataxia
cerebelosa recorrente, relacionada com infecdes respiratorias ligeiras, que progrediu
paulatinamente para ataxia permanente, distonia dos membros e cervical e apraxia dos
movimentos oculares. Documentou-se atrofia pontocerebelosa progressiva na RM-CE.
Aos 14 anos reiniciou crises epilépticas mioclonicas com progressao para tonico-clénicas e
auséncias com mioclonias palpebrais associada a atividade paroxistica lenta (2-3Hz) no
EEG. Suspendeu CBZ e iniciou ESM, mantendo VPA com boa resposta clinica.
Concomitantemente a destacar: perturbacdao do desenvolvimento intelectual sem
aquisicao de capacidade de leitura e escrita, escoliose progressiva e hipoacusia.A
investigacao bioquimica foi inconclusiva. Recentemente, identificaram-se 2 variantes no
gene RARS2 (uma variante provavelmente patogénica e variante de significado
indeterminado) associado a atrofia pontocerebelosa tipo 6.

Conclusdes O gene RARS2 tem sido associado a uma grande variabilidade fenotipica que
se espelha neste caso — epilepsia infantil, epilepsia mioclénica na adolescéncia, atrofia
cerebelosa progressiva com ataxia e alteracdes da oculomotricidade. Na maioria dos casos
descritos ocorreu morte na infancia precoce. Este caso ilustra que frequentemente a
caracterizacao completa do quadro clinico requer observagcao temporal e monitorizacao
da evolucao dos sintomas.

Palavras-chave : Atrofia pontocerebelosa, RARS2, Ataxia, Apraxia ocular, Epilepsia
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POVTS - SINDROME DE MOEBIUS E MALFORMAGAO ENCEFALICA COMPLEXA: TERATOGENICIDADE
PRE-NATAL ISOLADA OU ENTIDADE GENETICA ASSOCIADA?
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Monteiro* Teresa Barata Silvério*

1- Servico de Neurologia, Unidade Local de Saude de Almada-Seixal, E.P.E; 2 - Servico de Genética Médica, Unidade Local de Saude de
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Almada-Seixal, E.P.E.

Introducao A Sindrome de Mdebius resulta de insultos hipdxico-isqguémicos no tronco
cerebral ocorridos durante a embriogénese e encontra-se frequentemente associada a
toxicidade intrauterina do misoprostol. Para além de malformacdes rombencefalicas,
pode associar-se também a malformacdes supratentoriais.

Caso Clinico Doente do sexo masculino, sem antecedentes familiares relevantes, com
tentativa falhada de aborto com mifepristona e misoprostol as 8 semanas, tendo a familia
decidido prosseguir a gravidez, sem outras intercorréncias gestacionais. O parto foi
induzido as 39 semanas por hipertensao materna, distdcico (ventosa), complicado de
distécia de ombros (PN 4260g; IA 9/10). Admitido ao nascimento nos Cuidados Intensivos
por dificuldade respiratéria (TTRN). Por auséncia de autonomia alimentar e episddios
paroxisticos de supraversao ocular, foi avaliado por Neuropediatria, salientando-se ao
exame dismorfismos faciais (hipertelorismo ocular, epicanto inferior, fendas palpebrais
pequenas, implantacao baixa dos pavilhdes auriculares e labio superior fino), estrabismo
convergente com parésia infranuclear da abducao bilateral, biparésia facial, hipotonia
axial, parésia braquial esquerda (explicavel por lesdao do plexo braquial perinatal) e sinais
piramidais apendiculares. O eletroencefalograma excluiu atividade epilética e a
ressonancia magnética cranio-encefalica mostrou agenesia bilateral dos bragos
anteriores da capsula interna, focos de heterotopia nodular periventriculares, estenose do
aqueduto cerebral, ventriculomegalia supratentorial e areas sugestivas de calcificagcao na
protuberancia. A analise do exoma revelou duas variantes de significado indeterminado
nos genes CACNAIA e KIF7, que nao justificam o quadro. Clinicamente, admitiu-se
sindrome de Mdebius, de natureza provavelmente secundaria ao uso de misoprostol na
gravidez, associada a quadro malformativo encefadlico complexo, de etiologia ainda
indeterminada.

Conclusdes Este caso ilustra o desafio diagnodstico das malformagdes encefalicas
complexas. Por um lado, as alteracdes descritas enquadram-se no espetro das
tubulinopatias, patologias do neurodesenvolvimento de etiologia genética. Por outro,
existem malformacgdes supratentoriais reportadas em associacao a Sindrome de Moebius.
Assim, em termos etioldgicos, admite-se teratogenicidade do misoprostol permanecendo
a duvida se havera também uma causa genética (tubulinopatia?) nao identificada.

Palavras-chave : Sindrome de Méebius, Teratogenicidade, Malformac¢des encefalicas
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POV14 - DISTONIA E ENCEFALOPATIA EPILETICA DE INICIO PRECOCE: A PROPOSITO DE UMA
MUTACAO DO GENE PIGA

Catarina Franguelim'; José Paulo Monteiro'?; Joao Carvalho'?

1 - Servico de Pediatria, Hospital Garcia de Orta, Unidade Local de Saude Almada-Seixal; 2- Centro de Desenvolvimento da Crianga,
Hospital Garcia de Orta, Unidade Local de Saude Almada-Seixal

Introducao A distonia associada a encefalopatia epiletica de inicio precoce (EEIP) tem
causas geneticas ou adquiridas. Mutacdes no gene PIGA (Phosphatidylinositol glycan
biosynthesis class A protein) causam uma doenca congenita da glicosilacao e foram
descritas em doentes com EEIP, dismorfias, malformacdes viscerais € mais raramente
distonia.

Caso Clinico Crianca com atualmente 3 anos de idade gque inicia seguimento aos 2 meses
por auséncia de sorriso social e de fixacao ocular, roving eyes, hipotonia e distonia axial
com opistotonus e laterocollis marcado e movimentos pobres dos membros. Ressonancia
magnetica cranio-encefdlica e eletroencefalograma (EEG) sem alteracdes. Aos 4 meses
iniciou crises multifocais (desvio conjugado oculocefalico, clonias palpebrais e dos
membros), refratarias a multiplos farmacos anti-convulsivantes, com varios
internamentos por estado de mal nao-convulsivo. Melhorou parcialmente apds dieta
cetogénica, atualmente com 5 a 10 crises mensais de curta duracao. EEGs seriados apds os
5 meses com eletrogenese de base difusamente lenta e atividade paroxistica bilateral em
focos independentes. Clinicamente com aceleracao da velocidade de crescimento, sem
dismorfias ou envolvimento multiorganico. O estudo metabdlico alargado (incluindo
transferrina deficiente em hidratos de carbono) foi negativo. A sequenciacao do exoma
revelou variante patogenica PIGA em hemizigotia (1352T>C) de novo. Ao exame
neuroldgico atual destacam-se auséncia de fixacao ocular consistente, movimentos
coreicos ligeiros generalizados, posturas disténicas e tonus flutuante com hipertonia de
base.

Conclusoées Descrevemos um caso de EEIP por mutacao no gene PIGA que se demarca
pela apresentacao inicial com distonia com evolu¢cao posterior para coreia-distonia
generalizada. Trata-se, assim, de uma doenca neurometabdlica que reune uma epilepsia
e uma doenca do movimento. Salientamos ainda a utilidade da sequenciacao genética no
diagndstico e consequentemente na definicao prognostica e capacitacao dos cuidadores.

Palavras-chave : Encefalopatia Epilética, Distonia, Coreia, Exoma, Defeitos congénitos glicosilacdo
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POV15 - PROGRAMA INTERAGIR: UM MODELO ONLINE DE RASTREIO E INTERVENCAO
PRECOCE DA INTERACAO SOCIAL E AUTISMO

Patricia Barros'

1- Nucleo Infancia e Adoelscéncia

Introducdao A identificacao precoce de alteracdes no neurodesenvolvimento da
comunicagao social e da interacao € determinante para a eficacia das intervencdes
precoces. Entretanto, o acesso a servicos especializados continua a ser limitado por fatores
geograficos e logisticos. Neste contexto, programas online, baseados em evidéncia
cientifica e centrados na familia, surgem como alternativas inovadoras e escalaveis. O
Programa Interagir foi desenvolvido para o rastreio e intervencao precoce do
neurodesenvolvimento da interacao social através da observacao e capacitacao parental
em conjunto com acompanhamento clinico guiado, em formato totalmente online.

Objetivos O presente trabalho tem como objetivo descrever o Programa Interagir, bem
como analisar a sua viabilidade e aceitabilidade pelas familias. Pretende-se ainda explorar
O seu potencial para a identificacao precoce de risco no neurodesenvolvimento bem
como a Perturbacao do Espetro do Autismo, e para a implementacao de estratégias de
intervencao mediadas pelos pais em formato digital.

Metodologia O Programa Interagir baseia-se nos principios das Naturalistic
Developmental Behavioral Interventions (NDBI) e integra protocolos de rastreio
observacional e intervencao mediada pelos pais, realizados integralmente em formato
online. As familias sdo orientadas a realizar tarefas estruturadas no ambiente doméstico,
com registo em video de comportamentos-chave do desenvolvimento social da crianca. O
programa inclui sessdes online de feedback clinico e orientacao parental, integrados nas
rotinas diarias da criancga. Sao recolhidos dados qualitativos sobre desenvolvimento,
adesao e aceitabilidade do modelo online.

Resultados Os resultados preliminares indicam aceitabilidade do formato online e
viabilidade na observacao remota de comportamentos relevantes para o rastreio precoce.
Os dados sobre a intervencao mediada pelos pais encontram-se ainda em andamento.

Conclusdes O Programa Interagir configura-se como um programa online viavel e
promissor para o rastreio e intervencao precoce no neurodesenvolvimento, com potencial
para ampliar o acesso a cuidados especializados e fortalecer o envolvimento parental.
Investigacdes futuras deverao aprofundar a avaliagao da sua eficacia e impacto a longo
prazo.

Palavras-chave : Autismo, Intervencao Precoce, Comunicagéo e interagao social
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POO]1 - REATIVAGCAO DE ENCEFALITE HERPETICA APOS NEUROCIRURGIA: QUANDO
O PASSADO RESSURGE

Mariana Eiras Dias'; Barbara Alves Rodrigues? Laura Azurara'; Alexandra Santos3
Antdonio Cuco? José Paulo Monteiro* José Carlos Ferreira?

1 - Servigo de Pediatria, Hospital de S&o Francisco Xavier, Unidade Local de Salde Lisboa Ocidental; 2 - Servico de Neurologia,
Hospital de Egas Moniz, Unidade Local de Saude Lisboa Ocidental; 3 - Servico de Neurocirurgia, Hospital Egas Moniz, Unidade

Local de Saude Lisboa Ocidental; 4 - Servico de Pediatria, Hospital Garcia de Orta, Unidade Local de Saude Almada Seixal

Introducao A reativacdao de encefalite herpética € uma complicagcao rara de
intervencao neurocirurgica. Como fatores de risco estao descritos corticoterapia em
altas doses no peri-operatorio e manipulacao direta do parénquima cerebral. O
diagndstico atempado é essencial para o bom progndstico.

