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29 SETEMBRO SEXTA-FEIRA \

09.00-9.30 ABERTURA DO CONGRESSO E BOAS-VINDAS
Prof® Doutora Teresa Coelho - Presidente SPEDNM
92.30-1.10 SESSAO I: MIOTONIAS
Moderadores: Dr. Luis Negrao - Centro Hospitalar Universitario Coimbra
Dr. Luis Braz - Centro Hospitalar e Universitario Sdo Jodo
09.30-10.05 Abordagem clinica e terapéutica das Miotonias Distréficas
Dra. Ivania Alves - Centro Hospitalar do Tamega e Sousa
10.05-10.40 Canalopatias musculares: Miotonias nao Distréficas
Dr. André Caetano - Centro Hospitalar Lisboa Ocidental
10.40-11.00 Miotonia: Diagnéstico neurofisiélogico
Dra. Ana Paula Sousa - Centro Hospitalar Universitario de Santo Anténio
1.00-1.10 Discussdo
m.10-1n.30 Coffee-Break
1.30-12.30 COMUNICACOES LIVRES I (COO01 - CO06)
Moderadores: Dra. Cristina Garrido - Centro Materno Infantil do Norte
Dra. Anabela Matos - Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra
CO-01 - A EXPERIENCIA DE UM CENTRO TERCIARIO NO DIAGNOSTICO DE MIOTONIAS CONGENITAS

Sara Matos'; Inés V. Carvalho'; Luciano Almendra’; Argemiro Geraldo’; Luis Negrio'; Anabela Matos'

1- Servigco de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, Coimbra, Portugal

CO-02 - ESCALA MG-ADL NO TRATAMENTO DE DOENTES COM MIASTENIA GRAVIS

Marisa Brum'

1- Centro Hospital Universitario de Lisboa Central

CO-03 - UTILIZAQAO DE RM NO ESTUDO DE MIOPATIAS: RESULTADOS DA APLICAQAO DE UM

PROTOCOLO DE RM MUSCULAR
Marco Fernandes'; Carolina Padilha? Luis Marquesz; André Caetano™; Luis Santos™®

1- Servigco de Neurologia, Hospital de Egas Moniz, Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental; 2 - Servico de Radiologia,

Hospital de Egas Moniz, Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental; 3 - CEDOC, Chronic Diseases Research Centre, NOVA ‘

Medical School Y

CO-04 - CANALOPATIAS DO MUSCULO ESQUELETICO: UMA ANALISE RETROSPETIVA E DESCRITIVA \

DE UM CENTRO TERCIARIO l ;‘

Miguel Schén'; Joana Coelho? Miguel Oliveira Santos'; Teresa Moreno?

1- Servigco de Neurologia, Departamento de Neurociéncias e de Saude Mental, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar

Universitario Lisboa Norte, Lisboa, Portugal; 2 - Unidade de Neuropediatria, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar

Universitario Lisboa Norte, Lisboa, Portugal i
w

)o\ SPEDNM

GTEEAY/



CONGRESSO
29 SETEMBRO SEXTA-FEIRA DE DOENGAS
NEUROMUSCULARES
CO-05 - DISTROFIA MIOTONICA TIPO 2: CARACTERlZACAO DO PERFIL COGNITIVO
Catarina Bernardes'; Fabio Gomes'; Daniela Pereira® Diana Duro'; Argemiro Geraldo’; Anabela Matos';
Luciano Almendra; Luis Negrao'

1- Servigco de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra; 2 - Unidade Funcional de Neurorradiologia, Servico de

Imagem Média, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra

CO-06 - DISTROFIA MIOTONICA TIPO 1: ANALISE RETROSPECTIVA DE UMA SERIE CLiNICA DO SERVICO
DE NEUROLOGIA DO HGO

Sandra Palma'; Pedro Pereira’'

1- Hospital Garcia de Orta

12.30-13.30 SIMPOSIO | - ALNYLAM

Complicagdes neurolégicas das Porfirias hepaticas agudas

12.30 - 12:.40: Boas-vindas e Introducéo as Porfirias Hepaticas Agudas (PHA)

Dr. Marcio Cardoso (Centro Hospitalar Universitario de Santo Anténio)

12.40 - 13.15: Complicagdes Neurolégicas das Porfirias Hepaticas Agudas

N AR e e
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Dr. Miguel Oliveira Santos (Centro Hospitalar Universitario Lisboa Norte)
13.15 - 13.30: Conclusdo e Q&A

Dr. Marcio Cardoso (Centro Hospitalar Universitario de Santo Anténio)
13.30-14.30 Almogo
14.30-15.30 SESSAO II: MIOTONIAS
Moderadores: Dr. Argemiro Geraldo - Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra
Dr. Marcio Cardoso - Centro Hospitalar Universitario de Santo Anténio
14.30-15.00 Desafios: tratamento, gravidez, cuidados anestésicos e outras
peculiaridades
Dr. Sim&o Cruz - Hospital de Amadora Sintra
15.00-15.30 Desafios da idade pediatrica (Odisseias diagnésticas)
Dra.Teresa Moreno - Centro Hospitalar Universitario Lisboa Norte
15.30-15.45 Discussdo
15.45-16.45 SIMPOSIO Il - ROCHE
From Newborns to Adulthood: understanding risdiplam in SMA
Welcome and introductions
Dra. Ana Paula Sousa - Centro Hospitalar Universitario de Santo Anténio
Risdiplam in the treatment of newborns with SMA: from RAINBOWFISH to clinical practice
Dr. Roberto Lopez Alberola (University of Miami, Florida, USA)

Risdiplam in the treatment of adult patients with SMA: what matters in the real world Dr.

Marcus Erdler (Donaustadt Clinic, Vienna, Austria) and Ana Paula Sousa(CHUdSA) >‘
Panel discussion & Questions and Answers
All faculty

16.45-17.30 Coffee-Break e E-posters

Ecra 1- EPO1- EPO6

Moderadores: Anabela Matos - Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra '
Dr. Pedro Pereira - Hospital Garcia de Orta \‘
Ecra 2 - EPO7 - EP12

Moderadores: Dr. Argemiro Geraldo - Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra

20\ SPED
I M

Prof® Dra. Teresa Coelho - Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra -
NM

e atdes -

w7




29 SETEMBRO SEXTA-FEIRA

17.30-18.30 COMUNICAQ()ES LIVRES Il (CO07 - CO12)
Moderadores: Dr. Fernando Silveira, Centro Hospitalar Universitario de Sdo Joao

S

5

Dra. Andreia Veiga - Centro Hospitalar de Tras-os-Montes e Alto Douro

CO-07 - UMA SERIE DE CASOS ATiPICOS DE MIOSITE COM CORPOS DE INCLUSAO

Joana Moniz Dionisio’; Luisa Medeiros®; Rafael Roquez; Simao Cruz'

1- Servigco de Neurologia do Hospital Prof. Doutor Fernando Fonseca, EPE; 2 - Laboratério de Neuropatologia - Centro
Hospitalar Universitario Lisboa Norte; 3 - Consulta de Doengas Neuromusculares - Centro Hospitalar Universitario Lisboa
Central

CO-08 - DISFERLINOPATIAS: REVISAO DE UMA SERIE HOSPITALAR

Andreia Ferreira; Rui Lopes®; Emilia Vieira®*; Ana Gongalves®>>*; Daniela Barros®; Marcia E. Oliveira®>

-
L

Rosario Santos®>*; Ricardo Maré'; Miguel Pinto*®; Ana Paula Sousa“®; Marcio Cardoso*®; Teresa
Coelho*®

WIPN /<)

1- Hospital de Braga; 2 - Laboratério de Genética Molecular, Servigo de Genética Laboratorial, Centro de Genética Médica
Jacinto Magalhées, Centro Hospitalar Universitario de Santo Anténio; 3 - Unidade Multidisciplinar de Investigagao

Biomédica (UMIB), Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar (ICBAS) e Laboratdrio Para a Investigagéo Integrativa e

"

Translacional em Sadde Populacional (ITR), Universidade do Porto, Porto, Portugal; 4 - European Reference Center of

\

Neuromuscular Diseases (EURO-NMD), Centro Hospitalar Universitario de Santo Anténio (CHUdSA), Porto, Portugal; 5 -
Servico radiologia, Hospital de Braga; 6 - Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Universitdrio de Santo Anténio, Porto,

Portugal

CO-09 - ESTUDO DE UMA COORTE DE DOENTES COM ELEVAGAO
ASSINTOMATICA/PAUCI-SINTOMATICA DA CREATININA CINASE REFERENCIADOS A CONSULTA DE
DOENCAS NEUROMUSCULARES

Rafaela Costa'?; Inés Margarido"?; Goreti Nadais'; Fernando Silveira’; Luis Braz'? Maria Jodo Pinto"?

1- Servigco de Neurologia Centro Hospitalar Universitario de Sdo Jodo, Porto; 2 - Departamento de Neurociéncias e Saude

Mental, Faculdade de Medicina da Universidade do Porto, Porto
CO-10 - CARACTERIZA(;Z\O DA FUNCAO VENTILATORIA E DISTURBIOS RESPIRATORIOS DO SONO

NUMA AMOSTRA DE DOENTES COM DISTROFIA FACIOESCAPULOUMERAL TIPO 1
Maria Jo3o Lima'; Raquel Rocha'; Sandra Moreira'

1- Unidade Local de Saude de Matosinhos

CO-11 - MIOPATIAS MIOFIBRILHARES: CARACTERlZAcAO CLiNlCA, ELETROF'S'OLOGlCA,

NEUROPATOLOGICA E GENETICA DE UMA COORTE DE DOENTES

Inés V. Carvalho'; Sara Matos; Ana Margarida Novo? Luciano Almendra'; Olinda Rebelo? Argemiro

Geraldo'; Luis Negrio'; Anabela Matos' |
1- Servigco de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, Coimbra, Portugal; 2 - Laboratério de

Neuropatologia, Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, Coimbra, Portugal

CO-12 - MYOTONIC DYSTROPHY TYPE 1 (STEINERT'S DISEASE): 29 YEARS OF EXPERIENCE AT A

TERTIARY PEDIATRIC HOSPITAL >
Inés Cascais'; Cristina Garrido’; Lurdes Morais'; Rosa Amorim'; Rosa Lima'; Helena Ferreira Mansilha';
Teresa Correia’; Anténio Oliveira'; Manuela Santos' ’F
1- CMIN-CHUdSA A
18.30-19.00 Assembleia Geral o -
CONGRESSO
20.30 Jantar BORTUGUES
DE DOENCAS \
NEUROMUSCULARES
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30 SETEMBRO SABADO NEUROMSSCULARES

9.00-10.00 COMUNICACOES LIVRES III (CO13 - CO18)

Moderadores: Dr. Luis Santos - Centro Hospitalar Lisboa Ocidental
Dr. Miguel Pinto - Centro Hospitalar Universitario de Santo Anténio

CO-13 - CARATERIZA(;AO DO ENVOLVIMENTO DO SISTEMA NERVOSO PERIFERICO EM DOENTES
COM AMILOIDOSE CARDIACA

Danna Krupka'; Sérgio Maltes? Bruno Rocha Marco Fernandes'; Luis Santos’; André Caetano'

1- Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental - Hospital de Egas Moniz, Servigo de Neurologia; 2 - Centro Hospitalar de Lisboa

Ocidental - Hospital de Santa Cruz, Servigo de Cardiologia

CO-14 - DIAGNOSTIC CHALLENGES AND MUTATIONAL SPECTRUM OF HEREDITARY TRANSTHYRETIN
AMYLOIDOSIS: INSIGHTS FROM A MOLECULAR DIAGNOSTICS LABORATORY

Miguel Alves-Ferreira®°"; Ana Lopese'm; Ana Filipa Brando®'%; Liliana Rocha®'’; Diana Pinto®'%; Fatima
Lopes®'; Paulo Silva®; Michel Mendes'; Miguel Soares Rodrigues?; Ana Tornada''; Maria Do Carmo
Macario” Isabel Santana“; Rosa Lobato®; Catarina Santos® Luis Maia’; Henrique Moniz Costa® Ana

Martins Da Silva’; Miguel Oliveira Santos>; Isabel Conceigéoz; Teresa Coelho’; Jorge Sequeirosg’w'";

Joso Parente Freixo®'; Jorge Oliveira®'

1- Servico de Neurologia, Hospital de Sdo Pedro, Centro Hospitalar de Tras-os-Montes e Alto Douro, Vila Real, Portugal; 2 -
Servico de Neurologia, Hospital Garcia de Orta, EPE, Lisboa, Portugal; 3 - Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar de
Lisboa Norte, Lisboa, Portugal; 4 - Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, Coimbra, Portugal;
5 - Servico de Neurologia, Hospital de Santa Luzia (Unidade Local de Satde do Alto Minho, EPE), Viana do Castelo,
Portugal; 6 - Servigo de Neurologia, Hospital de Sdo Sebastido, EPE (Centro Hospitalar de Entre Douro e Vouga, EPE),
Santa Maria da Feira, Portugal; 7 - Servigco de Neurologia, Hospital Geral de Santo Antdnio, Centro Hospitalar Universitario
de Santo Anténio, Porto, Portugal; 8 - Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar de Vila Nova de Gaia/Espinho, EPE -
Unidade |, Vila Nova de Gaia, Portugal; 9 - CGPP - Centro de Genética Preditiva e Preventiva, IBMC - Instituto de Biologia
Molecular e Celular, Univ. Porto, Portugal; 10 - i3S - Instituto de Investigagéo e Inovagdo em Salde, Univ. Porto, Portugal; 11
- ICBAS School of Medicine and Biomedical Sciences, Univ. Porto, Portugal; 12 - Servigo de Medicina Interna, Centro

Hospitalar e Universitario Lisboa Norte, EPE; 13 - Faculdade de Medicina da Universidade de Lisboa

CO-15 - ELECTRODIAGNOSTIC TESTING AND PROGNOSIS OF GUILLAIN BARRE SYNDROME - A CASE
SERIES

Marco Almeida’; Fabio Gomes'; Francisco Antunes?; Anabela Matos'; Argemiro Geraldo'; Luciano
Almendra’; Luis Negrao'

1- Servigco de Neurologia, CHUC; 2 - Servi¢o de Medicina Interna, CHUC

CO-16 - RESPOSTA CLiNICA AOS TRATAMENTOS IMUNOMODULADORES DE AQAO RAPIDA NA
MIASTENIA GRAVIS: UM ESTUDO RETROSPETIVO MULTICENTRICO

Sofia Bernardo'; Cristiana Silva% Inés Videira’; Fabio Gomes? Sandra Palma®; Joana Dionisio’; Pedro
Pereira®; Luciano Almendra? Argemiro Geraldo? Anabela Matos? Luis Negréoz; Siméo Cruz'

1- Servigo de Neurologia, Hospital Fernando Fonseca, Amadora; 2 - Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar Universitario
de Coimbra, Coimbra; 3 - Servigo de Neurologia, Hospital Garcia de Orta, Aimada

CO-17 - COMORBILIDADE AUTOIMUNE NA MIASTENIA GRAVIS: COORTE RETROSPETIVA DE UM
CENTRO TERCIARIO

André Fernandes'; Maria Jodo Pinto'; Goreti Nadais'; Fernando Silveira'; Luis Braz'

1- Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar Universitario de Sdo Jodo, Porto, Portugal

18 BN P ™ T s T

N sl T T o W . A T

' A

-

.

D A -



CONGRESSO
PORTUGUES

DE DOENCAS
NEUROMUSCULARES

30 SETEMBRO SABADO

CO-18 - EXPERIENCIA DE UM CENTRO NO USO DE TERAPEUTICAS MODIFICADORAS DE DOENGA
EM ADULTOS COM ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL

Lénia Silva'; Joso Moura'; Diogo Pereira'; Marcio Cardoso? Lurdes Palhau®; Teresa Coelho? Ana
Paula Sousa’

1- Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Universitario de Santo Anténio, Porto, Portugal; 2 - Servico de
Neurofisiologia, Centro Hospitalar Universitario de Santo Anténio, Porto, Portugal; 3 - Servigo de Medicina Fisica e de

Reabilitagdo, Centro Hospitalar Universitario de Santo Anténio, Porto, Portugal

10.00-1.00 SIMPOSIO IIl - SANOFI

Exploring the Unknown in Pompe Disease - What'’s in it for the Patients?
Prof. Jordi Diaz Manera - Universidade de Newcastle)
Dr. Ricardo Maré - Hospital de Braga

n.oo-n.30 Coffee-Break
1.30-13.00 SESSAO Ili: NEUROPATIAS DE PEQUENAS FIBRA
Moderadores: Prof® Doutora Teresa Coelho - Centro Hospitalar Universitario de Santo
Antonio
Dr. Pedro Pereira - Hospital Garcia de Orta
m:30-12.00 Neuropatia de pequenas fibras - new diagnostic insights
Dr. Miguel Oliveira Santos - Centro Hospitalar Universitario Lisboa Norte
12:00-12.30 Diagnéstico neurofisiolégico e molecular
Dr?. Isabel Conceigdo - Centro Hospitalar Universitario Lisboa Norte
12.30-12.50 Orientacao terapéutica
Dr. Luciano Almendra - Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra
12.50-13.00 Discussao
13.00-13.15 Sessao de Encerramento e Entrega de Prémios
14.00-18.00 Curso sobre doeng¢as do musculo (médulo II)

)\ SPEDNM
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M"JSCULO MODULO 2

Tempo total de formagéo: 3H15

Distrofias Musculares Congénitas

.00 Merosinopatias e Distroglicanopatias
Cristina Garrido (CMIN, CHUdSA)

130 Hiperlaxidez Ligamentar e Contraturas
Luis Braz (CHUSJ)

14.50 Questoes

PAUSA
Miopatias Congénitas

1510 Apresentacao Clinica
Manuela Santos (CMIN, CHUdSA)

1530 Rianodinopatias — Além da Miopatia Centronuclear
Marcio Cardoso (CHUdSA)

o/
s

i
'3

1s.50 Correlagées Genotipicas - -.-“‘--.L‘
Jorge Oliveira (CGPP-IBMC) ) N\
1610 Questdes —

PAUSA

Casos Clinicos

1635 Casos Clinicos) s’

Miguel Pinto (CHUdSA)

A

17.05 Avaliacdo Final







E POSTERS

EP-01 - MIOPATIAS E DISTROFIAS MUSCULARES CONGENITAS
COM DIAGNOSTICO NA [IDADE ADULTA: TRES CASOS
ILUSTRATIVOS DE FENOTIPOS LIGEIROS

Duarte Carapinha'; Rafael Roque? Catarina Cavaleiro® Hildeberto
Corr?ia3; Jorge Oliveira%, Ana Rita Gongalves; Cristina Costa'; Simao
Cruz

1 - Servigo de Neurologia, Hospital Professor Doutor Fernando Fonseca; 2 - Servigo de
Neurologia, Hospital de Santa Maria; 3 - Servico de Genética Médica, Laboratério
Joaquim Chaves; 4 - Unidade de Genética Molecular, Centro de Genética Médica Doutor
Jacinto Magalhaes, Centro Hospitalar do Porto

EP-02 - PTOSE PALPEBRAL BILATERAL EM DOENTES INFETADOS
COM O VIRUS DE IMUNODEFICIENCIA HUMANA SOB
TERAPEUTICA ANTIRRETROVIRAL

Cldudia Santos Silva'?; Beatriz Nunes Vicente!; Barbara Martins34;
Pedro Coelho'®; Rafael Roque'®; Miguel Oliveira Santos'?; Mamede
De Carvalho'?

1- Servigo de Neurologia, Departamento de Neurociéncias e Saude Mental, Hospital de
Santa Maria, Centro Hospitalar Universitario Lisboa-Norte, Lisboa, Portugal; 2 - Instituto
de Fisiologia, Faculdade de Medicina- Instituto de Medicina Molecular, Universidade de
Lisboa, Lisboa, Portugal; 3 - Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar Universitario de Sdo
Jodo, Porto, Portugal; 4 - Departamento de Neurociéncias Clinicas e Saude Mental,
Faculdade de Medicina da Universidade do Porto, Porto Portugal; 5 - Laboratério de
Neuropatologia, Servico de Neurologia, Departamento de Neurociéncias e Saude
Mental, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Universitario Lisboa-Norte, Lisboa,
Portugal

EP-03 - COEXISTENCIA DE UMA DISTROFINOPATIA COM UMA
NEUROPATIA DESMIELINIZANTE ASSOCIADA AO GENE MPZ: UMA
COMBINACAO IMPROVAVEL PARA UM FENOTIPO INVULGAR
Joana Moniz Dionisio'; Rafael Rogque?; Luis Santos?; Sim&o Cruz'

1- Servigo de Neurologia do Hospital Prof. Doutor Fernando Fonseca, EPE; 2 - Laboratdério
de Neuropatologia do Hospital Santa Maria - Centro Hospitalar Lisboa Norte; 3 - Consulta
de Doencas Neuromusculares, Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental, EPE

EP-04 - AT845 GENE REPLACEMENT THERAPY FOR LATE ONSET
POMPE DISEASE: AN UPDATE ON SAFETY AND PRELIMINARY
EFFICACY DATA FROM FORTIS, A PHASE 1/2 OPEN-LABEL
CLINICAL STUDY

Jordi Diaz-Manera'; Tahseen Mozaffar?; Nicola Longo?; Volker Straub’;
Fatbardha Varfaj* Hsin-Jumz:J Chou?®; Miko Maruoka®; Cong Han>; Julie
Coats® Jean-Yves Maziere*;, Mark Walzer® Angela Smith% Juan
Montaner Picart®

1 - John Walton Muscular Dystrophy Research Centre, Newcastle University and
Newcastle Hospitals NHS Foundation Trust, Newcastle upon Tyne, UK; 2 - University of
California Irvine, Irvine, CA, USA; 3 - University of Utah, Salt Lake City, UT, USA; 4 - Formerly
of Astellas Gene Therapies, San Francisco, CA, USA; 5 - Astellas gene Therapies, San
Francisco, CA, USA




E POSTERS

EP-05 - MIOPATIA TOXICA POR ASSOCIACAO DE FARMACOS
COMUNS

Catarina Borges'; André Costa'; Ricardo Taipa? Andreia Veiga's; Michel
Mendes'

1 - Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Tras-os-Montes e Alto Douro; 2 - Unidade
de Neuropatologia, Centro Hospitalar e Universitario do Porto; 3 - Unidade de
Neurofisiologia, Centro Hospitalar de Tras-os-Montes e Alto Douro

EP-06 - MIASTENIA GRAVIS DE INICIO TARDIO VERSUS MUITO
TARDIO: HAVERA DIFERENCA?

