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RESUMO — Os autores apresentam os casos de dois enfermos com diagndéstico inicial de
esclerose lateral amiotréfica e que, apds investigacio detalhada, tiveram-no afastado. Chamam
a atencdo para a necessidade de investigacio cuidadosa em todos os pacientes com suspeita
clinica da doenca e propéem um protocolo para ser aplicado em todos os casos.
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Criteria for diagnosis of amyotrophic Iaterul sclerosis

SUMMARY — The authors report two cases of amyotrophic lateral sclerosis (ALS) misdiagnosis
(a craniocervical junction disorder, and a cervical spinal cord ependymoma). They review some
causes of ALS-like syndrome and propose a protocol to be adopted for the study of all patiepnts
who present clinical abnormalities suggesting ALS.
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A esclerose lateral amiotrdfica (ELA) caracteriza enfermidade neurodege-
nerativa, de carater progressivo e etiologia ainda desconhecida6. Diversos au-
tores tentaram definir critérios para o diagnéstico da doenca 10,12,14.16; todavia,
andlise minuciosa deve sempre ser realizada. Lambert 12, em 1969, ja afirmava que
“...um exame neuroldgico completo €, geralmente, suficiente para estabelecer o
diagndstico de ELA. O grave progndstico desta doenga torna imprescindivel algu-
mas informacgdes eletroneuromiograficas: (a) fibrilagbes e fasciculagées nos 4
membros ou em algumas extremidades e em musculos de inervagio bulbar; (b)
reducio do numero e aumento na amplitude e duracdo dos potenciais das uni-
dades motoras; (c) velocidade de condugio motora nao inferior a 70% do valor
normal; (d) velocidade de conducio sensitiva normal”. Lee & Kelly 14 e Kimura 10
postularam ser necessario para o diagndstico de ELA a detec¢do de potenciais
de desnervagio em 3 membros ou em apenas 2, desde que, no ultimo caso, acom-
panhados de alteragbes em musculos cranianos. Mitsumoto et all6 definiram
como parametros eletroneuromiograficos para o diagndstico de ELA a presenca
de fibrilages em pelo menos 3 membros e na musculatura paravertebral, com
respostas sensitivas normais. O Grupo de Pesquisa em Doencgas Neuromusculares
da Federagio Mundial de Neurologia, durante o Congresso Internacional realizado
em 1990, em Munique (Alemanha), estabeleceu critérios mais definidos para o
diagndstico da enfermidade 23. Por outro lado, pacientes com diagndstico final
de ELA nio raras vezes sdo rotulados inicialmente como tendo outras moléstias 2.
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Com base nas dificuldades mencionadas, apresentamos dois pacientes com
diagndstico de ELA que foram encaminhados ao ambulatério de doengas do
neurdnio motor da UERJ e que, apos investigacdo mais aprofundada, tiveram-no
afastado.

CASUISTICA

Caso 1. JAS, paciente do sexo masculino, com 33 anos de idade, da raga branca, casado,
guarda noturno, natural de Minas Gerais, registro no HUPE-UERJ 880752. O inicio do quadro
se deu em 1988, quando observou diminuicdo da forca muscular nos membros inferiores, prin-
cipalmente & esquerda, que se fizera notar por dificuldade para subir escadas e correr. Apro-
ximadamente um ano ¢ meio apds a eclosfio dos sintomas, notou que a “carne estava tremendo”
nos membros superiores, especialmente no brago e regido tordcica superior 4 direita (D). Evo-
luiu com piora progressiva do quadro motor até ser encaminhado ao HUPE-UERJ. Ndo havia
relato de alteragdes esfincterianas e(ou) da funcdo sexual. O exame fisico mostrou de objetivo:
marcha paraparética; hipertonia espédstica nos membros inferiores; clono esgotdvel de pés e
patelas; fasciculacbGes nos musculos Deltoideus, Pectoralis major e Biceps brachii em ambos
os lados; reflexos osteotendineos grau 4 nos apéndices superiores e inferiores; sinais de Hoff-
man ¢ Babinski em ambos os lados; escoliose dextro-convexa em nivel cervical. Os exames
complementares acusavam — liquido cefalorraquidiano (I.CR) c¢laro, normotenso, com 68 mg%
de proteinas, 2 linfécitos, glicorraquia e clororraquia normais, VDRL negativo; eletroneuro-
miografia (ENMG): fibrilacdes difusas nos 4 membros com velocidades de conducdo motora
(VCM) e sensitiva (VCS) normais; estudo neurorradiogréfico simples: escoliose dextro-convexa
em coluna cervical. A ressonancia nuclear magnética (RNM) da mesma regido (Fig. 1) mos-
trava e:colicse cervical de convexidade D, mi formagio da juncio craniovertebral assoclada
a angulacdo da transicio bulbomedular. O paciente foi transferido para o Servico de Neuro-
cirurgia do HUPE-UERJ tendo, contudo, se negado a qualquer tipo de tratamento cirtargico.
Recebeu alta com o quadro neurolégico inalterado.