Caso clinico Apresenta-se o caso de uma adolescente de 16 anos, sexo feminino, com
antecedentes de epilepsia refrataria de inicio aos 27 meses apds quadro de
meningoencefalite de etiologia indeterminada. Medicada com cinco FACE e
submetida a implantagao de estimulador do nervo vago em 2022. Em 2025,
submetida a calosotomia, sem intercorréncias. No periodo pds-operatdrio, cumpriu
ciclo de seis dias de dexametasona, com boa evolucao, tendo alta sete dias apds o
procedimento, clinicamente estavel. Dois dias apods a alta, inicia quadro de febre sem
foco e prostracao. Na readmissao, objetivada hemiparésia esquerda ligeira de novo.
Realizou TC CE sem alteracdes agudas, avaliagcao analitica com aumento ligeiro de
PCR (1.93 mg/dL), urina Il, painel alargado de virus respiratérios e radiografia térax sem
alteracdes. PL com pleocitose com predominio de células mononucleadas e PCR
herpes virus simplex tipo 1 positivo. Completou estudo com RMN CE que revelou lesao
tumefativa frontal direita, com realce leptomeningeo apds contraste e EEG com
atividade epiléptica focal fronto-temporal esquerda. Iniciou antibioterapia empirica,
incluindo aciclovir endovenoso. Cumpriu ciclo de 21 dias com boa evolucao clinica e
teve alta ao 24° dia de internamento.

Conclusodes Este caso realgca a importancia de considerar a reativacao de encefalite
herpética em doentes com suspeita prévia de infecao, submetidos a intervencao
neurocirdrgica e que desenvolvam défices focais neuroldogicos agudos de novo
associados a febre sem foco.

Palavras-chave : Cirurgia Epilepsia, Encefalite herpética, Neurocirurgia
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POO02 - HETEROTOPIA SUBCORTICAL EXTENSA SEM EPILEPSIA: UM FENOTIPO
CLINICO INESPERADAMENTE POUCO EXPRESSIVO

Ana Lucia Oliveira'; Diogo Marques?, Patricia Dias®, José Paulo Monteiro*

1- Servigo de Neurologia, Unidade Local de Sadde do Estuario do Tejo; 2 - Servigo de Neurorradiologia, Unidade Local de Saude
Almada-Seixal; 3 - Servico de Genética, Unidade Local de Saude Almada-Seixal; 4 - Servico de Neuropediatria, Unidade Local de
Saude Almada-Seixal

Introducao A heterotopia subcortical em banda ou “duplo cértex” € uma forma de
migracao neuronal incompleta associada disturbios do neurodesenvolvimento e
epilepsia de gravidade variavel. Quando isolada, é mais frequentemente observada
em mulheres por variantes patogénicas em heterozigotia no gene DCX, com
hereditariedade ligada ao X. Tipicamente, os homens portadores de variantes
patogénicas em hemizigotia no gene DCX apresentam fendtipo grave de lissencefalia
classica e epilepsia refrataria.

Caso clinico Trata-se de um rapaz, grande prematuro, nascido as 28 semanas e 4 dias
de gestacao por incompatibilidade cervico-istmica. O periodo neonatal foi
complicado por varias intercorréncias associadas a prematuridade, incluindo
hemorragia intraventricular e hemorragia subependimaria, entre outras. Realizou
uma RM CE e das Oorbitas por diagnostico, aos 12 meses, de alteracdes dos
movimentos oculares com limitacao da abducao e da supraversao do olho esquerdo,
com observacao de extensa heterotopia subcortical em banda, envolvendo os lobos
cerebrais. Desde entdao manteve seguimento em Neuropediatria com realizacao de
EEGs com registos de sono seriados sem atividade epileptiforme. Aos 12 anos,
apresenta um atraso ligeiro do desenvolvimento e nao tem histéria de crises
epiléticas.Na analise de sequenciacao do exoma-solo foi identificada uma variante
provavelmente patogénica, c.850A>C (p.Thr284Ala) em hemizigotia numa frequéncia
alélica de 17%, compativel com mosaicismo pds-zigotico. Trata-se de variante ausente
na genomaAD, localizada em hotspot mutacional, previamente anotada na ClinVar
como patogénica.

Conclusdes A auséncia de epilepsia e desenvolvimento psicomotor relativamente
preservado neste rapaz com uma variante provavelmente patogénica no gene DCX é
explicada por esta ter sido identificada em mosaicismo e expressao malformativa
mais ligeira em duplo cortex. Sera importante manter vigilancia dado o risco
aumentado de epilepsia.

Palavras-chave : Migracdo neuronal; Epilepsia; Neurodesenvolvimento
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POO3 - ENCEFALOPATIA ASSOCIADA A CACNAIE UMA CAUSA RARA DE
ESPASMOS INFANTIS E HIPOTONIA GRAVE

Marta Coutinho Rodrigues'? Cristina Garrido?, Ana Rita Soares®, Maria Lopes De
Almeida* Angela Pereira®, Sonia Figueiroa?

1 - Servico de Pediatria, Unidade Local de Saude (ULS) Cova da Beira. Covilha, Portugal.; 2 - Servico de Neuropediatria, Unidade
Local de Saude (ULS) Santo Anténio. Porto, Portugal.; 3 - Servico de Genética, Unidade Local de Saude (ULS) Santo Anténio. Porto,
Portugal,; 4 - Servigco de Genética, Unidade Local de Saude (ULS) Braga. Braga, Portugal,; 5 - Servico de Neuropediatria, Unidade
Local de Saude (ULS) Braga. Braga, Portugal.

Introducgao A encefalopatia epilética e do desenvolvimento tipo 69 (DEEG9) € uma
patologia rara, associada a variantes no gene CACNAIE, que codifica os canais de
calcio Cav2.3. Integra um amplo espetro de manifestac¢des clinicas, destacando-se a
epilepsia refrataria de inicio precoce, hipotonia, atraso do desenvolvimento e
disturbios do movimento. Nao existe tratamento especifico, embora alguns estudos
sugiram um efeito benéfico do topiramato no controlo das crises.

Caso clinico Crianca, sexo feminino, 16 meses. Quadro de hipotonia, macrocefalia,
dificuldades alimentares e insuficiéncia respiratoria, com ventilagdo nao invasiva,
desde o periodo neonatal. Aos 5 meses, inicia crises em salva, de retroversao ocular e
irritabilidade, sem padrao hipsarritmico no EEG. Verificou-se um controlo ineficaz das
crises apesar de terapéutica com multiplos farmacos (vigabatrina, zonisamida,
valproato) e dieta cetogénica. A RMN cerebral e o estudo metabdlico foram normais.
O estudo genético identificou uma variante de novo - ¢.1820T>C (p.(Leu607Pro)) no
gene CACNAIE. Mantém crises focais diarias com reposta modesta ao topiramato.

Crianca, sexo feminino, 2 anos, com grave atraso global do desenvolvimento,
hipotonia grave, dificuldades alimentares e ma progressao ponderal. Aos 2-3 meses
de idade inicia espasmos simetricos em salva, sem traducao no EEG inicial, a que se
associam mioclonias e crises tonico-clonicas generalizadas. Foi medicada com
zonisamida, piridoxina, vigabatrina e o EEG evoluiu para padrao de variante de
hipsarritmia. O estudo genetico identificou a variante de novo- c.2105C>A
(p.(Ala702Asp))- no gene CACNAIE. Manteve sempre crises diarias, apesar da
associacao de outros anti-epileticos, incluindo o topiramato.

Conclusées Os casos clinicos descritos enfatizam a importancia de considerar a
DEEGY, perante espasmos de dificil controlo, sem traducao eletroencefalografica
caracteristica, com inicio nos primeiros meses de vida em criangas com hipotonia
marcada e atraso do desenvolvimento. Apesar do beneficio do topiramato reportado
na literatura, nos Nnossos doentes Nnao existiu uma resposta clara.

Palavras-chave : Espamos, Hipotonia, Atraso do desenvolvimento, CACNAIE
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POO0O4% - PONTA-ONDA CONTINUA NO SONO DE INICIO PRECOCE ASSOCIADA
A NOVA VARIANTE NO GENE GRIN2B

Carolina Jesus E S&'; Mafalda Matias'; Alberto Leal? Susana Rocha'

1 - Servico de Pediatria, Hospital Nossa Senhora do Rosario, Unidade Local de Saude do Arco Ribeirinho,; 2 - Unidade de
Neurofisiologia, Hospital Julio de Matos, Unidade Local de Saude S&o José

Introducgao As Encefalopatias Epilépticas e do Desenvolvimento (EED) sao um grupo
de patologias que se manifestam por epilepsia de dificil controlo, associada a
deterioracdao motora e cognitivo-comportamental, geralmente de inicio numa idade
precoce.

Caso clinico Crianca de 2 anos, sexo masculino, referenciado a consulta de
Neuropediatria por suspeita de Epilepsia. Bisavd materno com Epilepsia. Dos
antecedentes pessoais destacava-se atraso no desenvolvimento da linguagem,
perturbacao do sono e agitacao psicomotora diurna.Na primeira consulta apurados
dois episddios paroxisticos durante a sesta caracterizados por desvio conjugado do
olhar para a direita e clonias do membro superior esquerdo, com sialorreia, e
sonoléncia posterior. O primeiro ocorreu em contexto de febre. Sem alteracdes ao
exame objetivo, nomeadamente ao exame neurolégico. EEG com prova de sono
revelou atividade de base bem estruturada, e atividade paroxistica centro-temporal
no hemisfério direito, acentuada no sono, compativel com pontas rolandicas.
Medicado com acido valproico (AV).Nos meses seguintes, verificou-se regressao
progressiva do neurodesenvolvimento, nomeadamente nas areas da linguagem e
interacao social, associada a agravamento comportamental, mantendo crises
ocasionais. EEG de 24 horas com critérios de ponta-onda continua no sono (POCS),
pelo que se titulou o AV e foi adicionado Clobazam, com melhoria do padrao EEG
intercritico.RMN-CE com espectroscopia sem alteracdes. Pedido painel genético de
encefalopatias epilépticas, detetando-se uma variante de significado clinico incerto
no gene GRIN2B (NM_000834.5:c.3682A>C(p.(Thri228Pro))). Encaminhado para
consulta de Genética.

Conclusoées EED associada ao gene GRIN2B é uma condicao genética de transmissao
autossodmica dominante, caracterizada por atraso global do neurodesenvolvimento,
perturbacao do espectro do autismo e do desenvolvimento intelectual de grau
variavel, associada a epilepsia de inicio precoce, frequentemente refrataria ao
tratamento. Este caso destaca a importancia de um elevado grau de suspeicao clinica
e da avaliagcao genética precoce em criancas com epilepsia associada a regressao do
neurodesenvolvimento, permitindo uma melhor orientacao prognostica e
aconselhamento familiar.

Palavras-chave : Encefalopatia Epiléptica, GRIN2B, Ponta-onda Continua no Sono

POSTERS



POO05 - A IMPORTANCIA DA PIRIDOXINA NA GESTAO CLINICA DA EPILEPSIA
ASSOCIADA AO DEFICE DE ANTIQUITINA

Ana Viveiros'; Joana Rosa'; Teresa Painho? Inés Mendes'; Cristina Florindo® Ana Luisa
Rodrigues!

