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EP-115 - ENCEFALOPATIA NEUROGASTROINTESTINAL MITOCONDRIAL (MNGIE) — DESAFIO DIAGNOSTICO
E TERAPEUTICO

Miguel Moura?; Liliane Meireles?; Narcisa Fatelal; Rui Marinho?'; Fernando Ramalho?; José Velosa?!

1 - Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte - EPE

Descricdo do(s) caso(s) e/ou técnicas apresentadas

Mulher de 19 anos, natural e residente em Cabo Verde, com histdria de consanguinidade parental, é
internada por quadro, com cerca de um ano de evolu¢do, caracterizado por anorexia, epigastralgias,
nauseas e vomitos de contelddo alimentar e diminuicdo global da forga muscular. No més anterior ao
internamento, ocorre agravamento da sintomatologia com astenia, dificuldade na marcha, intolerancia
alimentar e perda ponderal significativa (>10% peso corporal).

A entrada, apresentava caquexia (IMC 14 Kg/m?), desequilibrio postural, ptose palpebral e oftalmoplegia
bilaterais, e tetraparésia facida grau 4 com hiporreflexia e hipostesia em “padrdo de meia e luva”.
Laboratorialmente, apresentava pancitopenia, hiponatremia e hipocaliemia graves e hiperlactacidémia. Na
endoscopia digestiva alta, destacava-se esofagite erosiva grau C (classificacdo de Los Angeles), distensdo e
hipotonia gastricas com abundante conteudo de estase (> 2 litros) e sem evidéncia de obstrucdo, tendo sido
colocada sonda nasojejunal para alimentagdo entérica. Na eletromiografia, verificava-se acentuada
polineuropatia sensitivo-motora primariamente desmielinizante e na RM craneo-encefélica um padrdo de
desmielinizacdo da substancia branca cerebral profunda bilateral e simétrica, de grau ligeiro a moderado.
Admitiu-se o diagndstico de encefalopatia neurogastrointestinal mitocondrial (MNGIE).

O quadro evoluiu com intolerancia a alimentacdo entérica, necessidade de alimentagdo parentérica e
agravamento progressivo dos défices neuroldgicos culminando num quadro de choque séptico e faléncia
multiorganica. Aos 60 dias, apds o diagndstico, verificou-se o dbito.

Motivagdo/justificacdo dos autores para a sua apresentagdo (raridade, inovacgdo, truque, outra).

O caso apresentado ilustra o desafio diagndstico e dificuldade no manejo de uma doenga rara, progressiva e
potencialmente fatal. A encefalopatia neurogastrointestinal mitocondrial (MNGIE) é uma doenga rara, de
transmissdo autossdmica recessiva e de prevaléncia desconhecida. O tratamento preconizado é de suporte
e o prognostico é reservado. Recentemente foi publicado um caso de sucesso de transplantacdo hepatica
no tratamento desta entidade.
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