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 DOENCAS NEUROMUSCULARES

Doengas neurolégicas que podem afetar uma destas estruturas:

» Neurdnio motor

» Neurdnio sensitivo

» Nervo Periférico

» Transmissdo Neuromuscular

> MuUsculo



SINAIS E SINTOMAS

Falta de forga
Fadiga

Alteracdes da sensibilidade

Inicio: varidvel

Progressdo: lenta ou rdpida

Incapacidade: ligeira a grave




TIPOS DE DOENCAS NEUROMUSCULARES

Doenca do neurdnio motor
Doenca do neurdnio sensitivo
Doenca do nervo periférico
Doenca da placa neuromuscular

Miopatia



DOENCA DO NEURONIO MOTOR
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Doenga do 1° neurénio

Esclerose Lateral Primdria

Paraplegia Espdstica Familiar de Strumpell

Doenga do 2° neurdnio

Atrofia muscular espino-bulbar ligada ao cromossoma X

Atrofia muscular espinhal

Doenga do 1° e 2° neurénio

Esclerose Lateral Amiotréfica




Doenga do neurénio motor

ESCLEROSE LATERAL AMIOTROFICA

Prevaléncia: 2.7 — 7.4 por 100.000 pessoas/ano

Incidéncia aumenta a cada década, especialmente acima dos 40 anos

Pico de incidéncia: 60-75 anos ALS Progression Timeline

The symptoms of ALS and the rate in which the disease progresses can vary from person to person. However, there are symptoms
commonly associated with different stages of the disease. The information below offers some general guidelines about how ALS typically

Diqgnés.ﬁco. progresses from onset until death.
[ ]
Early Stages
Ll Ll Ll o N
Clinica + Eletromiografia of ALS R
. » Extremely limited mability
» [nability to speak
» Inability to breath without assistance
» Inability to eat without assistance
T e e e e e T e R e » [nability to drink without assistance
» Paralysis in some muscles ®
» Difficulty in swallowing
» Difficulty in eating/chewing
» Breathing issues
» Bouts of uncontrollable laughter or crying
(pseudobulbar affect) @

Ultimately, the cause of death for most individuals with ALS will be related to respiratory failure as the disease progresses to a point whereby they cannot
breath anymore,

Source; https:/www.mda.org/disease/amyotrophic-lateral-sclerosis/signs-and-symptoms/stages-of-als




Doenga do neurénio motor

Paralytic Polio

SINDROME POS-POLIOMIELITE FEissits

meningitis

R . , flaccid paralysis
Nova sintomatologia surge ~35 anos apds o (floppy limbs)

episédio de Poliomielte (8-71 anos)

loss of reflexes -
Etiologia: desconhecida (vdrias teorias)
paresthesia (tingling

P . . feeling in legs)
Clinica: Fraqueza muscular progressiva, fadigq,

dores musculares e articulares :\;;;e muscle

Diagnéstico: clinico
paralysis




DOENCA DO NEURONIO SENSITIVO

Patologia relativamente rara, causada pela destruicdo das células ganglionares
sensitivas. Associado a um processo inflamatério (ganglionite) ou quadro
paraneopldsico, com presengca de anticorpos anti-Hu.

Alteracdo da sensibilidade profunda
Ataxia da marcha
Disestesias

Dor nevrdlgica



DOENCA DO NERVO PERIFERICO

Pode afetar predominantemente a mielina ou o axénio.
Mononeuropatia: 1 nervo periférico
Mononeuropatia multipla: vdarios nervos periféricos
Polineuropatia: forma difusa e simética

Maioria tem um padrdo misto, afecdo sensitiva e motora



Principais neuropatias motoras e sensitivas

Sindrome de Guillan-Barré

Neuropatias Porfiria

predominantemente | Difteria

motoras Intoxicagdio por chumbo
Charcot-Marie-Tooth tipo |
Diabetes
Défice de tiamina (Vit B1) ou vitamina B12
Hipotiroidismo

Neurop?hqs Insuficiéncia hepdtica crénica

predominantemente -

sensitivas Sindrome paraneopldsico

Lepra

Neuropatias sensitivas hereditdrias

Amiloidose




NEUROPATIA DIABETICA

Neuropatia mais comum nos paises desenvolvidos.
50% dos doentes diabéticos desenvolverdo neuropatia.

Polineuropatia distal simétrica, com ou sem neuropata autonédmica.

Doenga do nervo periférico
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Tingling Pricks and Burning Numbness Increased Wounds
Sensation needles sensation Sensitivity heal slowly



Doenga do nervo periférico

SINDROME DE GUILLAN-BARRE

Polineuropatia aguda imunomediada de predominio motor.