1 - Hospital do Divino Espirito Santo; 2 - Unidade Local de Saude de Sdo José (Hospital Dona Estefania); 3 - Faculdade de Farmacia da Universidade
de Lisboa,

Introducao A epilepsia dependente da piridoxina (PDE-ALDH7AI) € uma
encefalopatia epilética rara resultante da deficiéncia da desidrogenase do
semialdeido alfa-aminoadipico, codificada pelo gene ALDH7AL.

Caso clinico Crianca de cinco anos, filha de pais saudaveis ndo consanguineos, com
gestacao de termo, sem intercorréncias, e uma boa adaptacao a vida extra-uterina.
Iniciou convulsdes na primeira hora de vida caracterizadas por movimentos tipo
boxing e pedalagem, movimentos mastigatorios e apneias, sem resposta as
benzodiazepinas, fenitoina e fenobarbital, mas com resposta a prova de piridoxina.
Sem dismorfismos ou outras alteracdes no exame objetivo. Foram investigadas
causas sistémicas e iniciou-se antibioterapia empirica. Da investigacao inicial,
destaca-se auséncia de alteracdes acido-base, hipoglicemia ou hiperamoniémia. A
TAC-CE era normal. O EEG mostrava atividade paroxistica temporal esquerda. Por
suspeita de epilepsia dependente de vitamina B6, solicitaram-se os niveis do
semialdeido alfa-aminoadipico (a-AASA), piperideina-6-carboxilato (Al-P6C) e acido
pipecolico no sangue, urina e liquido cefalorraquidiano (LCR). Ao quinto dia iniciou
levetiracetam por novas crises, sem resposta. No oitavo dia reiniciou piridoxina com
resolucao das crises. Foi transferida para um centro de referéncia onde realizou
RM-CE, que nao apresentava alteracdes, e painel genético. Estabeleceu-se o
diagnostico de PDE-ALDH7A1 por elevacao dos niveis de a-AASA, Al-P6C e acido
pipecolico no sangue, urina e LCR, confirmado molecularmente por detecao de
mutacao em heterozigotia composta no gene ALDH7AL. Iniciou, com um més de vida,
uma dieta restrita em lisina, acido folinico e manteve a piridoxina e levetiracetam.
Durante o seguimento verificou-se normalizacdao do a-AASA na urina e completa
resolucao das crises. Porém, apresenta um atraso global do desenvolvimento
psicomotor € uma RM-CE com anomalias da substancia branca, apesar do
cumprimento terapéutico e dietético.

Conclusoes Com este caso gostariamos de salientar que as epilepsias dependentes
de vitamina B6 sao uma causa possivel de epilepsia neonatal refrataria a terapéutica.
O diagndstico e tratamento precoces tém impacto no prognostico da doenca.

Palavras-chave : ALDH7ALI, Vitamina B6, Desidrogenase do Semialdeido Alfa-aminoadipico (0(-AASA), Epilepsia Neonatal
Refrataria
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PO06- DISFUNGCAO CORTICAL ANTES DA EPILEPSIA? ALTERACOES
ELETROENCEFALOGRAFICAS PRECOCES NA SINDROME DE RETT
ASSOCIADA A MUTACAO DO MECP2

Claudio Jose Alves Do Nascimento'; Jamila Silva Alves Do Nascimento'; Crys Darlen
Moreira Carvalho'; Lilian Najara Dos Reis Rodrigues’; Laura Ribeiro lunes!

1- CLINICA ESCOLA DE NEUROLOGIA INFANTIL - TIANGUA-CE - BRASIL

Introdug¢ao A sindrome de Rett € wuma encefalopatia genética do
neurodesenvolvimento, associada maioritariamente a mutacdes no gene MECP2,
caracterizada por regressao neurologica progressiva apoés um periodo inicial de
desenvolvimento aparentemente normal. As alteracdes eletroencefalograficas (EEQG)
sao descritas em diferentes fases da doenca, frequentemente em associacao com
epilepsia. No entanto, o significado das alteragdes neurofisioldgicas precoces, na
auséncia de crises epiléticas, permanece pouco esclarecido, levantando questdes
sobre o seu valor como marcador inicial de disfunc¢ao cortical.

Caso clinico Crianca do sexo feminino, com 2 anos e 4 meses de idade, em
seguimento em neuropediatria por atraso global do neurodesenvolvimento,
regressao de competéncias adquiridas, estereotipias manuais e alteracdes da
interacao social. O estudo genético por sequenciacao de nova geracao identificou
uma variante patogénica em heterozigotia no gene MECP2 (c.538C>T; p.Arg1i80%),
confirmando o diagndstico de sindrome de Rett.A ressonancia magnética do
encéfalo revelou morfologia e sinal do parénquima cerebral dentro dos limites da
normalidade. O eletroencefalograma, realizado em vigilia e sono, evidenciou
desorganizacao da atividade de base, lentificacdo difusa e descargas epileptiformes
interictais, predominantemente na regidao parietal esquerda e, de forma menos
frequente, na regiao parietal direita, sem correlacao clinica com crises epiléticas. Até
ao momento, nao foram observados episodios compativeis com epilepsia,
Mmantendo-se seguimento neuroldgico e vigilancia eletroencefalografica periddica.

Conclusoes Este caso sugere que, na sindrome de Rett geneticamente confirmada, a
disfuncao cortical pode manifestar-se precocemente através de alteracdes
eletroencefalograficas, antecedendo o aparecimento de epilepsia clinica. Estes
achados reforcam o potencial papel do EEG como marcador precoce de envolvimento
cortical e sublinham a necessidade de uma interpretacao cautelosa das alteracdes
epileptiformes nesta populagao, evitando diagndsticos e intervencdes terapéuticas
prematuras.

Palavras-chave : Sindrome de Rett; MECP2; Disfungdo cortical; Eletroencefalograma; Neurodesenvolvimento.
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POO7 - SINDROME DE ANGELMAN: CASUISTICA DE UM CENTRO TERCIARIO

Joana Nunes Pereira'; Gabriela Sousa'; Maria Ribeiro'; Rafael Inacio’; Rita Martins"
Joana Coelho!; Sofia Quintas'; Tiago Proenca Santos!

1- Hospital de Santa Maria, ULSSM

Introducdao A Sindrome de Angelman (SA) é uma perturbagao rara do
neurodesenvolvimento causada pela auséncia da expressao materna do gene UBE3A,
caracterizando-se por perturbacao do desenvolvimento intelectual (PDI) grave,
epilepsia e fendtipo comportamental tipico. A variabilidade fenotipica pode atrasar o
diagndstico. Recentemente surgiram ensaios clinicos que podem modificar a
evolucao da doenca.

Objectivos Caracterizar a série de casos de doentes com SA em seguimento num
centro terciario.

Metodologia Estudo retrospetivo descritivo com base na revisdo dos processos
clinicos de doentes com SA, seguidos entre 01/01/2021 e 31/12/2025 num servico de
Pediatria de um centro terciario.

Resultados Foram identificados 14 doentes, 57% do sexo masculino, idade mediana 10
[3-21] anos. A idade mediana de apresentacao dos sintomas foi de 7 [2-33] meses,
sendo a primeira manifestacao atraso do desenvolvimento ou hipotonia em 92% dos
casos. Todos os doentes tiveram confirmagao genética, com idade mediana ao
diagndstico de 27 meses [20 meses-12 anos]. Todos evoluiram com PDI grave; 86%
apresentam epilepsia, com um numero mediano de farmacos antiepilépticos de 1,5
[1-5]. A ataxia da marcha estava presente em 82% e a auséncia de linguagem verbal
em 86%. A maioria dos doentes apresentava riso frequente, comportamentos
estereotipados, hipermotricidade e auto/heteroagressividade. Perturbacdes do sono
foram descritas em 64%, obesidade em 50% e comorbilidades gastrointestinais em
69% dos doentes.

Conclusdes A série apresentada vai ao encontro do fendétipo descrito na literatura
com manifestagdes precoces, PDI grave e elevada prevaléncia de epilepsia. Apesar de
idade mediana de apresentacao aos 7 meses, o diagnostico genético ocorreu aos 27
meses, evidenciando um atraso clinicamente relevante. A elevada carga neuroldgica
traduz-se em dependéncia funcional significativa. Além das manifestacdes principais,
as comorbilidades descritas aumentam a morbilidade e complexidade do
seguimento. Estes dados reforcam o impacto cronico e multissistémico da doenca e
sublinham a importancia de uma abordagem multidisciplinar e de um diagndstico
Mmais precoce.
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POO08 - HIPOTENSAO INTRACRANIANA POS-TRAUMATICA: ACHADO DE
QUISTO DE TARLOV

Marisa Coelho'; Inés Sampaio'; Maria Jodo Machado? Angela Pereira’; Margarida Abreu!’

1- Servico de Pediatria, Unidade Local de Saude de Braga; 2 - Servigco de Neurocirurgia, Unidade Local de Saude de Braga

Introducdao A hipotensao intracraniana € uma causa rara de cefaleia em idade
pediatrica e pode apresentar achados imagioldgicos paradoxais. Os quistos de Tarlov
constituem dilatacdes meningeas perineurais preenchidas por LCR, estando descrita
a sua associacao a fistulas de LCR e hipotensao intracraniana.

Caso clinico Rapaz de 13 anos, obeso, sem outros antecedentes pessoais relevantes,
admitido no Servico de Urgéncia por cefaleia parietal esquerda intensa com dois dias
de evolucao, apds queda com traumatismo lombar. Com agravamento marcado em
ortostatismo e alivio em decuUbito dorsal, associada a fotofobia, tonturas e voimitos. Ao
exame objetivo, sem défices neuroldgicos focais. Fundoscopia sem alteragdes.

A TC-CE revelou descida das amigdalas cerebelosas até C1 e apagamento difuso dos
sulcos e cisternas. No internamento, foi instituido tratamento conservador com
repouso absoluto em decubito e reforco hidrico com bebidas com elevado teor em
cafeina, verificando-se melhoria clinica progressiva.

A RMN do neuroeixo realizada em D7 de internamento nao evidenciou lesdes
traumaticas agudas, nem sinais imagioldgicos cerebrais tipicos de hipotensao de LCR.
Identificou-se, contudo, um volumoso quisto de Tarlov sagrado, associado a ectasia
dural e remodelacao dssea, assumido como possivel foco de fuga de LCR. O doente
teve alta assintomatico, sem défices neuroldgicos.

Conclusoes Este caso ilustra uma apresentacao invulgar de hipotensao de LCR em
idade pediatrica, associada a entidade rara de quisto de Tarlov. Destaca-se a
discrepancia entre a clinica tipica de hipotensao do LCR e os achados iniciais na
TC-CE, reforcando a importancia do padrao ortostatico da cefaleia. A descida das
amigdalas cerebelosas € um achado descrito na hipotensao intracraniana e pode
constituir uma armadilha diagndstica.

Palavras-chave : Hipotenséo intracraniana, quisto de Tarlov
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POO09 - PERTURBACAO DO NEURODESENVOLVIMENTO ASSOCIADA AO GENE TBCK:
UMA DOENCA RARA COM DESAFIOS DIAGNOSTICOS E PROGNOSTICOS

Inés Viegas'; Diogo Ministro', Constanca Santos'?? Joana Ribeiro'; Cristina Pereira??