André Fernandes" Maria Jodo Pinto'; Goreti Nadais" Fernando
Silveira'; Luis Braz!

1 - Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar Universitario de Sao Jodo, Porto, Portugal

EP-07 - ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL SUBCLINICA AOS 60 ANOS
Sandra Palma'; Pedro Pereira’
1- Hospital Garcia de Orta

EP-08 - UPSIDE DOWN - FORMAS ATIPICAS DE AMILOIDOSE
HEREDITARIA ASSOCIADA A TRANSTIRRETINA

Claudia Santos Silva'?, Catarina Falcdo De Campos'?3; José Castro?3
Isabel De Castro?; Isabel Concei¢ao'?3

1 - Servico de Neurologia, Departamento de Neurociéncias e Satiide Mental, Hospital de Santa Maria, Centro
Hospitalar Universitério Lisboa-Norte, Lisboa, Portugal; 2 - Instituto de Fisiologia, Faculdade de Medicina-
Instituto de Medicina Molecular, Universidade de Lisboa, Lisboa, Portugal; 3 - Laboratério de
EMG/PE, Departamento de Neurociéncias e Saude Mental, Hospital de Santa Maria,
Centro Hospitalar Universitario Lisboa-Norte, Lisboa, Portugal

EP-09 - DISFUN(;AO DIAFRAGMATICA POR LESAO DO FRENICO
SECUNDARIA A INIBIDOR DOS CHECKPOINTS IMUNOLOGICOS
André Costa!; Catarina Borges’; Michel Mendes% Maria Do Céu
Branco? Andreia Veiga?

1 - Centro Hospitalar de Tras-os-Montes e Alto-Douro; 2 - Unidade de Neurofisiologia do Centro Hospitalar
de Tras-os-Montes e Alto-Douro

EP-10 - NEUROLINFOMATOSE: UMA CAUSA RARA DE NEUROPATIA
Sara Lima'"; André Costa'; Catarina Borges Silva'; Andreia Matas;
Andreia Veiga'; Maria Do Céu Branco'; Michel Mendes!

1 - Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar de Tras-os-Montes e Alto Douro



E POSTERS

EP-11 - PROTEINOPATIA MULTISSISTEN!ICA: UM ESPECTRO DE
DOENCAS FENOTIPICAMENTE HETEROGENEAS

Inés Carmo E Pinto'; Barbara Alves Rodrigues’; Francisca Sa'; Jodo
Pedro Marto'; André Caetano'; Luis Santos'; Marco Fernandes!

1 - Servigo de Neurologia, Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental

EP-12 - DOENCA DE TANGIER COM NEUROPATIA SIRINGOMIELIA-LIKE
Andrea Cabral'; Andreia Carvalho!; Anténio Campos'; José Mendes
Ribeiro'; Henrique Costa'; Mariana Rocha’

1 - Servigco de Neurologia do Centro Hospitalar Vila Nova de Gaia Espinho

EP13 - NEUROPATIA ANTI-MAG: QUANDO ATUAR?
Rita Cagigal'; Andreia Carvalho'; Henrique Costa’

1 - Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar Vila Nova de Gaia/Espinho

EP14 - MUTA(;AO’ NO GENE FIG4 CAUSADORA DE ESCLEROSE
LATERAL AMIOTROFICA

Vitor Mendes Ferreira, André Caetano'?% Luis Santos'?, Marco
Fernandes!

1 - Servigo de Neurologia, Hospital de Egas Moniz, Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental; 2 - NOVA Medical
School, Universidade Nova de Lisboa

EP15 - AVALIAGAO QUANTITATIVA E QUALITATIVA DA MASSA
MUSCULAR NO DOENTE COM PATOLOGIA NEUROMUSCULAR: UMA
ANALISE OBSERVACIONAL

Adriana S&"; Ana Rita Borba? Marta Rola?3; Mariana Santos Silva3; Fabio
Cardoso??

1 - Escola Superior de Biotecnologia da Universidade Catélica Portuguesa, Porto, Portugal; 2 - Faculdade de
Ciéncias da Nutricdo e Alimentacdo da Universidade do Porto, Porto, Portugal; 3 - Servico de Nutricdo do
Centro Hospitalar Universitario de Sao Joao E.PE, Porto, Portugal

EP16 - MIOPATIA MITOCONDRIAL RARA POR MUTAC}AO NO GENE
ACADVL

Fébio Gomes'; Olinda Rebelo!; Argemiro Geraldo'; Luciano Almendra®;
Anabela Matos'; Luis Negr&o'

1 - Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra

EP17 - MIOPATIA NECROTIZANTE ASSOCIADA A ANTICORPOS
ANTI-HMG-COA REDUTASE: “AFTER ALL THIS TIME?

Luis Costa'; Leonor Francisco'; Pedro Correia®; Sandra Perdigao!

1 - Unidade Local de Saude do Alto Minho



E POSTERS
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EP18 - UM MIMIC DE MIASTENIA GRAVIS: APRESENTAGCAO ATIPICA
DE DISTROFIA MIOTONICA TIPO 1

Filipa Assis Jacinto’; Sandra Moreira’

1 - Servico de Neurologia - Hospital Pedro Hispano, Unidade Local de Saude de
Matosinhos

EP19 - DESAFIO DIAGNOSTICO: DISTROFIA MUSCULAR POR MUTA(;éES
NO GENE LAMA 2

Maria Monteiro'; Fernando Pita'; Vera Montes!

1 - Hospital de Cascais

EP20 - MIOPATIA INFLAMATORIA ASSOCIADA A CARCINOMA DO
ENDOMETRIO

Cristiana Da Silva'; Sénia Batista'; Olinda Rebelo’; Luciano Almendra’;
Luis Negrao'

1 - Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra

EP21 - ENVOLVIMENTO MULTITOPCIO DE MENINGES, RAIZES,
PLEXOS, NERVOS PERIFERICOS E CRANIANOS, RECORRENTE DE
PROVAVEL ETIOLOGIA INFLAMATORIA.

Jodo Moura'; Méarcio Cardoso'; Ricardo Taipa'; Ernestina Santos!

1 - Centro Hospitalar Universitario de Santo Anténio

EP22 - NEUROPATIA PERIFERICA EM DOENTE COM LUPUS
ERITEMATOSO SISTEMICO (LES) DIFICULTA DIAGNOSTICO DE
AMILOIDOSE POR TRANSTIRRETINA COM POLINEUROPATIA
(ATTRV-PN)

Artur Nascimento'; Isabel Conceicéo?

1 - Hospital Professor Doutor Fernando Fonseca; 2 - Hospital Santa Maria - CHULN

EP23 - MIOPATIA DE MIYOSHI NOS ACORES: APRESENTA(;AO DE
UM CASO CLINICO

Fébio Gomes'; Leonor Bettencourt? Olinda Rebelo'; Argemiro
Geraldo'; Luciano Almendra’; Anabela Matos'; Luis Negrao'

1 - Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra; 2 - Servico de Neurologia do Hospital Santo Espirito da llha
Terceira, Acores

by



E POSTERS

EP24 - ESCLEROSE LATERAL AMIOTROFICA ASSOCIADA A
VARIANTE GENETICA NO GENE SOD1 - DOENCA ATIPICA COM
CURSO RAPIDAMENTE PROGRESSIVO

Mariana Seco'; Isabel Moreira?3; Hugo Oliveira%, Sandra Moreira'

1 - Servico de Neurologia, Unidade Local de Saide de Matosinhos; 2 - Servico de Neurologia, Centro
Hospitalar do Médio Ave; 3 - Servico de Neurologia, Trofa Saide Hospital Privado de Gaia; 4 - Servigo de
Medicina Interna, Equipa de Cuidados Paliativos, Unidade Local de Saude de Matosinhos

EP25 - DISTROFIA MUSCULAR DE BECKER PAUCISSINTOMATICA -
A PROPOSITO DE UM CASO CLINICO

Barbara Alves Rodrigues’; Inés Carmo E Pinto'; Miguel Pinto? Rafael
Fidalgo Roque?, Marco Fernandes'; André Caetano'

1 - Servico de Neurologia, Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental; 2 - Servico de
Neuropatologia, Hospital de Santo Anténio, Centro Hospitalar Universitario de Santo Anténio; 3 - Servico de
Neuropatologia, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Universitério Lisboa Norte

EP26 - DOENGCA NEURONIO MOTOR JUVENIL ASSOCIADO A
MUTAQAO NO GENE SYNEI1

Marta Magrico'; Marco Fernandes'; André Caetano'; Luis Santos'; José
Carlos Ferreira?

1 - Servico de Neurologia, Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental; 2 - Servico de
Neuropediatria, Hospital Sao Francisco Xavier, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental

EP27 - A CORTICOTERAPIA CONTINUA A SALVAR O DIA DO NEUROLOGISTA
Vania Almeida'; Patricia Grilo'; Jodo Barroso? Sénia Costa'; Candida
Barroso!

1 - Servigo de Neurologia, Hospital Vila Franca de Xira; 2 - Servico de Medicina Interna, Hospital Vila Franca
de Xira

EP28 - VASCULITE ASSOCIADA A ANCA - UMA FORMA DE
APRESENTACAO ATIPICA

Ana Azevedo!; Catia Oliveira?, Barbara Teixeira?, Marcio Cardoso3;
Catarina Santos?

1 - Servico de Neurologia, Centro Hospitalar de Entre o Douro e Vouga; 2 Servigo de Neurologia, Centro
Hospitalar de Entre o Douro e Vouga; 3 - Servico de Neurofisiologia, Centro Hospitalar Universitario de Santo
Anténio
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EP29 - CASO CLINICO: FORMA RARA DE DISTROFIA MUSCULAR
DAS CINTURAS ASSOCIADA A DEFEITOS NO GENE POGLUT1
Catarina Borges?; Sara Lima?% Michel Mendes?, Jorge Oliveira'; Andreia
Veiga?3

1 - Centro de Genética Preditiva e Preventiva (CGPP), Instituto de Biologia Molecular e Celular (IBMC),
Instituto de Investigacdo e Inovacdo em Saude (i3S), Universidade do Porto; 2 - Servico de Neurologia,
Centro Hospitalar de Tras-os-Montes e Alto Douro; 3 - Unidade de Neurofisiologia, Centro Hospitalar de
Tras-os-Montes e Alto Douro

EP30 - FENOTIPO DE SOBREPOSIC}AO DE ATROFIA MUSCULAR
ESPINHAL COM NEUROPATIA MOTORA HEREDITARIA DISTAL POR
MUTAQAO NO GENE DA CO-ENZIMA Q7

Cétia Oliveira'; Ana Azevedo'; Eduarda Alves'; Catarina Santos!

1 - Centro Hospitalar Entre Douro e Vouga

EP31- CHARCOT-MARIE-TOOTH 4B3 - DIVERSIDADE DO FENOTIPO
E FATORES CONFUNDIDORES

Lénia Silva'; Liliana Igreja Raquel Samdes’; Miguel Pinto3 Anténio
Marinho* Jorge Oliveira®®; Marina Magalhaes'

1 - Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Universitério de Santo Anténio, Porto, Portugal; 2 - Servico de
Neurorradiologia, Centro Hospitalar Universitario de Santo Anténio, Porto, Portugal; 3 - Servico de
Neuropatologia, Centro Hospitalar Universitario de Santo Anténio, Porto, Portugal; 4 - Servico de Medicina
Interna, Centro Hospitalar Universitario de Santo Anténio, Porto, Portugal; 5 - Centro de Genética Preditiva e
Preventiva (CGPP), Instituto de Biologia Molecular e Celular (IBMC), i3S, Universidade do Porto, Portugal; 6 -
UnIGENe, i3S - Instituto de Investigacdo e Inovagdo em Saude, Universidade do Porto, Portugal
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CO-01 - A EXPERIENCIA DE UM CENTRO TERCIARIO NO DIAGNOSTICO DE
MIOTONIAS CONGENITAS

Sara Matos’; Inés V. Carvalho'; Luciano Almendra’; Argemiro Geraldo'; Luis Negrao'; Anabela Matos’

1 - Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, Coimbra, Portugal

Introdugdo: A miotonia congénita é uma canalopatia hereditdria do musculo esquelético. Apresenta como
caracteristica cardinal a miotonia, que tipicamente melhora com movimentos repetidos (fendmeno “de
aquecimento”). Estdo descritas mais de 200 mutagdes no gene CLCN1. As manifestacdes extramusculares ndo sao

habitualmente esperadas nos quadros tipicos.

Objetivos: Caracterizacao clinica, eletrofisiolégica e genética de uma populacédo de doentes com miotonia

congénita.

Metodologia: Estudo observacional retrospetivo unicéntrico de uma populacéo de doentes com diagndstico de

miotonia congénita.

Resultados: Descrevemos 4 doentes com miotonia congénita, 25% do sexo feminino, com uma idade média atual
de 40.8+18.4[24-67] anos. O primeiro sintoma surgiu aos 7.8+4.8[2-13] anos, descrito como sensacao de “rigidez
muscular” (n=3) e dificuldade na atividade fisica (n=1). O diagndstico ocorreu com uma média de idade de
20.8+9.9[12-35] anos. Havia consanguinidade familiar em 2 doentes e histéria familiar positiva em 1 doente.
Clinicamente foi descrita miotonia (n=4) envolvendo mais frequentemente maos e palpebras, hipertrofia muscular
(n=4) sobretudo gemelar, altera¢ées da marcha (n=3), fraqueza proximal (n=3) e disartria (n=1). A CK variou entre
2-6 vezes o limite superior da normalidade. O estudo eletrofisiolégico identificou descargas mioténicas em todos os
doentes, sem sinais de lesdo de fibra muscular. O estudo genético evidenciou mutacdes descritas como
patogénicas no gene CLCN1 em 2 doentes; nos restantes foram identificadas variantes em heterozigotia (n=1) e
homozigotia (n=1) no gene CLCN1 n&o descritas previamente, mas com implicagdes muito provaveis no fenétipo.
Todos os doentes realizaram terapéutica sintomatica, com fenitoina (n=2), carbamazepina (n=2), acetazolamida
(n=1), lamotrigina (n=1) e mexiletine (n=1), verificando-se auséncia de miotonia clinica no doente tratado com
mexiletine. Nenhum doente apresentava manifestacdes cardiacas, mas 2 doentes foram diagnosticados com

apneia obstrutiva do sono por polissonografia.

Conclusodes: Apesar das caracteristicas clinicas e eletrofisioldgicas da miotonia congénita estarem bem descritas, o

seu espectro genético continua a ser expandido tornando a classificacdo mais dificil.
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CO-02 - ESCALA MG-ADL NO TRATAMENTO DE DOENTES COM MIASTENIA GRAVIS

Marisa Brum'

1 - Centro Hospital Universitario de Lisboa Central

A Miastenia Gravis generalizada (QMG) é uma doenca neuromuscular crénica autoimune mediada pela
imunoglobulina G. A manifestacao cldssica é a fraqueza dos musculos esqueléticos e os seus sintomas clinicos
podem variar e flutuar ao longo do tempo. Além disso, as avaliagdes dos sintomas sé&o pouco frequentes ou

inconsistentes, o que dificulta a desvalorizacao do estado dos sintomas e da carga da doenca.

Os instrumentos de avaliacdo desenvolvidos para medir os sinais e sintomas da gMG sé&o, Quantitative Myasthenia
Gravis, uma escala de 13 itens que requer formacéo técnica. E a Myasthenia Gravis Composite, uma escala de 10
itens preenchida por um médico e tem uma pontuacao total de 0 a 50, em que as pontuag¢des mais elevadas

indicam maior gravidade da doenca.

Deverd ser levada em consideragao, a escala MG Activities of Daily Living (MG-ADL) de 8 itens relatadas pelos
doentes que mede os sintomas e o estado funcional da gMG. Cada item varia de 0 a 3, com uma pontuacao total de
0 a 24 de gravidade. A MG-ADL est4 adaptada e aprovada em varios idiomas, é rapida de preencher e facil de
administrar, uma vez que nao requer formagao adicional. Foi demonstrado que a escala MG-ADL pode ser utilizada
pelos doentes, para além dos neurologistas, para autoavaliarem os seus sintomas em varias fases do seu percurso,
de forma a dar indicagées de melhoria ou agravamento da gMG, servindo assim como uma ferramenta simples para
a monitorizagdo dos doentes por telemedicina.

Em concluséo, a escala MG-ADL é uma ferramenta fidvel recomendada para a medicao da gravidade da gMG e da
carga da doenca devido a sua adaptabilidade e ao facto de ser totalmente relatada pelos doentes. A avaliacao

regular e consistente pode melhorar a qualidade dos cuidados prestados aos doentes.
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C0-03 - UTILIZACAO DE RM NO ESTUDO DE MIOPATIAS: RESULTADOS DA
APLICAGAO DE UM PROTOCOLO DE RM MUSCULAR

Marco Fernandes'; Carolina Padilha?; Luis Marques?; André Caetano'?; Luis Santos?

1 - Servigo de Neurologia, Hospital de Egas Moniz, Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental; 2 - Servigo de Radiologia, Hospital de

Egas Moniz, Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental; 3 - CEDOC, Chronic Diseases Research Centre, NOVA Medical School

Introdugao: a RM muscular é um método nao invasivo que permite estudar o musculo esquelético,

nomeadamente a forma, volume, arquitetura, infiltracdo lipomatosa e edema.

Objetivo: implementar protocolo de RM muscular dos membros inferiores em colaboragdo com o Servigo
de Radiologia do Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental, e caraterizar os resultados em doentes com suspeita

de miopatia.

Métodos: criagdo de protocolo de RM muscular dos membros inferiores (1.5T, aquisi¢ao axial com sequéncias T1
e STIR). Avaliagdo da RM muscular como exame de screening, para definicio de etiologia (genética/
adquirida), orientacdo de teste genético/suporte de patogenicidade para mutacoes de significado
indeterminado de acordo com o padrdo de envolvimento muscular e, quando possivel, como

biomarcador para resposta ao tratamento/progndstico.

Resultados: incluidos 70 doentes, 57.1% do género feminino, idade média 54.9+17.3 anos, total de 75 RM
de musculo. Os principais motivos de realizacdo de RM foram a hiperCKemia e suspeita de miopatia genética. A
RM foi utilizada como exame de screening em 24 doentes. Dezassete doentes nao apresentavam doenga
muscular. Em relagédo a etiologia, 18 doentes apresentavam miopatia adquirida (sendo a mais frequente a
miopatia inflamatdria, n=12) e 35 doentes com diagnostico de miopatia genética, sendo identificadas mutagoes
no gene ANOS5 (n=4), distrofina (n=3), LMNA (n=2), MYH7 (n=2), CPN3 (n=1), FLNC (n=1), TTN (n=1), COL6A3
(n=1), CNBP (n=1), SMCHD1 (n=1) e mitocondrial (n=1). Em relagdo ao grupo com miopatia genética, a RM
muscular orientou o pedido de teste genético em 7 doentes, e suportou a patogenicidade de variantes genéticas
de significado indeterminado em 7 doentes. Em 5 doentes, foi realizada repeticdo de RM como biomarcador de
doenca e progndstico.

Conclusdes: a RM muscular é um exame que pode complementar os achados clinicos, laboratoriais, histologicos
e genéticos em doentes com suspeita de miopatia, com papel significativo no diagnéstico e seguimento

destas patologias.
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CO-04 - CANALOPATIAS DO MUSCULO ESQUELETICO: UMA ANALISE
RETROSPETIVA E DESCRITIVA DE UM CENTRO TERCIARIO

Miguel Schon’; Joana Coelho? Miguel Oliveira Santos’;_Teresa Moreno?

1 - Servigo de Neurologia, Departamento de Neurociéncias e de Saude Mental, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar
Universitario Lisboa Norte, Lisboa, Portugal; 2 - Unidade de Neuropediatria, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar

Universitario Lisboa Norte, Lisboa, Portugal

Introducao: as canalopatias do musculo esquelético sdo um grupo heterogéneo de doengas neuromusculares,
raras e de etiologia genética. Estas sdo causadas por disfuncao dos canais idnicos (cloro, sddio, calcio ou potassio)
do sarcolema. Dividem-se em duas entidades principais: as paralisias periddicas, que afetam a capacidade de

contragdo muscular, e as miotonias, que resultam de alteragdes na capacidade de relaxamento muscular.

Métodos: andlise retrospetiva e descritiva de doentes com canalopatias de musculo esquelético (paralisias

periddicas e miotonias nao distréficas) seguidos num centro terciario entre 2000 e 2023.

