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Resumo

A Paralisia Periddica Hipocaliémica Familiar é uma doenca rara, com uma prevaléncia de
1:100000, de caracter genético autossomico dominante, com inicio na idade pediatrica. Esta
patologia manifesta-se por episodios de paralisia muscular dos membros, mais frequentemente
tetraplegia, com duracdo de minutos a dias, associados a hipocaliémia, podendo haver também
envolvimento dos musculos respiratorios e arritmias cardiacas. As estratégias de tratamento
consistem no tratamento dos episodios agudos com suplementos orais ou intravenosos de
potassio, e no tratamento preventivo com inibidores da anidrase carbonica e suplementos de
potassio.

Neste trabalho, € relatado o caso de uma adolescente de 12 anos, que recorreu ao servico de
urgéncia por episodio subito de tetraplegia, associada a hipocaliémia, com 6 horas de evolucao.
A paciente apresentava ainda alteracoes cardiovasculares, nomeadamente, aumento do
intervalo PQ, ligeiro infradesnivelamento do segmento ST e ondas U proeminentes. Varios
membros da familia materna encontravam-se diagnosticados com Paralisia Periodica
Hipocaliémica Familiar. A paciente, perante o quadro clinico, analises laboratoriais e exclusao
de outras causas de hipocaliémia, foi diagnosticada com Paralisia Periddica Hipocaliémica
Familiar. A paciente foi internada e medicada com cloreto de potassio 7,5% para tratamento
do episddio agudo, tendo apresentado posteriormente, remissao completa dos sintomas.
Aquando da alta, foi prescrito tratamento de prevencao com acetazolamida 250 mg e cloreto
de potassio a 7,5% 10 mEq em SOS, e a paciente foi encaminhada para a consulta de
neuropediatria, na qual é, atualmente, seguida. A paciente nao apresentou, desde entao, novos
episodios de paralisia.

0 presente trabalho teve como objetivo realizar uma revisao sobre as manifestacdes clinicas e
tratamentos eficazes na paralisia periddica hipocaliémica familiar, através da analise de artigos
publicados em bases de dados e revistas cientificas. E pretendido também comparar as
metodologias descritas na bibliografia com as aplicadas no caso em estudo.

Perante o presente trabalho, é possivel entdo concluir que a Paralisia Periodica Hipocaliémica
Familiar deve ser considerada como diagnostico diferencial em pacientes jovens com episodios
stbitos de fraqueza muscular ou paralisia. Apesar de nos ultimos anos, o conhecimento sobre
este tipo de patologia ter aumentado exponencialmente, é ainda necessaria uma melhor
compreensao de varios fatores, assim como o desenvolvimento de estudos prospetivos para
desenvolvimento de terapias mais eficazes.

E também possivel concluir que as medidas e decisdes tomadas neste caso foram realizadas em

concordancia com as orientagdes e bibliografia existente.

Palavras-chave

Paralisia, periodica familiar, Hipocaliémica e Tratamento.
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Abstract

Hypokalemic Periodic Paralysis (HypoPP) is a rare autosomal dominant disease, with a
prevalence of 1 case per 100 000 population and beginning at the pediatric age. This disease is
characterized by episodes of muscular paralysis of the limbs, most often quadriplegia,
associated with hypokalemia. The involvement of the respiratory muscles and cardiac
arrhythmias may occur in some patients with this disease. The duration of the symptoms can
vary from minutes to days. Treatment strategies consist in the treatment of acute episodes
with oral or intravenous potassium supplements, and preventive treatment with carbonic
anhydrase inhibitors, and potassium supplements.

In this work, we report the case of a 12-year-old teenager, presented to the emergency
department with sudden onset of quadriplegia, associated with hypokalemia, with 6 hours of
evolution. The patient also had cardiovascular alterations, such as increased PQ interval, slight
depression of the ST segment and prominent U waves. Several members of the maternal family
were diagnosed with Familial Hypokalemic Periodic Paralysis. Given the clinical picture,
laboratory tests and exclusion of other causes of hypokalemia, the patient was diagnosed with
Hypokalemic Periodic Paralysis. She was hospitalized and medicated with 7,5% potassium
chloride to treat the acute episode. The patient presented complete remission of symptoms
after a few hours of administration of potassium chloride. The patient was discharged
medicated with acetazolamide 250 mg as preventive treatment and potassium chloride 7,5% 10
mEq in SOS. She was also referred to the neuropediatric consultation, where she is currently
being followed. The patient hasn’t presented with new episodes of paralysis.

The present study has the objective to conduct a review about clinical manifestations and
effective treatments for Hypokalemic Periodic Paralysis through the analysis of articles
published in databases and scientific journals. It is also intend to compare the methodologies
described in the bibliography with those applied in the present case.

Given the present work, it is possible to conclude that Hypokalemic Periodic Paralysis should
be considered as a differential diagnosis in young patients with sudden episodes of muscular
weakness or paralysis. Despite in the recent years, our knowledge of this type of pathology
have increased exponentially, a better understanding of several factors is still needed, as well
as the development of prospective studies to develop more effective therapies.

It is also possible to conclude that the measures and decisions taken in this case were performed

in accordance with the guidelines and existing literature.

Keywords

Paralysis, Familial Periodic, Hypokalemia and Treatment.
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1. Introducao

O potassio (K*) é o segundo catido mais abundante no corpo humano, sendo que cerca de 98%
deste ido encontra-se no espaco intracelular, particularmente no misculo esquelético [1]. A
homeostase do K* depende do equilibrio externo (que varia consoante a ingestao alimentar e a
excrecao renal e fecal) e do equilibrio interno (distribuicao do potassio entre os espacos
intracelular e extracelular) [2].

A hipocaliémia é determinada por niveis séricos sanguineos de potassio inferiores ao normal
(<3,5 mEq/L) [3]. A hipocaliémia é das alteracoes eletroliticas mais comumente observadas na
pratica clinica [2]. Esta alteracdo geralmente resulta do aumento da excrecao do potassio ou
de alteracgdes intracelulares e, menos comumente, da reducao da ingestao de potassio [3].

A Paralisia Periodica Primaria (PP) pertence a um grupo de doengas neuromusculares genéticas
raras autossomicas dominantes, associadas a mutacoes dos canais de sodio, calcio e potassio,
presentes no musculo esquelético [4]. A Paralisia Periddica Primaria inclui a Paralisia Periddica
Hipocaliémica Familiar (HipoPP), a Paralisia Periddica Hipercalémica (HiperPP) e a Sindrome
de Andersen-Tawil [4]. Assim, a Paralisia Periodica Hipocaliémica Familiar, caracteriza-se por
episodios potencialmente fatais de fraqueza muscular associados a hipocaliémia, com
envolvimento dos musculos respiratorios e arritmias cardiacas que comprometem a vida [5],
[6]. Os pacientes geralmente referem ter forca muscular normal entre os episodios, embora a
maioria desenvolva alguma fraqueza muscular entre os episodios, que torna-se permanente ao
longo da vida [7].

