
C
A

SO
 C

LÍN
IC

O

400Revista Científica da Ordem dos Médicos          www.actamedicaportuguesa.com                                                                                                                

RESUMO
A paralisia periódica hipocaliémica familiar é uma doença neuromuscular autossómica dominante, rara, caracterizada por crises epi-
sódicas de paralisia flácida acompanhadas de hipocaliemia. Apresenta-se o caso de um adolescente do sexo masculino, com 15 anos 
de idade, observado no Serviço de Urgência de Pediatria por parésia flácida dos quatro membros de início subito e agravamento 
progressivo. Na anamnese verificou-se a ingestão de corticoesteroide e antihistaminico no dia anterior por urticária e história familiar 
de episódios transitórios de paralisia flácida na adolescência, assintomáticos após a 4ª década de vida, sem diagnóstico estabelecido. 
Os exames auxiliares de diagnóstico revelaram hipocaliemia (K+ < 2,4 mEq/L), sem hipocaliúria e sem outras alterações. Verificou-se 
resolução da sintomatologia após suplementação com potássio até normalização da caliemia. A paralisia flácida é uma forma rara 
de apresentação da hipocaliemia. Diversas etiologias podem estar envolvidas na criança ou adolescente que se apresenta com com 
paralisia flácida de início agudo. Com a descrição deste caso alerta-se para a importância do conhecimento desta entidade, porque se 
reconhecidos e tratados apropriadamente, os doentes geralmente recuperam sem sequelas.  
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ABSTRACT
Familial hypokalaemic periodic paralysis is a rare autosomal dominant neuromuscular disease characterized by episodic attacks of 
flaccid paralysis with concomitant hypokalaemia. We present a case of a 15-year-old male adolescent observed in the pediatric emer-
gency department by flaccid paresis of the 4 limbs of sudden onset and progressive worsening. In the anamnesis, corticosteroid and 
antihistamine intake were observed on the previous day for urticaria and family history of transient episodes of flaccid paralysis in 
adolescence, asymptomatic after the fourth decade of life, without an established diagnosis. Diagnostic tests revealed hypokalaemia 
(K + < 2.4 mEq/L), without hypokaluria and without other changes. Symptomatology resolution after supplementation with potassium 
was verified until normalization of kaliemia. Flaccid paralysis is a rare form of presentation of hypokalaemia. Several etiologies may be 
involved in the child or adolescent presenting with acute flaccid paralysis. The description of this case draws attention to the importance 
of the knowledge of this entity, because if recognized and treated properly, patients usually recover without sequelae.
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INTRODUÇÃO
	 A paralisia aguda hipocaliémica corresponde a um gru-
po heterogéneo de doenças neuromusculares raras que 
cursam com episódios de fraqueza muscular e hipocalie-
mia.1-5

	 A paralisia periódica hipocaliémica familiar (PPHF) é a 
etiologia mais frequente de paralisia periódica, em particu-
lar na raça caucasiana, com uma prevalência aproximada 
de 1:100 000 habitantes.1-3 Clinicamente caracteriza-se por 
episódios súbitos de parésia ou paralisia flácida parcial ou 
generalizada, reversível. Poupa geralmente os músculos 
cardíaco, respiratórios, da deglutição e da motilidade ocu-
lar, mas estes podem ser afetados na hipocaliemia seve-
ra.1-5 Nos exames laboratoriais, o valor de potássio sérico 
está habitualmente diminuído, e os valores de creatinaqui-
nase durante as crises estão frequentemente elevados.2,4,6 
	 Os sintomas geralmente resolvem em poucas horas 
com correção eletrolítica.1-4

	 Os autores descrevem um caso de paralisia flácida 
aguda por PPHF num adolescente, cujo diagnóstico é por 
vezes difícil devido à sintomatologia inespecifica e particu-
laridades desta faixa etária.