1-1. Centro de Desenvolvimento da Crianca - Neuropediatria, Hospital Pediatrico da Unidade Local de Saude de Coimbra; 2
- Centro de Referéncia de Epilepsia Refrataria da Unidade Local de Saude de Coimbra, Rede Europeia EPICARE; 3 - Faculdade de
Medicina da Universidade de Coimbra

Introducgao A perturbacao do neurodesenvolvimento associada ao gene TBCK é uma
doenca rara de hereditariedade autossomica recessiva, caracterizada por alteracdes
craniofaciais, atraso global do desenvolvimento (AGD), hipotonia e epilepsia. Devido
a0 seu caracter progressivo e a inexisténcia de tratamentos modificadores de doenca,
apresenta elevada morbimortalidade e progndstico desfavoravel.

Caso clinico Apresentam-se seis doentes seguidos em consulta de Neuropediatria,
trés do sexo masculino. Dois doentes sao irmaos (falecidos aos 9 e 15 anos), e outros
dois sao primos, existindo histdéria de consanguinidade parental em dois e de
etnicidade romani em quatro. Os doentes em seguimento tém uma idade mediana
de 22 meses. Clinicamente, todos apresentaram AGD, hipotonia, fraqueza muscular e
encefalopatia epilética e do desenvolvimento e quatro apresentaram dismorfismos
craniofaciais. As crises iniciaram-se com uma idade mediana de cinco meses (desde o
periodo neonatal até 13 meses), predominantemente focais € uma sindrome de
espasmos epiléticos infantis. Verificou-se o o6bito dos dois irmaos por faléncia
respiratoria, tendo um deles necessitado de colocacao de gastrostomia aos trés anos.
Dos restantes casos, cinco apresentaram infecdes respiratorias de repeticao, dois com
necessidade de ventilacao nao invasiva e dois com alimentacao por sonda
nasogastrica. A investigacao genética identificou variantes patogénicas no gene
TBCK em todos os casos: quatro em homozigotia e dois em heterozigotia composta.
Numa das doentes coexistia o diagnostico de Sindrome de Bardet Biedl tipo 2.

Conclusoées Esta série de casos ilustra o fendtipo neurolégico grave e progressivo
associado ao gene TBCK. A identificacdao da fraqueza muscular, do AGD e dos
dismorfismos caracteristicos, assim como a consanguinidade e etnia romani, pode
facilitar a suspeita diagnostica, sendo a avaliacao genética essencial ao diagnostico
definitivo. A evolucao progressiva, com faléncia respiratoria, infecdes de repeticao e
compromisso nutricional, com necessidade de gastrostomia, conferem a esta
sindrome uma elevada morbimortalidade.

Palavras-chave : Atraso Global do Desenvolvimento, Epilepsia, Hipotonia
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POI10 - HIPERTENSAO INTRACRANIANA IDIOPATICA FULMINANTE

Maria Gentil Viegas'; Andreia Amorim?, Ana Vide Escada® Diogo Marques* Filipa
Nunes' Jodo Carvalho®: José Paulo Monteiro"; Teresa Barata Silvério'

1 - Servico de Pediatria, Hospital Garcia de Orta, Unidade Local de Saude Almada-Seixal; 2 - Servico de Neurocirurgia, Hospital
Garcia de Orta, Unidade Local de Saude Almada-Seixal; 3 - Centro de Responsabilidade Integrado de Oftalmologia, Hospital
Garcia de Orta, Unidade Local de Saude Almada-Seixal; 4 - Servico de Neurorradiologia, Hospital Garcia de Orta, Unidade Local de
Saude Almada-Seixal

Introducgao A hipertensao intracraniana idiopatica (HII) € definida por aumento da
pressao intracraniana sem causa identificavel, ocorrendo predominantemente em
mulheres jovens com obesidade. Os casos fulminantes, muito raros, cursam com
perda rapida da visao, potencialmente irreversivel, tendo indicacao para tratamento
cirdrgico emergente.

Caso clinico Adolescente do sexo feminino, 16 anos, obesa, admitida por quadro de
cefaleia pulsatil com 2 semanas de evolucao, progressiva, com sinais de alarme
(despertar noturno, agravamento em decubito e refractaria a analgesia), associada a
vomitos, dorsalgia, cervicalgia e alteracao da acuidade visual (AV) bilateral com 3 dias
de evolucdo. A fundoscopia apresentava edema papilar bilateral e hemorragias
peripapilares, ainda sem baixa da AV mensuravel. Realizou RMN encefalica, com sinais
indirectos de Hll, seqguida de puncao lombar com pressao de abertura superior a 40
cmH20, citoquimica e estudo alargado normal. Admitindo-se HIl, iniciou
acetazolamida 250mg/dia. Durante o internamento, verificou-se agravamento
acentuado do quadro oftalmologico com AV do olho direito (OD) de conta dedos e AV
do olho esquerdo (OE) 3/10, defeito pupilar aferente relativo, edema exuberante dos
discos opticos, multiplas hemorragias em chama de vela e dot blot e parésia bilateral
do VI par. Foi aumentada dose de acetazolamida para 1500mg/dia e colocada
derivacao ventriculo-peritoneal urgente, com posterior melhoria significativa da
cefaleia, da AV e do estrabismo. Um ano depois mantém-se assintomatica, embora
com alteracdo da AV (OD 5/10 e OE 8/10), em associacdo a alteracdes campimétricas.

Conclusées A perda visual é a principal causa de morbilidade associada a Hll
fulminante. Este caso reforca a necessidade de um diagndstico célere e da instituicao
urgente do tratamento cirdrgico, além das medidas médicas, de modo a minorar as
sequelas visuais. A abordagem multidisciplinar é indispensavel para o sucesso na
abordagem nestes casos.

Palavras-chave : hipertenséo intracraniana idiopatica fulminante
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POTI - IMPACTO DO TRATAMENTO COM SITAGLIPTINA NA INFLAMAGCAO
E NA REMIELINIZACAO PRECOCE NUM MODELO EXPERIMENTAL DE
ESCLEROSE MULTIPLA

Filipe Palavra'?*+® Carolina Ferreira?** Goncalo Ferreira'? Filipa Carvalho'?** Pedro
Vieira'?*4 Luis Almeida'?; Flavio Reis'?** Sofia Viana'234#

1 -1 - Instituto de Farmacologia e Terapéutica Experimental, Faculdade de Medicina, Universidade de Coimbra, Coimbra,
Portugal; 2 - 2 — Instituto de Investigacao Clinica e Biomédica de Coimbra (iCBR), Faculdade de Medicina, Universidade de
Coimbra, Coimbra, Portugal; 3 - 3 — Centro de Inovagdo em Biomedicina e Biotecnologia (CIBB), Universidade de Coimbra,
Coimbra, Portugal; 4 - 4 — Centro Académico Clinico de Coimbra (CACC), Coimbra, Portugal; 5 - 5- Centro de Desenvolvimento da
Crianga — Neuropediatria, Hospital Pediatrico, Unidade Local de Saude de Coimbra, Coimbra, Portugal; 6 - 6 — Faculdade de
Farmacia, Universidade de Coimbra, Coimbra, Portugal

Introducao O reaproveitamento de farmacos constitui uma estratégia promissora
para acelerar o desenvolvimento terapéutico. A sitagliptina, um inibidor da dipeptidil
peptidase-4 utilizado no tratamento da diabetes, tem demonstrado efeitos
neuroprotetores, anti-inflamatorios e antioxidantes em diferentes modelos. Todavia, o
seu impacto em doencas desmielinizantes permanece pouco esclarecido.

Objectivos Este estudo teve como objetivo avaliar os efeitos da sitagliptina na
inflamacao, desmielinizacao e remielinizacao no modelo de desmielinizacao induzida
por cuprizona (CPZ).

Metodologia Ratinhos machos C57BL/6J, com 8 semanas, foram distribuidos em seis
grupos (n=10): controlos; grupos expostos a CPZ a 0,2% e sacrificados as 5 semanas
(pico de desmielinizagcao) ou as 7 semanas (fase inicial de remielinizagao); grupos
tratados com CPZ associada a sitagliptina (50 mg/kg/dia, via oral) durante 5 semanas,
iniciada na semana 2.5; e grupos submetidos a CPZ durante 5 semanas seguidas de 2
semanas de sitagliptina. A integridade da mielina foi avaliada pela expressao de MBP
e PLP. A ativacao astrocitaria e microglial foi analisada através de GFAP e IBA],
respetivamente. Marcadores inflamatoérios (TNF-q, IL-1B, INOS) e antioxidantes (Nrf2,
SODI, SOD2) foram avaliados por gPCR e imunofluorescéncia. A analise estatistica
incluiu ANOVA com testes pds-hoc.

Resultados A CPZ induziu desmielinizacao significativa e marcada ativacao glial,
com remielinizacao parcial apds a sua suspensao. A sitagliptina reduziu
significativamente a reatividade glial e a expressao de citocinas pro-inflamatorias,
bem como modulou favoravelmente marcadores antioxidantes. Contudo, nao
preveniu a desmielinizacdo nem promoveu a reparagao mielinica. Pelo contrario,
verificou-se um compromisso significativo da remielinizacao precoce, com reducao
da expressao de MBP e PLP.

Conclusoées Apesar dos seus efeitos anti-inflamatoérios e antioxidantes, a sitagliptina
parece interferir negativamente com os mecanismos endégenos de remielinizacao
precoce. Estes resultados sugerem que a supressao excessiva da inflamacao pode
comprometer processos de neurorreparacao, salientando a necessidade de um
equilibrio adequado entre controlo inflamatério e remielinizacao em doencas
desmielinizantes.
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PO12 - ESCAFOCEFALIA NAO SINDROMATICA: REVISAO DA LITERATURA
E EXPERIENCIA DE 18 ANOS DE UM CENTRO TERCIARIO

Diogo Conduto'; Francisco Caneira'; Miguel Andrade'’; Tiago Caneira?, Maria Manuel
Santos?®, Claudia Faria® José Miguéis?; Carlotta Sapia“ José Guimaraes-Ferreira'

1- Servigo de Cirurgia Plastica e Reconstrutiva — ULS Santa Maria; 2 - Servigo de Otorrinolaringologia — IPO Francisco Gentil Lisboa;
3 - Servico de Neurocirurgia — ULS Santa Maria; 4 - Servico de Pediatria — Hospital D. Estefania ULS S3o José

Introducao A escafocefalia, resultante da fusdao prematura da sutura sagital, € a
craniossinostose mais frequente e caracteriza-se por um crescimento craniano
anomalo, predominantemente no eixo antero-posterior. Esta condicao pode também
alterar a dinamica do crescimento encefdlico, com potenciais repercussdes na
pressao intracraniana € no neurodesenvolvimento. A restricdo do cranio pode
predispor a aumento da pressao intracraniana,perturbacdes do sono, cefaleias,
alteracdGes visuais e, em casos mais severos, défices cognitivos e alteracdes
comportamentais. Mesmo criancas sem hipertensao intracraniana documentada
podem apresentar declinios no desempenho neuropsicologico, reforcando a
sensibilidade do desenvolvimento cerebral a constrangimentos mecanicos. O
diagndstico precoce, o seguimento adequado e o encaminhamento atempado sao
essenciais para minimizar sequelas. A abordagem multidisciplinar € fundamental
para um melhor cuidado as familias, frequentemente confrontadas com decisdes
dificeis num periodo critico do desenvolvimento infantil.