Resultados: foram identificados 17 doentes (53% do sexo masculino) com canalopatias do musculo esquelético,
com uma média de idades aquando da apresentacéo inicial de 10.9+4.8 (4-22) anos. O fenétipo mais prevalente
foram as miotonias congénitas (35.3%), seguindo-se as paramiotonias congénitas e as paralisias periddicas
hipercaliémicas (11.8%) e, por fim, as paralisias periddicas hipocaliémicas e o Sindrome de Schwartz-Jampel. A
miotonia dos membros inferiores foi o sintoma inicial mais frequente (52.9%), enquanto as caibras (47.1%) e as
mialgias (41.2%) foram os sintomas mais comuns durante o curso da doenca. Os principais fatores desencadeantes
foram o exercicio fisico e o frio (58.8% e 47.1% dos casos, respetivamente). Sete doentes realizaram EMG, cujos
achados evidenciaram a presenca a reducao da amplitude da resposta motora (CMPAP) ap6s protocolo de exercicio
prolongado, e/ou descargas miotdnicas. Doze doentes com miotonia fizeram tratamento com carbamazepina, dos
quais 11 (91.6%) tiveram pelo menos resposta parcial. Outros farmacos utilizados incluem a acetazolamida,
baclofeno, vimpocetina, mexiletina, oxcarbamazepina, potassio e magnésio.

Conclusao: as canalopatias do musculo esquelético sdo entidades raras, mas cujo diagndstico é fundamental para
a orientacdo terapéutica sintomatica, e sobretudo para o aconselhamento familiar. A resposta a terapéutica apesar

de nao ser 100% eficaz permite melhorar a qualidade de vida destes doentes.
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CO0-05 - DISTROFIA MIOTONICA TIPO 2: CARACTERIZAGAO DO PERFIL COGNITIVO

Catarina Bernardes'; Fabio Gomes'; Daniela Pereira?; Diana Duro'; Argemiro Geraldo'; Anabela Matos'; Luciano

Almendra’; Luis Negrao'

1 - Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra; 2 - Unidade Funcional de Neurorradiologia, Servigo de

Imagem Média, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra

Introducao A distrofia miotonica tipo 1 (DM1) caracteriza-se por um défice cognitivo global de gravidade

variavel. O perfil cognitivo dos doentes com distrofia mioténica tipo 2 (DM2) encontra-se menos documentado.
Objectivos Avaliacdo da funcdo cognitiva dos doentes com DM2 e comparagdo com a de doentes com DM1.

Metodologia Estudo observacional em doentes com DM2 seguidos num centro tercidrio, emparelhados por sexo
e idade com doentes com DM1. Todos os doentes realizaram avaliacdo neuropsicolégica compreensiva (Mini-
Mental State Examination (MMSE), Montreal Cognitive Assessment (MoCA) e Bateria de Lisboa para Avaliacéo da

Deméncia (BLAD)). Os doentes com DM2 realizaram ainda RMN cranio-encefalica.

Resultados Foram incluidos 12 doentes (6 DM1 e 6 DM2), 66.7% do sexo feminino, com idade média 57.3+9.8
anos. Os doentes com DM1 pontuaram no MMSE e MoCA 25.5+4.8 e 18.8+7.9, respectivamente, enquanto os
doentes com DM2 pontuaram 27.3+2.2 e 20.0+2.1, respectivamente (p<0.05). Na BLAD, nado se detetaram
diferencas estatisticamente significativas nos resultados entre os dois grupos. No global, todos os doentes com
DM1 e 4 dos 6 doentes com DM2 apresentaram défice cognitivo ligeiro multidominios, com predominio de
disfuncdo executiva e defeito de aprendizagem de material verbal, com menor compromisso mesial. Os achados
imagioldgicos ndo se correlacionaram claramente com o perfil cognitivo, nem demonstraram um padrao

imagioldgico comum.

Conclusoes O envolvimento cognitivo na DM2 apresenta um padrédo similar ao observado na DM1. A
amostra reduzida de doentes, ndo nos permitiu conclusdes sobre a sua gravidade, facto que reforca a

necessidade do desenvolvimento de estudos multicéntricos, dada a raridade desta doenca.
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CO0-06 - DISTROFIA MIOTONICA TIPO 1: ANALISE RETROSPECTIVA DE UMA SERIE
CLINICA DO SERVIGO DE NEUROLOGIA DO HGO

Sandra Palma’; Pedro Pereira’

1 - Hospital Garcia de Orta

Introducgao: A Distrofia Mioténica tipo 1 (DM1) é uma doenca autossémica dominante e a miopatia genética mais

comum em adultos. Apresenta uma grande variabilidade fenotipica, o que pode dificultar o diagnéstico.

Métodos: Foram identificados retrospectivamente os doentes com DM1 constantes na base de dados da consulta

de doencgas Neuromusculares e reportados nas consultas de Neurologia geral entre janeiro 2017-2023.

Resultados: Foram identificados 17 doentes. Destes, 9 eram do sexo feminino, uma média de idade de 38 anos,
sendo 58.8% casados e com filhos. A maioria era natural de Almada/Barreiro, com histéria familiar da doenca. A
idade de inicio de sintomas média foi 21 anos, com 6,44 anos até ao diagndstico. Todos os casos tinham miotonia
de percussao e preenséo e diparésia facial. A maioria apresentava ligeira diminuicdo da forca muscular distal e seis

casos tinham grau 2 de forga nos flexores dorsais do pé.

Em relacao ao envolvimento sistémico, verificaram-se cataratas (3 casos), doenca cardiaca/BAV (5 casos), SAQOS (4
casos), disturbios endocrinoldgicos (4 casos), atraso cognitivo (4 casos) ou alteracdes cognitivas adquiridas do tipo
frontal/subcortical (4 casos) e calvice (8 casos). A maioria dos registos nao continha informacgao sobre mialgias,
ansiedade, disfagia ou PFR. Em 70% a CK encontrava-se elevado. Cinco doentes realizaram terapéutica com
Mexiletina ou Fenitoina, dois com melhoria sintomatica. Verificou-se articulagdo com consultas como
cardiomiopatias ou oftalmologia, mas dificuldade no acesso a polissonografias. Apenas tivemos acesso ao numero
de repeticoes de tripletos em 5 doentes (70-3000), pelo que ndo se conseguiu estabelecer uma relagdo entre

tamanho da expanséo e fenétipo.

Conclusdo: Os dados encontrados foram na sua maioria consistentes com a literatura, sendo evidente o
envolvimento multissistémico. Apesar da evidéncia na literatura de sintomas ndo motores na DM1, como mialgias,
ansiedade, disfagia ou sintomas respiratérios, nesta série analisada parecem subdiagnosticados, sendo importante

o seu diagndstico precoce.
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CO0-07 - UMA SERIE DE CASOS ATIPICOS DE MIOSITE COM CORPOS DE INCLUSAO

Joana Moniz Dionisio’; Luisa Medeiros®; Rafael Roque?; Siméao Cruz'

1 - Servigo de Neurologia do Hospital Prof. Doutor Fernando Fonseca, EPE; 2 - Laboratdrio de Neuropatologia - Centro Hospitalar

Universitario Lisboa Norte; 3 - Consulta de Doengas Neuromusculares - Centro Hospitalar Universitario Lisboa Central

Introdugao: A miosite com corpos de incluséo esporadica (sIBM) manifesta-se classicamente apds os 50 anos, com
fraqueza muscular predominantemente dos flexores longos dos dedos e do quadricipite. Disfagia é também
comum. Combinacao histopatoldgica de vactolos bordejados e de infiltrados linfocitarios no endomisio é

patognomonica. Anticorpos anti-cN1A sao também sugestivos.

Caso 1: Homem, 79 anos, desenvolve em dois anos, fraqueza distal dos membros superiores (MSs) - com
atingimento preferencial dos musculos extensores do punho e dedos -, dos membros inferiores (Mls) e disfagia

ligeira. Biépsia muscular diagnostica pela presenca de vactolos bordejados e infiltrado linfocitico T.

Caso 2: Mulher, inicia aos 42 anos fraqueza muscular progressiva com envolvimento predominante da cintura
pélvica, onde se destaca uma maior fraqueza da flexdo da anca comparativamente ao quadricipite. Apresenta ainda
fraqueza facial muito evidente e um atingimento da cintura escapular e dos flexores longos dos dedos. Presenca de

elementos patognomanicos na bidpsia muscular e anticorpos anti-cN-1A positivos.

Caso 3: Homem, 63 anos, inicia mialgias generalizadas, com CK>1000 U/L. Oito anos depois, desenvolve
progressivamente fraqueza dos musculos flexores dos dedos, seguida de fraqueza distal dos Mls e na flexdo do
joelho, mantendo hiperCkemia. Na bidpsia, vacuolos bordejados e infiltrado linfocitdrio CD8+ no endomisio.

Anticorpos anti-cN-1A positivos. Actualmente apresenta padrao de fraqueza muscular tipico de sIBM.

Caso 4: Mulher, 53 anos, desenvolve em oito anos disfagia orofaringea, com agravamento progressivo, com perda
ponderal. Na observacao, verifica-se fraqueza facial bilateral grave, atrofia severa da lingua (aspeto bifurcado),
fraqueza axial ligeira e envolvimento subtil dos musculos flexores dos dedos ligeiro, sem fraqueza muscular

detectdvel nos Mls. Anticorpos anti-cN-1A positivos.

Conclusao: Reconhecer apresentagdes incomuns na sIBM poderd permitir um diagndstico mais célere e uma
gestdo da doenca mais adequada. A categorizacdo destas formas deveria ser incluida em futuros critérios de
diagnostico da sIBM.



COMUNICACOES ORAIS

CONGRESSO
PORTUGUES

DE DOENCAS
NEUROMUSCULARES

CO0-08 - DISFERLINOPATIAS: REVISAO DE UMA SERIE HOSPITALAR

Andreia Ferreira’; Rui Lopes®; Emilia Vieira®}; Ana Gongcalves®*#, Daniela Barros’; Marcia E. Oliveira®3; Rosario

Santos?3#; Ricardo Maré'; Miguel Pinto*?; Ana Paula Sousa*5; Marcio Cardoso*?; Teresa Coelho*®

1 - Hospital de Braga; 2 - Laboratério de Genética Molecular, Servigo de Genética Laboratorial, Centro de Genética Médica
Jacinto Magalhdes, Centro Hospitalar Universitario de Santo Anténio; 3 - Unidade Multidisciplinar de Investigagdo Biomédica
(UMIB), Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar (ICBAS) e Laboratério Para a Investigacao Integrativa e Translacional em
Saude Populacional (ITR), Universidade do Porto, Porto, Portugal; 4 - European Reference Center of Neuromuscular Diseases
(EURO-NMD), Centro Hospitalar Universitario de Santo Anténio (CHUdSA), Porto, Portugal; 5 - Servigo radiologia, Hospital de
Braga; 6 - Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar Universitario de Santo Anténio, Porto, Portugal

Introdugdo: Disferlinopatias s&o um subgrupo de distrofias musculares raras com uma elevada
heterogeneidade fenotipica e genética. Seguindo um modo de hereditariedade autossémico recessivo, os
seus padroes de apresentacao mais tipicos sdo a Distrofia muscular das cinturas tipo 2B (DMC2B) e a Miopatia de
Miyoshi (MM).

Objetivo: Caracterizar a populacdo de doentes adultos com disferlinopatia no Centro Hospitalar Universitario
de Santo Anténio e no Hospital de Braga.

Metodologia: Anadlise retrospetiva dos doentes da consulta de doengas neuromusculares com o
diagnoéstico molecular de disferlinopatia. Registo de dados demogréficos, clinicos, laboratoriais e moleculares.
Foram avaliados exames cardiacos, provas de fungao respiratéria (PFR) e ressonancia magnética muscular (RMM).

Resultados: Identificaram-se 21 doentes pertencentes a 19 familias (racio mulher:homem 1:1.65) com uma
idade média de 48.3 anos e inicio dos sintomas aos 2319 anos. Observaram-se 15 variantes patogénicas
diferentes no gene DYSF (12 doentes apresentavam homozigotia e 9 heterozigotia composta). A maioria dos
doentes reportava sintomas nos 20 anos prévios ao diagndstico molecular. Onze (52%) realizaram bidpsia
muscular, revelando na sua maioria auséncia de marcacéo para a disferlina.

Quatorze doentes apresentavam como fené6tipo DMC2B, dois MM, dois Miopatia Distal do Compartimento Anterior,
dois hipercreatinémia e um proximodistal.A excecdo de 6 doentes, todos apresentaram generalizacio da fraqueza.
11 doentes (52%) perderam a marcha no decurso da doenca (4614 anos) e 14% necessitam atualmente de
auxiliares de marcha.

Quatro doentes referiram dispneia, sendo que 8 tinham altera¢des nas PFR e trés miocardiopatia. Os valores iniciais
de creatina-cinase encontravam-se globalmente elevados (média: 4.953Ul/L). Na RMM, verificou-se um padrdo de
infiltracdo adiposa semelhante entre os doentes.

Conclusdo: Perante a elevada heterogeneidade clinica e molecular descrita, a evolucdo das técnicas moleculares
e a otimizacédo das técnicas imagioldgicas tem possibilitado quer um diagndstico definitivo cada vez mais célere
quer uma reducao do nimero de intervengdes invasivas, como a bidpsia muscular.
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CO-09 - ESTUDO DE UMA COORTE DE DOENTES COM ELEVAGAO
ASSINTOMATICA/PAUCI-SINTOMATICA DA CREATININA CINASE REFERENCIADOS A
CONSULTA DE DOENCAS NEUROMUSCULARES

Rafaela Costa'? Inés Margarido'?; Goreti Nadais'; Fernando Silveira’; Luis Braz"? Maria Joao Pinto'?

1 - Servigo de Neurologia Centro Hospitalar Universitario de Sdo Jodo, Porto; 2 - Departamento de Neurociéncias e Saude Mental,

Faculdade de Medicina da Universidade do Porto, Porto

Introducdo: A elevacdo assintomatica/pauci-sintomatica da creatina cinase (EAssintCK) é uma causa frequente
de referenciacdo a consulta de Neurologia. A possibilidade de miopatia subclinica é frequentemente
considerada, levando a estudo extenso/invasivo.

Objetivos: Analisar o motivo de referenciagdo, estudo e diagndstico dos doentes enviados a consulta de
Doencas Neuromusculares por EAssintCK.

Metodologia: revisao dos casos referenciados a consulta de Doengas Neuromusculares de um hospital terciario
por EAssintCK  (pontos-de-corte laboratoriais locais), entre janeiro/2013 - dezembro/2022. Confrontacdo
com pontos-de-corte sugeridos em guidelines internacionais (>1,5 x limite superior do normal [LSN]): homens
>504iu/l; mulheres >325iu/l).

Resultados: incluidos 31 doentes, idade mediana de 37(AlQ 29) anos, 74.2% do sexo masculino. Referenciados
a partir de outras consultas hospitalares (21/31), da consulta de Neurologia geral (6/31) e dos Cuidados de
Saude Primarios (4/31). Na maioria (17/31) a elevacdo da CK foi detetada em analises de rotina e foi repetido
o seu doseamento previamente ao encaminhamento (29/31). Nos doentes pauci-sintométicos (21/31) as
queixas mais frequentes incluiram mialgias e fadiga. Sete doentes foram referenciados por valores inferiores ao
pontos-de-corte das guidelines europeias, dos quais 5 fizeram exames invasivos (EMG/bidpsia). Nenhum (0/7)
recebeu diagnéstico de patologia muscular primaria.

A causa provavel da elevagdo da CK foi encontrada em 22/31 doentes: doenca cardiaca(n=9), toma de
antidislipidémicos(n=5), outro farmaco/toxico(n=>5), exercicio fisico vigoroso(n=>5), outras(n=7). Apenas 2 doentes
tiveram diagnostico de patologia muscular primaria (distrofinopatia), ambos pauci-sintomaticos e com valores de
CK>3LSN segundo guidelines internacionais.

Conclusdes: Nesta coorte, a elevacdo da CK foi frequentemente detetada em andlises de rotina. O diagndstico
de patologia muscular primaria foi raro e sempre associado a valores de CK acima dos pontos-de-corte
recomendados internacionalmente. Os doentes referenciados com valores de CK inferiores ao limiar
internacional tiveram frequentemente avaliacdo invasiva (desnecessaria). A adocéao de valores de CK sugeridos
nas guidelines perimitira otimizar a gestao de casos com eleva¢do de enzimas musculares.
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CO-10 - CARACTERIZAGAO DA FUNGAO VENTILATORIA E DISTURBIOS
RESPIRATORIOS DO SONO NUMA AMOSTRA DE DOENTES COM DISTROFIA
FACIOESCAPULOUMERAL TIPO 1

Maria Jodo Lima'; Raquel Rocha'; Sandra Moreira’

1 - Unidade Local de Saude de Matosinhos

Introducao: A distrofia facioescapuloumeral tipo 1 (DFSH1) esta raramente associada a disfungéo ventilatéria. A
prevaléncia de disttrbios respiratorios do sono (DRS) é alta, mas continua mal caracterizada e provavelmente

subestimada.

Objetivos: Caraterizagdo demogréfica e clinica de doentes adultos com DFSH1 acompanhados na Unidade Local

de Saude de Matosinhos.

Metodologia: Estudo observacional, retrospetivo.

Resultados: Foram incluidos 29 doentes, 15 (52%) do sexo masculino e 14 (48%) do sexo feminino, com uma média
de idades atual de 49,6 + 15,7 anos. A duragdo média da doenca era de 26,8 + 16,4 anos, sendo que 5 (17%) doentes
apresentaram formas de inicio infantil. O Clinical Severity Score (CSS) mediano era de 3 (IQR=2.25-3). Vinte e quatro
doentes (83%) tinham marcha auténoma, 2 marcha possivel com apoio unilateral, 1 apenas com apoio bilateral e 2
deslocavam-se em cadeira de rodas. Os testes de funcédo respiratéria foram realizados em 28 doentes. A curva
espirométrica era normal em 20 (69%) doentes, de padrao restritivo em 4 (14%) e obstrutivo noutros 4 (2 tinham
antecedentes de asma). Os doentes com quadro ligeiro a moderado (CSS<3) apresentaram capacidade vital forcada
(CVF) média inferior aos doentes com doenca grave (C55>3,5) (p=0,01). Nao encontramos correlacdo entre os
parametros de funcao respiratdria (FEV1, CVF) e a duragdo da doenca. Nove doentes realizaram estudo de pressdes
respiratdrias maximas, com resultados alterados em 4, havendo uma tendéncia para maior compromisso das
pressdes expiratorias. Os estudos poligraficos do sono foram realizados em 27 doentes, sendo que 13 (48%)
apresentavam SAOS, com necessidade de VNI noturna em 6.

Conclusodes: Os resultados apresentados corroboram estudos prévios que sugerem uma alta prevaléncia de DRS
em doentes com DFSH1, salientando a importancia da sua pesquisa independentemente da gravidade da doenca.
Reforcamos ainda a importancia da pesquisa ativa de disfun¢do ventilatéria nestes doentes, principalmente em

quadros motores mais graves.
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CO-11 - MIOPATIAS MIOFIBRILHARES: CARACTERIZAGAO CLINICA,
ELETROFISIOLOGICA, NEUROPATOLOGICA E GENETICA DE UMA COORTE DE
DOENTES

Inés V. Carvalho'; Sara Matos'; Ana Margarida Novo'; Luciano Almendra’; Olinda Rebelo? Argemiro Geraldo'; Luis
Negrao'; Anabela Matos’

1 - Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, Coimbra, Portugal; 2 - Laboratério de Neuropatologia,

Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, Coimbra, Portugal

Introducdo: As miopatias miofibrilhares apresentam variabilidade fenotipica, apesar de estarem frequentemente
associadas a fraqueza progressiva de predominio distal e inicio tardio. O possivel envolvimento cardiaco e
respiratorio e a necessidade de aconselhamento genético, tornam o diagndstico precoce e a caracterizacdo
genética essenciais.

Objetivos: Caracterizagao clinica, eletrofisioldgica, neuropatolégica e genética de uma coorte de doentes com
miopatia miofibrilhar.

Metodologia: Estudo observacional retrospetivo unicéntrico; inclusdo dos doentes com diagndstico histolégico
e/ou genético de miopatia miofibrilhar entre 2001 e 2023.

Resultados: Incluimos 8 doentes (7 familias), 50% mulheres, com idade média de inicio dos sintomas de
61.6+9.3[52-75] anos. O padrao de fraqueza proximal (n=5) foi predominante, seguido dos padrdes proximo-distal
(n=2) e distal (n=1). O valor sérico de CK variou entre 1-3 vezes o limite superior da normalidade. Para além dos
sinais de leséo da fibra muscular (n=8), descargas mioténicas sem miotonia clinica (n=5) foram comuns no estudo
eletrofisioldgico. O diagndstico foi estabelecido em média 4.8+2.5[1-8] anos apds o inicio dos sintomas através de
biépsia muscular (n=5) ou estudo genético (n=3). A bidpsia revelou variabilidade do diametro das fibras (n=6),
inclusdes sarcoplasmaticas (n=5), vacuolos (n=4), areas tipo core (n=2) e depdsitos sarcoplasmaticos de desmina
(n=4) e af-cristalina (n=3). A mutacdo patogénica c.179C>T no gene MYOT foi identificada em 4 doentes (3
familias); nos restantes, variantes de significado indeterminado nos genes DES (n=1), FLNC (n=1) e TTN (n=1)
requerem caracterizagao adicional. Com duragdo média dos sintomas de 8.6+6.8anos, todos os doentes mantinham
marcha auténoma, sem apoio (n=3) ou com auxiliar de marcha (n=5); um doente desenvolveu alteragdes graves da
conducéo cardiaca e insuficiéncia respiratoria restritiva grave.

Conclusoes: Evidenciamos a variabilidade fenotipica das miopatias miofibrilares, o que, juntamente com a idade
tardia de inicio dos sintomas e a progressao lenta, pode dificultar o diagndstico. As mutacdes da miotilina foram
mais frequentes do que previamente reportado.