Com o presente trabalho pretendemos reunir, atualizar e sumarizar a informacao atual sobre
as manifestacoes clinicas e os tratamentos eficazes na Paralisia Periddica Hipocaliémica, e

assim, comparar as metodologias descritas na bibliografia com as aplicadas no caso em estudo.
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2. Metodologia

A presente monografia foi realizada com recurso a informacao recolhida em livros de texto de
referéncia na area da neuropediatria e neurologia e em artigos de revistas cientificas da
especialidade. Para tal, utilizou-se a base de dados cientifica de biomedicina Pubmed
(http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed) usando como critérios de pesquisa as palavras-chave
“paralysis”, “familial periodic”, “hypokalemia” e “treatment”, isoladamente e/ou nas
diferentes combinacdes possiveis.

A pesquisa foi restrita preferencialmente ao idioma inglés e efetuada maioritariamente entre
novembro de 2018 e marco de 2019. Procedeu-se posteriormente a analise e selecdo dos artigos
mais relevantes, incluindo artigos de revisdo, ensaios clinicos e estudos de investigacao os quais
foram agrupados segundo os diferentes métodos de analise.

A informacéao do estudo de caso foi fornecida pelo orientador, com recurso ao processo clinico

e apos autorizacao da paciente, bem como, entrevista clinica a paciente e sua mae.
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3. lao Potassio

3.1 Fisiologia do potassio

O potassio é um catido presente de forma abundante no corpo humano, sendo que grande parte
deste idao encontra-se no espaco intracelular, particularmente no misculo esquelético, com
uma concentracdo entre 140 a 150 mEq/L [1]. O remanescente, esta presente no meio
extracelular com uma concentracao sérica que varia entre 3,5 a 5,5 mEq/L [1], [8].

A quantidade de potassio ingerido por um adulto varia entre 50 a 150 mEq/dia [1]. As
necessidades diarias de potassio de uma crianca variam consoante a idade, no entanto, esta
estimado que em grande parte da infancia, estas necessitam de 2 mEq por cada 100 kcal de
energia [9]. Alimentos como a fruta (banana, citrinos, meloa, melancia, damascos, passas,
ameixas secas, ananas, cerejas, abacate e tomate), os legumes (batatas, lentilhas, beterraba,
cebola, alcachofras e cogumelos brancos), a carne, o peixe, o cacau, o acUcar mascavado, as
nozes, a manteiga de amendoim, a farinha de trigo e a soja contém as porcoes adequadas de
potassio [1].

0 organismo, normalmente, excreta 80% do potassio pelos rins, sendo que, pelo menos 90%
deste é reabsorvido ativamente ao longo do tubulo renal, 15% é eliminado pelas fezes e 5%
através do suor [10].

Em situacdes normais, nomeadamente pessoas saudaveis, a quantidade de potassio ingerida é
igual a excretada, dado que os niveis de potassio encontram-se equilibrados [1].

Este equilibrio deve-se, a existéncia de um gradiente de difusao do potassio, entre o meio
intracelular e extracelular, sendo este, o oposto do gradiente de sodio (elevada concentracdo
extracelular e baixa concentracao intracelular) [1]. A difusdo do potassio nas células ocorre
através de bombas de sodio-potassio (ATPase Na*/K*) que conferem permeabilidade as
membranas celulares [8]. A ATPase Na*/K* utiliza a energia contida no ATP para transportar
para o meio extracelular trés ides de Na* e dois ides de K* para o meio intracelular, criando
assim um gradiente eletroquimico na membrana celular [1].

A entrada de K na célula é estimulada pela insulina, pela presenca de catecolaminas B»-
adrenérgicas, pela aldosterona, pela alcalose celular e pelas xantinas, sendo inibida por
catecolaminas a-adrenérgicas e bloqueada pelo césio (Cs) e o bario (Ba) (Figura 1) [2].

O potassio intracelular é essencial a inUmeros processos fisioldgicos e metabélicos, como, a
regulacao do potencial de acao elétrico das membranas celulares, do volume celular, o pH, a
atividade enzimatica, a sintese de DNA e das proteinas, a funcdo renal, o metabolismo dos

hidratos de carbono, a contractilidade do misculo cardiaco e também para o crescimento [8],

[11].
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Figura 1 - Trocas celulares do K* (adaptado de [2]).

Um diagrama simplificado dos importantes transportadores responsaveis pela distribuicao do K* através
da membrana celular, incluindo a ATPase Na*/K*, os canais de K* e a bomba Na*/H*. Abreviaturas: K*,
potassio; Na*, sodio; H*, hidrogénio; RA, recetor de aldosterona; BNH, bomba Na*/H*; a-AR, recetor a-
adrenérgico; B;-AR, recetor B;-adrenérgico.

3.2 Hipocaliémia
A hipocaliémia é caracterizada por valores séricos de potassio inferiores a 3,5 mEq/L, sendo

considerada como hipocaliémia leve valores entre 3 a 3,5 mEq/L, hipocaliémia moderada

valores entre 2,5 a 3 mEq/L e hipocaliémia grave valores inferiores a 2,5 mEq/L [1], [8].

3.2.1 Causas de hipocaliémia

As alteracodes intracelulares do potassio, o aumento das perdas de potassio, a diminuicdo da
ingestao ou da administracao de potassio podem conduzir a uma hipocaliémia [1]. A tabela 1
apresenta as varias causas de hipocaliémia de acordo com os diferentes mecanismos.

Varios fatores como a terapéutica medicamentosa, a dialise peritoneal, a infecdo, a ma
nutricao, as perturbacoes alimentares, o alcoolismo, o HIV ou ser mulher aumentam o risco de
desenvolver uma hipocaliémia [8].

Nas criancas, a principal causa de hipocaliémia é a perda excessiva por via gastrointestinal

provoca pela diarreia e por vomitos [1].
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Tabela 1 - Causas de hipocaliémia. Adaptado de [1], [3], [9], [12]

Ingestao inadequada de potassio (<40 mEq/L)
> Disturbios alimentares

»  Alcoolismo

Alteracoées intracelulares do potassio
> Paralisia Periddica Hipocaliémica Familiar
Alcalose metaboélica
Agonistas B-Adrenérgicos (adrenalina, broncodilatadores, agentes tocoliticos)
Teofilina
Cafeina
Insulina
Hipertiroidismo

Delirium tremens

YV V.V V V VYV V V

Tireotoxicose

Y

Intoxicacdo por bario

Perdas aumentadas de potassio
» Hemodialise
> Dialise peritoneal
» Terapia continua de substituicao renal

» Sulfonato de poliestireno sodico

Perdas gastrointestinais

> Diarreia
Voémitos
Abuso de laxantes
Obstrucao intestinal
Colostomia

vV V V V VY

Fistula Intestinal
> Drenagem nasogastrica

Perdas urinarias
> Diuréticos de ansa e diuréticos tiazidicos
Antibioticos (Anfotericina B, Cisplatina, Aminoglicosideos, Piperacilina, Ticarcilina)
Diurese Osmotica (Cetoacidose Diabética, Manitol)
Hipomagnesemia
Hiperaldosteronismo primario
Sindrome de Cushing

Sindrome de Bartter

YV V V V V V V

Sindrome de Gitelman
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3.2.2 Sinais e sintomas da hipocaliémia

A apresentacao de sinais e sintomas da hipocaliémia esta relacionado com o racio de potassio
extracelular/intracelular e com o impacto deste no potencial elétrico de repouso das
membranas celulares [11].