Objectivos Rever a literatura atual sobre craniossinostoses e no seu impacto clinico, e
analisar a experiéncia de 18 anos do nosso centro, impacto cirdrgico na evolucao do
perimetro cefalico e resultados clinicos apds correcao cirurgica.

Metodologia Realizou-se um estudo retrospetivo de criancas com escafocefalia nao
sindromatica operadas entre 2007 e 2025 num centro terciario. Foram analisados
dados clinicos, imagioldgicos e medicdes seriadas do perimetro cefalico até 7 anos de
follow-up. Os resultados foram comparados em subgrupos e com a literatura. A
analise estatistica utilizou teste t.

Resultados A amostra incluiu 83 criancas. Observou-se melhoria significativa do
perimetro cefalico no primeiro ano apos cirurgia, com estabilizacao a partir dos 3 anos.
Os valores finais mantiveram-se proximos do limite inferior da normalidade. As
complicagdes foram pouco frequentes e nao ocorreu mortalidade.

Conclusoes A revisao da literatura e a experiéncia de 18 anos reforcam que a correcao
cirdrgica da escafocefalia otimiza o crescimento craniano e podera contribuir para um
percurso de neurodesenvolvimento mais favoravel.
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PO13 - RESULTADOS ESTETICOS Qpés CIRURGIA DE CRANIOSSINOSTOSE:
CORRELACAO ENTRE OBSERVACAO CLINICA E MORFOMETRIA OBJETIVA

Jodo Fernandes Silva', _Tiago Ribeiro Da Costa'* Ana Miguel? Claudia Falcao Reis?;
Marcia Tizziani'; Alfredo Calheiros'% Céu Mota? Sara Domingues®

1 - Servigo de Neurocirurgia, Unidade Local de Saude de Santo Anténio (ULSSA), Porto, Portugal; 2 - Servigo de Genética, Centro
de Genética Médica Jacinto Magalhaes, ULSSA, Porto, Portugal; 3 - Servico de Neonatologia, Centro Materno-Infantil do Norte
(CMIN), ULSSA, Porto, Portugal; 4 - Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar (ICBAS), Universidade do Porto, Porto, Portugal

Introducao A correcao estética constitui a principal indicagcao cirdrgica na maioria das
craniossinostoses nao sindromicas. Na pratica clinica, o diagndstico e seguimento
baseiam-se numa avaliacao semiolégica da morfologia craniana, embora a correlagao
entre a percecao clinica e medidas objetivas de morfologia craniana permaneca
pouco definida.

Objectivos Este trabalho visa avaliar resultados estéticos apds cirurgia de
craniossinostose, avaliados de forma subjetiva pela percecao clincia e objetiva com
morfometria.

Metodologia Foi realizada uma andlise retrospetiva de doentes pediatricos
submetidos a tratamento cirurgico por craniossinostose entre marco de 2022 e margo
de 2025, num Unico centro cirdrgico. Os resultados estéticos subjetivos foram
avaliados através de uma escala de Likert de 5 pontos. No grupo submetido a cirurgia
endoscdpica, foram recolhidos dados morfométricos objetivados por fotogrametria.
Foi ainda realizada uma analise por subgrupos de acordo com a sutura envolvida.

Resultados Foram incluidos 21 doentes, com idade média de 6 meses a data da
cirurgia. Os resultados estéticos subjetivos foram favoraveis e semelhantes entre os
grupos de cirurgia aberta e endoscopica (4.08 vs. 413, p = 0.456). A avaliacao
morfomeétrica objetiva demonstrou melhoria global no indice cefalico, na assimetria
craniana (de 4.2 mm para 2.9 mm) e no indice de simetria radial (de 24.5 para 16.8).
Contudo, nao se verificou melhoria objetiva no Unico caso de sinostose coronal
tratado endoscopicamente, que acabou por necessitar de reintervencao cirdrgica
aberta. Observou-se tendéncia para correlacao entre a melhoria subjetiva observada
na avaliacao clinica e os parametros objetivos.

Conclusodes Os resultados estéticos foram globalmente favoraveis e comparaveis
entre as abordagens cirudrgicas aberta e endoscopica. A concordancia observada
entre a avaliagcao estética baseada na semiologia clinica e os dados morfométricos
objetivos sugere que a percecao clinica da correcao craniana reflete a normalizagao
mensuravel da forma craniana, reforcando o papel central da semiologia no
diagndstico e seguimento de craniossinostoses, complementada por métodos
objetivos de avaliacao morfoldgica.
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POl - OMAVELOXOLONA NA ATAXIA DE FRIEDREICH EM IDADE PEDIATRICA
- UM CASO PIONEIRO EM PORTUGAL

Silvia Afonso Lopes'; Mafalda Rebelo? Vera Nunes?®; Claudia Marques Matos?

1 - Servico de Pediatria, ULS Loures-Odivelas; 2 - Servico de Neurologia Pediatrica, Departamento de Pediatria, Hospital Dona
Estefania, ULS Sdo José; 3 - Servicos Farmacéuticos, Hospital Dona Estefania, ULS Sao José

Introdugcao A ataxia de Friedreich € uma doenca neurodegenerativa causada por
expansdes de trinucledtidos. Manifesta-se com sindrome cerebeloso e neuropatia
sensitiva associados frequentemente a cardiomiopatia. A evolucao é progressiva,
conduzindo a perda da marcha 15 anos apos o inicio dos sintomas. A omaveloxolona,
um ativador da via Nrf2, € o primeiro farmaco aprovado modificador da doenca e
encontra-se disponivel em Portugal através de um programa de acesso precoce
acima dos 16 anos.

Caso clinico Adolescente de 15 anos avaliada por perturbacao do equilibrio e tremor
dos membros superiores de longa data que a propria desvalorizava. Seguida
previamente em cardiologia por inversao das ondas T sem cardiopatia identificada.
Objetivou-se impersisténcia motora na PBE, arreflexia osteotendinosa nos membros
inferiores, ligeira dismetria a esquerda e instabilidade na estacao de pé que agravava
com olhos fechados apesar de nao ter alteracdes de sensibilidade propriocetiva,
tandem dificil, pés planos e ligeira escoliose. A RM neuro-eixo descreveu reduc¢ao
ligeira da espessura da medula e os ECN evidenciaram neuropatia sensitiva axonal. O
estudo genético dirigido ao gene FXN foi compativel com o diagndstico. Iniciou
omaveloxolona aos 16 anos,sob programa de acesso precoce, sem efeitos adversos.
Nos 12 meses de follow-up as escalas de avaliagcao clinica (MFARS e SARA) bem como
de percecao da doente (FA-ADL e PROM-Ataxia) mantiveram-se estaveis. A doente
mantém seguimento multidisciplinar com cardiologia e MFR.

Conclusoes A omaveloxolona parece atrasar ou impedir a progressao dos sintomas
de ataxia de Friedreich (dados publicados a 5 anos). A nossa doente tem respondido
conforme esperado apesar do pouco tempo de follow-up. Este caso destaca-se por ter
sido a primeira doente a ser tratada em Portugal.

E imperativo reunir experiéncia com o uso deste farmaco e sensibilizar para o
diagnostico na existéncia de terapéutica modificadora da doenca. AQuardam-se os
resultados dos ensaios clinicos em curso para doentes com menos de 16 anos.
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POI15 - DIAGNOSTICO DE DOENCA DE NIEMANN PICK TIPO C NUM DOENTE
COM CHARCOT-MARIE-TOOTH - A IMPORTANCIA DA VALORIZACAO
DOS SINAIS ATIPICOS
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Hospitalar do Porto

Introducao A doenca de Niemann-Pick tipo C (NP-C) € uma doenca lisossomal
autossdmica recessiva, causada por mutacdes nos genes NPCl ou NPC2. Tem um
envolvimento neurovisceral e pode apresentar-se em qualquer idade, com a
hepato-esplenomegadlia frequentemente a preceder o inicio dos sintomas
neuroloégicos, ataxia cerebelosa, disartria, disfagia, deméncia progressiva, distonia e
convulsdes. A paralisia vertical supranuclear € um sinal caracteristico. Para o rastreio
utilizam-se biomarcadores (oxiesterois, liso-SM-509), sendo o diagndstico confirmado
por teste genético. O tratamento com Miglustat demonstrou aumentar a
sobrevivéncia nestes doentes.

Caso clinico Adolescente sexo masculino, 15 anos, natural do Brasil, inicialmente
seguido na consulta de Neuropediatria com o diagnodstico clinico de neuropatia de
Charcot-Marie-Tooth  (CMT), confirmado por duplicacdo do gene PMP22.
Adicionalmente as dificuldades na marcha, o exame neuroldgico revelava alguns
achados atipicos tais como perturbacdao do desenvolvimento intelectual ligeira,
disartria e oftalmoplegia no plano vertical. Alguns meses depois surgem convulsoes,
tremor, regressao cognitiva, e aumento das dificuldades da marcha com ataxia, o que
levou a suspeitar do diagndstico de doenca de NP-C. A presenca de oxiesterdis
aumentados e a identificacao de heterozigotia composta para duas variantes
patogénicas no gene NPCI, confirmaram o diagnostico. O EEG mostrou actividade
epiléptica o que levou a introducao de CBZ. A RM do neuroeixo revelou alteragcao de
sinal difusa da substancia branca supratentorial. Iniciou tratamento com Miglustat,
estando atualmente numa fase de estabilidade clinica.

Conclusdes Este caso ilustra a importancia de nao descurar sinais atipicos na
observagao de doentes com condig¢des cronicas, assumindo-os como manifestacao
da patologia preexistente. Uma avaliacao sistematica dos doentes é essencial para
uma melhor prestacdao de cuidados, tratamentos apropriados e atempados e,
consequentemente, melhorar o progndstico.
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POI16 - UM GENE, MULTIPLAS EXPRESSOES: DEFICIENCIA DO COMPLEXO
il MITOCONDRIAL ASSOCIADA AO GENE LYRM?7

Rafael Inacio'; Patricia Lipari Pinto? Guilherme Martins®, Patricia Janeiro? Oana
Moldovan% Marcia Rodrigues? Graca Sa® Rita Jotta?, Ana Gaspar?, Jose Carlos Ferreira®,
Teresa Moreno'; Sofia Quintas!

1- Unidade de Neuropediatria, Hospital Santa Maria, Unidade Local de Saude de Santa Maria; 2 - Centro de Referéncia de Doengas
Hereditarias do Metabolismo, Hospital Santa Maria, Unidade Local de Saude de Santa Maria; 3 - Servico de Imagiologia
Neuroldégica, Hospital Santa Maria, Unidade Local de Saude de Santa Maria; 4 - Departamento de Genética Médica, Hospital
Santa Maria, Unidade Local de Saude de Santa Maria; 5 - Departamento de Neuropediatria, Hospital Sdo Francisco Xavier,
Unidade Local de Saude de Lisboa Ocidental

Introducdo A deficiéncia do complexo Il mitocondrial (Clll) € uma doencga rara,
associada a envolvimento neuroldgico e sistémico variavel. A deficiéncia do complexo
[l mitocondrial, nuclear tipo 8 (MC3DN8), causada por variantes patogénicas no gene
LYRM?7, caracteriza-se por marcada heterogeneidade clinica e sem clara correlagao
gendtipo-fendtipo estabelecida. A leucoencefalopatia cavitante multifocal constitui
um achado imagioldégico distintivo desta entidade.

