Instabilidade Autondmica Paroxistica com Distonia
uma Sindrome Rara e uma Urgéncia em Reabilitacao
- Acerca de um Caso Clinico
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a Rare Syndrome and a Rehabilitation Emergency
- A Case Report
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Resumo

Introducdo: A instabilidade autonémica paroxistica com distonia € uma complicacdo incomum de varias lesdes do
sistema nervoso central (SNC) ainda pouco compreendida, apesar do quadro clinico exuberante. Esta associada a
morbilidade e mortalidade significativas e aumento do tempo de internamento interferindo nos processos de
reabilitacdo com resultados funcionais desfavoraveis. Por ser dificil de diferenciar de outras condicées que pdem
a vida em risco é necessario que os médicos estejam alertados para esta sindrome. A persistente disfuncdo
autondmica pode resultar em lesdo cerebral secundaria, podendo ser fatal.

Caso Clinico: Cinco anos, sexo masculino, vitima de paragem cardiorrespiratéria prolongada por quase
afogamento, resultando numa encefalopatia andxica grave com sequelas neuromotoras e cognitivo-perceptivas
severas. Um més depois foi internado num centro de reabilitacdo, em estado de minima consciéncia, iniciando
episodios de distonia em postura de descerebracdo associados a taquicardia, diaforese e choro persistente,
desencadeados por diferentes estimulos. Estes episédios de dificil controlo, foram um desafio clinico interferindo
grandemente no processo de reabilitacdo.

Discussao: Esta entidade permanece pouco presente na pratica clinica estando associada a morbilidade e
mortalidade significativas, recurso exagerado de exames complementares de diagnostico e terapéutica
inadequada, interferindo na reabilitacdo destes doentes. O seu rapido reconhecimento e tratamento sdo cruciais
para prevenir lesdes cerebrais secundarias.
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Abstract

Introduction: Paroxysmal autonomic instability with dystonia is a relatively rare complication of multiple central
nervous system (CNS) lesions. It remains poorly understood, despite its unfavorable clinical picture. It is associated
with significant morbidity and mortality, increased length of stay in rehabilitation centers and unfavorable
functional outcome. As it is difficult to differentiate from other conditions that also put patient’s lives at risk it is
necessary for doctors to be aware for this syndrome. Persistent autonomic dysfunction may result in secondary
brain injury and may be fatal.

Case Report: Five years old, male, victim of prolonged cardiac arrest due to near drowning, resulting in severe
anoxic encephalopathy with neuromotor and cognitive-perceptual sequelae. Admitted in a rehabilitation center
a month later, in a minimally consciousness state, he started several episodes of dystonia in descerebrate posture
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associated with tachycardia, diaphoresis, and persistent crying, triggered by different stimuli. This syndrome was

a real clinical challenge, interfering with rehabilitation.

Discussion: This rare entity remains seldom considered in clinical practice and is associated with significant
morbidity and mortality, extensive use of diagnostic tests and inadequate therapy in the rehabilitation context of
these patients. The prompt recognition and treatment are crucial to prevent secondary brain injury.

Keywords: Autonomic Nervous System Diseases/rehabilitation; Child; Dystonia.

Introducao

A sindrome conhecida como paroxysmal autonomic
instability with dystonia (PAID), ou traduzindo para o
portugués, instabilidade autonémica paroxistica com
distonia, é uma complicacdo relativamente incomum
de varias lesdes graves do SNC, com uma incidéncia
estimada de 8 a 15%,"? sendo mais frequente em
doentes jovens com lesdes axonais difusas traumaéticas
ou por anoxia."*s Tem sido referida na literatura com
uma grande variedade de defini¢des, incluindo:
convulsées diencefalicas, “tempestade” simpatica
paroxistica e Sindrome de desregulacdo
mesencefalica.>*® Ainda ndo esta claro se é uma doenca
distinta proveniente das convulsdes diencefalicas ou
parte de um espectro que ocorre em doentes com
traumatismo craneo encefédlico (TCE), hemorragia
subaracnoideia, hidrocefalia, quisto suprasselar ou
anoxia cerebral.®

Varios mecanismos tém sido propostos para a
disautonomia paroxistica observada na PAID. Pensa-se
que seja secundaria a disfuncdo dos centros
autondmicos do diencéfalo (tdlamo ou hipotalamo) ou
disrupcdo das suas conexdes com outras regides
cerebrais (cortical, subcortical e tronco cerebral),
levando a perda das aferéncias inibitérias ao feedback
simpatico e resultando em taquicardia, hipertensao
(HTA), hipertermia, taquipneia e diaforese; a
hipertermia pode também ser resultado da contraccao
muscular persistente ou da disfuncdo hipotalamica.
Existem evidéncias de que pode originar também perda
da inibicio GABAérgica das projeccdes corticais,
resultando na postura distonica.’s”