Fig. 1. Caso 1, JAS. Ressonancia nuclear magnética (explicacdo no texto).
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Caso 2. VNF, paciente do sexo masculino, com 39 anos de idade, da raca branca, casado,
mecinico, natural do Rio de Janeiro, registro no HUPE-UERJ 898163. O enfermo referia o
inicio de sua doenca em 1989, quando notou diminuicdc da forca muscular nos membros
superiores, em especial para abduzir o brago além de 90°. Cerca de 12 meses mals tarde,
notou amiotrofia da cintura escapular D, bemn como do antebraco homolateral. Concomitante-
mente, observou que a «carne estava pulando» nos bragos. O exame fisico mostrava de
objctivo: reaucdo da forca muscular com amiotrofia em eintura escapular notdvel & D; fas-
ciculacées nos apéndices superiores, sendo mais visivel & D; reflexos osteotendineos grau 4
nos quatro membros com sinais de Babinski e Hoffman nos dois lados. Os exames comp.e-
mentares mostravam -— LCR: claro, normotense, com 56 mg9% de proteinas, 7 linfécitos,
glicorraquia e clororraquia normais, VDRL negativo; ENMG: fibrilagées nos 4 membros com
VCM e VCS normals; estudo neurorradlografico simples da coluna vertebral; sem anorma-
lidades; RNM da coluna cervical: medula espinhal de calibre aumentado nos segmentos C1-C6,
presenca de processo expansivo intramedular com drea cistica e nédulos sélidos captantes
de contraste em sua porcéo iInferior notdvel nos segmentos Cz- 03 e 04- C5, pequenas pro-
trusdes discais de C-C e C4- C5 (Fig. 2). Em janeiro-1992, o paciente foi levado a clrurgia,
tendo sido retirado todo o tumor. A histopatologia confirmou o diagnéstico de ependimoma
(Fig. 3). O enfermo teve alta hospitalar com poucas alteracbes da marcha, tendo sido enca-
minhado ao Setor de Fisiatria do HUPE-UERJ.

Fig. 2. Caso 2, VNF. RessonéAncia nuclear magnética (explicacio no texto).

COMENTARIOS

Conforme podemos notar, ambos Os pacientes apresentavam quadro cli-
nico progressivo caracterizado por sinais e sintomas secunddrios ao comprome-
timento dos motoneurdnios superior e inferior, preserva¢do de todas as moda-
lidades de sensibilidade e auséncia de anormalidades cognitivas, esfincterianas
ou visuais. Exceto as fasciculagbes nio havia movimentos involuntdrios, rigidez
pldstica ou bradicinesia. A ENMG mostrou potenciais de desnervagdo nos 4 mem-
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Fig. 3. Caso 2, VNF. Exame histopatolégico do tumor (ependimoma). Em A (no alto): estru-
turas papilares constituidas de eixo fibrilar revestido externamente por células ependimérias.
Em B (em baixo), presenca de roseta ou tGbulo ependimério imerso em abundante matriz
fibrilar.
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Tabela 1. ELA: critérios diagnésticos do Servico de Neurologia da UERJ.

Critérios clinicos:

a) sinais e sintomas secunddrios a disfuncio dos motoneurdnios superior e inferior;
b) auséncia de alteracdes objetivas da sensibilidade;

¢) integridade das funcdes cognitivas e esfincterianas;

d) inexisténcia de anormalidades visuais e auditivas (neurolégicas);

e) auséncia de distarbios do sistema extrapiramidal ou cerebelar;

f) curso clinico progressivo.

Critérios neurofisiolégicos:

a) fibrilacbes e fasciculagSes nos 4 membros ou em 3 apéndices e em musculos de inervacao
craniana (utilizar sempre segmentos medulares distintos nos membros homélogos);

b) reducdo do ndmero e aumento da amplitude dos potenciais das unidades motoras;
¢) VCM normal ou pouco diminuida;
d) VCS normal.

Critério por neuroimagem:

a) mielotomografia ou, preferencialmente, RNM normal ou com alteracdes incompativeis ac
quadro clinico do paciente.