A hipocaliémia provoca diversas manifestacoes, que ocorrem de acordo com os niveis de
potassio e com a rapidez da evolucdo clinica, sendo que a hipocaliémia leve pode nao
apresentar sintomas [1], [11]. A hipocaliémia moderada pode causar nauseas, vomitos, polilria,
polidipsia, alcalose metabolica, diabetes insipidus nefrogénica, fraqueza muscular, mialgias,
caibras musculares e obstipacao [1], [11], [13]. A hipocaliémia grave pode provocar arritmias
cardiacas com alteracoes eletrocardiograficas como depressao do segmento ST, ondas T planas,
inversao da onda T e presenca de ondas U, paralisia flacida, hiporreflexia, rabdomiolise,

mioglobinuria ou depressao respiratoria, apresentando risco de morte [1], [11], [13].

3.2.3 Tratamento da Hipocaliémia

A terapéutica da hipocaliémia tem como objetivo evitar ou resolver os sintomas, corrigir a
concentracao sérica de potassio para niveis normais (3,5 - 5 mEq/L) e evitar a hipercaliémia
[11, [13].

A escolha do tipo de potassio administrado, oral ou intravenoso, deve ser feita de acordo com
a gravidade da hipocaliémia [3]. O cloreto de potassio (KCl) é o suplemento mais comumente
utilizado, quer na forma oral, quer na forma intravenosa [13].

Os suplementos orais de potassio estdo disponiveis em comprimido, capsula ou liquido, sob a
forma de sais de cloreto, bicarbonato, citrato, gluconato e fosfato [13]. Em pacientes com
hipocaliémia e acidose metabdlica, é preferivel utilizar o bicarbonato de potassio, devido a
existéncia de acidose tubular renal e diarreia [1]. A administracao de fosfato de potassio deve
ser considerada, apenas, em pacientes com hipocaliémia e hipofosfatémia, o que pode
acontecer em pacientes com acidose tubular renal proximal associada a sindrome de Fanconi e
com perda de fosfato [1]. Nos pacientes com hipocaliémia, hipocloremia e alcalose metabdlica,
como consequéncia de vomitos ou terapia diurética, é preferivel o uso de cloreto de potassio
[1]. A dose oral Unica de cloreto de potassio € de 1 a 1,5 mEq/Kg/dose (maximo de 40
mEq/dose) [1]. Normalmente, doses orais de potassio de 40-100 mEq/diarios, sao suficientes
para corrigir a hipocaliémia, sendo que a dose total diaria deve ser repartida de forma a evitar
efeitos adversos do trato gastrointestinal [13]. Em pacientes com terapéutica cronica diurética,
foi sugerido a toma de 20 mEq diarios de potassio por via oral, com o objetivo de prevenir a
hipocaliémia [13].

0 magnésio € um importante regulador intracelular do potassio, pelo que, na coexisténcia de
hipomagnesemia e hipocaliémia, o deficit de magnésio deve ser corrigido, facilitando assim a
correcao da hipocaliémia [13].

A suplementacao intravenosa de potassio, sob a forma de sais de cloreto, acetato ou fosfato,
deve ser reservada para o tratamento de hipocaliémia severa, hipocaliémia sintomatica ou no

caso de o trato gastrointestinal encontrar-se ndo funcionante [13]. Pacientes com hipocaliémia
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moderada ([K*] de 2,5 - 3.4 mEq/L), é recomendado uma dose inicial de 20-40 mEq de potassio
IV [13]. Nos pacientes com hipocaliémia severa ([K*]<2,5 mEq/L), a terapia inicial sera mais
agressiva, sendo necessario 40-80 mEq de potassio IV [13]. Os pacientes que apresentem
afetacao da funcao renal devem receber, no maximo, 50% da dose inicial recomendada [13].
Se um paciente apresentar arritmias cardiacas, fraqueza muscular extrema ou dificuldade
respiratoéria, devemos administrar KCl numa dose de 0,5 mEq/Kg (maximo de 20 mEq/dose) por
via intravenosa durante 1 a 2 horas, com monitorizacdo cardiaca [1].

Quando o paciente ja realizou uma dose total de 60-80 mEq, os niveis sanguineos de potassio
devem ser verificados, previamente, a realizacdo de nova administracdo de potassio [13]. Em
pacientes com hipocaliémia severa, sintomatologia presente ou com terapéutica IV, os niveis
sanguineos de potassio devem ser monitorizados frequentemente, a cada 1-6 horas [13]. A
infusdo do potassio nao deve ser rapida, devido ao risco de graves ou fatais consequéncias, pelo
gue a monitorizacdo cardiaca continua é recomendada [13]. A infusdo de potassio por via
periférica pode causar ardor e/ou flebites no local da puncao [13]. O potassio IV deve ser diluido
de forma adequada, preferencialmente em solucao salina [13].

A suplementacao diaria total de potassio nao deve exceder os 240-400 mEq/dia [13].
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4. Paralisia Periédica Hipocaliémica
Familiar

4.1 Alteracées genéticas e bioquimicas

A Paralisia Periddica Hipocaliémica Familiar (HipoPP) é a causa mais comum das Paralisias
Periodicas, contudo, a sua prevaléncia é muito rara (1:100,000) [14], [15]. A HipoPP tem
transmissdao autossomica dominante, com penetrancia incompleta, especialmente no sexo
feminino [15], [16]. Esta patologia &, cerca de trés a quatro vezes, mais frequentemente
expressa clinicamente em homens [17].

A Paralisia Periodica Hipocaliémica Familiar pode ser dividida em HipoPP tipo 1 (mutacao ocorre
no canal de calcio) e HipoPP tipo 2 (mutacdo do canal de sédio) [7], [18]. Esta doenca é
provocada por mutacdes no gene CACNA1S, da proteina Cav1.1, do cromossoma 1q32.1,
responsavel pela subunidade ar do canal de calcio tipo L dependente de voltagem sensivel a di-
hidropiridina, e no gene SCN4A, da proteina Nav1.4, do cromossoma 17g23.3, responsavel pela
subunidade a do canal de sédio depende de voltagem [7], [19]. Aproximadamente 70-80% dos
casos de HipoPP ocorrem por mutacdes do canal de Ca?, sendo que as mais comuns sdo R528H
e R1239H, 10% por mutacoes do canal de Na*, provocado principalmente pelas mutacées R669H
e R672H/G/S/C, e alguns casos podem ser esporadicos, embora a sua frequéncia ndo seja
conhecida [4], [18], [20].

Mutagdes na HipoPP-1 (Cav1.1) Mutagbes na HipoPP-2 (Navl.4)

Meio extracelular

Meio intracelular Meio intracelular

coo coor

Figura 2- Mutagdes mais frequentes na Paralisia Periddica Hipocaliémica Familiar. Adaptado de [18].