COMUNICACOES ORAIS

CONGRESSO
PORTUGUES

DE DOENCAS
NEUROMUSCULARES

AR
- - g Al X,
a1 SR AV,

CO-12 - MYOTONIC DYSTROPHY TYPE 1 (STEINERT'S DISEASE): 29 YEARS OF
EXPERIENCE AT A TERTIARY PEDIATRIC HOSPITAL

Inés Cascais'; Cristina Garrido'; Lurdes Morais'; Rosa Amorim’; Rosa Lima'; Helena Ferreira Mansilha'; Teresa

Correia'; Anténio Oliveira’; Manuela Santos'

1- CMIN-CHUdSA

Introduction Myotonic dystrophy type 1 (DM1) is a multisystemic disorder caused by the expansion of a
noncoding triplet repeat.

Objectives We aimed to characterize pediatric patients with DM1 followed in a tertiary hospital over the last

29 years, comparing the congenital and the childhood/juvenile-onset forms.

Methods A cross-sectional study was performed with data collection from clinical records and analysis using
IBM SPSS Statistics 27®.

Results Thirty-seven patients (59.5% male) were included, with a median age at the last assessment of 16.8
years and a median follow-up of 7.7 years. Eleven patients were lost to follow-up, and two died from
respiratory failure. Twenty-five had congenital DM1 (CDM1), and this form had significantly higher triplet
repeat length, history of polyhydramnios, lower median age at the first and last assessment, and diagnosis.

Distal skeletal muscle weakness (75.7%) and facial involvement (94.6%) were common, along with
dysphonia/dysarthria (73.0%) and myotonia (73.0%). Delayed independent ambulation was significantly
higher for CDM1 cases. Skeletal deformities affected 54.1%, talipes equinovarus, and scoliosis exclusively in
CDM1 patients. Cognitive deficit was present in 75.7% of cases. Polysomnograms revealed seven cases of
obstructive sleep apnea and two of hypoventilation. Noninvasive ventilation was used in nine cases, and
three had recurrent pulmonary infections. Cardiovascular affection occurred in 21.6% of cases.
Gastrointestinal issues included constipation (24.3%), feeding difficulties (16.2%), and cholelithiasis (5.4%).
Cataracts, epilepsy, and diabetes mellitus were reported in two cases each.

Conclusion Our study reveals the spectrum of severity and multiorgan involvement of DM1, highlighting the
need for a pediatric-specific standard of care to improve health outcomes through comprehensive
multidisciplinary management, emphasizing the importance of early diagnosis, regular surveillance, and
appropriate intervention. Larger multicentric studies are needed to provide rigorous data on the prevalence
and severity of conditions associated with this disease, their impact on quality of life, and treatment options.
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CO0-13 - CARATERIZAGAO DO ENVOLVIMENTO DO SISTEMA NERVOSO PERIFERICO
EM DOENTES COM AMILOIDOSE CARDIACA

Danna Krupka'; Sérgio Maltes? Bruno Rocha? Marco Fernandes’; Luis Santos'; André Caetano’

1 - Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental — Hospital de Egas Moniz, Servigo de Neurologia; 2 - Centro Hospitalar de Lisboa

Ocidental — Hospital de Santa Cruz, Servico de Cardiologia

Introducdo A amiloidose por transtirretina (ATTR) é uma doenga sistémica provocada por deposicao de amildide
nos tecidos, apresentando-se na forma hereditéria ou selvagem (wild-type TTR) da doenca. Atualmente, existe uma

lacuna na literatura quanto a prevaléncia e as caracteristicas das complicagdes neuroldgicas da ultima.

Objectivos Caracterizar a populacdo com amiloidose cardiaca a transtirretina (ATTR-CM) referenciada a realizacdo

de eletromiograma, a prevaléncia e as caracteristicas dos achados no estudo eletrofisiolégico.

Métodos Andlise retrospetiva dos doentes seguidos em consulta de Insuficiéncia Cardiaca Miocardiopatias do
Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental entre os anos 2022-2023 com ATTR-CM e submetidos a estudo com

eletromiograma.

Resultados No total, foram incluidos 35 doentes, 29 eram do sexo masculino e a idade média de 82 anos (idade
minima 70 e maxima 94). Todos os doentes realizaram teste genético para exclusdao de ATTR genética, nove dos
quais aguardavam resultado a data da colheita dos dados, 11% apresentavam a forma mutada da doenca. Estudo
invasivo por bidpsia realizado em 3 doentes. Apenas 7 doentes tinham sintomas sugestivos de neuropatia.
Contudo, 83% (N=19) apresentavam achados compativeis com sindrome do ttnel carpico (STC), bilateral em 79%
(N=15). Alteragbes sugestivas de polineuropatia (PNP) axonal encontrados em 56% (N=13), PNP sensitiva em 46%
(N=6) e PNP sensitivo-motora 54% (N=7). Achados exclusivos de PNP axonal identificados em 2 dos 23 doentes.
Havia co-patologia com Diabetes Mellitus tipo Il em 7 doentes, gamapatia monoclonal em 2 e um doente com

doenca autoimune reumatoldgica.

Conclusdo Mais de metade dos doentes com ATTR selvagem da nossa populagdo apresentaram achados
electrofisiologicos compativeis com lesao do sistema nervoso periférico (STC ou PNP), mesmo na auséncia
de sintomas. A avaliacdo sistemdtica destes doentes com estudo com eletromiograma poderd permitir
caracterizar a natureza sistémica da doenca que, a semelhanca da forma hereditéria, pode ter complica¢des
neuroldgicas, promovendo o seu diagndstico precoce.



)°<§Pmm\r/_|m

CONGRESSO
PORTUGUES
DE DOENCAS
NEUROMUSCULARES

COMUNICACOES ORAIS

?'E‘ . {-"‘Al . N
v b-u A :\’ﬂ&_“

CO-14 - DIAGNOSTIC CHALLENGES AND MUTATIONAL SPECTRUM OF HEREDITARY
TRANSTHYRETIN AMYLOIDOSIS: INSIGHTS FROM A MOLECULAR DIAGNOSTICS
LABORATORY

Miguel Alves-Ferreira®'®""; Ana Lopes®'%; Ana Filipa Brandao®'% Liliana Rocha®'®; Diana Pinto®'%; Fatima Lopes®'%;
Paulo Silva®'%; Michel Mendes'; Miguel Soares Rodrigues?, Ana Tornada'?'3; Maria Do Carmo Macario?; Isabel

Santana“; Rosa Lobato®; Catarina Santos®; Luis Maia’; Henrique Moniz Costa®; Ana Martins Da Silva’; Miguel Oliveira

Santos?; Isabel Conceicao?; Teresa Coelho’; Jorge Sequeiros®'®'"; Jodo Parente Freixo®'%; Jorge Oliveira®'

1 - Servigo de Neurologia, Hospital de Sao Pedro, Centro Hospitalar de Tras-os-Montes e Alto Douro, Vila Real, Portugal; 2 -
Servigo de Neurologia, Hospital Garcia de Orta, EPE, Lisboa, Portugal; 3 - Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar de Lisboa
Norte, Lisboa, Portugal; 4 - Servico de Neurologia, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, Coimbra, Portugal; 5 - Servigo
de Neurologia, Hospital de Santa Luzia (Unidade Local de Saude do Alto Minho, EPE), Viana do Castelo, Portugal; 6 - Servigo de
Neurologia, Hospital de S&o Sebastido, EPE (Centro Hospitalar de Entre Douro e Vouga, EPE), Santa Maria da Feira, Portugal;
7 - Servico de Neurologia, Hospital Geral de Santo Anténio, Centro Hospitalar Universitario de Santo Anténio, Porto, Portugal; 8 -
Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar de Vila Nova de Gaia/Espinho, EPE - Unidade |, Vila Nova de Gaia, Portugal; 9 - CGPP
— Centro de Genética Preditiva e Preventiva, IBMC — Instituto de Biologia Molecular e Celular, Univ. Porto, Portugal; 10 - i3S —
Instituto de Investigagdo e Inovagdo em Saude, Univ. Porto, Portugal; 11 - ICBAS School of Medicine and Biomedical Sciences,
Univ. Porto, Portugal; 12 - Servigo de Medicina Interna, Centro Hospitalar e Universitario Lisboa Norte, EPE; 13 - Faculdade de
Medicina da Universidade de Lisboa

Introduction: Hereditary transthyretin amyloidosis (ATTRv) (also known as Familial Amyloid
Polyneuropathy) is a rare, systemic, life-threatening disease characterized by transthyretin (TTR) fibril
deposition in organs and tissues. It is an autosomal dominant disorder associated with more than 130
different variants in the TTR gene, of which p.Val50Met (p.Val30Met) is the most frequent in the
Portuguese families with ATTR. Given both genotypic and phenotypic heterogeneity, namely age at onset
and disease penetrance, the definitive diagnostics of ATTR may not be attained in due time in some patients,
leading to a delay in initiating therapies. Aim: To characterize the mutational spectrum of ATTRv in Portugal,
using the data of genetic tests performed at our laboratory.

Methods: We reviewed all cases with disease-causing variants in the TTR gene, through
2006-23.

Results: A total of 846 TTR-targeted diagnostic tests were requested. A diagnostic yield of 10.2%
was obtained. We identified 4 disease-causing variants in TTR: p.Val50Met (n=83); p.Val142lle (n=1);
p.Ser70Arg (n=1) and p.Val48Met (n=1); 3 individuals were homozygotes, 2 for p.Val50Met and 1 for
p.Val142lle. Importantly, 2 p.Val50Met-related cases were identified in a multigene panel for hereditary
neuropathies; both were male patients, aged over 60 years with no reported family history of the disease. In
addition, we assessed the frequency of p.Val50Met in a sample of 3,972 exomes (with no clinical suspicion
of ATTRv), from the Portuguese  population, and  found 11 heterozygotes  (overall
frequency  0.27%).

Conclusion: These results highlight the importance of increasing awareness for signs and symptoms
suggestive of ATTRy,

particularly in cases of non-familial and late-onset neuropathy. Considering the disease prevalence in
Portugal, it is crucial to include ATTRv as a potential differential diagnosis for unexplained neuropathies,
enabling timely TTR gene testing.
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CO-15 - ELECTRODIAGNOSTIC TESTING AND PROGNOSIS OF GUILLAIN BARRE
SYNDROME - A CASE SERIES

Marco Almeida’; Fabio Gomes'; Francisco Antunes?; Anabela Matos'; Argemiro Geraldo'; Luciano Almendra’; Luis
Negrao’

1 - Servigo de Neurologia, CHUC; 2 - Servigo de Medicina Interna, CHUC

Introduction: Guillain Barré syndrome outcome still remains unpredictable nowadays, easily leading
clinicians to overtreat in the absence of reliable predictors of prognosis.

Objectives: To identify early predictors of prognosis of GBS.

Methods: We designed a retrospective case series. Data were collected from patients admitted to hospital
between 2017 and 2022 with a diagnosis of GBS. We recorded: age, Hughes and MRC sum scores at
admission/6 months, whether PLEX or IVIGs were performed, CSF protein count and median nerve CMAP
amplitudes (both obtained in the first 2 weeks of hospitalization). Data were analyzed with IBM SPSS. We
used Spearman's correlation test, Mann-Whitney U test, ANOVA and Multiple Linear Regression. The level of
significance was accepted as p <0.05.

Results: Of the 97 patients admitted, 70 met the inclusion criteria. The value of CMAPs amplitude of the
median nerve had a negative correlation with the Hughes's score at 6 months (rs = -0.303; p-value = 0.011).
CMAP amplitude values were able to separate patients with low (0 or 1) medium (2 or 3) or high (>3) Hughes

scores at 6 months. There was no difference in CMAPs amplitudes between treated and untreated patients.

CMAP amplitude of the median nerve, age, MRC sum score at admission and Hughes score at admission
produce the best model to predict the Hughes score at 6 months (R2 = 0.425, F(4, 61) = 12.989, p <0.001).

Discussion/Conclusions: Median nerve CMAPs amplitude and the outcome at 6 months seem
correlated. Other researchers found other prognostic predictors, most presenting weak correlations.
Integrating EMG data into the treatment algorithm of patients with mild symptoms could enhance decisions.
We were unable to establish a more accurate temporal marker than the first two weeks of hospitalization to
perform EMG. Conflict of Interest: The authors have no conflicts of interest to declare
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CO-16 - RESPOSTA CLINICA AOS TRATAMENTOS IMUNOMODULADORES DE AGAO
RAPIDA NA MIASTENIA GRAVIS: UM ESTUDO RETROSPETIVO MULTICENTRICO

Sofia Bernardo’; Cristiana Silva® Inés Videira®, Fabio Gomes? Sandra Palma3; Joana Dionisio’; Pedro Pereira’;

Luciano Almendra? Argemiro Geraldo? Anabela Matos?; Luis Negrao? Simao Cruz'

1 - Servigo de Neurologia, Hospital Fernando Fonseca, Amadora; 2 - Servigco de Neurologia, Centro Hospitalar Universitario de

Coimbra, Coimbra; 3 - Servigo de Neurologia, Hospital Garcia de Orta, Aimada

Introducdo: A Miastenia Gravis (MG) é uma doenca autoimune da juncdo neuromuscular cuja manifestacao
clinica cardinal é uma fraqueza muscular fatigdvel. O conjunto de mdusculos afetados e a gravidade
clinica sao extremamente varidveis entre doentes. As imunoglobulinas intravenosas (IglV) e a
plasmaferese (PF) sdo tratamentos imunomoduladores de agao rapida (TIAR) usados para obtencdo de melhoria

clinica ampla e célere.

Objetivo primario: determinar a frequéncia de doentes que obtiveram melhoria satisfatéria com IglV ou
PLEX. Objetivo secundario: verificar se oito fatores candidatos permitem prever de forma independente a

ocorréncia de melhoria com os TIAR.

Metodologia: Neste estudo foram incluidos todos os doentes com MG com anticorpos anti-receptor de
acetilcolina (AChR) acompanhados em trés hospitais portugueses, entre 2013 a 2023, que realizaram pelo menos
um ciclo de TIAR. Os dados foram recolhidos pela consulta do processo clinico. A influéncia dos fatores
candidatos sobre a resposta terapéutica foi avaliada inicialmente através de testes ndo paramétricos e

corroborada através de modelos de regressao logistica.

Resultados: Foram incluidos 128 doentes: IglV foram o tnico TIAR usado em 64,8% dos casos, enquanto apenas
2 doentes receberam exclusivamente PF. Na maioria (67,5%) dos doentes, o 1° tratamento com IglV ocorreu no 1°
ano de sintomas. Pelo contrario, 53,3% dos doentes receberam o 1° ciclo de PF apds pelo menos dois anos de
evolucdo da doenca. Ocorreu melhoria clinica satisfatéria em 77,0 e 75,6% dos doentes tratados com
IglV e PF, respetivamente. Ao longo de varios ciclos, a melhoria foi consistente em 84,8 e 85,3%, respetivamente.
Nenhum dos oito fatores candidatos se confirmou como fator preditivo independente de melhoria satisfatoria.
Conclusoes: Este estudo confirma que os TIAR produzem muito frequentemente uma melhoria satisfatéria no
tratamento de doentes com MG. Esta proporcdo foi idéntica entre IglV e PF. Nao foram identificados fatores

preditivos independentes de resposta favoravel.
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CO-17 - COMORBILIDADE AUTOIMUNE NA MIASTENIA GRAVIS: COORTE
RETROSPETIVA DE UM CENTRO TERCIARIO

André Fernandes'; Maria Jodo Pinto’; Goreti Nadais'; Fernando Silveira'; Luis Braz'

1 - Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar Universitario de Sao Jo&o, Porto, Portugal

Introdugdo Segundo a literatura, 13% dos doentes com Miastenia Gravis (MG) tem pelo menos uma segunda
doenca autoimune (DAI) concomitante. Ha poucos dados relativamente as implicagdes clinicas da co-patologia

autoimune, nomeadamente em termos de controlo de doenca e progndstico.

Objetivos: Avaliar o impacto clinico da co-patologia autoimune em doentes com MG.

Metodologia: Coorte retrospetiva englobando todos os doentes com diagnodstico de MG, atualmente
acompanhados no Centro Hospitalar Universitario de Sao Jodo. Além do estudo imunolégico, foram considerados
dados clinicos: DAl concomitante, idade de apresentacao e forma clinica de MG (ocular ou generalizada), nimero
de hospitalizagdes por MG, presenca de timoma, terapéutica imunomoduladora (TIM), efeitos laterais reportados e

refratariedade.

Resultados: Foram incluidos 92 doentes, 49 (53,3%) de inicio precoce (<50 anos) e 43 (46,7%) de inicio tardio (=50
anos). A presenca de DAl concomitante foi documentada em 14 (15,2%) doentes, dos quais 11 do género feminino,
sendo que 3 doentes apresentavam 2 DAI além da MG. A patologia autoimune tiroideia foi a mais frequente (n=6),
seguida de gastrite autoimune (n=2), artrite reumatoide (n=2) e lGpus eritematoso sistémico (n=2). Outras DAI
encontradas em casos isolados foram: vitiligo, doenca celiaca, psoriase, glomerulonefrite imune e polineuropatia
inflamatoria desmielinizante crénica. A co-patologia autoimune associou-se positivamente com a refractariedade
(p=0,011). Nao houve diferencas estatisticamente significativas na frequéncia de efeitos laterais decorrentes da TIM
(p=0,066), nimero de hospitalizacées por MG (p=0,261), incidéncia de timoma (p=0,573), forma clinica de MG

(p=0,359) e idade de apresentacéo (inicio precoce versus inicio tardio, p=1).

Conclusodes: Nesta coorte, a prevaléncia da co-patologia autoimune em doentes com MG foi semelhante a referida
na literatura. Registou-se uma associacdo significativa da co-patologia autoimune a refratariedade terapéutica, que

poderd ter implicacdes na gestdo destes doentes.
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CO-18 - EXPERIENCIA DE UM CENTRO NO USO DE TERAPEUTICAS MODIFICADORAS
DE DOENCA EM ADULTOS COM ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL

Lénia Silva'; Jodo Moura'; Diogo Pereira'; Marcio Cardoso?; Lurdes Palhau?; Teresa Coelho?; Ana Paula Sousa?

1 - Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar Universitario de Santo Anténio, Porto, Portugal; 2 - Servigo de Neurofisiologia, Centro
Hospitalar Universitario de Santo Anténio, Porto, Portugal; 3 - Servigo de Medicina Fisica e de Reabilitagdo, Centro Hospitalar

Universitario de Santo Anténio, Porto, Portugal

INTRODUCI':\O A atrofia muscular espinhal (SMA) é uma doenca neuromuscular hereditaria neurodegenerativa,
com recentes tratamentos disponiveis. O risdiplam e o nusinersen tém demonstrado beneficios significativos na

fungao motora.
OBJETIVOS Analisar a evolu¢ao da SMA em adultos tratados com nusinersen e risdiplam num centro hospitalar.

METODOLOGIA Estudo coorte retrospetivo de adultos com SMA. Recolhida informacdo demogriéfica, escalas de

avaliagao funcional motora e provas de funcao respiratoria.

RESULTADOS Analisaram-se 18 doentes (10 SMA tipo 3 e 8 SMA tipo 2), 12(67%) homens, com mediana de idade
de 32(AlQ=14) anos no primeiro tratamento. O tempo mediano de seguimento foi 20(AlQ=12) meses. Os scores
medianos da HFMSE e RULM pré-tratamento foram 4,5(AlQ=17) e 16(AlQ=22), respetivamente. Iniciou-se
nusinersen em 8 doentes (SMA tipo 3), 4 alteraram para risdiplam por limitagdes técnicas. Nos 4 sob nusinersen
[idade mediana: 36,5(AlQ=15) anos], a variacdao mediana dos scores foi 0,5(AlQ=3) na HFMSE e 0(AlQ=2) na RULM. A
mediana da variagdo da distancia percorrida (6MWT) foi -12,5(AlQ=71) metros. Atualmente 13 doentes (1
desisténcia) estdo sob risdiplam [idade mediana: 32(AlQ=13) anos], todos sem marcha. A mediana da variacao dos
scores das HFMSE e RULM foi 0(AIQ=2) em ambos, sem diferencas significativas entre SMA tipo 2 ou 3. A maioria
reportou melhoria subjetiva da destreza manual. A variagdo mediana do racio FEV1/FVC foi 1,5(AlQ=4,5)% e um

doente melhorou da disfagia. Reportaram-se efeitos gastrointestinais ligeiros nos primeiros meses de tratamento.

CONCLUSAO As variacdes medianas dos scores da funcio motora sugerem estabilizagio clinica, contrariando a
histoéria natural da doenca em que as variagdes sao negativas. Estudos de eficacia apresentaram maior variagédo dos
scores, mas as amostras foram maiores e os scores pré-tratamento mais elevados. Os sintomas subjetivos de
melhoria ndo sdo avaliados nestas escalas mas podem ter impacto funcional, pelo que se sugere o uso de outro tipo

de escalas para comprovar esta melhoria.



EP-01 - MIOPATIAS E DISTROFIAS MUSCULARES CONGENITAS COM DIAGNOSTICO
NA IDADE ADULTA: TRES CASOS ILUSTRATIVOS DE FENOTIPOS LIGEIROS

Duarte Carapinha'; Rafael Roque? Catarina Cavaleiro®; Hildeberto Correia’; Jorge Oliveira®; Ana Rita Gongalves?;
Cristina Costa'; Simao Cruz'

1 - Servigo de Neurologia, Hospital Professor Doutor Fernando Fonseca; 2 - Servigo de Neurologia, Hospital de Santa Maria; 3
- Servigo de Genética Médica, Laboratério Joaquim Chaves; 4 - Unidade de Genética Molecular, Centro de Genética Médica
Doutor Jacinto Magalhaes, Centro Hospitalar do Porto

Introducao: As miopatias e distrofias musculares congénitas sao grupos de doencas musculares pautados por
uma grande heterogeneidade clinica, histoldgica e genética. O desenvolvimento das técnicas de sequenciacdo
de nova geracdo permitiu aumentar acentuadamente a propor¢do de casos com diagndstico genético e, desta
forma, alargar o espectro fenotipico conhecido destas doencas.

