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RESUMO

Introducdo: Esclerose Lateral Primairia (ELP) é uma
doenc’~a neurodegenerativa rara de origem
desconhecida caracterizada por envolvimento do trato
corticoespinhal, que comumente se manifesta por
espasticidade progressiva, porém sem lesao do segundo
neur6nio motor.

Objetivos: Relatar um caso de ELP, realizar revisio
da literatura e dos critérios diagnésticos.
Metodologia: relato de caso e revisdo da literatura.
Relato do Caso: Mulher, branca, higida, apresentou aos
35 anos quadro progressivo de alteracdo da marcha,
do equilibrio e perda na orientagdo dos movimentos.
Reducdo progressiva da for¢a em membros superiores,
posterior ao quadro de paraparesia instalado. Inicia-se
também nesse periodo importante perda ponderal em
razdo de disfagia associada. Progrediu para
tetraparesia, e disfonia severas sem qualquer
verbaliza¢do aos 37 anos. Na evolucdo observou-se
comprometimento de varios dominios da cognig¢do,
além de grande labilidade emocional. Ao exame
observa-se tetraparesia espastica, hiperreflexia nos
quatro membros, clonus simétrico, sinais de Babinski
e Hoffman bilaterais, e afasia motora. Exames
laboratoriais, TC de térax e abdomen, EEG sem
alteracdes. RM de cranio demonstrando atrofia cortical

ABSTRACT

Introduction: Primary Lateral Sclerosis (PLE) is a rare
neurodegenerative disease of unknown origin
characterized by involvement of the corticospinal tract,
which is commonly manifested by progressive
spasticity, but without damage to the second motor
neuron.

Objectives: Report a case of PLE, review the literature
and diagnostic criteria.

Methodology: case report and literature review.

Case Report: Female, white, healthy, presented at 35
years a progressive gait alteration, balance and loss of
movement orientation. Progressive reduction of force
in upper limbs, posterior to the paraparesis frame
installed. Also during this period, an important weight
loss, over 2 years, due to associated dysphagia.
Progressed to tetraparesis, and severe dysphonia
without any verbalization at 37 years. In the evolution,
it was observed the impairment of several domains of
cognition, besides great emotional lability. At
examination: spastic tetraparesis, hyperreflexia in the
four limbs, symmetrical clonus, bilateral Babinski and
Hoffman signs, and motor aphasia. Laboratory tests,
CT of the chest and abdomen, EEG without alterations.
MRI of skull demonstrating diffuse cortical atrophy,
compensatory ventricular dilation; MRI of column
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difusa, dilatacdo ventricular compensatéria; RM de
coluna sem alteragdes. ENMG sem sinais de
acometimento do segundo neurdnio motor.
Conclusdes: Trata-se de um caso de doencga
neurodegenerativa do neur6nio motor superior, com
acometimento de funcdes cognitivas. A paciente
preenche critérios clinicos propostos por Pringle et al.,
1992 para o diagndstico da ELP. Outras causas de
lesdo do neurdnio motor foram excluidas para a
confirmacao diagndstica.

Palavras-chave: esclerose lateral primaria, doenga
neurdnio motor, sindrome piramidal

INTRODUCAO

A Esclerose Lateral Priméria (ELP) é uma
doenca neuromuscular de padrdo degenerativo e
progressivo dos neur6nios motores superiores, tendo
no seu principal aspecto clinico a espasticidade
progressiva. Geralmente seu acometimento se inicia
nas extremidades inferiores, evoluindo para o tronco,
extremidades superiores e, finalmente, para os
musculos bulbares.!? Ela se enquadra no grupo de
doengas do neur6nio motor que ocorrem quando ha
degeneracdo das células neurais que controlam o
movimento, causando fraqueza muscular. E uma
doenca esporddica e tem sua preferéncia por adultos.
Porém, uma mutacdo rara mapeada no gen ALS2 é
responsavel pelo aparecimento em criangas, sendo
nessa fase denominada Esclerose Lateral Priméaria
Juvenil (JPLS).? Seus diagnésticos diferenciais se
baseiam sobretudo na semelhanca clinica com a
Esclerose Lateral Amiotréfica (ELA), a forma mais
comum de acometimento do neurdnio motor e
paraparesiaespastica hereditaria.*>¢

O diagnoéstico de ELP € feito baseado em
critérios clinicos e laboratoriais estabelecidos em 1992
por Pringleet al.! Dentre estes, Kuipers-Upmeijeret al
destacam a espasticidade proeminente com paresia
das extremidades inferiores e sinais de
comprometimento corticoespinal, falta de uma histéria
familiar prévia e estudos de laboratério que visam
excluir outras etiologias.” A Tabela 1 sugere propostas
para o diagndstico da ELP.