O canal Cav1.1, principal canal de Ca?* dependente de voltagem do mUsculo esquelético, é uma
proteina oligomérica composta por duas subunidades polipeptidicas de alto peso molecular (a-
1 e a-2) e por trés subunidades de menores (8, y e 0) [21], [22]. O principal canal de Na*
dependente de voltagem, do mudsculo esquelético, é formado por uma subunidade a - Nav1.4 -
sendo esta um heterodimero e responsavel pela formacao do poro, e por uma subunidade B1

co-montada [7]. As subunidades a das proteinas Cav1.1 e Nay1.4, formadoras de poros, tém uma
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estrutura tetramétrica com quatro dominios homologos (I-1V), sendo que cada dominio contém
seis segmentos helicoidais transmembranares (51-56) e, sao semelhantes a uma subunidade do
canal de potassio [23], [24]. Os segmentos S1 a S4 formam o sensor de voltagem, tendo este a
forma de uma ampulheta, com um estreito local de constricao hidrofébica que separa os
espacos intracelular e extracelular [23]. A translocacéo e rotacao das hélices de S4 (que contém
repeticoes de aminacidos com cargas positivas), em resposta a despolarizacdo, induzem uma
mudanca conformacional que leva a abertura do principal canal condutor de ides, no qual é
conduzida a corrente a [7], [25]. Um circuito de reentrada entre as hélices de S5 e S6 formam
o filtro seletivo de ides na extremidade extracelular do canal [7].

A grande maioria das mutacdées em Cav1.1 (HipoPP-1) e Nav1.4 (HipoPP-2) neutralizam um
aminoacido carregado positivamente em uma das argininas ou lisinas localizadas no estreito
local de constricao hidrofobica dos sensores de voltagem, causando assim uma corrente de
catides nao seletiva, designada de corrente w, através do sensor de voltagem, e ganho de
funcao do mesmo [18], [26], [27].

O deslocamento dos catides, através de um poro anomalo no potencial de membrana, produz
despolarizacao paradoxal da membrana muscular e inativacao dos canais de sodio, levando a
inexcitabilidade e fraqueza [28]. Estes efeitos fisiopatologicos indicam que as mutacdes da
HipoPP originam uma via aquosa de deslocacao idnica (corrente w), aberta quando o sensor de
voltagem encontra-se em repouso, sendo esta via fechada quando o sensor esta no estado ativo
[23].

Tabela 2 - Paralisia Periodica Hipocaliémica Familiar. Adaptado de [29]

Doenca Gene Proteina Transmissao Mutacao
Autossomica Ganho
HipoPP-1 CACNA1S Cav1.1 ;
dominante (corrente w)
Autossomica Ganho
HipoPP-2 SCN4A Na,1.4
dominante (corrente w)

4.2 Caracterizacao clinica

A Paralisia Periddica Hipocaliémica Familiar tem inicio, geralmente, na primeira e segunda
década de vida [30]. Esta patologia € uma das causas mais importantes de paralisia periddica
hipocaliémica em caucasianos [30].

A HipoPP é caracterizada por episodios recorrentes de paralisia muscular associada a
hipocaliémia [31], [32]. Estes eventos podem variar em grau de severidade, podendo ser uma
paralisia leve ou grave, e a sua duracdo varia entre minutos a dias, de acordo com os niveis de
potassio [16], [28]. A paralisia é bilateral, simétrica, ascendente, atinge principalmente os
musculos proximais, poupando os musculos bulbares e os musculos inervados pelos pares
cranianos, sendo que geralmente o nivel de consciéncia ndo é afetado [17], [33]. Os pacientes

com esta patologia, podem também apresentar, durante o episédio, diminuicao do toénus
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muscular (flacidez), reflexos tendinosos profundos diminuidos ou abolidos e reflexos plantares
normais [17]. Quando os musculos respiratorios sao afetados, ocorre de forma ligeira, no
entanto, esta € uma complicacdo rara, que por insuficiéncia respiratoria aguda pode por em
risco a vida do paciente [17], [33]. A ocorréncia de arritmias cardiacas (taquicardia, fibrilacao
auricular, taquicardia supraventricular paroxistica ou fibrilacdo ventricular), como
consequéncia da hipocaliémia, ndo é frequente, porém, existem relatos de alteracbes cardiacas
compativeis (depressdao do segmento ST, diminuicdo da amplitude da onda T e presenca de
ondas U) demonstrados por ECG durante os episodios [17]. A frequéncia dos episddios tende a
diminuir a partir dos 30 anos, e raramente ocorre apos os 50 anos de idade [18]. Os pacientes,
geralmente, referem ter forca muscular normal entre os eventos, no entanto, até 60% dos
pacientes podem desenvolver fraqueza muscular permanente e miopatia por cintura no
decorrer da doenca [7], [28], [29].

Os pacientes, com Paralisia Periodica Hipocaliémica Familiar, que pretendem constituir familia
devem ser encaminhados para a consulta de genética para receberem aconselhamento genético
[16].

A HipoPP, apesar de raramente apresentar risco de vida, esta associada a uma morbilidade
significativa na ocorréncia frequente de episddios, sendo isto mais comum quando os pacientes
nao realizam terapéutica [16].

Os eventos de paralisia podem ser desencadeados por refeicdes ricas em hidratos de carbono
ou com alto teor de sodio, repouso apos exercicio fisico vigoroso, stress, infusdao de glicose,
alcalose metabdlica, esteroides, farmacos anestésicos, hipotermia e infecdo [30], [34].

De acordo com alguns autores, a HipoPP-1 difere clinicamente da HipoPP-2, por apresentar uma
idade de inicio mais precoce, duracao prolongada dos episodios e apresentar miopatia vacuolar
na biopsia muscular, enquanto que a HipoPP-2 tem um inicio tardio, apresenta agregados
tubulares na biopsia e ocorre agravamento dos sintomas, em alguns dos casos, quando

medicados com acetazolamida (Tabela 2) [17], [18].

Tabela 3 - Distincao entre HipoPP-1 e HipoPP-2. Adaptado de [17], [18]

HipoPP-1 HipoPP-2
Idade de inicio dos sintomas Precoce (10 anos) Tardia (16 anos)
Duracao média dos episodios 20h (maior duracao) 1h
Biopsia muscular Miopatia vacuolar Agregados tubulares
Prevencao com acetazolamida B Agravamento dos sintomas em
Nao se verifica agravamento
alguns casos

4.3 Diagnéstico

O diagnostico da Paralisia Periddica Hipocaliémica Familiar é feito com base na historia clinica,
na diminuicdo do potassio sérico e historia familiar positiva (no entanto, alguns dos casos
apresentam mutacgoes de novo) [16].

A confirmacdo do diagnéstico da Paralisia Periddica Hipocaliémica Familiar pode ser feita

através da realizacao de testes genéticos, painel multigénico (requer determinacédo dos genes)
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e/ou teste gendmico abrangente por sequenciamento do genoma, com base no tipo de fenotipo
[4], [17]. Cerca de 60 a 70% dos pacientes que preenchem os critérios clinicos (Tabela 4),

apresentam uma mutacao patogénica heterozigotica no teste genético [4].

Tabela 4 - Critérios diagnosticos de apoio para o HipoPP. Adaptado de [4].

> Dois ou mais episodios de fraqueza muscular com registo de potassio sérico <3,5 mEq/L.
ou

> Um episodio de fraqueza muscular no probando e um episodio de fraqueza num familiar com

registo de potassio sérico <3,5 mEq/L.