Actualmente permanece uma sindrome ainda pouco
compreendida e conhecida, apesar do seu quadro
clinico exuberante.® Usualmente episdédica pode
manifestar-se tanto na fase aguda, na Unidade de
Cuidados Intensivos (UCl) como na fase subaguda,
persistindo por semanas a meses apos a lesdo em
individuos que permanecem em estado de resposta
minima.>®

A auséncia de critérios clinicos normalizados e uma
nomenclatura consensual torna o diagnostico dificil.”’
No entanto, estdo descritos alguns critérios para o seu
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diagnostico, nomeadamente: lesdo cerebral severa
(Rancho de los Amigos < IV), temperatura de pelo
menos 38,5°C, taquicardia, taquipneia, agitacao,
diaforese e distonia (postura em descerebracdo).’ A
duracdo é de pelo menos um episédio por dia em
pelo menos trés dias, e os episédios tendem a
recorrer sobretudo em doentes com lesdo cerebral
devida a andxia grave.*" A sua natureza episodica
estd provavelmente relacionada com factores
desencadeantes como a flutuacdo na pressdo
intracraniana (PIC), estimulacdo dos mecanorreceptores
musculares, manipulacdo do tubo endotraqueal e
dor.t™® Devido a natureza das suas manifestacdes, os
resultados do electroencefalograma podem ser
dificeis de obter e de interpretar; e o nivel de
creatinafosfoquinase pode ou néo estar elevado."

A PAID é um diagnostico de exclusao’ pelo que obriga
a uma avaliacdo cuidadosa para outras possiveis causas,
comummente encontradas na UCI pediatrica,
nomeadamente: Infeccdes, crises convulsivas, estimulos
nociceptivos, reaccdes adversas medicamentosas, massa
intracraniana. Hipertensdo arterial intermitente e
taquipneia podem ser sugestivas de massa
intracraniana, aumento da PIC, dor ou convulsdes.
Febre, taquipneia e diaforese frequentemente
sugerem uma infec¢do ou uma reaccdo adversa a um
farmaco. Distonia ou agitacdo podem sugerir aumento
da PIC, analgesia inadequada, actividade epiléptica ou
abstinéncia de narcéticos.®

Esta sindrome estd associada a uma morbilidade e
mortalidade significativas, aumento do tempo de
internamento nos servicos de reabilitacdo e a
resultados funcionais menos favoraveis.**" Por ser
dificil de diferenciar de outras condi¢des que péem a
vida em risco como sépsis, delirium tremens, meningite,
sindrome maligno dos neurolépticos, hipertermia
maligna, tempestade tiroideia, herniacdo eminente ou
convulsdes é necessario que os médicos estejam
alertados para esta sindrome.®"" A persistente disfuncado
autonémica pode resultar em lesdao cerebral
secundaria, podendo mesmo ser fatal, como resultado
de hipertermia significativa persistente, aumento do
consumo energético e aumento da PIC.>*
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Ndo existe um protocolo definido de actuacdo
terapéutica nem evidéncias de que um farmaco seja
superior a outro. A resposta terapéutica é variavel e
depende de cada caso clinico em particular.>'? Depois
de ter sido debelado o factor desencadeante da
desinibicdo adrenérgica, tém sido usados com sucesso
farmacos, em regime de monoterapia ou terapia
combinada, com o objectivo de maximizar a sua
eficacia e minimizar os efeitos adversos.® Sdo usados
morfina, bromocriptina, betabloqueantes nao
selectivos, clonidina ou dexmedetomidina.” Esta
também descrito® o uso de benzodiazepinas, baclofeno
intratecal™ e dantroleno. A clonidina diminui a pressao
sanguinea, ajuda a controlar a “tempestade” simpdtica
e causa sedacdo. As benzodiazepinas, tais como o
lorazepam tém efeitos sedativos e propriedades
relaxantes musculares.® O uso de anticonvulsivantes é
controverso.'