Critérios laboratoriais:

a) eletroforese ou, preferencialmente, imunoeletroforese das proteinas séricas normal*;
b) célcio, fésforo e paratorménio séricos normais**;

¢) chlcio e fosforo urindrios (dosagem nas 24 horas) normais*#*;

d) estudo do LCR normal, exceto por hiperproteinorraquia ndo superior a 76 mg/dL.

* Atentar para outras causas sistémicas de gamapatia monoclonal.
*+ Diagnéstico diferencial obrigatério com outras causas sistémicas de distarbios do metabo-
lismo do célcio e fésforo.

bros, bem como valores normais nas VCM e VCS. Elevacdo discreta nos niveis
de protefnas no LCR foi obervada; todavia, tal fato tem sido descrito em alguns
casos com diagndstico final de ELA4. A idade precoce para o desenvolvimento
da enfermidade nio parecia ser empecilho para o diagndstico, visto observarmos
com certa frequéncia o aparecimento de ELA em pessoas jovens 6,

Com todas as varidveis entdo explicitadas, estaria “justificado” o diagnos-
tico de ELA nos 2 casos. Outrossim, apos realizagio de RNM para estudo da
medula cervical, exame de escolha na avaliagio das patologias daquela regidao7,
observamos que, em realidade, ambos os enfermos tinham outras doencgas que
mimetizavam o0 quadro clinico da ELA.

Inimeras sdio as entidades clinico-patolégicas que podem determinar sin-
drome de ELA simile 19, muitas passiveis de tratamento e que devem ser lem-
bradas por ocasido do diagnéstico.

Patten & Engel 18 concluiram que alguns enfermos com deficiéncia de fos-
fato, ou hiperparatireoidismo (primario ou secunddrio), apresentam sinais e
sintomas sugestivos de ELA, incluindo fraqueza muscular com atrofia, hiperre-
flexia, fasciculagdes difusas (inclusive na lingua) e, ocasionalmente, sinal de
Babinski. Tais pacientes apresentavam desnervagio difusa e VCM e VCS nor-
mais ao exame eletroneuromiogréafico. Casos similares a ELA foram também
descritos em vigéncia de neoplasias 51521, paraproteinemias1.13.17 e intoxicacoes
por metais pesados 3.8. Wilkinson 22 descreveu 10 pacientes com mielopatia se-
cundiria a espondilose cervical (MEC), tendo 8 deles miofasciculagdes nos 4
membros, chamando a atengdo para a importancia do diagnéstico diferencial
desta com ELA; outros autores também fizeram referéncia a presenga de po-
tenciais de desnervagdo nos 4 membros de enfermos com diagnéstico de MEC 911,
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Recentemente Rowland 20 mostrou a grande dificuldade em alguns casos
(cerca de 5% de sua casuistica), quando da concomitancia de espondilose cer-
vical e ELA em um mesmo paciente.

A ocorréncia de fibrilagcbes e, eventualmente, fasciculagbes nos membros
inferiores dos pacientes com lesdes da medula cervical continua sendo problema
ainda ndo totalmente solucionado. Mitsumoto et all6é alertam para a possivel
coexisténcia de espondilose cervical e lombo-sacra nestes casos. Entretanto, Kas-
don ? apresentou 4 enfermos com MEC com tais achados neurofisiolégicos e que,
ap6és procedimento cirdrgico, foi possivel observar desaparecimento dos poten-
ciais de desnervag¢do nos 4 membros de 3 dos casos estudados. Segundo 0 mesmo
autor, as alteragOes neurofisiolégicas detectadas nos apéndices inferiores seriam
secunddrias & possivel perda da inibicdo dos motoneurdnios dos segmentos lom-
bo-sacros por lesao das vias descendentes em nivel cervical.

Acreditamos que, nfo somente os critérios clinico e neurofisiolégico devam
ser levados em consideragdo quando do diagnédstico de ELA, visto que vdrias
condicdes patoldgicas podem determinar sindrome idéntica. Em adigdo, diversas
entidades clinicas podem determinar a presenca de fibrilacOes disseminadas ao
exame eletroneuromiografico, tais como: radiculopatias, plexopatias, mononeuro-
patia mmiltipla, polineuropatias axonais, distrofias musculares, dermatomiosite,
polimiosite, miopatia secunddria & infeccdo por Trichinella spiralis, miopatia cen-
tronuclear e, raramente, nos distiirbios da juncido mioneural.

Com base nos dados ora expostos, passamos a aplicar, sempre que pPoOs-
sivel, o protocolo apresentado na Tabela 1 em todos os enfermos com suspeita
clinica de ELA.
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