A ELP ¢ uma doenca que se assemelha a
um grupo de doencgas que foram citadas por Pringle et
al.: doencga de Strumpell, MielopatiaEspondilitica,
Esclerose Muiltipla e principalmente a ELA.! Enquanto
a ELP se caracteriza como uma doenca

without changes. ENMG without signs of involvement
of the second motor neuron.

Conclusions: It is a case of neurodegenerative disease
of the upper motor neuron, with involvement of
cognitive functions. The patient fulfills the clinical
criteria proposed by Pringle et al., 1992 for the diagnosis
of PLA. Other causes of motor neuron injury were
excluded for diagnostic confirmation.

Key words: primary lateral sclerosis, motor neuron
disease, pyramidal syndrome

neurodegenerativa, idiopética, que afeta o neurdnio
motor superior, ndo tendo relacdo com antecedentes
familiares, com progressdo lenta, a ELA é uma doenga
neurodegerativa fatal, de progressdo mais rapida que
afeta o também o neur6nio motor inferior.* Forestier
et al. (2001) argumentaram que ELP pode ser uma
forma lenta e progressiva de ELA.*® Os critérios
escritos por Pringle et al. exigem uma duragdo de
doenca de pelo menos 3 anos, e outros diagndsticos
devem ser excluidos por exames de imagem e
laboratério* (Tabela 2).

O objetivo deste estudo é apresentar um
relato de caso confirmado de ELP, destacar seus
aspectos clinicos e revisar a literatura médica sobre
os critérios diagndsticos para esta doenga.

RELATO DO CASO

Mulher, branca, previamente higida, apresentou
aos 35 anos quadro progressivo de alteragao da marcha,
com alteracdo da deambulacido, com tendéncia de
quedas e perda da direcdo do movimento. Redugdo
progressiva da forca em membros inferiores, evoluindo
para paraparesia, seguiu-se com perda de forca em
membros superiores. Inicia-se também nesse periodo
importante perda ponderal, em razao de disfagia
associada. Progrediu para tetraparesia e disfonia
severas, apresentando-se sem qualquer verbalizacdo
aos 37 anos. Na evolucdo observou-se
comprometimento de varios dominios da cognigio,
(memoria recente, fungdes executivas e linguagem),
além de grande labilidade emocional, associada a
alteracdo de comportamento e inquietacdo. Ao exame
apresenta tetraparesia espastica, hiperreflexia nos
quatro membros, clonus simétrico, sinais de Babinski
e Hoffman bilaterais, afasia motora. Exames
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laboratoriais descartaram causas inflamatoérias,
infecciosas ou metabdlicas para os sintomas. TC de
térax e abdomen, EEG sem alteragoes. RM de cranio
demonstra atrofia cortical difusa, dilatacio ventricular
compensatdria (Figura 1); a RM de coluna cervical e
dorsal sem alteragdes (Figura 2). Eletroneuromiografia
(ENMG) ndo demonstrou acometimento do segundo
neurdnio motor.

DISCUSSAO

A ELP ¢é uma doenca neurodegenerativa
progressiva que acomete os neurdnios motores
superiores, responsaveis pela atividade muscular
voluntaria, o que se apresenta, clinicamente, por
tetraparesia espastica lentamente progressiva, marco
clinico da doenca.

Suas manifestagdes clinicas relacionam-se,
principalmente, a degeneracdo de neurdnios
corticoespinhais, porém, o acometimento bulbar ndo é
incomum. Inicialmente, observa-se a instalacdo
insidiosa de um quadro de perda de for¢a nos membros
inferiores associada a espasticidade, o que promove
alteracdes de marcha em grande parte dos pacientes.’
Com o tempo, sinais de acometimento piramidal sdo
mais pronunciados, se manifestando com progressao
da paresia espdstica para os membros superiores,
presenca de sinal de Babinski bilateral, piora da
marcha, hiperreflexia e clonus simétrico, o que pode
ser explicado pela evolugcdo da degeneracgdo
corticoespinhal.'® A labilidade emocional, a disartria e
adisfagia s@o os sintomas mais observados quando ha
envolvimento pseudobulbar.”’ Segundo os relatos de
Pringle et al, 1992, outras areas corticais nao
relacionadas a atividade motora tendem a ser
preservadas, nao havendo déficit cognitivo.'