Casos Clinicos:

Caso 1. Diagnéstico aos 44 anos. Heterozigotia composta para mutacdes patogénicas conhecidas no gene
LAMA2. Consanguinidade parental. Inicio dos sintomas na infancia (quedas frequentes, dificuldade a subir
escadas e planos inclinados). Clinicamente destaca-se a existéncia de oftalmoparesias, rigidez axial, fraqueza
muscular axial e das cinturas. CK ligeiramente elevada. Histologia muscular onde predominam multiminicores.

Caso 2. Diagnostico aos 25 anos. Heterozigotia composta para mutagdes patogénicas conhecidas no gene RYR1.
Inicio congénito (luxagdo da anca, hipotonia nos primeiros meses, atraso em metas motoras precoces). Aquisicao
de marcha, que ainda conserva, para curtas/médias distancias. Clinicamente destaca-se: fraqueza facial e palato
em ogiva, fraqueza muscular axial e predominantemente das cinturas. CK elevada. Histologia onde predominam
alteragodes distroéficas.

Caso 3. Diagndstico aos 25 anos. Mutacdo patogénica em heterozigotia no gene DNM2. Mée afetada. Inicio
congénito (hipotonia, choro fraco). Clinicamente destaca-se: dismorfias cranio-faciais tipicas, auséncia de
oftalmoparesias, hipoplasia muscular, fraqueza generalizada com pé pendente bilateral.

Conclusao: Os trés casos descritos ilustram fenétipos ligeiros de Miopatias Congénitas e exibem algumas das
pistas clinicas que devem fazer considerar este grupo de doencas no diagnéstico diferencial de uma miopatia
observada na idade adulta. Os casos 1 e 2 sdao também representativos da heterogeneidade histolégica e
genética, e das dificuldades n o e stabelecimento d e c orrelagdes p recisas e ntre a s ¢ aracteristicas c linicas e
histoldgicas e o defeito genético subjacente.
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EP-02 - PTOSE PALPEBRAL BILATERAL EM DOENTES INFETADOS COM O VIiRUS DE
IMUNODEFICIENCIA HUMANA SOB TERAPEUTICA ANTIRRETROVIRAL

Claudia Santos Silva'? Beatriz Nunes Vicente'; Barbara Martins®#; Pedro Coelho'5; Rafael Roque'®; Miguel
Oliveira Santos'?; Mamede De Carvalho'?

1 - Servigo de Neurologia, Departamento de Neurociéncias e Saude Mental, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar
Universitario Lisboa-Norte, Lisboa, Portugal; 2 - Instituto de Fisiologia, Faculdade de Medicina- Instituto de Medicina Molecular,
Universidade de Lisboa, Lisboa, Portugal; 3 - Servico de Neurologia, Centro Hospitalar Universitario de Sao Joao, Porto,
Portugal; 4 - Departamento de Neurociéncias Clinicas e Saude Mental, Faculdade de Medicina da Universidade do Porto, Porto
Portugal; 5 - Laboratério de Neuropatologia, Servigo de Neurologia, Departamento de Neurociéncias e Satde Mental, Hospital
de Santa Maria, Centro Hospitalar Universitario Lisboa-Norte, Lisboa, Portugal

Introducao: A introducdo da terapéutica antirretroviral (TARV) tem permitido a redugdo da mortalidade

associada a infecdo pelo virus de imunodeficiéncia humana (VIH), contudo, com algumas comorbilidades,
nomeadamente doencas neuromusculares.

Casos clinicos: Descrevemos trés doentes do sexo masculino de 60, 61 e 73 anos (casos 1, 2 e 3, respetivamente),
com antecedentes de VIH ha 29, 16 e 28 anos, com infecdo controlada, sob TARV desde o diagndstico, atualmente
sob dolutegravir-rilpivirina, lamivudina-dolutegravir e lopinavir-ritonavir+raltegravir+tenofovir, respetivamente.
Sem antecedentes familiares de relevo. Referenciados por ptose palpebral bilateral, de agravamento progressivo,
sem significativa flutuacdo, com nove, dois e sete anos de evolugao, respetivamente. Aquando da observacdo
apresentavam: lipodistrofia da face e ptose palpebral bilateral simétrica; sem envolvimento pupilar,
oftalmoparesias ou diplopia; sem envolvimento bulbar, cervical ou apendicular; provas de fatigabilidade
negativas. A avaliacdo oftalmolégica foi normal. Apresentavam valores normais de CK, hormonas tiroideias e
anticorpos anti-receptor da acetilcolina. Os EMG com estimulacao repetitiva e de fibra tnica no orbicular dos
olhos néo revelaram alteragdes. A RM cerebral e das érbitas nao identificaram alteragdes de relevo. Nenhum dos
doentes melhorou com piridostigmina e prednisolona. O caso 3 foi submetido a bidpsia muscular (musculo
deltdide), com evidéncia de alteracdes inespecificas, aguardando o estudo da cadeia respiratdria mitocondrial. O
estudo dos genes associados a oftalmoplegia externa progressiva foi negativo no caso 3; os restantes aguardam
os resultados. Dada a exclusdo de etiologias alternativas, e perante o quadro clinico, foi assumido o diagndstico
de miopatia ocular. Os doentes aguardam blefaroplastia.

Conclusoes: Os doentes descritos apresentaram um fenétipo e evolugao idénticos aos raros casos reportados na
literatura de miopatia ocular associada a TARV crénica em doentes VIH. Admite-se que esteja associada a
toxicidade cumulativa dos farmacos antirretrovirais na fungdo mitocondrial. Atento o nimero crescente de
doentes sob TARV cronica, o conhecimento desta entidade por parte dos neurologistas afigura-se fundamental.
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EP-03 - COEXISTENCIA DE UMA DISTROFINOPATIA COM UMA NEUROPATIA
DESMIELINIZANTE ASSOCIADA AO GENE MPZ: UMA COMBINAGAO IMPROVAVEL
PARA UM FENOTIPO INVULGAR

Joana Moniz Dionisio'; Rafael Roque? Luis Santos?; Simao Cruz'

1 - Servigo de Neurologia do Hospital Prof. Doutor Fernando Fonseca, EPE; 2 - Laboratério de Neuropatologia do Hospital
Santa Maria - Centro Hospitalar Lisboa Norte; 3 - Consulta de Doengas Neuromusculares, Centro Hospitalar de Lisboa
QOcidental, EPE

Introducao: As distrofinopatias sao causadas por mutagées no gene DMD no cromossoma X. A apresentacao
clinica pode variar entre uma fraqueza muscular muito grave com inicio em idade pré-escolar e perda precoce da
capacidade de marcha (distrofia de Duchenne) e fenétipos caracterizados por mialgias e hiperCKemia. Défice
cognitivo pode ocorrer em associagao com a doenga muscular. As mutagdes no gene MPZ produzem neuropatias
desmielinizantes com transmissdao autossomica dominante, tipicamente com fenétipo de doenca de
Charcot-Marie-Tooth (CMT), de gravidade variavel.

Caso Clinico: Masculino, inicio do seguimento atual aos 19 anos. Antecedentes de hipotonia neonatal, atraso do
desenvolvimento psicomotor, e perturbagdo do comportamento. Investigacdo realizada na infancia incluia CK
sérica 5500 UI/L e biopsia muscular suspeita de distrofinopatia. Actualmente, do ponto de vista
cognitivo-comportamental destaca-se: défice cognitivo multidominios, disprosodia, comportamento pueril e
impulsivo. No exame fisico geral evidencia ligeiras dismorfias cranio-faciais, cifoescoliose dextroconvexa ligeira e
pes cavus com dedos em martelo. Deambula sem apoio mas marcha instavel e com evidente alargamento da
base. Fraqueza muscular globalmente ligeira e de predominio distal nos membros inferiores. Ataxia sensitiva dos
quatro membros e arreflexia miotatica difusa. Estudos de condugdo nervosa recentes identificaram padrao de
Polineuropatia desmielinizante hereditaria. Para esclarecer os achados da biopsia muscular e a hiperCKemia,
realizou estudo do gene DMD que identificou deleccdo dos exdes 48 e 49, confirmando uma distrofinopatia.
Tendo em conta que este resultado néo justificava integralmente o fenétipo e que alguns aspectos também nao
eram prontamente enquadraveis numa doenca de Charcot-Marie-Tooth, foi efectuada uma sequenciagao de
exoma que identificou uma mutagéo patogénica no gene MPZ.

Conclusao: Na literatura, nao existem, até a data, relatos de CMT concomitante com distrofinopatia. Este caso
ilustra ainda a importancia de ponderar a coexisténcia de uma 22 doenga quando o resultado de um estudo
genético inicial ndo explica integralmente o fenétipo clinico do doente.
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EP-04 - AT845 GENE REPLACEMENT THERAPY FOR LATE ONSET POMPE DISEASE:
AN UPDATE ON SAFETY AND PRELIMINARY EFFICACY DATA FROM FORTIS, A
PHASE 1/2 OPEN-LABEL CLINICAL STUDY

Jordi Diaz-Manera'; Tahseen Mozaffar?; Nicola Longo®; Volker Straub’; Fatbardha Varfaj*; Hsin-Jung Chou®; Miko
Maruoka®; Cong Han?®; Julie Coats®; Jean-Yves Maziere*; Mark Walzer®; Angela Smith?* Juan Montaner Picart®

1 - John Walton Muscular Dystrophy Research Centre, Newcastle University and Newcastle Hospitals NHS Foundation Trust,
Newcastle upon Tyne, UK; 2 - University of California Irvine, Irvine, CA, USA; 3 - University of Utah, Salt Lake City, UT, USA; 4
- Formerly of Astellas Gene Therapies, San Francisco, CA, USA; 5 - Astellas gene Therapies, San Francisco, CA, USA

Pompe disease is an autosomal recessive disease caused by a deficiency of acid alpha-glucosidase (GAA), leading
to the accumulation of lysosomal glycogen with subsequent damage to skeletal and cardiac muscles. AT845, the
recombinant AAV8 vector expressing the human GAA (hGAA) gene specifically in muscle tissues, is currently
under clinical development for the treatment of late onset Pompe disease (LOPD). FORTIS (NCT04174105) is an
ongoing multicenter, open-label, ascending dose phase 1/2 first-in-human clinical trial to determine if AT845 is
safe and tolerable in adults with LOPD. Four participants (2 female, 2 male; mean age at dosing 54.5 years)
received a one-time intravenous infusion of AT845 at either 3x10 13 vg/kg or 6x1013 vg/kg dose (n=2 each),
followed by 1 year of frequent monitoring of safety, clinical, and biochemical endpoints. Long-term safety
monitoring will be conducted for at least 5 years post-dosing. Infusions were generally well-tolerated. Three
participants developed transient, steroid responsive transaminitis that was mild to moderate and deemed
possibly related to AT845. The Sensory Peripheral Grid 2 neuropathy event was reported in one participant in the
6x1013 vg/kg cohort and was designated as a serious adverse event (SAE) due to medical significance. As of
September 15, 2022, three of four participants have withdrawn from ERT at 10, 17, and 24 weeks following AT845
infusion, with respective follow up times of 44, 51, and 19 weeks since last ERT dose. All participants showed
evidence of AT845 vector transduction and an increase in GAA activity in the muscle compared to Baseline. All
participants showed a sustained decrease in creatine kinase from baseline and urine glucotetrasaccharide (Glc4)
remained stable even after withdrawal of ERT. Ongoing evaluation of participants dosed with AT845 reveals
preliminary efficacy signals, even off of ERT.
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EP-05 - MIOPATIA TOXICA POR ASSOCIAQAO DE FARMACOS COMUNS
Catarina Borges'; André Costa'; Ricardo Taipa? Andreia Veiga'?; Michel Mendes'

1 - Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar de Tras-os-Montes e Alto Douro; 2 - Unidade de Neuropatologia, Centro Hospitalar
e Universitario do Porto; 3 - Unidade de Neurofisiologia, Centro Hospitalar de Tras-os-Montes e Alto Douro

Introdugdo As miopatias toxicas decorrem de iatrogenia medicamentosa ou exposicao a tdxicos,
sendo varios os mecanismos fisiopatoldgicos subjacentes. O espectro de manifestacdes clinicas é amplo,

podendo apresentar-se por sintomas ligeiros como mialgias ou por miopatia necrotizante aguda com fraqueza
muscular e insuficiéncia renal grave. O reconhecimento clinico precoce é fundamental pelo potencial de
reversibilidade dos sintomas.

Caso Clinico

Senhora de 78 anos, internada por quadro de mialgias difusas e queixas de fraqueza muscular de predominio da
musculatura proximal com 10 dias de evolugdo. Trés semanas antes tinha iniciado ciclo de antibioterapia para
erradicacao de Helicobacter pylori com amoxiclina/acido clavulanico, claritromicina e metronidazol. Ha varios
anos sob terapéutica com sinvastatina 40mg/dia. Ao exame objectivo com tetraparésia de predominio proximal
3 a 4/5 (escala de MRC) simétrica com forca distal preservada e reflexos osteo-tendinosos fracos e simétricos.
Analiticamente apresentava elevacdo de CK (14575U/L), mioglobulina (>3000ng/ml) e aldolase (80U/L) sem
disfungao renal e sem elevacdo de parametros inflamatérios. Assumida possivel miopatia toxica secundaria a
associacao sinvastatina-claritromicina, tendo sido instituida hidratacdo endovenosa agressiva e suspensos estes
farmacos. Diagnostico foi corroborado pela investigagcdo complementar realizada, nomeadamente pelo estudo
imunoldgico e seroldgico sem alteragoes, estudo neurofisioldégico compativel com unidades motoras miopaticas
e sinais de irritabilidade da membrana em repouso e pela biopsia muscular que revelou miopatia de aspeto
necrotizante. Objectivada evolugao favoravel com recuperacao integral dos défices, sem recidiva clinica.

Conclusoes A incidéncia e severidade da miopatia induzida pelas estatinas é dependente da dose e da estatina
envolvida. A sinvastatina e a atorvastatina sdo metabolizadas pelo CYP3A4, cuja inibicao por outros farmacos,

tais como a claritromicina, potencia a miotoxicidade das estatinas. Neste caso, previamente ao inicio da
antibioterapia, a doente nao apresentava queixas musculares encontrando-se medicada com uma dose
estdvel de estatina. Alertamos para a importancia do conhecimento desta interacdo medicamentosa
entre dois farmacos amplamente utilizados.
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EP-06 - MIASTENIA GRAVIS DE INiCIO TARDIO VERSUS MUITO TARDIO: HAVERA
DIFERENCA?

André Fernandes'; Maria Jodo Pinto'; Goreti Nadais'; Fernando Silveira’; Luis Braz'

1 - Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar Universitario de Sdo Joao, Porto, Portugal

Introducao A Miastenia Gravis (MG) é uma doenca imunomediada com uma incidéncia bimodal: inicio precoce
(<50 anos, predominio feminino) e inicio tardio (>50 anos, predominio masculino). Recentemente foi descrito

um subgrupo com apresentacdo muito tardia (=65 anos).

Objetivos: Avaliar eventuais implicagées clinicas das formas de apresentacdo muito tardia de MG.

Metodologia: Coorte retrospetiva englobando todos os doentes com diagndstico de MG de inicio =50 anos,
atualmente acompanhados em consulta de Doencas Neuromusculares no Centro Hospitalar Universitario de
Sdo Jodo. Estratificagdo de acordo com idade apresentacéo: inicio tardio (=50 e <65 anos) e inicio muito tardio
(=65 anos). Comparacao de varidveis clinicas e para-clinicas entre os subgrupos.

Resultados: Foram identificados 43 doentes com MG com idade de apresentacdao >50 anos. Vinte e quatro
(55,8%) foram classificados como de inicio tardio e 19 (44,2%) de inicio muito tardio. Em ambos os subgrupos
predominou o sexo masculino (62,5% versus 52,6%). Nao foram encontradas diferencas estatisticamente
significativas entre os subgrupos de inicio tardio e muito tardio em nenhum dos parametros estudados:
fendtipo clinico (formas oculares 45,8% versus 26,3%, p=0,189), incidéncia de timoma (16,7% versus 10,5%,
p=0,841), frequéncia de crises miasténicas (25,0% versus 21,1%, p=0,761), numero de doentes em estado de
manifestacdo minima ou em remisséo (83,3% versus 73,7%, p=0,440), nimero de doentes refratérios (87,5%
versus 89,5%, p=1), e incidéncia de efeitos secundarios relacionados com agentes imunossupressores (26,3%
versus 16,7%, p=0,575).

Conclusoes: Nesta coorte, ainda que de forma nao estatisticamente significativa, houve um predominio de
formas generalizadas nos doentes com apresentacdo muito tardia. Contudo, este subgrupo de doentes
apresentou caracteristicas semelhantes ao grupo de inicio tardio, quer na resposta ao tratamento quer no curso

da doenca.
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EP-07 - ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL SUBCLINICA AOS 60 ANOS
Sandra Palma'; Pedro Pereira’

1 - Hospital Garcia de Orta

INTRODUGAO: A Atrofia Muscular Espinhal (AME) é uma doenca genética autossdmica recessiva causada por
dele¢ées homozigéticas no gene Survival Motor Neuron 1 (SMN1), condicionado a degeneragao progressiva dos
neurénios do corno anterior da espinal medula. Pode manifestar-se com diferentes fenétipos, classificados de
tipo la IV. A AME tipo IV é considerada a forma mais ligeira, sintomatica ap6s os 30 anos.

CASO CLINICO: Homem de 60 anos, com quadro de instalacio subita de dorméncia no membro superior
direito. Da histéria familiar destaca-se a existéncia de um irmao de 48 anos com perda de forca muscular
progressiva desde os 17 anos, sem diagnostico estabelecido. Ao exame neurolégico apresentava ligeira parésia
na extensdo do cotovelo direito e reflexos bicipital e tricipital reduzidos a direita. A TC-cervical revelou
compromisso mielorradicular de C5-C6, predominante a direita. A EMG revelou neuronopatia motora crénica, de
predominio proximal, sem sinais de lesdo neurogénica recente das raizes cervicais direitas. O estudo genético
revelou deleccdo homozigoética dos exdes 7 e 8 do SMN1 e quatro cdpias do SMN2, que estabeleceu o diagndstico
de AME. Os sintomas do doente regrediram espontaneamente pelo que se admitiu que a fraqueza braquial teria
origem radicular, num doente com baixa reserva de neurénios motores periféricos.

CONCLUSAO: Estio descritos doentes com AME tipo IV, acima dos 40 anos, pouco sintomaticos, sobretudo
irmédos de doentes com formas mais graves. Do nosso conhecimento este serd o individuo assintomatico mais
velho ja reportado, demonstrando que a AME ndo é obrigatoriamente uma doenga com 100% de penetrancia. A
determinacdo dos fatores protectores (genéticos e ambientais) deste individuo poderia contribuir para um
melhor conhecimento da doenca e para o uso criterioso das novas terapéuticas modificadoras de doenca Este
caso mostra que a AME deverd ser um diagnéstico diferencial a ter em consideracao em doentes mais velhos com
neuronopatia motora crénica.
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EP-08 - UPSIDE DOWN - FORMAS ATIPICAS DE AMILOIDOSE HEREDITARIA
ASSOCIADA A TRANSTIRRETINA

Claudia Santos Silva'? Catarina Falcdo De Campos'??; José Castro®3; Isabel De Castro®; Isabel Conceicao’??

1 - Servigo de Neurologia, Departamento de Neurociéncias e Saude Mental, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar
Universitario Lisboa-Norte, Lisboa, Portugal; 2 - Instituto de Fisiologia, Faculdade de Medicina- Instituto de Medicina Molecular,
Universidade de Lisboa, Lisboa, Portugal; 3 - Laboratério de EMG/PE, Departamento de Neurociéncias e Sadde Mental,
Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Universitario Lisboa-Norte, Lisboa, Portugal

Introducao: A polineuropatia sensitivo-motora axonal, associada a disautonomia é o fenétipo mais comum da
amiloidose hereditaria associada a transtirretina (ATTRv-PN).

Casos clinicos: Apresentamos trés doentes do sexo masculino com formas atipicas de amiloidose ATTR-V50M. O
doente 1, sem antecedentes pessoais ou familiares de relevo, iniciou pelos 59 anos de idade alteracdo da
sensibilidade e diminuicdo da forca muscular distal e simétrica dos quatro membros. O exame neuroldgico
revelou hipostesia termo-élgica em meia alta e luva, pé pendente bilateral, e reflexos aquilianos abolidos. O EMG
revelou acentuada polineuropatia sensitivo-motora de predominio axonal com aspetos desmielinizantes nos
membros superiores. A PL revelou hiperproteinorraquia, e a bidpsia de nervo periférico infiltrado inflamatério. Foi
colocado o diagndstico de neuropatia inflamatéria adquirida (CIDP), que se revelou ser refrataria a terapéutica
instituida. A reavaliacdo etioldgica conduziu ao diagnéstico de amiloidose ATTR-V50M. O doente 2, portador da
mutagdo V50M e assintomatico até entao, iniciou pelos 70 anos de idade alteracdo da sensibilidade e diminuicao
da forca muscular distal dos membros superiores. O EMG revelou sinais de lesdo neurogénia crénica a nivel C8-D1
bilateral e assimétrica, sem critérios para polineuropatia. O doente 3, portador da mutagdao V50M e com
polineuropatia sensitiva e autonémica desde os 30 anos, desenvolveu fraqueza muscular distal do membro
superior direito associada a atrofia muscular da mao pelos 31 anos de idade. O EMG revelou acentuada
polineuropatia sensitivo-motora com sinais de lesdo troncular (C5 a C8-D1). Nos doentes 2 e 3 a RM cervical ndo
revelou alteragdes e a bidpsia da gordura abdominal foi positiva para amiloide TTR, confirmando-se o
diagnéstico.