Objectivos Caracterizar as manifestagdes clinicas, imagioldgicas e genéticas de trés
doentes pediatricos com MC3DN8 portadores da mesma variante patogénica LYRM?7,
contextualizando os achados no espetro descrito na literatura.

Metodologia Estudo observacional descritivo de trés criangcas com seguimento num
centro de referéncia de um hospital terciario. Procedeu-se a analise de dados clinicos,
laboratoriais e imagioldgicos. O diagndstico genético foi estabelecido por
sequenciagao do exoma em trio. Realizou-se uma revisdo narrativa da literatura dos
casos previamente descritos de MC3DN8.

Resultados Os trés doentes, provenientes de duas familias consanguineas,
apresentavam a variante em homozigotia ¢.73G>A (p.Asp25Asn) no gene LYRM?7.
Apesar da variante comum, o fendtipo clinico revelou-se amplamente variavel,
incluindo atraso global do desenvolvimento, encefalopatia progressiva com regressao
neuroldgica, espasticidade e crises metabdlicas graves com acidose lactica
recorrente. Destacou-se envolvimento oftalmoldgico relevante, nomeadamente
episodios de amaurose intermitente e cegueira cortical. A ressonancia magnética
cerebral evidenciou leucoencefalopatia cavitante multifocal periventricular, com
extensao e gravidade variaveis, constituindo um marcador imagiolégico consistente
da doenca. A revisdao da literatura identificou 18 casos adicionais de MC3DNS,
confirmando um espectro fenotipico amplo, desde apresentacdes ligeiras ou
assintomaticas até deterioracao neuroldgica grave e morte precoce.

Conclusées Estes casos reforcam a marcada heterogeneidade clinica da MC3DN8
associada ao gene LYRM7, mesmo na presenga de uma variante comum. O
reconhecimento do padrao imagioldgico caracteristico, aliado ao estudo genético, é
fundamental para o diagnostico atempado. A variabilidade fenotipica observada
sublinha a necessidade de aprofundar a compreensao das relagcdes
gendtipo-fendtipo, com implicagdes diretas no prognostico, seguimento clinico e
aconselhamento genético.

Palavras-chave : Deficiéncia do complexo Il mitocondrial, LYRM7, MC3DNS8, Leucoencefalopatia cavitante
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PO17 - CRI-DU-CHAT: SINAIS PRECOCES, DIAGNOSTICO TARDIO

Maria Gentil Viegas'; Manuela Braga'; Nadia Santos!; Diogo Marques?, Patricia Dias?,
José Paulo Monteiro*

1- Servico de Pediatria, Hospital Garcia de Orta, Unidade Local de Saude Almada-Seixal; 2 - Servigo de Neurorradiologia, Hospital
Garcia de Orta, Unidade Local de Saude Almada-Seixal; 3 - Servigo de Genetica, Hospital Garcia de Orta, Unidade Local de Saude
Almada-Seixal; 4 - Neurologia Pediatrica, Centro de Desenvolvimento da Crianga Torrado da Silva, Servico Pediatria, Hospital
Garcia de Orta, Unidade Local de Saude Almada-Seixal

Introducao A sindrome de Cri-du-Chat resulta de uma delecao variavel do braco
curto do cromossoma 5. Caracteriza-se por choro agudo, microcefalia, dismorfismos
faciais e perturbacao grave do desenvolvimento intelectual, podendo associar-se a
outras malformacdes, homeadamente cardiacas, renais e neuroldgicas. O tipo e
extensao da delecao tem valor diagnostico e progndstico. O diagnostico € clinico, com
confirmacgao citogenética.

Caso clinico Adolescente do sexo feminino, 17 anos, mogambicana, em Portugal ha 1
ano, encaminhada a consulta de Pediatria por perturbacao do desenvolvimento
intelectual com microcefalia e cardiopatia congénita. Gestagao sem intercorréncias,
constatada microcefalia a nascenca. Submetida a intervencao cirdrgica por
comunicagao interventricular aos 2 meses. Evoluiu com atraso do desenvolvimento
psicomotor e estaturo-ponderal precoce. A observacdo: microcefalia e aspecto
dismorfico com hipertelorismo, sobrancelhas em V, micro e retrognatia, epicantus,
pavilhao auricular baixamente implantado, rarefacdao do terco externo das
sobrancelhas, nariz de base larga, |abio inferior grande, olhos pequenos, fosseta
sacrococcigea com 2 fossetas laterais, dedos das maos e pés alongados.
Comportamento marcadamente infantil, discurso de dificil percecao, afabilidade
excessiva e dificuldade na compreensao de ordens, configurando uma perturbacao
do desenvolvimento intelectual grave. Na RMN-CE além dos achados habituais
descritos na literatura observamos dois aspetos novos Nnao descritos: agenesia dos
bulbos olfativos e hipoplasia dos nervos oticos bilateralmente. O diagndstico foi
confirmado por estudo genético que mostrou uma delecao significativa (23,447 Mb)
Nno cromossoma 5 na regiao envolvida na Sindrome de Cri-du-Chat.

Conclusdes A sindrome de Cri-du-Chat ndo tem tratamento especifico, sendo
essenciais as intervencdes educacionais e de reabilitacdo para a integragao social.
Com a idade, a evolucao fenotipica pode dificultar o diagnostico clinico, tornando a
confirmacao genética fundamental. Este caso destaca a importancia do
reconhecimento dos sinais clinicos para a orientagao e representa um contributo para
0 alargamento dos aspetos imagioldgicos associados a sindrome de Cri du Chat.

Palavras-chave : cri-du-chat, citogenética
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POI1I8 - UM TRIO DE PISTAS CLINICAS VERSUS EXOMA EM TRIO: DESAFIO NO
DIAGNOSTICO DE DEFICE DE PNP

Marco Almeida'? Inés Taborda’, Beatriz Alves Costa®; Joana Azevedo* Ana Brett>
Filipe Palavra'®

1- Centro de Desenvolvimento da Crianga — Neuropediatria, Hospital Pediatrico, Unidade Local de Saude de Coimbra; 2 - Servigco
de Neurologia, Unidade Local de Saude de Coimbra; 3 - Consulta de Imunodeficiencias Primarias, Hospital Pediatrico, Unidade
Local de Saude de Coimbra; 4 - Servico de Hematologia, Hospital Pediatrico, Unidade Local de Saude de Coimbra; 5 - Clinica
Universitaria de Pediatria, Faculdade de Medicina, Universidade de Coimbra; 6 - Laboratorio de Farmacologia e Terapeutica
Experimental, Instituto de Investigacao Clinica e Biomedica de Coimbra (iCBR), Faculdade de Medicina, Universidade de Coimbra

Introducao O défice de fosforilase de nucledsidos de purina (PNP) € uma
imunodeficiéncia primaria autossdémica recessiva rara, caracterizada pela
combinacao de disfuncao imunitaria mediada por células T e manifestacdes
neuroloégicas progressivas. A deficiéncia enzimatica compromete o catabolismo das
purinas, levando a acumulacao de metabolitos toxicos para os linfocitos T e a
hipouricémia tipica.

Caso clinico Menina atualmente com 6 anos, nascida as 38+5 semanas de gestacao
por cesariana complicada por fratura parietal bilateral, de onde resultaram
hematomas epidurais que necessitaram de drenagem cirdrgica € uma crise
sintomatica aguda. Foi adquirindo competéncias do neurodesenvolvimento de forma
adequada até aos 12 meses, altura em que comecaram a surgir dificuldades motoras,
com postura distonica e espasticidade assimétrica dos membros.O quadro evoluiu
para uma tetraparésia espastica com predominio nos membros inferiores. Aos 3 anos,
em contexto de varicela complicada, foi constatada linfopenia persistente. O estudo
imunolégico revelou linfécitos T  baixos(CD3*381/mm3, com CD4123/mm?,
CD8261/mm?* e CD19*50/mm?3), proliferacdo oligoclonal de 1gG(19,72g/L), teste de
transformacao linfoblastica com auséncia de resposta a mitogénios,
hipouricémia(< 1,0 mg/dL) e adenosina deaminase(ADA) normal. Suspeitou-se de
défice de PNP, tendo iniciado profilaxia com cotrimoxazol. O exoma em trio nao
identificou variantes patogénicas. Teve uma infecao por parvovirus B19 com aplasia
eritréide aguda e, desde entao, encontra-se sob profilaxia com imunoglobulina
humana mensal, permanecendo clinicamente estavel. Avancou-se para
sequenciacao de genoma completo, que revelou uma inversao patogenica em
homozigotia envolvendo o) exao 1 do
gene PNP [GRCh37 inv(14)(g11.2) chrl4:9.[20785722_20938388inv]], confirmada por
PCR de longo alcance.

Conclusoées Este caso ilustra o percurso diagnoéstico complexo num défice de PNP
com apresentacao inicial predominantemente neuroldgica. A conjugacao de doenca
neuroldgica progressiva com linfopenia T e hipouricémia constitui um sinal de alerta.
Mesmo perante uma analise de exoma negativa, a suspeita clinica deve suscitar a
necessidade de aprofundar o estudo complementar, tentando garantir um
diagnostico definitivo e orientar o aconselhamento genético.

Palavras-chave : imunodeficiéncia, tetraparésia, exoma, défice de PNP
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PO19 - LEUCOENCEFALOPATIA COM CALCIFICACOES: UM CASO DE DISCORDANCIA
CLINICO-RADIOLOGICA E GENETICA

Marco Almeida'? Danna Krupka'’; Pedro Peixoto% Daniela Jardim Pereira% Joana
Salgado®; Jorge Oliveira®, Margarida Henriques’; Filipe Palavra'®

1 - Centro de Desenvolvimento da Crianga — Neuropediatria, Hospital Pediatrico, Unidade Local de Saude de Coimbra, Coimbra,
Portugal; 2 - Servico de Neurologia, Unidade Local de Saude de Coimbra, Coimbra, Portugal; 3 - Servigo de Neurologia, Hospital
Egas Moniz, Unidade Local de Saude de Lisboa Ocidental, Lisboa, Portugal; 4 - Servico de Imagem Médica — Unidade de
Neurorradiologia, Unidade Local de Saude de Coimbra, Coimbra, Portugal; 5 - Servigo de Genética Médica, Unidade Local de
Saude de Coimbra, Coimbra, Portugal; 6 - Centro de Genética Preditiva e Preventiva (CGPP), Instituto de Biologia Molecular e
Celular, Instituto de Investigagao e Inovagao em Saude (i3S), Universidade do Porto, Porto, Portugal; 7 - Servigo de Pediatria,
Hospital de Santo André, Unidade Local de Saude da Regiao de Leiria, Leiria, Portugal; 8 - Laboratorio de Farmacologia e
Terapeutica Experimental, Instituto de Investigacao Clinica e Biomedica de Coimbra (iCBR), Faculdade de Medicina,
Universidade de Coimbra

Introducao Leucodistrofias que escapam aos padrdes radioldgicos classicos
constituem um desafio diagndstico significativo em Neurologia Pediatrica, sobretudo
quando os achados genéticos ndo se ajustam ao quadro clinico/radiolégico e os
estudos identificam variantes de significado indeterminado (VUS).