CASO CLÍNICO
	 Adolescente masculino, de 15 anos de idade, caucasói-
de, sem antecedentes pessoais de relevo, com história fa-
miliar de episódios transitórios de paralisia flácida em dois 
tios e uma prima maternos, sem diagnóstico estabelecido, 
assintomáticos após a quarta década de vida. Foi observa-
do no Serviço de Urgência (SU) de Pediatria por tetrapa-
résia flácida de instalação aguda progressiva. A fraqueza 
muscular foi notada durante a noite, inicialmente com di-
ficuldade para mobilizar os membros superiores e poste-
riormente os inferiores, agravando-se nas horas seguintes, 
com plegia dos quatro membros. Tinha sido observado 
no mesmo SU no dia anterior por exantema urticariforme, 
tendo sido medicado com metilprednisolona e hidroxizina. 
Negava episódios prévios semelhantes. Ao exame objetivo 
apresentava-se hemodinamicamente estável, pele e muco-
sas coradas e hidratadas. No exame neurológico salien-
tava-se uma tetraparésia flácida de predomínio proximal, 
simétrica (grau 2/5) e hipo-reflexia simétrica dos membros 
inferiores. Os músculos eram indolores à palpação e não 
havia alterações das sensibilidades, da coordenação nem 
dos pares cranianos. Nos exames laboratoriais foi detetada 
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hipocaliemia 1,9 mEq/L; o hemograma, glicemia, ureia, 
creatinina, aspartato aminotransferase, alanina amino-
transferase, fosfatase alcalina, creatinofosfoquinase, fun-
ção tiroideia (hormona estimulante da tiroide e tiroxina li-
vre) e restante ionograma (cloro, sódio, fósforo, magnésio 
e cálcio) eram normais. O eletrocardiograma era normal. 
Realizou-se ainda uma tomografia computorizada cerebral 
que foi normal e uma pesquisa de drogas de abuso na urina 
que foi negativa. Admitiu-se paralisia periódica hipocalié-
mica familiar (PPHF) com crise precipitada por corticoide 
e foi efetuada a correção da hipocaliemia com cloreto de 
potássio (KCl) endovenoso (1 mEq/kg/12 horas). Seis ho-
ras após o início da correção endovenosa, por manter hi-
pocaliemia, faz suplementação oral com 1 mEq/kg de KCl 
verificando-se uma rápida melhoria da força muscular. Oito 
horas após o início do tratamento, o potássio era normal 
(K+ 4,3 mEq/L) e o doente apresentava resolução completa 
da sintomatologia. Após remissão dos sintomas, teve alta 
para o domicílio, referenciado para a consulta de pediatria, 
informado sobre os fatores desencadeantes das crises e a 
necessidade de adaptação do estilo de vida. Na consulta 
externa o diagnóstico de PPHF tipo I foi confirmado por tes-
te genético, sendo detetada uma mutação no gene CAC-
NA1S. Atualmente encontra-se assintomático, medicado 
com KCl (1800 mg/dia) e medidas não farmacológicas, 
nomeadamente dieta rica em potássio, com baixo teor de 
sódio e hidratos de carbono e exercício físico moderado.

DISCUSSÃO
	 A paralisia flácida é uma forma rara de apresentação da 
hipocaliemia.4-9 Diversas etiologias podem estar envolvidas 
na criança ou adolescente que se apresenta com paralisia 
flácida de início agudo.
	 A PPHF é uma canalopatia neuromuscular hereditária, 
de transmissão autossómica dominante, com menor pene-
trância no sexo feminino, o que se traduz em maior pre-
valência no sexo masculino.2,6,7 Aproximadamente 70% dos 
casos resultam de mutação no gene CACNA1S do canal de 
cálcio – paralisia hipocaliémica tipo 1. Este gene codifica a 
subunidade α1 do canal de cálcio dependente devoltagem 
tipo L do músculo-esquelético, que está localizado prima-
riamente na membrana do sistema tubular tranverso. Cerca 
de 10 % dos casos resultam de mutação no gene SCN4A 
do canal de sódio - paralisia hipocaliémica tipo 2.2,6,7

	 A sintomatologia começa geralmente durante a segun-
da década de vida.9-12 Em 60% dos doentes aparece antes 
dos 16 anos.2,3 A gravidade, frequência e duração das cri-
ses é variável, na maioria das vezes ocorrem semanalmen-
te ou mensalmente e podem durar várias horas. A frequên-
cia começa a diminuir aos 30 anos de idade, e raramente 
ocorrem após os 50 anos.2,3

	 As crises são mais frequentes à noite e no início da 
manhã e são frequentemente precipitadas ou agravadas 
por baixo consumo ou perdas urinárias/gastrointestinais 
excessivas de potássio; dieta rica em hidratos de carbo-
no ou sódio; uso de diuréticos, corticoesteroides, insulina 
ou β-agonistas; infeções; stress emocional; exercício fisíco 

vigoroso e exposição ao frio.1-3

	 A PPHF classifica-se em paralítica (75%), com afeção 
predominante dos membros e miopática (25%), na qual as 
alterações eletromiografias são persistentes, conduzindo 
a défice motor permanente, principalmente nos membros 
inferiores, pelos 40 - 60 anos.8,10,11 
	 A história familiar e pessoal sugestiva, associada a pa-
ralisia flácida e hipocaliemia, na ausência de miopatia clí-
nica ou eletromiográfica, estabelece o diagnóstico.1,9,11 No 
entanto, a investigação analítica e o eletrocardiograma são 
importantes na identificação de complicações e no diag-
nóstico diferencial (paralisia hipocaliémica periódica tireo-
tóxica, miastenia gravis, miopatias metabólicas, síndrome 
de Guillain-Barré e mielopatia aguda).9,11 A biópsia muscular 
é pouco específica e deve ser reservada para o diagnóstico 
histológico de formas atípicas.9,10 A confirmação genética é 
desejável, não só como rastreio familiar, mas também para 
a otimização da escolha terapêutica.9,10,12