Conclusoes: O erro diagndstico associado a CIDP é sobejamente conhecido. Por outro lado, o envolvimento de
raiz ou plexo braquial sé mais recentemente tem sido estudado. Assim, formas atipicas de apresentacdo da
neuropatia, na amiloidose ATTRv ndo devem excluir este diagndstico.
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EP-09 - DISFUNGAO DIAFRAGMATICA POR LESAO DO FRENICO SECUNDARIA A
INIBIDOR DOS CHECKPOINTS IMUNOLOGICOS

André Costa'; Catarina Borges'; Michel Mendes?; Maria Do Céu Branco? Andreia Veiga?

1 - Centro Hospitalar de Tras-os-Montes e Alto-Douro; 2 - Unidade de Neurofisiologia do Centro Hospitalar de Tras-os-Montes
e Alto-Douro

Introdugdo: A disfuncdo diafragmatica perfila-se como uma causa rara de dispneia que em casos graves se associa
a insuficiéncia respiratéria aguda. Pode ter origem numa leséo do nervo frénico secundaria a multiplas etiologias,
nomeadamente imunomediada. Com a crescente utilizagéo dos inibidores dos checkpoints imunolégicos (iCPI)
no tratamento de certas neoplasias tém sido descritos casos de mononeuropatias incluindo paralisias do nervo
frénico apos terapéutica com iCPI.

Caso clinico: Homem de 59 anos, hospitalizado por insuficiéncia respiratéria tipo 2 com necessidade de VNI
identificada no contexto de queixas de ortopneia progressiva com 2 meses de evolugdo associado a respiracao
paradoxal. Da histdria pregressa destaca-se diagnostico de carcinoma hepatocelular sob ipilimumab e nivolumab
(este ultimo suspenso apds hipertiroidismo de natureza imunomediada), e internamento recente por acidose
tubular renal por iatrogenia aos iCPl. Na admisséo iniciou antibioterapia empirica e corticoterapia oral na
presuncao diagnoéstica de infecao respiratoria e pneumonite imunomediada, respetivamente. Dado a auséncia de
melhoria clinica, prosseguiu-se investigacdo com provas de funcdo respiratéria, eletromiografia, TC toérax e
ecografia toracica cujos resultados foram compativeis com disfuncdo diafragmatica por lesdo dos nervos frénicos.
Dado os antecedentes de reacdes adversas aos iCPI, foi assumida esta causa como provavel etiologia do quadro
clinico tendo o doente iniciado ciclo de 5 dias com imunoglobulinas endovenosas (0.4g/Kg/dia) e suspendido
nivolumab. Verificou-se uma evolucéo clinica favoravel do quadro respiratério com resolugdo da insuficiéncia
respiratéria, mantendo, contudo, ortopneia e necessidade de VNI noturna. Nos 6 meses que se seguiram ao
internamento ndo se observou recidiva do quadro.

Conclusdes: Pese embora a disfuncao diafragmatica por neuropatia do frénico secundaria aos iCPI seja rara e,
frequentemente, de diagndstico dificil, os médicos que lidam com estes farmacos devem saber reconhecer esta
possibilidade diagnostica no contexto clinico adequado. Dado tratar-se de um efeito adverso potencialmente
reversivel, a introducao de agentes imunomoduladores deve ser considerada precocemente.
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EP-10 - NEUROLINFOMATOSE: UMA CAUSA RARA DE NEUROPATIA

Sara Lima'; _André Costa'; Catarina Borges Silva'; Andreia Matas'; Andreia Veiga'; Maria Do Céu Branco'; Michel
Mendes'

1 - Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar de Tras-os-Montes e Alto Douro

Introducgao: A neurolinfomatose é uma entidade rara que consiste numa infiltracdo linfomatosa maligna
dos  nervos periféricos ou pares cranianos, sendo mais
frequentemente associada ao Linfoma Nao-Hodgkin Difuso de Grandes Células B (LNH-DGC-B). A
apresentacdo clinica é varidvel e dependente da topografia lesional pelo que é necessdrio um alto indice
de suspeicdo para o diagnoéstico. Caso clinico: Sexo masculino, 74 anos, com antecedentes de LNH-DGC-B
primario do SNC com 5 anos de evolugdo, em recaida leptomeningea e testicular sob tratamento com
rituximab e lenalidomida. Avaliado no contexto de queixas algicas intensas na face plantar do pé esquerdo,
com 4 meses de evolucdo, refratdrias a terapéutica prescrita pelo seu médico assistente. Apresentava, ao
exame neuroldgico, défice motor esquerdo na flexdo plantar e flexdo dos dedos (grau 1/5) e na inversdo do pé
(grau 3/5), reflexos osteotendinosos presentes e simétricos, auséncia de sinais piramidais e hipostesia
termoalgica e tactil na face plantar do pé esquerdo. Dado a suspeita clinica de lesdo de nervo periférico, realizou
EMG que revelou sinais de mononeuropatia do nervo cidtico com atingimento preferencial da porcédo tibial
de evolucdo aguda. Realizou RMN dos membros inferiores que mostrou duas lesdes hiperintensas em T2 e
com captacdo homogénea de contraste, uma no eixo neurovascular tibial posterior e outra no eixo
neurovascular peronial, com realce dos nervos. A RMN cerebral e lombossagrada foi normal. Submetido a
bidpsia da massa, compativel com Linfoma de Grandes Células B. Proposta radioterapia, impossivel de realizar
por agravamento clinico do doente, culminando no 6bito 2 meses apdés o diagndstico. Conclusdes: A
neurolinfomatose é uma causa rara de mononeuropatia, importante a ser considerada em doentes com
antecedente de LNH-DGC-B. Um diagnostico célere, em que a
bidpsia do nervo é o gold-standart, possibilita o inicio atempado de terapéutica, com influéncia no controlo
sintomético e no progndstico.
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EP-11 - PROTEINOPATIA MULTISSISTEMICA: UM ESPECTRO DE DOENGAS
FENOTIPICAMENTE HETEROGENEAS

Inés Carmo E Pinto'; Barbara Alves Rodrigues'; Francisca Sa'; Jodo Pedro Marto'; André Caetano’; Luis Santos';
Marco Fernandes’

1 - Servigo de Neurologia, Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental

INTRODUGAO: A proteinopatia multissistémica corresponde a uma sindrome genética que resulta de
alteracdes em diferentes genes envolvidos no processo celular de autofagia. A heterogeneidade fenotipica dos
doentes afetados é uma caracteristica central, sendo tipica a associacdo a miopatia com corpos de inclusao,
doenca de neurénio motor, deméncia frontotemporal e doenca de Paget do osso.

CASOS CLiNICOS:

Apresentam-se dois casos clinicos que ilustram a apresentacao fenotipica de duas mutagbes causadoras de
proteinopatia multissistémica:

Mulher, 62 anos, com diagndstico prévio de doenca de Paget do osso, referenciada a consulta de Neurologia por
fraqueza dos membros inferiores. Ao exame objectivo eram evidentes sinais de 1° e 2° neurdnio. Realizou
eletromiograma sugestivo de doencga de neurénio motor e o estudo genético revelou mutacéo patogénica no
gene da proteina contendo valosina (VCP). Complementou-se a investigacdo diagndstica com bidpsia muscular
compativel com miopatia com corpos de inclusao.

Homem, 75 anos, referenciado a consulta de Neurologia por alteragdes cognitivas, nomeadamente da linguagem;
e comportamentais. Dos antecedentes familiares, destacava-se mae com deméncia e irmao com esclerose lateral
amiotrofica, o que levantou a suspeita diagndstica de deméncia frontotemporal — afasia priméria progressiva. Nos
anos seguintes, o quadro evoluiu com compromisso motor progressivo e disfagia, sendo evidentes ao exame
objetivo sinais de 1° e 2° neurdnio. Realizou eletromiograma sugestivo de doenca de neurénio motor e estudo
genético a revelar mutacgao patogénica no gene da optineurina (OPTN).

CONCLUSAO: Apesar da apresentacio clinica tao distinta, estes dois casos salientam os sinais de alarme que
devem motivar estudo genético perante doentes com sobreposicdo de patologia neurodegenerativa. A
associacao entre doenca de neurénio motor e miopatia de corpos de inclusao secundaria a mutagdo VCP e a
sobreposicao de deméncia frontotemporal e doenca de neurénio motor no contexto da OPTN mutada realcam o
espectro heterogéneo a que a proteinopatia multissistémica corresponde.
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EP-12 - DOENCA DE TANGIER COM NEUROPATIA SIRINGOMIELIA-LIKE
Andrea Cabral’; Andreia Carvalho'; Antonio Campos'; José Mendes Ribeiro’; Henrique Costa'; Mariana Rocha’

1 - Servigo de Neurologia do Centro Hospitalar Vila Nova de Gaia Espinho

Introducao: A doenca de Tangier (DT) é uma doenga rara, autossomica recessiva, de inicio no adulto jovem,
causada por variantes no gene ABCA1, que codifica um transportador envolvido no efluxo de colesterol. Variantes
patogénicas no ABCA1 levam a acumulacéo intracelular de colesterol, com HDL e apolipoproteina AT muito
baixos. Metade dos doentes apresenta neuropatia periférica numa fase inicial. Os achados eletrofisioldgicos séo
heterogéneos, mostrando geralmente neuropatia mista. Estdo descritos os fendtipos: neuropatia
siringomielia-like (progressiva; predomina a degeneragao axonal); mononeuropatia multifocal (monofasica ou
surto-remissao; predomina a desmielinizagdo); polineuropatia distal simétrica.

Caso Clinico:

Mulher, 45 anos. Ex-fumadora, hipertensa, com aterosclerose difusa. Medicada com estatina, anti-hipertensor e
antiagregante plaquetar. Historia familiar (irma e pai) de doenca corondria precoce (<50 anos). Referenciada a
consulta de Neurologia por queixas progressivas nos membros superiores (MS), com 1,5 anos de evolugéo:
hipostesia termo-algica distal e falta de for¢a sobretudo distal e esquerda. Sem queixas nos membros inferiores.
Ao exame neuroldgico: diparésia facial; diparésia braquial distal de predominio esquerdo, com atrofia dos
musculos dos antebracos e mados; hipostesia dlgica de todo o MS esquerdo e do direito distalmente;
sensibilidades profundas conservadas; reflexos braquiorradiais hipoativos, restantes normoativos.
Analiticamente: HDL <3,09 mg/dL (55-120); apolipoproteina A1 <10 mg/dL (110-205). Estudos neurofisiolégicos:
polineuropatia sensitivo-motora com predominio nos MS, com prolongamento ligeiro das laténcias motoras
distais e velocidades de condu¢do marcadamente reduzidas (20-30 m/s); na EMG, lesdo neurogénea aguda e
crénica com predominio nos MS a esquerda. Pesquisa de variantes no gene ABCA1 com duas variantes nonsense
em heterozigotia, confirmando o diagnéstico de DT. O quadro tem evoluido progressivamente, mas sem
envolvimento clinico dos membros inferiores.

Conclusdes: A DT deve ser considerada no diagndstico diferencial das neuropatias com envolvimento
predominantemente braquio-facial. Niveis muito baixos de HDL e aterosclerose precoce sdo pistas diagnosticas.
Embora sem tratamento especifico, recomenda-se iniciar estatina, dieta hipolipidica e fisioterapia.
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EP13 - NEUROPATIA ANTI-MAG: QUANDO ATUAR?
Rita Cagigal'; Andreia Carvalho'; Henrique Costa’
1 - Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar Vila Nova de Gaia/Espinho

Introduc@o A neuropatia anti-glicoproteina associada a mielina (MAG) constitui uma forma rara de neuropatia
desmielinizante adquirida crénica, maioritariamente associada a gamapatias monoclonais IgM. A estratégia terapéutica
consiste no tratamento da doenca de base. Porém, as gamapatias monoclonais IgM sdo maioritariamente indolentes e
assintomaticas, levantando a questao: em que situagdes tratar a neuropatia?

Apresentamos uma série de casos de doentes do nosso centro hospitalar, com o diagndstico de neuropatia anti-MAG.
Casos clinicos

Homem, 66 anos. 1 ano de evolugéo de parestesias com inicio nos pés e posteriormente nas méaos. Objetivamente, tremor de
intencdo nos membros superiores, hipostesia em peuga alta e hiporreflexia global. ECN: polineuropatia sensitivo-motora,
desmielinizante, crénica. LCR: normal. Analiticamente identificada gamapatia monoclonal IgM, tendo sido diagnosticada
Macroglobulinemia de Waldenstrom (MW). Anticorpos anti-MAG: positivos. Estavel sob vigilancia.

Mulher, 79 anos. 1 ano de evolugéo de adormecimento dos pés e posteriormente das maos. Objetivamente, discreto défice
motor na dorsiflexdo do pé, hipostesia em luva e meia e hiporreflexia osteotendinosa global. ECN: polineuropatia
sensitivo-motora desmielinizante adquirida, subaguda. Andlise do LCR: dissociacdo albumino-citolégica. Assumido o
diagnéstico de CIDP e submetida a IglV, sem melhoria. Estudo analitico: gamapatia IgM, posteriormente diagndstico de MGUS
IgM. Anticorpos anti-MAG: positivos. Estavel sob vigilancia.

Homem, 82 anos. Antecedentes: MW (diagndstico ha 2 anos). 1 ano de evolugao de disestesias apendiculares, progressivas.
Objetivamente, amiotrofias distais, simétricas, tetraparesia distal ligeira arrefléxica, hipostesia em luva e peuga alta. ECN:
polineuropatia sensitivo-motora desmielinizante crénica. Anticorpos anti-MAG: positivos, assumido o diagndstico. Pelo
envolvimento motor, foi proposto para rituximab. Cumpriu 4 ciclos semanais, que terminou ha 3 meses, mantendo-se estavel.

Conclusdao Nio existem diretrizes para o tratamento da neuropatia anti-MAG, nomeadamente, sobre quando iniciar
tratamento. O rituximab é tratamento de primeira linha, contudo, <50% dos doentes respondem ao tratamento. Assim, este
trabalho pretende trazer o tema para reflexao e discussao.
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EP14 - MUTAGAO NO GENE FIG4 CAUSADORA DE ESCLEROSE LATERAL
AMIOTROFICA

Vitor Mendes Ferreira'; André Caetano'? Luis Santos'?; Marco Fernandes’

1 - Servigo de Neurologia, Hospital de Egas Moniz, Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental; 2 - NOVA Medical School, Universidade Nova de
Lisboa

Introducdo: Cerca de 10% dos doentes com Esclerose Lateral Amiotréfica (ELA) correspondem a formas
familiares monogénicas. As mutacoes no gene FIG4 sdo responsaveis por <1% das formas familiares e estdo associadas
a fendtipos rapidamente progressivos.

Caso clinico: Homem de 35 anos, sem antecedentes pessoais ou familiares relevantes, com quadro de fraqueza na méao
direita, com 3 meses de evolucdo. A observacdo inicial destaca-se, espasticidade no membro superior direito com
fasciculagdes no tricipete, extensores do punho e eminéncia tenar, forca G3 nos movimentos de extensao/flexdao dos
dedos e abducdo do polegar, e hiperreflexia patoldgica generalizada, mais exuberante nos membros direitos. O estudo
de condugdo nervosa e eletromiografia inicial apenas identificou bloqueio de condugao parcial do nervo mediano no
antebraco. Face a idade, género e achados electrofisiolégicos, realizou-se tratamento empirico com IVlg pela hipdtese
remota de neuropatia motora multifocal, sem melhoria. Verificou-se agravamento progressivo nos 6 meses
subsequentes, com disartria espastica, atrofia e fasciculagcdes da lingua, disfagia para liquidos, tetraparésia assimétrica
D>E, espasticidade generalizada, RCP extensores. Realizou RM-CE que revelou hipersinal do feixe corticoespinhal (T2) e da
substancia branca dos giros pré-centrais (T2 e SWI) e hiposinal cortical dos giros pré-centrais (SWI - motor band sign).
Repetiu EMG com evidéncia desinervacdo nos segmentos bulbar, cervical, dorsal e lombossagrado, sem bloqueio de
conducéo, sendo feito diagndstico de ELA. O estudo genético identificou mutacao em heterozigotia no gene FIG4 -
c.122T>C (p.(lle41Thr)). A doenca teve um curso rapidamente progressivo, verificando-se um agravamento na
ALSFRS-R 31>16 pontos em 1 ano, com necessidade introducdo de ventilacdo ndo-invasiva e colocacdo de PEG.

Conclusées: Os casos de ELA causados por mutacdo da FIG4 sdo raros e tipicamente associados a evolugdo rapida e
agressiva, com predominio de sinais de primeiro neurénio motor. Salienta-se a importancia dos achados imagioldgicos e da
realizacao de teste genético em doentes jovens com ELA.
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EP15 - AVALIAGAO QUANTITATIVA E QUALITATIVA DA MASSA MUSCULAR NO
DOENTE COM PATOLOGIA NEUROMUSCULAR: UMA ANALISE OBSERVACIONAL

Adriana Sa'; Ana Rita Borba?; Marta Rola%3; Mariana Santos Silva3; Fabio Cardoso®?

1 - Escola Superior de Biotecnologia da Universidade Catdlica Portuguesa, Porto, Portugal; 2 - Faculdade de Ciéncias da Nutrigdo e
Alimentagao da Universidade do Porto, Porto, Portugal; 3 - Servigo de Nutrigdo do Centro Hospitalar Universitario de Sdo Jodo E.P.E, Porto,
Portugal

Introducéo: As doencas neuromusculares associam-se a alteragdes ao nivel da estrutura e funcao muscular, resultando
em diminuicdo de forca e mobilidade com consequente resisténcia ao exercicio. O sedentarismo e diminuicao da funcao
muscular aumentam o risco de excesso de peso e sarcopenia associada.

Objetivo: Avaliacdo da massa e fungdo muscular e prevaléncia de sarcopenia e obesidade sarcopénica numa amostra
com patologia neuromuscular.

Metodologia: Estudo observacional prospetivo em adultos internados nos servicos de neurologia e neurocirurgia do
CHUSJ. Os dados foram recolhidos até 48h apds admisséao e o peso e estatura mediram-se segundo metodologia ISAK, com
posterior calculo do IMC. Para avaliacdo da sarcopenia, aplicou-se o questionario SARC-F, aferiram-se a Massa Muscular
(MM), por Bioimpedancia [posterior normalizacdo em Indice de Massa Muscular Esqueletica (IMME)], e a forca de
preensdao da mao (FPM), através de dinamdmetro. O diagndstico de sarcopenia fez-se de acordo com os critérios da
EWGSOP?2. Calcularam-se frequéncias absolutas e relativas e aplicou-se o teste Kruskal-Wallis (IC 95%).

Resultados: Amostra de conveniéncia com 27 doentes, 52,0% homens, com idade média de 58 anos (DP=17). Segundo o
IMC a prevaléncia de excesso de peso foi 50,0% (46,2% pré-obesidade; 3,8% obesidade). O SARC-F identificou 44,4%
dos individuos em risco de sarcopenia. O IMME classificou MM reduzida em 29,4% dos participantes, estando a FPM
diminuida em 73,1%, obtendo-se uma prevaléncia de sarcopenia de 23,5%. A comparacdo por classes de IMC
(normoponderabilidade vs. excesso de peso) nao revelou diferencas estatisticamente significativas no risco de sarcopenia
(46,2% vs. 38,5%; p=0,676) e diagndstico desta (22,2% vs. 25,0%; p=0,896).

Conclusao: Metade dos participantes apresentaram excesso de peso. J&4 a sarcopenia evidenciou-se em cerca de % da
amostra, ndo tendo diferido consoante a classe de IMC. Nao obstante, a FPM apresentou valores reduzidos em % da
amostra, comprovando a importante perda de fung¢do muscular neste grupo de individuos.
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EP16 - MIOPATIA MITOCONDRIAL RARA POR MUTAGAO NO GENE ACADVL
Fabio Gomes'; Olinda Rebelo'; Argemiro Geraldo'; Luciano Almendra’; Anabela Matos'; Luis Negrao'

1 - Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra

INTRODUGAO A desidrogenase dos acidos gordos de cadeia muito longa (VLCAD), codificada pelo gene ACADVL,
é uma enzima mitocondrial importante nos passos iniciais da beta oxidacdo dos acidos gordos. Clinicamente, o
seu défice pode manifestar-se precocemente ap6s o nascimento, levando a fenétipos graves de cardiomiopatia
hipertréfica, hepatomegalia, hipotonia e/ou hipoglicemia recorrentes. No entanto, esta descrito um fendtipo mais benigno,
de inicio mais tardio, que se caracteriza sobretudo por episddios recorrentes de rabdomidlise provocadas pelo exercicio,
associada a caibras e mialgias.

CASO CLINICO

Doente do sexo feminino, 40 anos, filha de pais ndo consanguineos, observada em consulta de doengas neuromusculares
apos internamento no servico de Medicina Interna por episddio de mialgias incapacitantes e rabdomidlise pés-exercicio com
valores de CK na ordem dos 50 000 U/L, com normalizacdo dos valores durante o internamento. Dois anos antes tinha
apresentado um episédio semelhante com internamento hospitalar. Sem antecedentes patoldgicos de relevo. Sem histéria
familiar para doenca semelhante. O exame neurolégico era normal e a doente apresentava-se assintomética entre episédios.
Do estudo complementar refere-se o estudo electromiografico com um padrdo miopdtico e a bidpsia muscular com
alteragoes discretas e inespecificas do musculo, mas com referéncia a presenca de goticulas lipidicas no limite superior do
normal. Posteriormente, realizou painel NGS para miopatias que revelou 2 mutagdes no gene ACADVL. A mutacao ¢.1391G>C
(p.(Gly464Ala)), em heterozigotia, esta descrita previamente e foi classificada como patogénica. A outra mutagdo c.707C>T
(p.(Ala236Val)), em heterozigotia, nédo tinha sido descrita anteriormente e a anélise bioinformética sugere tratar-se de uma
variante deletéria.