> Trés das seis caracteristicas clinicas ou laboratoriais:
e Inicio na primeira ou segunda década.
e Duracao do episodio (fraqueza muscular envolvendo 1 ou mais membros) > 2 horas.
o Fatores de desencadeamento presentes (refeicao rica em hidratos de carbono, repouso
apos o exercicio, stress).
e Melhoria sintomatica com ingestao de potassio.
e Historia familiar positiva ou confirmacao genética de mutacao no esqueleto do canal de
calcio ou do canal de sodio.
e Teste de esforco longo positivo.
E
> Exclusao de outras causas de hipocaliémia (renal, adrenal, disfuncao tiroideia; acidose

tubular renal; uso de diuréticos ou laxantes).

> Auséncia de miotonia (clinica ou latente, detetada por agulha de EMG), exceto palpebral.

Nos pacientes com uma apresentacdo clinica atipica, alguns exames complementares de
diagnostico sdo necessarios para confirmacao e exclusdo de hipoteses de diagnostico [17]. A
concentracao sérica de potassio durante o episddio varia entre 0.9 e 3.0 mmol/L, sendo esta
necessaria para classificar o episodio de paralisia como hipocaliémico [17]. O gradiente de
concentracdo de potassio transtubular (TTKG) e a razdo potassio-creatinina podem ser
utilizados para diferenciar a hipocaliémia provocada por perdas renais (urinaria) e a
hipocaliémia causada por alteracdes intracelulares de potassio (como acontece na HipoPP),
sendo que uma concentracdo de potassio >20 mmol/L, uma razdo urinaria de potassio-
creatinina >2.5 e um TTKG > 3.0 indicam perda urinaria de potassio [17], [35]. A concentracao
da TSH, T3 e T4 livre permite distinguir HipoPP e Paralisia Periodica Tireotoxica (PPT) [17]. O
ECG, é também um importante exame complementar de diagnostico, uma vez que permite
excluir possiveis alteracdes, como a sindrome do QT longo, que pode indicar presenca da
Sindrome de Anderson-Tawil [28].

Nos pacientes com PP, o teste de esforco possibilita a confirmacao da excitabilidade anormal
da membrana muscular [28]. No teste de exercicio longo (LET) é induzida a paralisia focal de
um Unico musculo através de exercicio [4]. O paciente é instruido a realizar contracoes
isométricas repetidas do muUsculo ao longo de 5 minutos e os potenciais de acdo muscular

compostos (CMAPs) sdo registados apos estimulacdo maxima do nervo, a cada 1-2 minutos, por
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40-60 minutos pos exercicio [4], [28]. A reducdo de >40% na amplitude do CMAP durante o
exercicio ou pos este, é considerada anormal (teste positivo), ocorrendo em >70% dos pacientes
[4], [28].

A biopsia muscular pode apresentar agregados tubulares ou vacutolos, no entanto, estes sao
inespecificos e nao discriminam entre as diferentes formas de Paralisia Periddica, pelo que nao

tem grande interesse no diagndstico [28].

4.4 Tratamento

As estratégias para o tratamento podem ser divididas em tratamento preventivo e tratamento
de episodios agudos [7].

Uma estratégia progressiva deve ser utilizada, sendo que, inicialmente é importante educar o
paciente e alterar o estilo de vida, enfatizando quais os fatores desencadeantes da Paralisia
Periddica Hipocaliémica Familiar de forma a minimiza-los, e posteriormente, introduzir os
suplementos de potassio e inibidores da anidrase carbonica [4]. E importante a compreensio
do episodio por parte da crianca e também, os responsaveis da escola onde esta encontra-se
matriculada, devem estar informados sobre a situacao [4].

Os pacientes devem saber como evitar os fatores desencadeantes de paralisia, pelo que o
exercicio de alta intensidade seguido de repouso deve ser evitado, o exercicio deve ser sempre
precedido por um aquecimento e seguido de um periodo de alongamentos, os pacientes devem
manter-se bem hidratados e evitar ingerir quantidades excessivas de alcool [7]. O
aconselhamento profissional por um nutricionista pode ser benéfico para paciente, sendo que,
este deve evitar alimentos ricos em hidratos de carbono, particularmente a noite, e em sddio
e ingerir alimentos abundantes em potassio [4], [7], [28].

A terapéutica preventiva tem como objetivo reduzir a frequéncia, gravidade e duracao dos
episodios e, assim, melhorar a qualidade de vida do paciente [16]. Consiste na utilizacao de
suplementos de potassio e de inibidores da anidrase carbonica, como a acetazolamida e a
diclofenamida [7].

Os inibidores da anidrase carbodnica, utilizados ha varios anos, provocam acidose metabdlica
intracelular e aumentam a atividade do canal de potassio ativado por calcio [36]. Estes
farmacos apresentam como efeitos secundarios comuns parestesias, fadiga, disturbios
cognitivos leves e reversiveis e aumentam o risco de nefrolitiase [4]. A dose inicial recomendada
de diclofenamida é de 50 mg, duas vezes por dia, podendo esta ser aumentada, até uma dose
maxima de 200 mg/dia, ou diminuida consoante a adaptacéo do paciente [37]. Esta terapéutica
é geralmente eficaz e bem tolerada, no entanto, pode ser necessario a reducao da dose ou a
suspensao do farmaco quando ocorrem certos efeitos adversos [37]. A diclofenamida esta
contraindicada na insuficiéncia hepatica, na doenca pulmonar grave, no tratamento com altas
doses de aspirina e em pacientes com hipersensibilidade a diclofenamida ou a outras
sulfonamidas [37]. Este farmaco apenas deve ser utilizado na gravidez quando os potenciais
beneficios superam os riscos para o feto e o tratamento em maes que amamentam deve ser

feito com precaucao, uma vez que se desconhece se a diclofenamida é excretada no leite [37].
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A acetazolamida, pode ser uma terapéutica eficaz na Paralisia Periddica Hipocaliémica
Familiar, sendo recomendada para o adulto na dose de 125-1000 mg por dia e para as criancas
na dose de 5-10 mg/Kg/dia [4]. Este farmaco melhora a forca média e forca muscular total,
assim como os reflexos [28], [36]. Alguns dos pacientes com mutacao no SCN4A nao respondem
favoravelmente a acetazolamida, sendo que, pode ocorrer agravamento dos seus sintomas com
este farmaco, enquanto que, cerca de 60% dos pacientes com HipoPP-1 apresentam melhoria
na frequéncia de episodios [4], [38].

Os diuréticos poupadores de potassio sdo uma opcao na prevencao da Paralisia Periddica
Hipocaliémica Familiar, quando os pacientes nao respondem aos inibidores da anidrase
carbonica [16]. Os farmacos utilizados e doses recomendadas sao o triantereno 50-150 mg/dia,
a espironolactona 25-100 mg/dia ou a eplerenona 50-100 mg/dia [4]. Os pacientes com HipoPP
podem utilizar concomitantemente suplementos de potassio e diuréticos poupadores de
potassio, no entanto, os niveis de potassio devem ser monitorizados frequentemente [4].