Caso clinico Apresentamos uma menina de 8 anos, com desenvolvimento
psicomotor normal até aos 6 anos, altura em que a mae refere perda de competéncias
de aprendizagem, discalculia, défice de atencao, dificuldade na motricidade fina e
alteracao da marcha. A histoéria familiar € marcada por hipoacusia neurossensorial do
lado materno. O exame neurolégico revelou uma paraparésia espastica (forca G4+
proximal), hiperreflexia generalizada, incluindo o reflexo mentoniano e sinal de
Babinski a direita. A RM cerebral mostrou um hipersinal simétrico em T2/FLAIR na
substancia branca periventricular/parietal e corpo do corpo caloso, bem como
marcadas calcificacdes nos nucleos dentados. A avaliacao otorrinolaringoldgica e
oftalmoldgica foram normais, nao havendo igualmente evidéncia de envolvimento do
sistema nervoso periférico. As calcificacdes dos nucleos dentados, sendo atipicas nas
leucodistrofias classicas (como leucodistrofia metacromatica, doenca de Krabbe ou
adrenoleucodistrofia ligada ao X), poderiam apontar para leucoencefalopatias como a
doenca de Labrune (leucoencefalopatia com calcificacdes e quistos) ou sindrome de
Cockayne. O painel NGS para leucodistrofias/leucoencefalopatias identificou duas
VUS em heterozigotia no gene POLRIC [c.421C>T (p.Argl4ICys); c.377A>C
(p.Asn126Thr)], sugerindo, em teoria, uma leucodistrofia relacionada com POLR3;
contudo, nem o fendtipo clinico tipico da sindrome 4H, nem a hipomielinizacao difusa
esperada se encontram presentes, observando-se antes lesbes compativeis com
desmielinizacao adquirida. Encontra-se atualmente em curso uma discussao
multidisciplinar, com estudo dirigido a exclusao de variante no gene candidato
SNORDITI8 e analise de mendelioma.

Conclusdes Este caso, ainda nao resolvido, ilustra como a correlagcao
clinico-radioldgica, incluindo padrdes especificos de calcificacdao e topografia das
lesdes, pode sobrepor-se a achados genéticos ambiguos, enfatizando a importancia
de uma abordagem multidisciplinar e de reavaliacao sequencial em neurogenética
pediatrica.

Palavras-chave : Leucodistrofia, Paraparésia, gene POLRIC
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PO20 - SERIE DE CASOS PEDIATRICOS DE DOENCA ASSOCIADA AO ANTICORPO
ANTI-MOG (MOGAD): DESAFIOS TERAPEUTICOS NUM SERVICO QUATERNARIO

Georgia De Azevedo Portilho Ramos'; Barbara Ariolli Bertaglia'; Leticia Arrais Rocha’
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1- Irmandade Santa Casa de Misericérdia de Sao Paulo (ISCMSP)

Introducao A Doenca associada ao anticorpo Anti-MOG (MOCGAD) € uma doencga
desmielinizante rara, reconhecida como entidade distinta apds descoberta do
anticorpo MOG-1gG em 2007. E historicamente confundida com Esclerose Multipla ou
Neuromielite Optica (NMOSD) devido a sobreposicdo fenotipica e radioldgica. Seu
amplo espectro clinico e seu padrao de resposta distinto dificultam o diagnostico e
exigem atencao na terapéutica, como evidenciam estes casos pediatricos num
servico quaternario.

Caso clinico Caso 1: feminino, 12 anos, inicio aos 3 com ataxia e hemiparesia ligeira. RM
do encéfalo e da medula espinal com lesdes desmielinizantes; boa resposta a
pulsoterapia (metilprednisolona). A partir dos 10, evolui em curso multissurtado,
refratario ao rituximabe. LCR sem bandas oligoclonais e Anti-MOG+ aos 12.
Atualmente em uso de satralizumabe, com défices esfinterianos, cognitivos e
motores. Caso 2: feminino, 13 anos, inicio aos 5 com encefalopatia, ataxia e neurite
oOptica. Anti-MOG+ aos 7, evolucao multissurtada e refrataria a azatioprina e
rituximalbe. Apesar de pulsoterapia, PLEX e IVIG, apresentou novos surtos com neurite
oOptica bilateral e baixa acuidade visual, mantendo déficit visual e sequelas
neuroldgicas. Atualmente em uso de tocilizumabe, prednisolona, IVIG mensal. Caso 3:
masculino, 15 anos, inicio aos 12 com cefaléia, hemiparesia, disartria e rebaixamento de
consciéncia. LCR com pleocitose discreta; AQP4-; Anti-MOG+ aos 13. RM do encéfalo
com lesdes frontais. Boa resposta a pulsoterapia. Evoluiu sem sequelas e curso
monofasico.

Conclusoes Os casos reforcam a heterogeneidade clinica da MOGAD e evidenciam a
refratariedade terapéutica como principal desafio. A falha do rituximabe (1 e 2) reflete
a necessidade de estratégias distintas da NMOSD e difere de relatos prévios de
eficacia na reducao de recidivas, mostrando variacao entre os casos. A pulsoterapia
permanece como tratamento agudo, com bons resultados em apresentacdes
monofasicas (3). Todavia, ainda ndao ha consenso sobre terapias de manutencao,
evidenciando a urgéncia de diretrizes pediatricas especificas e de novos estudos
terapéuticos.

Palavras-chave : MOGAD; doencas desmielinizantes; pediatria; anti-MOG; rituximabe; diagnéstico; terapéutica
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PO21 - QUANDO A OSTEOMIELITE NAO E OSTEOMIELITE: CASO PEDIATRICO DE
HISTIOCITOSE DE CELULAS DE LANGERHANS
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1- Unidade Local de Saude do Santo Anténio

Introducgao A histiocitose de células de Langerhans (HCL) € uma entidade rara, com
manifestacdes clinicas heterogéneas, que variam desde lesdes Osseas isoladas até
doenca multissistémica. Embora o envolvimento 6sseo seja frequente na idade
pediatrica, lesdes craniovertebrais e da calote craniana com extensao intracraniana
sao pouco comuns, dificultando o diagndstico. Apresentamos um caso pediatrico de
HCL com envolvimento &sseo atipico, inicialmente diagnosticado como osteomielite
cronica multifocal ndo bacteriana, salientando os desafios diagnosticos e o papel da
Neurocirurgia.

Caso clinico Este caso descreve uma crianca de 2 anos e meio, inicialmente internada
noutra instituicao para investigacao de uma osteomielite cronica multifocal nao
bacteriana. Aos 12 meses de idade, o doente apresentou torcicolo esquerdo e
cervicalgia. A ressonancia magnética (RM) revelou lesdes envolvendo a coluna cervical
subaxial, nomeadamente, atlanto-axiais esquerdas e atlanto-odontoideias medianas,
para além do envolvimento de arcos costais e 0sso iliaco. Com base na presuncao de
osteomielite, o doente realizou seis semanas de antibioterapia. Oito meses depois,
verificou-se recidiva da sintomatologia, com novo torcicolo esquerdo. Uma nova RM
demonstrou uma lesdo da calote craniana, com extensdao extradssea e um
componente de tecidos moles intracraniano extra-axial. Para estabelecimento do
diagndstico definitivo, foi realizada excisao cirdrgica da lesao da calote craniana, por
craniectomia. Efetuou-se uma segunda craniotomia adjacente ao local da lesao, a fim
de se realizar uma cranioplastia com enxerto 6sseo autdlogo (split calvarial bone
graft). A analise anatomopatologica confirmou o diagndstico de HCL. O doente
iniciou quimioterapia de inducao com vinblastina e prednisolona, encontrando-se
atualmente em tratamento de manutencao.

Conclusodes Este caso evidencia a complexidade diagndstica da HCL quando se
apresenta com lesdes osseas atipicas multifocais, particularmente em criancas muito
jovens. A intervencao neurocirurgica precoce foi determinante para o diagnostico
histologico e para o inicio da terapéutica sistémica. O reconhecimento da HCL como
diagndstico diferencial em lesbes osteoliticas recorrentes ou refratarias é
fundamental.

Palavras-chave : Histiocitose de células de Langerhans, Neurocirurgia, Osteomielite
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PO22 - TROMBOSE VENOSA CEREBRAL EM IDADE PEDIATRICA: QUANDO A CLINICA
INESPECIFICA ATRASA O DIAGNOSTICO
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1- Servico de Neurologia, ULS Amadora / Sintra; 2 - Unidade de Neuropediatria, Departamento de Pediatria, ULS Santa Maria; 3 -
Servico de Neurorradiologia, ULS Santa Maria

Introdugao A trombose venosa cerebral (TVC) € uma patologia rara em idade
pediatrica, com apresentacao clinica varidvel e inespecifica, frequentemente
responsavel por atraso no diagnostico e consequente pior prognostico.

Caso clinico Adolescente do sexo feminino, 14 anos, com antecedentes de
perturbacao de ansiedade, medicada com contracecao oral combinada. Histdria
familiar de trombose venosa profunda. Iniciou cefaleia frontal, vomitos e obstipacao,
tendo sido observada no hospital da area de residéncia. Dias depois, evoluiu para
sonoléncia, episodio de lipotimia e desequilibrio postural, motivando nova observagao
Nna mesma unidade hospitalar, onde foi realizada veno-TC, que revelou trombose dos
seios venosos transverso e sigmoide esquerdos, e pesquisa de toxicos, positiva para
anfetaminas e MDMA.

Foi transferida para um hospital terciario, onde iniciou enoxaparina, mas evoluiu com
diminuicao do nivel de consciéncia (GCS 9). Realizou TC-CE, que revelou edema
talamico bilateral e hidrocefalia ativa, pelo que necessitou de drenagem ventricular
externa. Foi submetida a trombectomia venosa, com melhoria da permeabilidade dos
seios trombosados. A RM-CE confirmou a recanalizagao parcial e a isquemia talamica
bilateral, mais grave a direita. O estudo de trombofilias foi negativo. O exame
neurolégico melhorou progressivamente, persistindo hemiparesia esquerda ligeira
Nna alta, dez dias apods a admissao. Nesta ocasiao, iniciou rivaroxabano e ficou com
seguimento multidisciplinar.

Conclusées Este caso demonstra como sintomas inespecificos da TVC podem
aumentar o numero de contactos hospitalares e atrasar o diagnostico. A evolugao
abrupta para hipertensao intracraniana exigiu abordagem neurocirdrgica e
tratamento endovascular - um procedimento raramente efetuado -, determinantes
para a recuperacao funcional. A auséncia de trombofilias sugere um mecanismo
multifatorial, em que desidratacdao e consumo de drogas recreativas, associados a
contracecao oral, terao contribuido para o evento trombatico.