CONCLUSAO Apresentamos um caso clinico raro associado ao défice de VLCAD que apresentou o fenétipo benigno da
doenca.
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EP17 - MIOPATIA NECROTIZANTE ASSOCIADA A ANTICORPOS ANTI-HMG-COA
REDUTASE: “AFTER ALL THIS TIME?

i ; isco’; ia'; iga
Luis Costa'; Leonor Francisco'; Pedro Correia'; Sandra Perdigao’

1 - Unidade Local de Satde do Alto Minho

Em 65% dos casos de miopatia necrotizante imunomediada é possivel detetar um anticorpo associado. Dentro deste grupo
de miopatias inflamatérias, a associada a anticorpos anti-HMG-CoA redutase é das mais comuns, pode surgir em doentes sob
estatinas ou associada a uma neoplasia.

Doente de 62 anos, previamente auténomo, antecedentes de HTA, dislipidemia e traumatismo vertebro-medular aos 31 anos
com parésia do membro inferior esquerdo sequelar, medicado com atorvastatina e dois antihipertensores ha vérios anos.

Iniciou quadro com 6 meses de evolugao progressiva de fraqueza muscular proximal simétrica, inicialmente nos membros
inferiores e envolvimento progressivo dos membros superiores com incapacidade progressiva para levantar e para a
deambulagdo. Recorreu inicialmente a um fisiatra particular, realizou eletromiografia que mostrava desnervacao ativa de
varios grupos musculares (adutor longo, psoas e tibial anterior bilateralmente), sendo referenciado a um neurologista
particular. Realizou estudo analitico do soro que mostrou aumento marcado da CK, mioglobina e aldolase, sendo o estudo de
doenca autoimune, serologias infecciosas e de neoplasia oculta negativo. Realizou ainda bidpsia muscular que mostrou
achados compativeis com miopatia necrotizante provavelmente imunomediada. Iniciou metilprednisolona e com estes
achados foi referenciado a consulta de Neurologia da ULSAM. Apresentava-se em cadeira de rodas com tetraparésia grau 4
(MRC) nos membros superiores e grau 3 nos membros inferiores, sem outras alteracdes ao exame neuroldgico. Da
investigacdo realizada destacou-se positividade para anticorpos anti-HMG-CoA redutase. Sem outras alteragdes no restante
estudo.

Suspendeu a estatina, iniciou imunogobulina endovenosa e posteriormente metotrexato, verificando-se uma melhoria
progressiva das queixas do doente, mantendo seguimento em consulta.

Pretende-se ilustrar a ocorréncia desta sindrome miopatica num doente cronicamente medicado com estatina. Apesar da
associacdo conhecida, esta é uma ocorréncia rara nestes doentes (cerca de 1/100000) e pode surgir também na auséncia de
exposicdo a este farmaco. Salienta-se a importancia da exclusdo de outras causas, nomeadamente a paraneoplasica.

Pt
E POSTERS

CONGRESSO
PORTUGUES

DE DOENCAS
NEUROMUSCULARES




EP18 - UM MIMIC DE MIASTENIA GRAVIS: APRESENTACAO ATIPICA DE DISTROFIA
MIOTONICA TIPO 1

Filipa Assis Jacinto'; Sandra Moreira’

1 - Servigo de Neurologia - Hospital Pedro Hispano, Unidade Local de Saiude de Matosinhos

Introducao: A distrofia mioténica tif)o 1 (DM1) apresenta-se tipicamente com envolvimento dos musculos da face,
orofaringe e distais dos membros. Alteracdes da oculomotricidade estdo raramente descritas, obrigando ao diagndstico

diferencial com outras patologias.

Caso Clinico:

Doente do sexo feminino de 59 anos, com antecedentes de cataratas bilaterais, elevacdo da cupula diafragmatica direita
idiopatica, SAOS grave e tiroidectomia total por bécio multinodular, foi referenciada a consulta de Neurologia por ptose
palpebral do olho esquerdo com um ano de evolucdo. Ao exame neuroldgico, apresentava ptose palpebral esquerda, que
agravava com provas de fatigabilidade e melhorava com teste do gelo, limitagdo na aducéo do olho direito, diplopia nas
versdes oculares apds aproximadamente 5 segundos e discreta paresia facial periférica bilateral. Do estudo realizado,
destaca-se anticorpos anti-AChR e anti-MUSK negativos, EMG com estimulacéo repetitiva e TC 6rbitas sem alteragdes, e
TC térax sem lesoes timicas. Foi realizada prova terapéutica com piridostigmina, com discreta melhoria da diplopia e ptose.
Foi pedido EMG de fibra Unica que ndo apresentou sinais de disfuncao de placa neuromuscular, tendo sido complementado
com EMG de agulha que mostrou sinais sugestivos de miopatia com descargas miotdnicas frequentes. Na consulta de
reavaliagdo, cerca de 6 meses depois, apresentava discreta miotonia e défice motor (forca grau 4+/5) na preensao
palmar. Assim, foi colocada hipdtese diagndstica de distrofia miotodnica, confirmada por estudo genético (um alelo com
expansdo com > 100 repeticdes CTG no gene DMPK).

Conclusbes: A oftalmoplegia externa pode ser encontrada em diversas formas de miopatias e sindromes miasténicas,
mesmo quando se acompanha de fatigabilidade. Embora seja um sinal raro na DM1, esta doenca deve ser incluida na

lista de diagndsticos diferenciais, principalmente na auséncia de biomarcadores tipicos de outras doencas. A pesquisa ativa
de sinais subtis tipicos de DM1 (como miotonia e fraqueza distal dos membros) pode facilitar a suspeita do diagndstico.
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EP19 - DESAFIO DIAGNOSTICO: DISTROFIA MUSCULAR POR MUTAGOES NO GENE
LAMA 2

Maria Monteiro'; Fernando Pita'; Vera Montes'

1 - Hospital de Cascais

As distrofias musculares associadas a mutag¢des do gene LAMA2 sdo doencas autossémicas recessivas, podendo ser divididas
em dois fendtipos principais: a distrofia muscular congénita tipo 1A, forma mais grave e precoce e a LGMDR23, forma mais rara
de apresentacdo no adulto. Estas formas podem acompanhar-se de envolvimento do SNC, tipicamente marcado por
alteragdes da substancia branca.

Apresentamos o caso de uma doente com queixas de quedas recorrentes e fadiga desde os 23 anos. Aos 55 anos € avaliada
em consulta de Neurologia tendo-se objetivado uma marcha miopatica com sinal de Trendelenburg, defeito de forca
muscular proximal nos membros superiores e inferiores, manobra de Gowers positiva e hiporreflexia global. Apurou-se, na sua
histéria familiar, um irmdo com epilepsia tendo falecido de SUDEP e uma irma com queixas motoras semelhantes as suas,
falecida aos 70 anos; os restantes quatro irméo e os seus trés filhos serdo sauddaveis. A avaliacgdo complementar inicial
destacava-se discreta hiperCKémia (150-200Ul/L) e provas de fungao respiratéria, ecocardiograma e Holter-ECG24h sem
alteragoes. O estudo electromiografico pedido confirmou a hipdtese de miopatia. Uma bidpsia muscular realizada 20 anos
antes (a data sem disponibilidade de imunohistoquimica) revelou achados miopaticos inespecificos, tendo sido repetida,
revelando desnervacao. Pedido testes genéticos dirigidos a calpainopatia, proteinopatia relacionada com a fukutina, e atrofia
muscular espinhal que se revelaram negativos. Aos 60 anos, a doente apresenta crises epiléticas focais, sendo pedida RMN-CE
que revela leucoencefalopatia vascular exuberante. Pedido exoma clinico que identificou variante missense ¢.2461A>C
(p.Thr821Pro) em homozigotia no gene LAMA2, patogénica.

Este caso permite expandir o expectro de gendtipos e fenétipos da LGMDR23, que é uma forma rara de distrofia muscular das
cinturas. A presenca de envolvimento do SNC, que parece ser exclusivo deste subtipo de LGMD, apoia o seu estudo na
investigacdo de uma LGMD néo diagnosticada.
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EP20 - MIOPATIA INFLAMATORIA ASSOCIADA A CARCINOMA DO ENDOMETRIO
Cristiana Da Silva'; Sénia Batista'; Olinda Rebelo'; Luciano Almendra’; Luis Negréo'

1 - Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra

As miopatias inflamatdrias sdo um grupo heterogéneo de doencas, com forte componente autoimune. Com a descoberta de
anticorpos especificos foram identificadas sindromes com caracteristicas distintivas, podendo associar-se a maior risco de
malignidade. Apresentamos o caso clinico de uma doente com miopatia inflamatdria associada a neoplasia ginecoldgica.
Doente do sexo feminino, 67 anos, com antecedentes de diabetes tipo 2, dislipidemia e hipertensao arterial, foi internada no
servico de neurologia por quadro de fraqueza proximal com 6 meses de evolucdo. Apds periodo de mialgias intensas
generalizadas, a fraqueza muscular iniciou-se nos membros superiores e envolveu posteriormente os membros inferiores,
com significativa repercussdo na sua autonomia e limitacdo nas AVDs (ndo conseguia subir escadas ou pentear-se).
Apresentava disfagia para sélidos nas semanas que antecederam o internamento, anorexia e perda ponderal. No exame
neuroldgico, observava-se tetraparésia de predominio proximal grave, com ROTs presentes e simétricos. Sem sinais de artrite
ou alteragdes cutaneas. Realizou EMG compativel com miopatia. Analiticamente, com aumento discreto da CK (maximo 174
U/L), anticorpo anti-NXP2 positivo forte e ac. Anti-MI-2 beta e alfa positivos. PET-FDG com captacéo difusa de praticamente
todos os grupos musculares e RM coxas com acentuado edema muscular. Histologicamente, compativel com dermatomiosite.
Paralelamente, foi identificado carcinoma seroso do endométrico. Na auséncia de resposta clinica a prednisolona (max. 60
mg/dia), fez 5 dias de imunoglobulina intravenosa com melhoria clinica significativa. Realizou quimioterapia neoadjuvante e
histerectomia. Atualmente, auténoma nas AVDs. A associacdo descrita, entre miopatia inflamatéria e carcinoma seroso do
endométrio é rara. Contudo, a apresentacao numa faixa etaria mais velha, com quadro constitucional subjacente e anticorpos
especificos, nomeadamente, anti-NXP2, devem motivar pesquisa exaustiva de neoplasia oculta, atendendo ao forte impacto
no tratamento e prognéstico.
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EP20 - MIOPATIA INFLAMATORIA ASSOCIADA A CARCINOMA DO ENDOMETRIO
Cristiana Da Silva'; Sénia Batista’; Olinda Rebelo’; Luciano Almendra’; Luis Negréao'

1 - Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra

As miopatias inflamatdrias séo um grupo heterogéneo de doencas, com forte componente autoimune. Com a descoberta de
anticorpos especificos foram identificadas sindromes com caracteristicas distintivas, podendo associar-se a maior risco de
malignidade. Apresentamos o caso clinico de uma doente com miopatia inflamatéria associada a neoplasia ginecoldgica.
Doente do sexo feminino, 67 anos, com antecedentes de diabetes tipo 2, dislipidemia e hipertensao arterial, foi internada no
servico de neurologia por quadro de fraqueza proximal com 6 meses de evolucao. Apds periodo de mialgias intensas
generalizadas, a fraqueza muscular iniciou-se nos membros superiores e envolveu posteriormente os membros inferiores,
com significativa repercussdo na sua autonomia e limitacdo nas AVDs (ndo conseguia subir escadas ou pentear-se).
Apresentava disfagia para sélidos nas semanas que antecederam o internamento, anorexia e perda ponderal. No exame
neuroldgico, observava-se tetraparésia de predominio proximal grave, com ROTs presentes e simétricos. Sem sinais de artrite
ou alteragdes cutaneas. Realizou EMG compativel com miopatia. Analiticamente, com aumento discreto da CK (maximo 174
U/L), anticorpo anti-NXP2 positivo forte e ac. Anti-MI-2 beta e alfa positivos. PET-FDG com captagéo difusa de praticamente
todos os grupos musculares e RM coxas com acentuado edema muscular. Histologicamente, compativel com dermatomiosite.
Paralelamente, foi identificado carcinoma seroso do endométrico. Na auséncia de resposta clinica a prednisolona (max. 60
mg/dia), fez 5 dias de imunoglobulina intravenosa com melhoria clinica significativa. Realizou quimioterapia neoadjuvante e
histerectomia. Atualmente, auténoma nas AVDs. A associacao descrita, entre miopatia inflamatéria e carcinoma seroso do
endométrio é rara. Contudo, a apresentacado numa faixa etaria mais velha, com quadro constitucional subjacente e anticorpos
especificos, nomeadamente, anti-NXP2, devem motivar pesquisa exaustiva de neoplasia oculta, atendendo ao forte impacto
no tratamento e prognéstico.
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EP21 - ENVOLVIMENTO MULTITOPCIO DE MENINGES, RAIZES, PLEXOS, NERVOS
PERIFERICOS E CRANIANOS, RECORRENTE DE PROVAVEL ETIOLOGIA
INFLAMATORIA.

Jodo Moura'; Marcio Cardoso'; Ricardo Taipa'; Ernestina Santos’

1 - Centro Hospitalar Universitario de Santo Anténio

Introducao As doencas imunomediadas do sistema nervoso periférico podem apresentar um curso progressivo, com
envolvimento multitépico, constituindo um desafio diagnéstico.

Caso Clinico

Mulher de 71 anos, que em 2019 apresentou quadro de diplopia e ptose palpebral ao qual se associou dor excruciante e
fraqueza braquial e lombar, bilaterais, no espaco de 2 anos. Antecedente de neoplasia do célon, tratada aos 63 anos. O EMG
apresentava sinais sugestivos de lesdo subaguda do plexo lombossagrado, com predominio motor, e plexopatia braquial,
bilaterais. O LCR apresentava 8 leuc/mm?, glicose e proteinas normais, microbiolégico e citologia negativos. Na RM
apresentava hipersinal do plexo braquial direito e das raizes C5-C6-C7 e captagao pelos musculos paravertebrais D12-L4. TC
toraco-abdominopélvico normal e PET com captacdo inespecifica em génglio cervical. Sem resposta a imunoglobulina
endovenosa. Melhorou apds tratamento com metilprednisolona. Em 2022 tem agravamento progressivo da fraqueza,
resultando em pé pendente bilateral. O estudo de conducdo apresentava sinais de polineuropatia sensitivo-motora axonal
sem gradiente. Em setembro do mesmo ano surgem queixas disestésicas na hemiface esquerda. Em janeiro de 2023
apresentava parésia facial periférica esquerda, disestesia de V2/V3, fraqueza nas maos, na dorsiflexdo e flexdo plantar do pé e
extensdo da perna, piores a esquerda, e hipoestesia dlgica L5-S1 esquerda. A RM com contraste apresentava captacao
paquimeningea e nos ramos do trigémio e facial. A bidpsia de nervo sural demonstrou perda de fibras mielinizadas e células
mononucleares (T CD3+) nos vasos do perinervo. Esteve internada por quadro de pancitopenia interpretada como
para-infecciosa. Recorreu novamente ao SU por parésia do Il e VIl esquerdos, com melhoria apés metilprednisolona. O estudo
bioquimico, serolégico e imunoldgico (incluindo anti-neurofascina, contactina e CASPR1) foi negativo.

Conclusdes Portanto, sindromaticamente, trata-se de um caso com multiplo atingimento topografico sequencial,
nomeadamente, radiculoplexopatia multipla, neuropatia sensitivo-motora e craniana, progressivas e flutuantes.

Considerou-se a hipétese de doenca inflamatéria/autoimune.
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EP22 - NEUROPATIA PERIFERICA EM DOENTE COM LUPUS ERITEMATOSO
SISTEMICO (LES) DIFICULTA DIAGNOSTICO DE AMILOIDOSE POR TRANSTIRRETINA
COM POLINEUROPATIA (ATTRV-PN)

Artur Nascimento'; Isabel Concei¢ao?

1 - Hospital Professor Doutor Fernando Fonseca; 2 - Hospital Santa Maria - CHULN

Introducao: A neuropatia periférica diretamente atribuivel ao LES ocorre em 1-3% dos doentes e apresenta-se precocemente
no curso da doenca. Pode manifestar-se como polineuropatia puramente sensitiva (23%), sensitivo-motora (25%), com
envolvimento de pequenas fibras (17%) ou autonémica (<0,1%).

A amiloidose por transtirretina (amiloidose ATTRv) é uma doenca hereditdria autossémica dominante caraterizada por
deposicdo multissistémica de amildide extracelular. A apresentacao inicial classica € uma polineuropatia de pequenas fibras,
dependente do comprimento, progredindo para uma polineuropatia sensitivo-motora, com envolvimento autonémico.

Caso Clinico:

Uma mulher de 65 anos, seguida em consulta de Reumatologia por LES, iniciou parestesias da mao direita com alteracdo da
percecdo da temperatura e cansago extremo. Realizou estudos eletrofisioldgicos que nao revelaram alteragdes. Os sintomas
progrediram lentamente durante cinco anos, passando a envolver os membros inferiores (padréo disto-proximal, simétrico).
Repetiu investigacao que revelou abolicdo do reflexo H bilateralmente. Suspeitando de polineuropatia do LES, cumpriu
diferentes regimes de imunossupressdo, sem melhoria.

Apos periodo prolongado sem seguimento, foi reavaliada em consulta, apresentando hipoestesia e disestesias dos quatro
membros, visdo turva, nicturia, diarreia e marcha com apoio unilateral (PND IlIA). O EMG revelou uma polineuropatia axonal
sensitivo-motora crénica, com padrdo disto-proximal. O teste genético confirmou o diagnéstico de amiloidose ATTRv V30M.
Diagnosticada amiloidose vitrea, foi submetida a victrectomia do olho esquerdo. Por se encontrar em estadio ll, iniciou
Patisiran, com melhoria do cansaco e estabilidade neuroldgica.

Conclusao: A neuropatia de pequenas fibras é uma manifestacdo precoce de ambas as patologias e cuja investigacao por
estudos de conducdo nervosa é frequentemente inocente. Consequentemente o diagnéstico diferencial é desafiante,
dificultando a correta e atempada instituicdo de terapéutica dirigida.

A divulgacdo deste caso incentiva a um baixo limiar de suspeita para pedir o teste genético da amiloidose ATTRv, dado que o
tratamento precoce se traduz em melhores resultados, podendo evitar a progresséo da incapacidade pela doenca.
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EP23 - MIOPATIA DE MIYOSHI NOS AGORES: APRESENTAGAO DE UM CASO CLINICO
Fabio Gomes'; Leonor Bettencourt?; Olinda Rebelo'; Argemiro Geraldo’; Luciano Almendra'; Anabela Matos'; Luis Negrao'

1 - Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra; 2 - Servigo de Neurologia do Hospital Santo Espirito da llha Terceira, Agores

INTRODUCT\O As mutacdes no gene da disferlina (DYSF gene) causam, na maioria dos casos, uma miopatia distal, com
envolvimento predominante dos musculos posteriores das pernas. A doenca manifesta-se habitualmente no inicio da
idade adulta, a evolucdo clinica é indolente e a incapacidade motora grave surge 2-3 décadas ap6s o inicio da doenca.

CASO CLINICO

Jovem, de 25 anos, do sexo feminino e natural da llha Terceira do Arquipélago dos Acores, é observada em consulta de
doencas neuromusculares por falta de forca nos membros inferiores com inicio nos ultimos 6 meses causando dificuldades na
marcha e em subir escadas. Ndo apresentava antecedentes patoldgicos de relevo e ndo tinha histéria familiar positiva para
doenca semelhante. Os pais eram primos em 2° grau. Ao exame neuroldgico destacava-se: diminuicao da forca muscular
bilateral e distal dos musculos posteriores das pernas, com incapacidade de marcha em pontas e normal em calcanhares e
atrofia dos musculos posteriores das pernas. Os reflexos aquilianos estavam abolidos. Do estudo complementar realizado
refere-se uma elevacao da CK de cerca de 4000 U/L e o estudo electromiografico apresentava caracteristicas miopéticas. Foi
pedido o estudo genético para o gene DYSF que revelou a variante patogénica ¢.2875C>T p.(Arg959Trp) em homozigotia.

CONCLUSAO Apresentamos um caso clinico com as caracteristicas classicas de Miopatia de Miyoshi, do ponto vista clinico e
laboratorial.A Miopatia de Miyoshi com confirmacéo molecular, foi descrita no territério continental de Portugal em 2000 e
este caso clinico demonstra a existéncia, pela primeira vez, da doenca nos territorios insulares portugueses, nomeadamente
no Arquipélago dos Acores.
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EP24 - ESCLEROSE LATERAL AMIOTROFICA ASSOCIADA A VARIANTE GENETICA
NO GENE SOD1 - DOENCA ATIPICA COM CURSO RAPIDAMENTE PROGRESSIVO

Mariana Seco’; Isabel Moreira*3; Hugo Oliveira%; Sandra Moreira’

1 - Servigo de Neurologia, Unidade Local de Saude de Matosinhos; 2 - Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar do Médio Ave; 3 - Servigo
de Neurologia, Trofa Saude Hospital Privado de Gaia; 4 - Servigo de Medicina Interna, Equipa de Cuidados Paliativos, Unidade Local de

Saulde de Matosinhos

Introducgdo: A esclerose lateral amiotrofica (ELA) carateriza-se por um fendtipo motor heterogéneo. Cerca de 10% dos casos
tém etiologia genética, havendo variantes que podem ter apresentacdes particulares, como o predominio de sinais de
segundo neurdénio motor em certas variantes do gene SOD1.