O topiramato, um farmaco utilizado atualmente como antiepilético e na profilaxia da
enxaqueca, tem propriedades inibidoras da anidrase carbodnica, pelo que parece ser eficaz no
tratamento da HipoPP, apesar do mecanismo de acao ser desconhecido [39]. Este farmaco
provoca inibicao das isoenzimas Il e IV da anidrase carbdnica, fazendo com que ocorra acidose
metabolica, o que aumenta os niveis plasmaticos de potassio, podendo assim explicar o seu
efeito na Paralisia Periodica Hipocaliémica Familiar [39].

O tratamento agudo de um episddio, é feito com suplementos orais ou intravenosos (IV) de
potassio [4]. A hipocaliémia presente na HipoPP é provocada pelo deslocamento intracelular do
potassio e ndo pela diminuicdo total de potassio, pelo que a correcdo do potassio sério nao
deve ser feita com o objetivo de corrigir o baixo potassio corporal [4]. No inicio dos episodios
de paralisia ou em episddios ligeiros a realizacdo de exercicios de baixo nivel, como por
exemplo agitar os membros superiores ou andar a volta de um quarto, podem ser benéficas [4].
O potassio oral € sugerido no tratamento ambulatorial, sendo preferivel o cloreto de potassio,
numa dose de 30 mEq a cada 30 minutos, até que o potassio sérico esteja normalizado, nao
ultrapassando os 200 mEq/dia [17], [38]. Porém, alguns autores sugerem uma taxa de
administracdo mais lenta, de 10 mEq por hora, com o objetivo de minimizar a hipercaliémia
pos-tratamento [17]. A administracdo de potassio IV é reservada para pacientes com arritmias
cardiacas, comprometimento da via aérea por disfagia ictal ou paralisia muscular respiratdria
acessoria, sendo necessario hospitalizacao para monitorizacao continua com ECG e medicoes
sequenciais de potassio sérico [4], [38]. A dose de potassio IV recomentada é de 0,05-0,1
mEq/Kg de peso corporal em solucdo de manitol a 5%, em infusdo continua, sendo que devem
ser administrados apenas 10 mEq de cada vez, com intervalos de 20 a 60 minutos, exceto em
situacdes de arritmia cardiaca ou comprometimento respiratorio [38]. Solucdes intravenosas
contendo glicose ou soro fisiologico devem ser evitadas como solventes do potassio, uma vez

que podem agravar o quadro sintomatico [4].
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5. Aplicacdo a estudo de caso

Uma adolescente caucasiana, do sexo feminino, com 12 anos, deu entrada no servico de
urgéncia durante a tarde (por volta das 15h20), acompanhada pela mae, por aparecimento
subito de paralisia generalizada (tetraplegia), sem dificuldade respiratéria, com 6h de
evolucao, tendo sido avaliada pelo neuropediatra. A paciente referiu ter despertado, por volta
das 9h, com esta sintomatologia e negou ter experienciado este tipo de sintomas previamente,
sendo este o seu primeiro episodio. A progenitora da crianca referiu que na noite anterior a
crianca realizou uma refeicao rica em hidratos de carbono (lasanha e bolo de aniversario),
negando a realizacao de exercicio fisico vigoroso ou algum fator de stress.

Nos antecedentes pessoais, referiu ser uma adolescente saudavel, sem patologia relevante. A
paciente tem histdria familiar de Paralisia Periddica Hipocaliémica Familiar, sendo que a mae,
o0 av0 materno, alguns tios-avos e primos em primeiro e segundo grau estdo diagnosticados com
esta patologia (Figura 3).

Ao exame objetivo no SU apresentava-se consciente, vigil e eupneica, sem sinais de dificuldade
respiratoria. A paciente encontrava-se apirética (Temperatura: 36,5°C), tinha tensao arterial
(TA) de 109/56 mmHg, frequéncia cardiaca de 76 bpm, saturacao de O (SatOz) de 100% em ar
ambiente e pesava 40 kg. Na auscultacdo cardiopulmonar apresentava S1 e S2 ritmicos,
aparentemente sem sopros, com murmurio vesicular presente e simétrico bilateralmente, sem
ruidos adventicios. O abdomen era mole e depressivel, indolor a palpacdo superficial ou
profunda e sem massas ou organomegalias palpaveis. Ao exame neurologico apresentava forca
muscular nos membros superiores de grau 3 (segundo Escala de Avaliacao da Forca Muscular do
Medical Research Council (MRC) - Tabela 4) e nos membros inferiores de grau 1+, com
predominio proximal, os pares cranianos nao apresentavam alteracdes e tinha a mimica facial

mantida.

Tabela 5 - Escala de Avaliacao da Forca Muscular do MRC. Adaptado de [40]

Grau de Forca Muscular | Descricao
0 Auséncia de contracao muscular a palpacao
1 Contracao muscular palpavel, sem producdo de movimento
2 Contracao fraca, produzindo movimento com a eliminacao da gravidade
3 Realiza movimento contra a gravidade, porém sem resisténcia adicional
4 Realiza movimento contra a resisténcia externa e gravidade
5 Forca normal

* X -, X e X+, utilizados para indicar leve, moderado e forte, respetivamente, sendo X o grau da forca

muscular.

Foi realizado um ECG, que demonstrava ritmo sinusal, com um aumento do intervalo PQ, um
ligeiro infradesnivelamento do segmento ST e com ondas U proeminentes. Realizaram também

uma gasimetria que revelou hipocaliémia (K* de 1.7 mmol/L) e aumento da glicémia (123
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mg/dL) com restantes valores normais. As analises sanguineas realizadas revelaram leucocitose
com neutrofilia (Leuc 13.6 x 103/pl; Neut 88.1%), hemoglobina normal (13.2 g/dL), glicose
ligeiramente aumentada (128 mg/dL), funcao renal normal (Ureia 18.6 mg/dL e Creat 0.57
mg/dL), funcao tiroideia normal (T4 livre 0.9 ng/dL e TSH 0.68 plU/mL) e ionograma com
hipocaliémia (K* 2 mEq/L).

Apos avaliacao da historia clinica, confirmacao dos niveis de potassio sanguineos, exclusao de
outras causas de hipocaliémia e com a historia familiar positiva, a paciente foi diagnosticada
com Paralisia Periodica Hipocaliémica Familiar.

Perante a situacao, a paciente ficou internada para correcao lenta dos niveis de potassio com
controlo analitico, monitorizacdo cardiaca e dos sinais vitais. A paciente foi medicada
inicialmente com 4 cc de cloreto de potassio (KCl) a 7,5% por cada 100 mL de soro, por via
endovenosa, a uma velocidade de 80 mL/h, sendo que utilizaram o cloreto de sodio a 0,3 com
3% de glicose para diminuir o risco de agravamento da paralisia, por ser o soro com menos sodio
possivel e com pouca glicose, e pela nao existéncia de solucdo de manitol a 5%. Apos a dose
inicial de KCl, os niveis de potassio sanguineos foram avaliados por gasimetria e posteriormente,
foram administradas doses de manutencao com 2 cc de KCl a 7,5% por cada 100 mL de soro,
até normalizacdo do potassio, que foi verificada por gasimetria no dia seguinte, por volta das
6h20 da manha.