Palavras-chave : Trombose venosa cerebral, Trombectomia venosa
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PO23 - PARALISIA CEREBRAL ESPASTICA MONOPLEGICA SECUNDARIA A INFARTO
VENOSO PERIVENTRICULAR NA INFANCIA: RELATO DE CASO
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1- CLINICA ESCOLA DE NEUROLOGIA INFANTIL - TIANGUA-CE-CEARA-BRASIL

Introdugcao A paralisia cerebral (PC) constitui um grupo heterogéneo de
perturbacdes permanentes do desenvolvimento do movimento e da postura,
atribuidas a lesdes nao progressivas ocorridas no cérebro imaturo. As formas
unilaterais, nomeadamente a paralisia cerebral espastica monoplégica, estao
frequentemente associadas a lesdes vasculares perinatais, entre as quais o infarto
venoso periventricular assume particular relevancia etiolégica. O reconhecimento
precoce desta associacao € fundamental para o diagnodstico, prognostico funcional e
orientacao terapéutica.

Caso clinico Apresenta-se o caso de uma crianga acompanhada em consulta de
Neuropediatria por atraso no desenvolvimento motor e assimetria funcional dos
membros. Observou-se predominio de hipertonia espastica, hiperreflexia e limitagcao
funcional restrita a um hemicorpo, com preservacao relativa das funcdes cognitivas e
da linguagem. A ressonancia magnética cerebral revelou lesdao compativel com
infarto  venoso periventricular, envolvendo substancia branca profunda,
correlacionando-se com o padrao clinico apresentado. A historia perinatal foi
compativel com evento vascular precoce, sem evidéncia de doenca progressiva. A
abordagem terapéutica incluiu seguimento multidisciplinar, com fisioterapia motora
precoce, terapia ocupacional e monitorizacdo neuroldgica continua, visando
otimizacao funcional e prevencao de complica¢cdes secundarias.

Conclusdées O infarto venoso periventricular constitui uma causa relevante de
paralisia cerebral espastica unilateral, devendo ser considerado no diagndstico
diferencial de assimetrias motoras na infancia. A correlacao clinico-imagioldgica €
essencial para a caracterizagcao do subtipo de PC e para o planeamento terapéutico
individualizado. O diagndstico precoce e a intervencao multidisciplinar permitem
melhorar o prognodstico funcional e a qualidade de vida destas criancas, reforcando a
importancia do acompanhamento especializado em Neuropediatria.

Palavras-chave : Paralisia cerebral espastica; Doenga vascular cerebral perinatal; Infarto venoso periventricular
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PO24 - QUALIDADE DE VIDA APOS RIZOTOMIA DORSAL SELETIVA: CONTRIBUTO
DE METODOLOGIA QUALITATIVA NA AVALIACAO DE DESFECHOS COMPLEXOS

Rafael Inacio’; Sofia Fialho? Rita Martins', Carolin Weiss Lucas?®, Alexandre Campos3;
Tiago Proenca Dos Santos!

1 - Unidade de Neuropediatria, Hospital Santa Maria, Unidade Local de Saude de Santa Maria; 2 - Faculdade de Medicina,
Universidade de Lisboa; 3 - Servigo de Neurocirurgia, Hospital Santa Maria, Unidade Local de Saude de Santa Maria

Introducao A rizotomia dorsal seletiva (RDS) € uma intervencao eficaz no tratamento
da espasticidade em criancas com paralisia cerebral. Apesar dos ganhos motores bem
documentados, o impacto da RDS na qualidade de vida permanece
insuficientemente caracterizado, particularmente no que respeita a dimensdes
subjetivas e contextuais, dificilmmente captaveis por instrumentos quantitativos.

Objectivos Descrever o enguadramento metodoldgico e apresentar resultados
preliminares da analise qualitativa de um estudo de métodos mistos destinado a
avaliacao da qualidade de vida apds RDS.

Metodologia Estudo de métodos mistos, integrando avaliacdo quantitativa da
gualidade de vida (CPQoL-CHILD) e componente qualitativa baseada em entrevistas
semi-estruturadas a cuidadores. As entrevistas foram analisadas segundo analise
tematica, com codificacdao iterativa e identificacdo de temas, categorias e
subcategorias.

Resultados Foram incluidos seis doentes, com idades entre 4 e 10 anos. Cinco
apresentavam classificacao GMFCS Il e um GMFCS II. O tempo de seguimento
pOs-RDS variou entre 12 e 80 meses. A analise tematica identificou trés dominios
centrais da experiéncia pods-cirdrgica: funcionamento da crianca; dimensao
emocional, comportamental e participacao social; e reabilitacao, sistema de cuidados
e contexto familiar. A reducao do tonus e a melhoria do conforto fisico foram referidas
por cinco cuidadores, associadas a maior facilidade na prestacao de cuidados e
ganhos funcionais. Alteracdes positivas no bem-estar emocional e na motivacao
emergiram em cinco casos, com impacto na participacao familiar e escolar. Todos os
cuidadores destacaram a reabilitacdao pos-operatdéria como determinante para os
resultados percebidos, coexistindo com carga fisica e emocional significativa. A
analise revelou discrepancias entre melhorias motoras objetivas e a percecao global
de qualidade de vida.

Conclusodes Os resultados evidenciam o contributo da metodologia qualitativa para a
identificacao de desfechos complexos e multidimensionais associados a RDS,
complementando a avaliacao quantitativa. A sua integracao em estudos de métodos
mistos permite uma apreciacdo mais abrangente e clinicamente relevante do
impacto da intervencao na crianca e na familia.

Palavras-chave : Paralisia Cerebral, Rizotomia Dorsal Selectiva, Qualidade de Vida, Metodologia qualitativa
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PO25 - CEFALEIAS RECORRENTES NA INFANCIA: A PONTA DO ICEBERG EMOCIONAL
E AMBIENTAL

Marisa Coelho'; Leonor Vieira% Ana Rita Ribas'; André Morais'; Margarida Abreu’; Angela
Pereira’

1 - Servigo de Pediatria, Unidade Local de Saude de Braga; 2 - Mestrado Integrado em Medicina, Escola de Medicina da
Universidade do Minho

Introducao As cefaleias constituem uma das manifestacdes clinicas mais frequentes
na populacao pediatrica, com prevaléncia estimada de 60%. Estao associadas a
absentismo escolar significativamente superior, em comparacao com criangas sem
cefaleias (17,3% vs. 3,0%), impactando de forma relevante o desempenho académico.

Objectivos Identificar e quantificar preditores modificaveis de cefaleias recorrentes,
fundamentando a sua integracao sistematica na avaliagcao clinica pediatrica.

Metodologia Realizou-se um estudo observacional com 177 participantes, 98 casos (>
1 episddio/més nos 3 meses anteriores) e 79 controlos, com idades entre os 8 e 18 anos.
Foi aplicado um questionario sociodemografico, clinico e ambiental, e a escala
RCADS-25, validada para a populacao pediatrica portuguesa. A analise estatistica
incluiu testes de Mann-Whitney, Qui-quadrado, Correlacao de Spearman, Regressao
Logistica Binaria e Curvas ROC (IC 95%).

Resultados A mediana de idades foi de 12,0 anos (lIQ = 10,0-14,0), 53.7% do sexo
feminino. Identificaram-se associagcdes significativas entre cefaleia e menor duracao
de sono (p<0,001), alteracdes do padrao de sono (p=0,001), stress escolar (p<0,001),
dificuldades escolares (p=0,001) e acontecimentos marcantes recentes (p=0,014). Na
analise multivariavel, ajustada para o sexo, identificaram-se trés preditores
independentes: menor duracao de sono (OR=0,55; 1C95%:0,36-0,82), stress escolar
(OR=1,76; 1C95%:1,18-2,62) e, sobretudo, dificuldades escolares (OR=334;
|C95%:1,20-9,30), que triplicaram o risco de cefaleia. O modelo explicou 26,1% da
variabilidade observada e apresentou capacidade discriminativa moderada
(AUC-ROC=0,748).

Conclusdes Este estudo identifica fatores modificaveis associados a cefaleias
recorrentes, com relevancia clinica e potencial de intervencao, pelo que a sua
avaliacao sistematica na consulta podera orientar estratégias preventivas e
terapéuticas. Estudos longitudinais futuros, integrando outras varidveis relevantes,
poderdao contribuir para modelos preditivos mais robustos, permitindo a detecao
precoce de criangas em risco e a implementacao de intervengdes personalizadas.

Palavras-chave : cefaleias, stress escolar, sono, dificuldades escolares
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PO26 - PERCECAO DO IMPACTO DO TRATAMENTO DA PHDA NO DESENVOLVIMENTO
DA LINGUAGEM ORAL E ESCRITA: ESTUDO EXPLORATORIO

Tiago Proenca Dos Santos'’ Nicole Agrela'®; Barbara Marques'; Ana Rita Valente*®;
Catia Catita'; Gongalo Leal

1- Speechcare Center; 2 - Faculdade de Medicina de Lisboa; 3 - ESS-Alcoitao; 4 - IEETA; 5 - UA

Introducao A PHDA e a Perturbacao do Desenvolvimento da Linguagem (PDL) sao
perturbacdes do neurodesenvolvimento frequentemente comoérbidas (20-50%). O
diagnostico e a intervengao precoce minimizam o impacto escolar e previnem
comorbilidades psiquiatricas. A PHDA envolve alteragdées do funcionamento
executivo que afetam varias areas, incluindo o processamento linguistico. A
terapéutica com estimulantes € comum, mas a evidéncia sobre o seu impacto nos
diferentes dominios da linguagem ¢é limitada.

Objectivos Este estudo exploratério visa caracterizar criancas com PHDA e PDL e
descrever o efeito da terapéutica farmacoldgica na linguagem segundo a perceg¢ao de
terapeutas da fala (TF), pais e professores.

Metodologia Participaram 11 criangas (6 - 10 anos; 2° e 6.° ano). A PDL foi
diagnosticada por avaliagcao formal da linguagem (TF) e a PHDA pelo neuropediatra,
segundo os critérios do DSM-5-TR, entrevista clinica e ASEBA. Todos iniciaram
terapéutica com estimulantes (lisdexanfetamina ou metilfenidato) apenas apds
avaliacao da linguagem. O impacto da percecao da medicacao nas fungdes
executivas e na linguagem foi avaliado via questionario adaptado com base no ASEBA
e EAC numa escala de 1 a 5, preenchidos por pais e professores. Calcularam-se
medianas por informante. Analisaram-se 19 questionarios (10 pais; 9 professores) e as
percecdes qualitativas (TF), pré/pdés medicacdo, por analise de conteudo.

Resultados A percecao de melhoria das funcdes executivas teve mediana de 4,5 (pais)
e 4,0 (professores). Na linguagem, ambos os informantes reportaram mediana de 4,0
(melhoria moderada). A analise qualitativa evidenciou progressos no acesso lexical,
organizagao do discurso e no desempenho atencional. Os TF relataram melhorias
atencionais, linguisticas e no desempenho em sessdao. Em algumas criancas, as
competéncias linguisticas estruturais mantiveram-se, verificando-se maior eficiéncia
comunicativa.

Conclusoes A medicacao para PHDA parece associar-se a melhorias nas funcoes
executivas e ganhos funcionais na linguagem, reforcando a necessidade de
abordagens multidisciplinares. Estudos futuros deverao aferir os beneficios da
terapéutica estimulante precoce na PDL.

Palavras-chave : PHDA, PDL, Fungdes executivas, Linguagem, terapéutica farmacolégica
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