Incidéncia: 1 a 2 casos por 100.000 pessoas/ano

ABSENT OR DEPRESSED
DEEP TENDON REFLEXES

GUILLAIN-BARRE
SYNDROME

ACUTE INFLAMMATORY
DEMYELINATING POLYNEUROPATHY

PARESTHESIAS IN
THE HANDS AND FEET TREATMENT
) THE MAIN
\) (1 MODALITIES OF
: DISE
: SEVERE A=k MODIFI NG

THERAPY FOR GBS
ARE PLASMA EXCHANGE
AND INTRAVENOUS
IMMUNE GLOBULIN
vie)

RESPIRATORY
MUSCLE WEAKNESS
NECESSITATING VENTILATORY
SUPPORT MAY DEVELOP

MOST CASES ARE PRECEDED
BY AN INFECTION SUCH AS
CAMPYLOBACTER JEJUNI ENTERITIS

WWW, MEDCOMIC.COM © 2013 JORGE MUNIZ



DOENCA DA PLACA NEUROMUSCULAR

Destrui¢do, auséncia ou
disfuncdo de uma ou mais
proteinas envolvidas na

transmissdo neuromuscular.




MIASTENIA GRAVIS

Doenga da placa neuromuscular

Doeng¢a anticorpo mediada, ataque imunolégico as proteinas da membrana pos-
sindptica (Recetores de acetilcolina ou Proteinas associadas aos recetores)

Incidéncia: 7 a 23 novos casos por milhdo

Miastenia
Gravis

Ocular

Generalizada

\

J




Doenga da placa neuromuscular

MIASTENIA GRAVIS

Sensagdo de fadiga e diminuicdo da forca muscular objetivdvel

» Ocular: Ptose e/ou Diplopia

> Bulbar: Disartria, Disfagia, Alteracdo da expressdo facial

> Pescogo e membros

> Fungdo Respiratéria

Diagnéstico: Eletromiografia



MIOPATIA

Hereditdria ou Adquirida

_ Sinais
Falta de forca muscular Miotonia*
Diminuigao da tolerancia ao esforco Atrofia muscular
Dores musculares e caibras no exercicio Hipertrofia e pseudo-hipertrofia **

Marcha miopdtica (Marcha de pato
Manobra de Gowers positiva ***
Mioglobinuria




Miopatia

@

DM DE DUCHENNE
v;

Distrofinopatia mais comum e mais severa.




Miopatia

DM DE DUCHENNE

Quando suspeitar?

» Qualquer evidéncia de atraso do desenvolvimento
motor em crianga com histéria familiar positiva

» Na auséncia de histéria familiar, crianca que ndo ande
até aos 16-18 meses, ou presenca do sinal de Gower,
andar em pontas de pés ou hipertrofia dos gémeos

» Elevacdes ndo explicadas das transaminases

Diagnéstico: CK elevada (>10x normal), teste genético




Miopatia

DISTROFIA MIOTONICA DE STEINERT

@ DISTROFIA MIOTONICA DE STEINERT

@dritanblocs = ﬂl Calvicie frontal
Doengd aufossomica domlndn’re. PO —— -
con el frio ataratas
subcapsulares
E mais do que uma simples distrofia muscular. Blogueo de AV -
rofia
e Aok muscular facial
n . miotonico
Prevaléncia: Tem 7.400 — 1 em 10.700 na — S—
Resistencia
Debilidad 1 a la insulina
E uropd muscular
distal de los
miembros
Alterac{ones' ’
R y e ’ e gastrointestinales
Diagnostico: Estudo genético




Neurologista

Cuidados
Paliativos

Fisioterapeuta

T.
Ocupacional

Assistente
Social

Psicologia



TAKE HOME MESSAGES

As doengas neuromusculares sdo um conjunto varidvel de patologias

Clinicamente caraterizam-se por: Falta de for¢a, Fadiga, Alteracdes da sensibilidade

O diagnéstico é varidvel consoante o doente, sendo o mais importante a suspeita

clinica.

O tratamento dos doentes tem vindo a evoluir, aumentado o numero de anos vividos,

assim, estes devem ser tratados de forma multidisciplinar, para que haja qualidade

nesses anos vividos.



Fraqueza

Atrofia Fasciculagoes Ténus ROT
muscular
) . ] Focal
1° neurdénio motor - - Hipertonia N /
segmentar
) Focal
2° neurdnio motor +/++ +/++ Hipotonia /- , /
proximal
Focal
Nervo Periférico +/++ +/++ Hipotonia 1/- /
segmentar
Juncdo
: - - Normal Normal Flutuante
Neuromuscular
Difusa
Musculo +/+ - Hipotonia ! /
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