	 A apresentação clínica e laboratorial deste caso foi típi-
ca e concordante com a literatura, e o diagnóstico confirma-
do geneticamente.
	 O tratamento das crises de PPHF inclui a administra-
ção de KCl, prevenindo arritmias cardíacas e falência res-
piratória.9,11,12 Se a hipocaliemia for inferior a 2,5 mEq/L, ou 
existir intolerância oral, deve optar-se pela via endovenosa, 
não ultrapassando o ritmo de 10 mEq/hora, por risco de 
hipercaliémia de rebound. Foi esta a opção inicial no caso 
apresentado. Deve também ser evitada a administração de 
soros glicosados, pelo agravamento da hipocaliemia se-
cundária ao hiperinsulinismo.10,12

	 Após normalização da caliemia há remissão da sinto-
matologia.1-3 O tratamento preventivo inclui terapêutica não 
farmacológica e farmacológica. A terapêutica não farmaco-
lógica compreende uma dieta rica em potássio, com baixo 
teor de sódio e hidratos de carbono, sobretudo de absorção 
rápida, e moderação do exercício físico.3,9,11 A terapêutica 
farmacológica inclui potássio oral, diuréticos poupadores 
de potássio e inibidores da anidrase carbónica.2,9,11 A ace-
tazolamina apresenta melhores resultados terapêuticos se 
a mutação for no gene CACN1AS, por oposição ao agrava-
mento clínico se a mutação for no gene SCN4A.10-12 
	 Com a descrição deste caso, os autores pretendem 
alertar para a PPHF enquanto doença rara, mas potencial-
mente grave. A sintomatologia inespecífica pode atrasar o 
diagnóstico, mas quando reconhecida e tratada adequada-
mente os doentes geralmente recuperam sem sequelas, 
sendo o prognóstico favorável. No entanto, não deve ser 
esquecida a forma mais grave da doença que cursa com 
miopatia proximal progressiva habitualmente após os 50 
anos.
	 Deste modo, a PPHF deve ser considerada no diagnós-
tico diferencial nos quadros de para ou tetraparésia aguda 
em adolescentes. 

PROTECÇÃO DE PESSOAS E ANIMAIS
	 Os autores declaram que os procedimentos seguidos 
estavam de acordo com os regulamentos estabelecidos 
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RESUMO
A calcificação dos núcleos da base, ou síndrome de Fahr, pode ser secundária a variadas doenças, nomeadamente as que cursam 
com envolvimento da paratiróide. Distúrbios do movimento são achados clínicos comuns, mas a coreia é observada em menos de 
20% dos casos e a distonia apenas em 8%. Apresentamos o caso de um homem de 49 anos com antecedentes de tiroidectomia, 
admitido no serviço de urgência com coreia aguda generalizada e distonia focal dolorosa dos pés, cujo estudo laboratorial revelava 
hipocalcémia e rabdomiólise e a tomografia computorizada crânio-encefálica mostrava calcificações parenquimatosas extensas com 
envolvimento dos núcleos da base. A alargada investigação complementar permitiu fazer o diagnóstico de síndrome de Fahr secun-
dária a hipoparatiroidismo iatrogénico. Após estabilização da calcémia, a evolução clínica foi favorável com resolução dos sintomas 
neurológicos. A hipocalcémia deve ser investigada e corrigida depois de tiroidectomias, dada a irreversibilidade das calcificações 
intracerebrais e as potenciais consequências neurológicas e sistémicas.
Palavras-chave: Calcinose; Coreia; Distonia; Doenças dos Gânglios da Base; Hipocalcémia; Hipoparatiroidismo 
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ABSTRACT
Pathological basal ganglia calcification, or Fahr’s Syndrome, can be secondary to a variety of diseases, namely parathyroid distur-
bances. Movement disorders are common clinical features, in which chorea is seen in less than 20% of cases and dystonia just in 8%. 
We report the clinical case of a 49-year-old male with a history of thyroidectomy, who was admitted in Emergency Service with acute 
generalized chorea and focal painful feet dystonia. Laboratory analysis showed hypocalcemia and rhabdomyolysis, and computed 
tomography scan revealed parenchymal calcification with basal ganglia involvement. After complementary studies we established a 
Fahr’s Syndrome diagnosis secondary to an iatrogenic hypoparathyroidism. Clinical management has been successful with stabilized 
calcium levels, with no more neurologic symptoms. Hypocalcemia should be readily investigated and treated after a thyroidectomy, 
given the irreversibility of intracerebral calcifications and potential neurological or systemic consequences.
Keywords: Basal Ganglia Diseases; Calcinosis; Chorea; Dystonia; Hypocalcemia; Hypoparathyroidism

Ramos-Lopes J, et al. Coreia aguda generalizada, distonia e calcificações cerebrais: um caso clínico, Acta Med Port 2019 May;32(5):402-406