A paciente, na manha do dia seguinte, apresentava remissao dos sintomas com resolucao
completa da tetraparésia, pelo que teve alta medicada com acetazolamida 250 mg (10
mg/Kg/dia) duas vezes por dia como prevencao e cloreto de potassio a 7,5% 10 mEq em SOS,
para a ocorréncia de episodios, sendo agendada consulta de neuropediatria para o més
seguinte.

Ao longo dos Gltimos 8 meses, a paciente nao apresentou novos episodios de paralisia, sendo
acompanhada regularmente na consulta de neuropediatria. Nas consultas foi efetuada a
educacao da paciente relativamente a patologia. A paciente apresentava-se bem, com boa
forca geral e reflexos mantidos, referiu realizar educacéao fisica e jogar voleibol na equipa da
escola uma vez por semana. Foi realizado ajuste terapéutico sendo que, atualmente, faz 125
mg de acetazolamida a noite. A paciente foi encaminhada para a consulta de nutricao, com o
objetivo de ser aconselhada quanto ao tipo de alimentos que deve ingerir e quais os cuidados
a ter, evitando refeicoes ricas em hidratos de carbono ou com elevado teor em sodio.

A familia da paciente encontra-se diagnosticada com HipoPP, contudo, o médico assistente
requisitou testes genéticos para confirmacdo do tipo de mutagdo, pedindo o painel de
sequenciacdo de nova geracao (NGS) de trés genes, que inclui o CACNA1S, KCNJ18 e SCN4A,
pelo que aguarda resultado da analise.

O neuropediatra requisitou ainda, o Cartao da Pessoa com Doenca Rara (CPDR) para a paciente,
de acordo com a norma n° 001/2018 de 09/01/2018 da Direcao Geral de Saude (DGS), aonde
incluiu orientacdes para o tratamento de episédios agudos (Anexo V). Segundo esta norma, é
da exclusiva responsabilidade do médico assistente requisitar o CPDR [41]. O CPDR tem como

objetivo auxiliar os profissionais de salde, principalmente em contexto de urgéncia e
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emergéncia, dado que, perante a quantidade e variabilidade de doencas raras, nem sempre

existe o correto conhecimento da abordagem, tratamento e acompanhamento das mesmas.
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6. Conclusao

A hipocaliémia é um distlrbio eletrolitico comum na pratica clinica, apresentando-se
maioritariamente de forma leve, no entanto, pode por vezes comprometer a vida dos pacientes.
Desta forma, é importante o correto e atualizado conhecimento, por parte dos médicos, dos
fatores que afetam a distribuicdo do potassio no organismo, assim como das causas de perda
renal e extrarrenal de potassio, de forma a realizarem o adequado controlo e tratamento da
hipocaliémia. Uma vez que as alteracdes ionicas normalmente ndo ocorrem em apenas um dos
eletrélitos, a confirmacdo das concentracdes séricas do potassio, sodio, magnésio e do
equilibrio acido-base deve ser realizada.

A Paralisia Periddica Hipocaliémica Familiar deve ser considerada como diagnoéstico diferencial
em pacientes jovens, com episddios de fraqueza muscular ou paralisia sUbita, apesar desta ser
uma doenca rara, com baixa prevaléncia e de muitos médicos provavelmente nao a
encontrarem ao longo dos seus anos de carreira, sendo facilmente excluida pela confirmacéo
do potassio sérico durante o episodio.

Nos ultimos 20 anos, o nosso conhecimento sobre o papel fisiologico de varios canais idnicos
tem aumentado exponencialmente, tendo sido assim desenvolvidos alguns tratamentos para
esta patologia. No entanto, é ainda necessaria uma melhor compreensdao dos fatores
epigenéticos, de desenvolvimento, fatores hormonais e ambientais para desenvolvimento de
tratamentos mais eficazes. A baixa prevaléncia da HipoPP faz com que existam muitos desafios
na realizacado de estudos sobre esta patologia, todavia sdo necessarios mais estudos prospetivos,
no qual devem incluir acompanhamento a longo prazo, o custo-beneficio do tratamento, os
efeitos do tratamento na fraqueza muscular permanente, os efeitos adversos e a eficacia.

A Paralisia Periodica Hipocaliémica Familiar deve ter uma abordagem multidisciplinar para o
seu diagnostico e terapéutica.

Relativamente ao caso em estudo, podemos concluir que a paciente foi diagnostica de acordo
com os critérios de diagnodstico de apoio da HipoPP, uma vez que apresenta um episodio de
fraqueza muscular no probando e um episddio de fraqueza num familiar com registo de potassio
sérico <3,5 mEqQ/L; inicio na segunda década de vida; duracdo do episédio >2 horas; fatores
desencadeantes presentes (refeicao rica em hidratos de carbono); melhoria com a ingestao de
potassio; historia familiar positiva e exclusido de outras causas de hipocaliémia. Relativamente
ao tratamento, este foi realizado de acordo com as diretrizes, sendo que, o episddio agudo foi
tratado com cloreto de potassio intravenoso com monitorizacdo constante, dado que a paciente
apresentava alteracdes cardiacas, e foi prescrito tratamento de prevencdo com acetazolamida
250 mg e cloreto de potassio 7,5% 10 mEq em SOS. A paciente é seguida em consulta de
neuropediatria para controlo da doenca e ajuste da terapéutica, tendo também sido
encaminhada para a consulta de nutricao. Foi também requisitado o CPDR de acordo com a

norma da DGS.
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Desta forma, podemos concluir que as medidas e decisdes tomadas neste caso foram realizadas

em concordancia com as orientacdes e bibliografia existente.
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ANEXO | - Modelo do Consentimento

Informado

CONSENTIIMENTO INFORMADO

O presente estudo tem como objetivo a realizacao de Tese de Mestrado, intitulada de
“Paralisia Periddica Hipocaliémica Familiar: Caracterizac@o clinica e atuagéo prdtica no
tratamento”, no curso Mestrado Integrado em Medicina na Universidade da Beira Interior -
Faculdade Ciéncias da Saide. Com estes dados pretende-se a realizacdo de uma monografia
aplicada a um estudo de caso.

Para que esta investigacao possa ser realizada é necessario o acesso ao processo clinico da
paciente.

Tem a liberdade de a qualquer momento recusar participar neste estudo, sem qualquer
prejuizo para si.

Toda a informacao obtida sera usada exclusivamente para fins cientificos e todos os dados
por si fornecidos serao confidenciais, nao sendo revelado qualquer tipo de informacao que
permita a sua identificacao.

Eu, (nome
completo),tutor de (nome completo
do menor) concordo que o/a meu/minha filho/a participe no estudo acima descrito.

Ao assinar este consentimento declaro que:

e Litodo o documento;

¢ Compreendi tudo o que sera realizado e concordo;

e Percebi toda a informacao que me foi dada e tive a oportunidade de esclarecer
todas as minhas davidas;

e Recebi uma copia desta informacéao.