O tratamento ¢é dirigido essencialmente a
sintomatologia: controlo da pressdo sanguinea e
frequéncia cardiaca (clonidina, dexmedetomidina,
betabloqueantes); controlo da  hipertermia
(antipiréticos, métodos de arrefecimento naturais),
controlo da agitacdo psicomotora e hipertonia para
prevencdo da rabdomidlise (benzodiazepinas,
baclofeno oral ou intratecal, dantroleno, ortoteses) e
diminuicdo das queixas algicas (morfina, fentanil).t=*

O diagnostico atempado da PAID e a possibilidade
de uma intervencdo terapéutica eficaz podem
ajudar a minimizar o recurso repetido a exames
complementares de diagnéstico, e atenuar o
progndstico destes doentes, evitando os excessos
farmacolégicos, prevenindo a lesdo secundaria e
diminuindo a ansiedade dos pais e cuidadores
que observam frequentemente estes episodios
repetidamente.*"

Caso Clinico

Crianca do sexo masculino, 5 anos de idade, sem
antecedentes pessoais e familiares de relevo, que em
Maio de 2013 sofreu paragem cardio-respiratoria
prolongada por quase afogamento numa fossa séptica.
Assistido pelo Instituto Nacional de Emergéncia Médica
(INEM) no local com suporte avancado de vida e
transportado para o Servico de Urgéncia de um
hospital central. A entrada neste hospital foi
efectuada uma ressondncia magnética - cranio-
encefalica que revelou: "evidéncia de lesdo hipdxico-
isquémica com atingimento dos nucleos da base,
hipocampo e substancia branca subcortical parietal
direita”. Durante o internamento iniciou terapéutica
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anticonvulsivante por mioclonias dos membros e
fasciculagdes da lingua, revelando o ultimo
electroencefalograma “pontas frontais bilaterais
escassas e actividade de base mal estruturada e lenta”.
Como intercorréncias salientam-se: pneumonia bilateral
por Esherichia coli com necessidade de ventilacdo
invasiva e dificuldade de extubacao por parésia bilateral
das cordas vocais em aducdo. Foi acompanhado por
Medicina Fisica e de Reabilitacdo (MFR) neste
internamento, e posteriormente transferido para o
nosso Centro com 5 semanas pos-lesdao para dar
continuidade ao programa de reabilitagao.

A data de admissdo apresentava quadro neurolégico
de minima consciéncia com Rancho de Los Amigos |l
pupilas isocoricas e isorreactivas, autonomia
respiratoria, sem autonomia alimentar, revestimento
cutdneo integro, com quadro neuromotor de
tetraparésia espastica sem movimentos activos, com
tonus grau 2 na Escala de Ashworth Modificada nos
membros superiores e grau 3 nos membros inferiores,
pés equinovaros pouco redutiveis, sem controlo
postural.

Foi integrado num programa dinamico e integrado de
reabilitacdo com cuidados médicos, de enfermagem, de
fisioterapia, de terapia ocupacional, de terapia da fala
e apoio do servico social.

Trés meses apds a lesdo (finais de Agosto), ocorreram
varios episodios de espasmos/hipertonia generalizada,
taquicardia, taquipneia e diaforese, que respondiam ao
diazepam rectal e analgesia. Por suspeita de infeccdo
urindria foi realizado estudo analitico, que veio a
confirmar infeccdo por Klebsiella pneumoniae sensivel
a piperacilina/tazobactam. Apds tratamento desta
infeccdo verificou-se diminuicdo significativa dos
episédios de hipertonia, provavelmente relacionadas
com desconforto/dor.

No inicio de Setembro, surgiram episoédios
recorrentes, semelhantes aos descritos anteriormente,
desencadeados por diversos factores, nao
respondendo a medidas terapéuticas de reabilitacdo e
farmacologicas. Tal facto motivou uma investigacdo
clinica exaustiva com meios complementares de
diagnéstico e pedido de apoio da Neuropediatria,
culminando com a necessidade de transferéncia do
doente.

Apds o reconhecimento desta sindrome (PAID) foi
instituida terapéutica combinada, em doses variaveis
consoante a resposta do doente, com clonidina,
levetiracetam, valproato de sdédio, vigabatrina,
baclofeno oral e diazepam, assistindo-se a uma reversao
dos episoddios com cessacao da sintomatologia.
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Discussao

Na literatura o nimero de casos relatados com esta
sindrome é reduzido dada a sua baixa incidéncia." O
doente descrito apresentava alguns dos principais
sintomas desta condicdo, nomeadamente a distonia,
diaforese, hipertermia, taquicardia, taquipneia e choro.
Estas queixas responderam a terapéutica combinada
com os farmacos mais frequentemente utilizados no
tratamento desta entidade, nomeadamente a
clonidina, diazepam e o baclofeno. Na PAID, como ja foi
relatado, o uso de anticonvulsivantes é controverso,’
mas neste caso em particular dada a existéncia de uma
epilepsia diagnosticada numa fase precoce, fez com que
estes farmacos também fizessem parte da terapéutica
deste doente.

O primeiro episédio de instabilidade paroxistica com
distonia foi provavelmente provocado pelo estimulo
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prognostico funcional.
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