No caso apresentado, a paciente apresenta
sinais e sintomas de disfun¢do dos tratos piramidais,
como sinal de Babinski e clonus simétricos, além de
reflexo tendinoso profundo hiperativo nos quatro
membros, além de paresia espastica. Além disso, foram
descritos sinais de acometimento bulbar, como disfagia
progressiva, e cerebrais, como alteracdo de
comportamento, comprometimento cognitivo e grande
labilidade emocional.

A doenca que mais se assemelha a ELP € a
Esclerose Lateral Amiotréfica-ELA, que compreende
uma desordem neurodegenerativa grave que afeta
progressivamente tanto o neur6nio motor superior
(NMS) quanto o neurdénio motor inferior (NMI)*,
enquanto a ELP ¢é idiopdtica, um distdrbio
neurodegenerativo nao familiar do NMS.* Ambas os

Figura 1 - RM de cranio (FLAIR) corte coronal a esquerda, e axial
a direita, demo

demonstrando atrofia cortical difusa e dilatagdo dos ventriculos
laterais, de aspecto compensatdrio e atrofia cortical.

Figura 2 - RM de coluna cervical a esquerda e dorsal a direita,
ponderadas em T2 e FLAIR respectivamente, que ndo evidenciou
alteragdes de sinal na medula espinhal.

distirbios apresentam uma manifestacdo clinica
semelhante, que correspondem aos sintomas motores
superiores, como rigidez ou espasticidade.* Na ELA
ha predominancia de sinais e sintomas que ndo sio
observados ou que raramente sdo observados na ELP,
como, sintomas bulbares, comprometimento cognitivo
e rigidez com progressiva perda da for¢ca muscular
dos membros em menos de 3 anos.*

Em 1992, Pringle et al. propuseram critérios de
diagndstico para ELP que incluiu o inicio insidioso de
uma simetria, paresia espastica lentamente progressiva
em adultos, geralmente comegando nas extremidades
inferiores e, eventualmente, evoluindo para uma
sindrome tetrapiramidal com caracteristicas
pseudobulbar marcadas.'* A auséncia dos sinais
motores inferiores sdo a marca registrada da doenca
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e podem ser confirmados usando estudos
neurofisiolégicos, e pacientes que apresentam
espasticidade no inicio e ndo desenvolvem perda da
forca dos membros dentro de 3 anos, ndo tém perfil
sugestivo para ALS.*

Em relacdo aos critérios de Pringle et al, 1992,
o caso descrito se enquadra por ter inicio insidioso e
progressivo ao longo de mais de trés anos durante sua
vida adulta. A auséncia de histéria familiar semelhante
¢ um importante dado diagndstico presente, as
alteracdes iniciais de deambulagdo e de direcdo do
movimento corroboram para o critério de alteracio
motora inicial nos membros inferiores, evoluindo com
quadro de paresia instalada. O exame clinico
demonstrando tetraparesia espéstica, hiperreflexia dos
quatro membros, simetria de clonus e sinais de Babinski
e Hoffman bilaterais sugestionam a distribui¢édo
simétrica do quadro conforme os critérios necessarios.
Os exames de laboratdrio inalterados e os achados de
imagem na RM de coluna cervical e dorsal sem
alteragcdes, bem como a ENMG sem sinais de
acometimento do segundo neurdnio motor, ajudam na
exclusdo de outros diagndsticos. A atrofia cortical
apresentada na RM apresenta-se como critério
complementar de ELP!.

Existe ainda uma divisdo para a forma inicial de
manifestacdo da Esclerose Lateral Priméria, em que
a primeira op¢do seria uma paraparesia progressiva
crdnica e tetraparesia, com envolvimento inicial da
medula espinhal; ja a segunda forma seria uma
corticobulbar e espinobulbar cronica, com envolvimento
bulbar predominante, sendo que ambas irdo apresentar
o envolvimento do cértex motor.!!

Além das caracteristicas clinicas, o exame de
imagem € de extrema importancia, principalmente a
ressonancia magnética de cranio. Dentre seus achados,
deve-se avaliar evidéncia de outras patologias que
excluiriam o diagndstico, como: neoplasmas, infarto ou
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