ASSINATURA:

DATA: / / (D/M/A)
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ANEXO Il - ECG do episédio de paralisia

da paciente
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ANEXO IIl - Analises laboratoriais ap6s

chegada ao SU

Servigo de Saude da Regido Autonoma da Madeira, E.P.E.
Drretoma:
Home
Data Pedido . O7-08-2018 Episddic N*Pedide :© (2743364
Data Saida © O7408-2018  23:32:42 Madnlo . Urgéncia Processo :
I Utente Servige : URGEMCIA - HOSPITAL
Diata nasc Centro : HCF
Medico
Hemograma
Leuncdcitos 136 10°3/ul 45 - 130
Neutririlos 881 %
Linf&citos B3 %
Monécitos 33 %
EceinSfilos 02 %
BagSfilos oA %
Neutrifilos 1145 10%38ul 18 - a0
Linf&citos 11 10438l 12 - 52
Mondcitos 04 10*3ful 0.0 - 1.0
EceinSfilos oo 10°3fpl 0o - 05
Bagffilos oo 10%38ul oo - 02
Eritricitos 432 108/l 400 - 540
Hemcglobina 132 gidL 1.5 - 145
369 % 370 - 470
VM B5.3 fL TTO0 - 810
HCM 30.5 rg = 240
CHCM a58 gidL 320 - 350
ROW 125 % 115 - 145
Flagquetas 330 10*3ful 200.0 - 4000
FOW 155 ratic
Sangue
Quimica clinica
Glicose 1280 mgfdL 600 - 1000
Ureia 186 mgfdL a0 - 500
Creatinina 057 mgidL 030 - D70
shdio 140.0 mEg/L 138.0 - 1450
Potdssio 2.00 mEg/L 350 - 510
Valor confimade com duplo ensaio na mesma amostra.
Cloro 108.0 mEg/L |80 - 1110
Magnésio 1.50 mgfdL 170 - 2585
Cilcio 9.47 mgfdL 880 - 1030
FHeforo 322 mgfdL 400 - 7.00
Proteinas Totals 65.5 gL 7.0 - BO.O
Albumina 428 gL 35.0 - 480
Alanina Aminotransferase 216 uiL 140 - 540
ABpartato Aminotransferase 30.5 L 10,0 - 350
Lactatodesidrogenase (LOH] 240.0 uiL < 2446.0
Foefatase alcalina 1730 L 1.0 - 3320
Proteina C reactiva 0nr2 mg'L =< §.10

Paaina 1/2
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Servico de Saude da Regiao Autonoma da Madeira, E.P.E.
SERVICO DE FATOLOGIA CLINICA
Nome:
Processo: W Pedido: 02743384 Dam: 07-08-2018 Episodio: Module:  Urgéncia
Servigo: URGENCIA - HOSPITAL Centror . HCF
CE 153.0 UL < 145.0 :
O valor cbtido para a CE nio justifica a determinacio da CE-ME
Gasimetria arterial
Incidéncias do contentor:
SANGUE ARTERIAL: Nio se realiza no Laboratorio.
Hermoenologia
Funcéo Tiroideia
T4 livre 0s ngidL 0g - 1.7
TSH 0.68 pUlimL 030 - 470
Urina
Quimica clinica
Creatinina B0 mig’dL 300 - 2600
S64io (urina) 24.0 mEgL 540 - 150D -
Potdssio (urina) 10,0 mEgL 20,0 - 80.0 "
Cloro (Urina) 3.0 mEgL 480 - 168.0
Urina tipo 1l
Densidade 1.009
pH 65
Nitritos Megativo
Proteinas Megativo
Glicose Megativo
Bilirrubina Megativo
Urcbilinogénio Vestigios
Acetona Megativo
Sedimento Urindrio
C&lulas epiteliais Raras
Leucdoltos Raros
Eritrdcitos Ausentes
* Vaior igeiramenie akerado - 2 vakorizar peio Médico Assisiente
* Valor significativamente alierado - a valortzar pelo Médico Assistents
Funchal, 7 de Maio de 2019
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ANEXO IV - Gasimetria precedente a alta

da paciente

Lervico de Sal.'u'._ln da Regifo Auténoma da Madeira, E.F.E.

Crirztom:
Tome
Data Pedide 08082018 62042 Episadio : WNPedide : (2743629
Data Saida 08-08-2018  7-44:58 Maodulo : Intemamento Processa :
W* Uhente Servico : URGEMCIA 5.0. PEDIATRICO
Data pasc. Centmo : HCF
Meadico
Sangue
Gasimetria arterial
pH M 735 - T45 .
pooz 392 mmHg 320 - 480
poz 439 rmmHg B30 - 1080 .
HOD3 19.2 rmmaliL 210 - 280 .
TODZ2 471 mmalL
EEmcE A4 rmmaliL 30 - 30 .
B02 4 % B5O0 - @20 .
tHb 138 gidL 120 - 180
alicons 330 mgidl 700 - 1050
Eilirrubina 1.0 mgidl 03 - 12
Lactato 14 L a5 - 25
HA: 1410 rmmaliL 1360 - 1450
K= a0 rmmialiL 35 - B
ChRs+ 126 rmmaliL 113 - 132
CL 1140 rmmaliL BEOD - 1080 .
Rnion @ap 122 mmalL BD - 180
coHb 22 % oo - 15 .
MetHD 14 % oo - 15 .
ozHb T8 gidl
HHb 1T.8 gidl
roz 151 %
* Wl bgak sivmivie efeack: - 8 vkl Ear peio Midon Rastaleile
= Wiled algnfonthaments el - @ ot pake Bedos A bhbents
Funchal, T de Maio de 2018
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ANEXO V - Cartao da Pessoa com Doenca

Rara

Departamento CAHT&O DA PESSOA
da Qualidade na Saude COM DOENGA RARA

N.° Utente de Satide ||| |Gz
Nome do Titular [ i
Data de Nascimentu_

Unidade de Salde Dr. Néelio Mendoncga
Médico Assistente PAULO REGO SOUSA

' DGS:

Dirsgo-Genl ca Saide

Doencals) Rarals) ORPHAG81 : Paralisia periodica hipocaliernica

[Cidigo ORPHA] - [Doenga Rara

Em caso de urgéncia’emergeéncia, contacte a Linha Satde 24 (808 24 24 24) ou 0 112
Para mais informacoes, visite o sitio da internet da ORPHANET (www.orpha.net)

N.® de Cartao

Cuidados de Urgéncia/Emergéncia e

1. Suspeitar de hipocaliémia perante sinais clinicos de ECG;

2. CONTRAINDICADO: Solugdes glicosadas (porque agravam a hipocalieémia);

3. CAUTELA: na administracdo de terapéutica esterdide, diuréticos e de calcio por
via endovenosa (EV).

TRATAMENTO DE URGENCIA:
# Se apresentar-se com paralisia total, mas capaz de deglutir e respira¢do adequada:

- Faz 10mmol de KCI 7,5% a cada 30 a 60 minutos, via oral;

# Se apos 4 a 5 doses orais ndo houver efeito ou ocorrerem nauseas ou diamreia, ou
se o doente se apresentar com armitmia, isquémia, dificuldade respiratoria ou da
degluticdo, o aporte endovenoso € necessario —> faz 15mEq em 15 minutos e depois
10 mEg/hora EV em soro isotdnico ou solugdo de manitol;

# Evitar soro glicosado a 5% pelo risco de agravamento da hipocaliémia e
consequente agravamento da paralisia;
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