Caso clinico:

Homem de 51 anos avaliado em agosto de 2022 por défice de forca cervical e dos membros, com inicio dois meses antes.
Apresentava antecedentes de parésia facial periférica esquerda, sem histéria familiar de doencas neuroldgicas.
Ao exame neuroldgico destacava-se parésia facial periférica esquerda, drop head, tetraparésia ligeira e reflexo bicipital
esquerdo ndo despertavel. No més seguinte evoluiu com disartria e disfagia, atrofia e fasciculagdes da lingua, agravamento
motor, atrofia e fasciculagdes nos membros superiores e hiperreflexia nos membros inferiores. Apresentava ja disfungao
ventilatdria restritiva na espirometria.

Na eletromiografia documentaram-se fasciculagdes em musculos cervicais e dos membros superiores, e potenciais de
desnervagao na musculatura peri-escapular. RMs cranio-encefélica e cervical e TC cervico-toraco-abdomino-pélvica sem
alteracdes relevantes. Ndo apresentava alteracdes analiticas e os anticorpos onconeuronais foram negativos.
Foi feito o diagnostico de ELA e o doente iniciou riluzol. O estudo genético relevou uma variante em heterozigotia no gene
SOD1 - ¢.319_324del (p.(Leuc197_Ser108del)).

Apresentou rapida deterioracdo neurolégica: em dezembro foi submetido a gastrostomia percutdnea endoscépica e
ventilagdo nao invasiva; em fevereiro ficou totalmente dependente de VNI, anartrico e sem capacidade de marcha, evoluindo
para estado locked-in em margo. Faleceu em maio de 2023 no contexto de pneumonia, antes de ser possivel iniciar
terapéutica génica.

Conclusao: Apresentamos um caso de ELA associada a variante no gene SOD T, com fenétipo rapidamente progressivo e que
evolui com estado locked-in e falecimento em menos de um ano. Destacamos a relevancia do estudo genético, mesmo sem
histéria familiar, pela possibilidade de detecdo de mutacdes de novo, aconselhamento genético e possibilidade de
terapéutica génica dirigida.
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EP25 - DISTROFIA MUSCULAR DE BECKER PAUCISSINTOMATICA — A PROPOSITO
DE UM CASO CLINICO

Bérbara Alves Rodrigues'; Inés Carmo E Pinto’; Miguel Pinto? Rafael Fidalgo Roque®; Marco Fernandes'; André Caetano’

1 - Servigo de Neurologia, Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental; 2 - Servigo de Neuropatologia, Hospital de Santo
Anténio, Centro Hospitalar Universitario de Santo Antonio; 3 - Servico de Neuropatologia, Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar
Universitario Lisboa Norte

Introducgdo: As distrofinopatias sdo a causa mais prevalente de miopatia hereditaria no sexo masculino, resultando de
mutagdes ao nivel do gene da distrofina. Ao contrario da distrofia muscular de Duchenne, com achados clinicos e laboratoriais
mais homogéneos, a distrofia muscular de Becker caracteriza-se por um espetro mais amplo de manifestacdes com uma
menor correlagao entre clinica e dados dos meios complementares de diagndstico.

Caso Clinico: Doente sexo masculino, 23 anos, melanodérmico, sem antecedentes pessoais ou familiares de relevo. Aos 16
anos, inicia queixas de cansago e mialgias ao nivel dos compartimentos anterior e posterior das coxas, com agravamento ap6s
a pratica de exercicio fisico, complicado com um episédio de rabdomidlise. Analiticamente apresentava CK persistentemente
elevada na ordem de 3000 U/L acompanhada por elevacdo de mioglobina, transaminases e LDH. Pela idade de inicio de
sintomas, quadro de mialgias desencadeadas pelo exercicio fisico e elevacdo persistente de CK, colocou-se como hipdtese
mais provével tratar-se de uma miopatia metabdlica. O eletromiograma revelou potenciais de unidade motora miopaticos ao
nivel dos musculos deltoide, extensor comum dos dedos e rectos femorais; doseamento de carnitina e acil-carnitina sem
alteragdes; bidpsia muscular a revelar varias fibras de contornos arredondados dispersas/em pequenos grupos, sem outras
alteragbées, nomeadamente na imunohistoquimica; ecocardiograma transtordcico sem alteracdes e painel miopatias
metabolicas com identificagdo de mutacao patogénica no gene DMD, previamente descrita em doentes com distrofia de
Becker.

Discussao e conclusdes: Este caso ilustra a inespecificidade de achados clinicos e laboratoriais na distrofia muscular de
Becker assim como a possibilidade de doentes oligossintomaticos apresentarem marcacao de distrofina normal em biépsia de
musculo. Salientamos a importancia de equacionar a pesquisa de mutagdes no gene DMD perante doentes com hiperCKémia
e mialgias induzidas pelo exercicio com estudo negativo para miopatias metabdlicas.
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EP26 - DOENGA NEURONIO MOTOR JUVENIL ASSOCIADO A MUTAGAO NO GENE
SYNE1

Marta Magrico'; Marco Fernandes'; André Caetano’; Luis Santos'; José Carlos Ferreira?

1 - Servigo de Neurologia, Hospital Egas Moniz, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental; 2 - Servigo de Neuropediatria, Hospital Sdo Francisco
Xavier, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental

Introducao: Mutagoes no gene SYNET foram originalmente descritas em doentes com ataxia cerebelosa pura lentamente
progressiva. Contudo, atualmente o espetro clinico das mutacdes no gene SYNE1 é heterogéneo e inclui doenca do neurénio
motor. Doenca neurénio motor associada a mutagdo gene SYNE1 foi raramente reportada.

Caso Clinico: Apresenta-se o caso de uma crianca do sexo feminino de 15 anos, periodo perinatal sem intercorréncias, sem
atraso na aquisicdo de etapas motoras, mas com perturbacdo do desenvolvimento intelectual com dificuldade na aquisi¢ao
de linguagem. Destacava-se histéria de consanguinidade na familia e uma irmé, atualmente com 9 anos, seguida em consulta
neuropediatria por paraparésia espdstica em investigacdo. Observada em consulta de neuropediatria aos 11 anos por
perturbacdo da marcha com cerca de um ano de evolugao. Ao exame neurolégico destacava-se tetraparésia de predominio
distal, sindrome piramidal bilateral, com espasticidade membros inferiores, hiperreflexia OT generalizada, clonus aquiliano
inesgotavel e RCP extensores, ainda proeminente atrofia da eminéncia tenar e dos interésseos das maos e dos pés. Realizou
RM-CE sem alteragoes de relevo. Estudo eletromiogréfico revelou lesdo axonal puramente motora difusa moderada-grave
detetada nos musculos de inervacao cervical, dorsal e lombossagrada. Admitindo a possibilidade de doenga neurénio motor
juvenil, foi realizado teste genético que revelou mutagao no gene SYNE1 em homozigotia (c.21401del). A doente evoluiu ao
longo dos ultimos 5 anos com agravamento progressivo da tetraparésia espastica com wrist drop e ainda tremor postural e
cinético dos membros superiores.

Conclusao: O presente caso ilustra um fenétipo de esclerose lateral amiotréfica de inicio juvenil associado a uma mutagéao no
gene SYNE1, destacando-se a sua heterogeneidade fenotipica. A utilizacdo de painéis genéticos na doenca neurénio motor
infantil ¢ uma ferramenta de diagnostico essencial para a identificacdo de possiveis mutagoes causadoras de doenga.
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EP27 - A CORTICOTERAPIA CONTINUA A SALVAR O DIA DO NEUROLOGISTA
Vania Almeida'; Patricia Grilo'; Jodo Barroso?; Sénia Costa'; Candida Barroso’

1 - Servigo de Neurologia, Hospital Vila Franca de Xira; 2 - Servigo de Medicina Interna, Hospital Vila Franca de Xira

A polineuropatia inflamatéria desmielinizante é classificada de acordo com a evolugdo temporal do quadro clinico, com
relevancia em termos de escolha de terapéutica inicial, progndstico e necessidade de imunomodulagao croénica.

Apresentamos caso de fronteira entre SGB com flutuagéo e CIDP aguda com resposta atipica ao tratamento imunomodulador.

Doente de 34 anos, saudavel, uma semana antes do internamento inicia dor nos membros inferiores (Mls), seguida de
disestesias perilabiais e nos 4 membros, e fraqueza muscular progressiva, estabilizando 2 dias antes da admissdo. A
observagdo apresentava tetraparésia ligeira e hipostesia proximal nos Mls e distal nos 4 membros, arreflexia e marcha com
discreto pé pendente bilateral.

O LCR revelou dissociacdo albuminocitolégica e o EMG revelou polineuropatia desmielinizante.

Iniciou-se IgEV 2g/Kg mantendo defeito neuroldgico estavel até ultimo dia de tratamento, quando surge diparésia facial,
disfonia, disfagia e agravamento da tetraparésia com perda de marcha. Admitido em unidade de cuidados intermédios, repete
ciclo de IgEV com estabilizacdo clinica e alguma melhoria neuroldgica. Ndo desenvolveu insuficiéncia respiratéria ou
disautonomia. Manteve estabilidade clinica nas duas semanas seguintes e teve alta orientado para centro de reabilitagéo.

Um més depois apds o inicio do quadro tem novo agravamento dos défices neuroldgicos, com tetraparesia grave de
predominio proximal, incapacidade total para a marcha e disfagia com necessidade de adaptagao da consisténcia alimentar.

Optou-se entdo por corticoterapia, fazendo metilpredisolona EV 1g 5 dias seguida de lepicortinolo 20 mg/dia. Durante o
tratamento registou-se melhoria dos défices com recuperacao completa em 2-3 semanas, mantida as 8 semanas.

Apresentamos caso de fronteira entre AIDP e CIDP, a gravidade e envolvimento de pares cranianos sugere a primeira mas o
quadro progressivo sugere CIDP aguda. A particularidade é a resposta parcial e transitéria a IgEV, com marcada resposta a
corticoterapia, terapéutica ndo recomendada na primeira e preterida na segunda devido sobretudo ao perfil de seguranca.
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EP28 - VASCULITE ASSOCIADA A ANCA — UMA FORMA DE APRESENTAGAO ATIPICA
Ana Azevedo'; Cétia Oliveira?; Barbara Teixeira?; Marcio Cardoso?; Catarina Santos?

1 - Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar de Entre o Douro e Vouga; 2 - o Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar de Entre o Douro
e Vouga; 3 - Servigo de Neurofisiologia, Centro Hospitalar Universitario de Santo Anténio

Introducdo: A vasculite associada a ANCA é uma entidade rara com formas de apresentacao variavel, mas geralmente com
atingimento respiratério e/ou renal.

Caso Clinico: Doente do sexo feminino, 70 anos, sem antecedentes, com quadro com um més de evolucdo de queixas algicas
dos membros inferiores (MI) e dificuldades na marcha, associadas a Ulceras perineais na dltima semana. Ao exame neurolégico
apresentava paraparésia assimétrica de predominio distal, com ROT abolidos nos Ml e défices de todas as modalidades
sensitivas até ao maléolo (pior a direita). No estudo analitico apresentava aumento de parametros inflamatérios, mas LCR sem
alteragoes. O estudo de condugao nervosa inicial revelou auséncia de potenciais sensitivos e motores nos Ml, com assimetria
por preservacao vestigial do potencial motor do nervo peroneal esquerdo e, nos membros superiores (MS), os potenciais
motores dos nervos medianos tiveram amplitude ligeiramente reduzida a direita e no limite inferior da normalidade a
esquerda. O estudo eletromiogréfico revelou perda de potenciais de unidades motores no musculo tibial anterior, mais
acentuada a direita, com sinais de desnervacao ativa, e ndo ativou adequadamente os demais musculos avaliados. A biopsia
cutanea revelou uma vasculite linfocitica. A RM abdomino-pélvica demonstrava multiplos ganglios volumosos e a RM
lombossagrada sem alteragdes. No estudo imunoldgico tinha ANA, anti-dsDNA e ANCA (anti-PR3) positivos. Assumida
vasculite associada a ANCA, com atingimento neurolégico e cutaneo. Fez 3 dias de metilprednisolona 1000mg e
posteriormente prednisolona 60mg/dia. Apdés uma semana, apresentou melhoria sintomatica e um novo estudo
neurofisiolégico mostrou uma polineuropatia periférica axonal sensitivo-motora assimétrica, com envolvimento discreto de
MS, sem sinais de desnervagdo ativa. Pela gravidade do quadro, decidido tratamento imunomodulador com rituximab.

Conclusao: O envolvimento isolado do SNP, sem atingimento renal e pulmonar, é raro nas vasculites associadas a ANCA, no
entanto deve ter-se em conta este diagndstico, pois a corticoterapia pode alterar o prognéstico.
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EP29 - CASO CLINICO: FORMA RARA DE DISTROFIA MUSCULAR DAS CINTURAS
ASSOCIADA A DEFEITOS NO GENE POGLUT1

Catarina Borges? Sara Lima? Michel Mendes?; Jorge Oliveira'; Andreia Veiga®?

1 - Centro de Genética Preditiva e Preventiva (CGPP), Instituto de Biologia Molecular e Celular (IBMC), Instituto de Investigagéo e Inovagédo
em Saude (i3S), Universidade do Porto; 2 - Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar de Tras-os-Montes e Alto Douro; 3 - Unidade de
Neurofisiologia, Centro Hospitalar de Tras-os-Montes e Alto Douro

Introducéo O gene POGLUTT codifica para a proteina O-glucosiltransferase, interveniente na via Notch essencial para o
desenvolvimento e regeneragdo do musculo esquelético. Variantes patogénicas neste gene associam-se a doenca de

Dowling-Degos (DDD), manifesta por alteragdes cutaneas e de transmissdo autossémica dominante, e a distrofia muscular
das cinturas tipo 21 de transmissdo autossémica recessiva (LGMDR21).

Caso Clinico

Senhora de 40 anos, sem antecedentes relevantes, que pelos 29 anos iniciou quadro de compromisso motor de predominio
proximal associado a perda de massa muscular na regido pélvica e coxas. Apurada a existéncia de consanguinidade (bisavé
paterna e bisavd materno irmdos) e avé materna com alteracao da marcha néo estratificada. Ao exame objectivo com
cifoescoliose, escapula alada a direita, atrofia dos musculos proximais da cintura pélvica e escapular sendo proeminente no
compartimento anterior das coxas, com défice motor proximal simétrico associado e marcha miopatica. Assim, clinica
sugestiva de miopatia das cinturas de possivel etiologia genética. Apos exclusao de patologia metabdlica, infecciosa e
auto-imune, foi realizado painel multigene para distrofia muscular das cinturas que documentou variantes do gene POGLUT 1
de significado clinico indeterminado: NM_152305.2: c.548G>A (p.(Arg183GIn)) e ¢.836G>A (p.(Arg279GIn. Estudo genético
nos progenitores confirmou tratar-se de heterozigotia composta. Complementada investigagdo com RM dos membros
inferiores e revelada atrofia e involucdo adiposa dos compartimentos anterior e posterior da coxa, poupando as regiées mais
superficiais, exibindo padrdo de envolvimento centrifugo tipico da LGMDR21.

Conclusées A apresentacao fenotipica deste caso é idéntica a descricao classica da LGMDR21 e destaca-se por se
tratar de uma heterozigotia composta. A primeira variante ja foi descrita por Ralser et al. e Servian-Morilla et al.,
respetivamente como causa de DDD e LGMDR21. A segunda é pela primeira vez descrita. Face aos novos elementos
reunidos nesta investigacdo e as evidéncias ja descritas, ambas as variantes poderao ser reclassificadas como patogénicas e
causadoras de doenca.
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EP30 - FENOTIPO DE SOBREPOSICAO DE ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL COM
NEUROPATIA MOTORA HEREDITARIA DISTAL POR MUTACAO NO GENE DA
CO-ENZIMA Q7

Cétia Oliveira'; Ana Azevedo'; Eduarda Alves'; Catarina Santos'

1 - Centro Hospitalar Entre Douro e Vouga

Introducao: Existe sobreposicéo clinica entre as neuropatias motoras hereditarias distais e as atrofias musculares espinhais
de predominio distal e muitos casos ndo tém ainda causa genética conhecida.

Caso clinico:

Apresentamos uma fratria de trés irmédos seguidos em consulta de Neurologia. O irmao mais velho, 43 anos, iniciou aos 11
anos um quadro de dificuldades na marcha e na destreza manual; ao exame, apresentava uma tetraparésia fl acida de
predominio distal, com atrofias nas maos e nos membros inferiores, raras fasciculages, sem alteracdes sensitivas. O segundo
irmao, 38 anos, reside e é seguido em Franga, por um quadro mais frustre com inicio aos 17 anos. A irma mais nova, 27 anos,
iniciou um quadro semelhante aos 11 anos. Os estudos eletrofisiol6gicos dos dois irmaos seguidos cd mostravam sinais de
desnervagao ativa difusa dos membros superiores e inferiores, de predominio distal, e potenciais de agdo motores de baixa
amplitude, com potenciais sensitivos normais — a sugerir quadro de atrofia muscular espinhal. No irmdo mais velho, foram
testados os genes SMN1, SMNZ2, ALS2 e HSPB1, que foram negativos. Na irma, foram pedidos painéis NGS para atrofia
muscular espinhal e neuropatia motora hereditaria distal, também negativos. No seguimento do irméao residente em Franca,
identificou-se uma mutacéo de significado indeterminado ¢.3G>T em homozigotia no gene da co-enzima Q7 (que participa
na biossintese de coenzima Q10). Esta mutacéo foi posteriormente detetada nos outros dois irmdos em homozigotia e nos
pais em heterozigotia, e foi demonstrada a sua natureza patogénica in vitro. Os trés doentes iniciaram reposicdo com
co-enzima Q10, apresentando ligeira melhoria clinica.

Conclusées: Descrevemos uma familia na qual foi descoberta uma mutagdo com transmissao recessiva no gene da co-
enzima Q7, responséavel por um fenétipo de sobreposicao de neuropatia motora distal hereditaria e atrofia muscular
espinhal. Esta descoberta podera ter implicagdes diagndsticas e terapéuticas noutros casos semelhantes.
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EP31 - CHARCOT-MARIE-TOOTH 4B3 - DIVERSIDADE DO FENOTIPO E FATORES
CONFUNDIDORES

Lénia Silva'; Liliana Igreja%; Raquel Samdes'; Miguel Pinto?; Anténio Marinho? Jorge Oliveira®%; Marina Magalhaes'

1 - Servigo de Neurologia, Centro Hospitalar Universitario de Santo Antdnio, Porto, Portugal; 2 - Servico de Neurorradiologia, Centro
Hospitalar Universitario de Santo Anténio, Porto, Portugal; 3 - Servigo de Neuropatologia, Centro Hospitalar Universitario de Santo Anténio,
Porto, Portugal; 4 - Servico de Medicina Interna, Centro Hospitalar Universitario de Santo Anténio, Porto, Portugal; 5 - Centro de Genética
Preditiva e Preventiva (CGPP), Instituto de Biologia Molecular e Celular (IBMC), i3S, Universidade do Porto, Portugal; 6 - UnIGENe, i3S -
Instituto de Investigagdo e Inovagdo em Saude, Universidade do Porto, Portugal

Introducao Charcot-Marie-Tooth (CMT) 4B3 é uma das formas desmielinizantes autossémicas recessivas mais raras do CMT.
Polineuropatias por autoimunidade sistémica sao frequentemente axonais.

Caso clinico

Mulher, 46 anos, com antecedentes de complicagdes peri-parto, estrabismo, escoliose, pés cavus e ataxia ligeira da marcha
desde a infancia. Aos 32 anos, apds gravidez, recorre a consulta por agravamento da marcha, previamente considerada nao
progressiva. Ao exame apresentava estrabismo divergente, laténcia das sacadas oculares, tremor mentoniano, disartria
escandida, arreflexia generalizada, sem défices motores e distonia da face, mao direita e haluxes. Associadamente, hipostesia
vibratoéria e algica distal nos quatro membros, sensibilidades posturais normais e ataxia axial ligeira. A RM-CE mostrou ligeiro
alargamento dos sulcos da folia cerebelosa, a eletromiografia descreveu polineuropatia axonal sensitivo-motora (confirmada
em bidépsia do nervo sural), LCR normal e estudo sistémico com anti-SSA, ANA, fator reumatéide e VS elevados. A bidpsia das
glandulas salivares e o painel genético de ataxias foram negativos. Assumiu-se o diagnoéstico de sindrome Sjogren (SS) e
agravamento clinico pelo seu envolvimento neuroldgico periférico, numa doente com ataxia ndo progressiva. Iniciou-se
rituximab, com melhoria subjetiva e transitéria da marcha e normalizacdo dos parametros inflamatdrios. Durante o
seguimento, verificou-se um curso lentamente progressivo, com periodos de agudizacéo (intercorréncias), motivando revisao
diagnostica e investigacao adicional. Atualmente, a doente apresenta, ainda, envolvimento de nervos cranianos (abducente e
facial bilateralmente), tetraparésia arrefléxica (predominio distal) e ataxia grave da marcha com steppage bilateral. O exoma
clinico identificou duas variantes no gene SBF1:NM_002972.4:c.1783C>T(p.(Arg595%)) e c.3571C>T(p.(Arg1191Cys)), nao
reportadas na literatura. O estudo familiar evidenciou heterozigotia composta.

Conclusao CMT4B3 é uma neuropatia genética muito rara, associada a variantes no gene SBF1/MTMR5, com conhecida
diversidade fenotipica. Os sinais cerebelosos podem evidenciar-se na infancia, surgindo a polineuropatia posteriormente no
curso da doenca. Neste caso, a suspeita de envolvimento neurolégico pela SS e aparente resposta ao rituximab dificultaram o
diagndstico.
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