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RESUMO

A insénia familiar fatal (IFF) é uma doenca neurodegenerativa rara e
fatal causada por um prido. O objetivo dos autores é descrever um
caso de uma doente de 59 anos, com diagnoéstico de IFF, com um
quadro de progressao degenerativa rapida nos Ultimos 10 meses e
com dependéncia total nas atividades diarias. A doente foi proposta
para procedimento gastroenterolégico com apoio da anestesiologia:
submetida a gastrostomia endoscépica percutanea sob sedacao. O
procedimento decorreu sem intercorréncias. A doente faleceu uma
semana apo6s procedimento na sequéncia de uma complicacdo
infeciosa decorrente da sua doenca de base.

A abordagem correta destes doentes requer uma avaliagdo pré-
operatéria meticulosa, uma monitorizacdo apertada e um alto
grau de empatia para com esta doenca terminal. Este caso realca a
importancia do anestesiologista na preservacdo da reserva funcional
dos doentes afetados por esta doenca debilitante.

ABSTRACT

Fatal familial insomnia (FFI) is a fatal and rare neurodegenerative prion
disease. Our aim is to describe a case of a patient with FFl in need
of a percutaneous endoscopic gastrostomy (PEG). This 59-year-old
woman’s background included FFI diagnosed 10 months ago, and
rapidly progressing —total dependency for daily activities and inability
to communicate. She underwent a PEG with monitored anesthetic
care. The procedure was uneventful, with sedation using midazolam,
fentanyl, propofol, local infiltration of lidocaine and oxygen therapy.
The patient ended up dying one week later, due to an infectious
complication of the FFl. Achieving the correct management of
FFl in the perioperative period requires a meticulous preoperative
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evaluation, and a high degree of empathy to this terminal illness. The
anesthesiologist plays a major role in preserving what is left of this
patients’ functionality. This case shows that although rare, FFl is an
important concern in the perioperative setting.

INTRODUCAO

A inso6nia familiar fatal (IFF) é uma doenca hereditaria
neurodegenerativa rara, de progressio rapida, causada pela
presenca de uma proteina pridnica. Esta doenga associa-
se a um grande sofrimento individual e familiar devido a
fragilidade inerente, auséncia de tratamento e ao seu desfecho
fatal.

A idade do inicio dos sintomas varia entre os 36 e os 62 anos.!
Carateriza-se pela presenca de uma insénia progressiva
associada a alteragdes autonémicas (taquicardia, hipertensio
e hiperhidrose), cognitivas (perda de memdria de curto prazo
e défices de atencdo), bem como altera¢des do equilibrio e
disfun¢io endé6crina.?

Existem poucas referéncias anestésicas na literatura, sendo
nosso objetivo descrever a experiéncia anestésica de um
paciente com IFF, discutir as precaugoes a ter neste contexto e

perceber o potencial papel na gestdo dos sintomas da doenca.

CASO CLINICO

Doente do sexo feminino, de 59 anos, com diagnéstico de
insénia familiar fatal hd 10 meses, proposta para gastrostomia
endoscépica percutinea (PEG). De antecedentes pessoais,
destaca-se a hipertenséo arterial tipo II, diabetes mellitus ndo
insulinodependente e ansiedade.

Na avaliagéo pré-anestésica, a doente apresentava-se atdxica,
com tremor postural, olhar fixo, hiperreflexia, mioclonias

espontineas, disartria e disfagia. Restante exame objetivo
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sem alteragcdes. A doente ndo tinha estigmas de via aérea
dificil e negava antecedentes anestésicos e cirargicos.
Previamente ao procedimento, a doente estava confusa, com
taquicardia ligeira e diaforese. Foi monitorizada de acordo
com o standard da American Society of Anaesthesiologist
(ASA). O médico anestesiologista realizou uma sedagéo
moderada por via intravenosa, com 2 mg midazolam, 50 ug
fentanil e 40 mg propofol associados a anestesia local da pele
com 10 mg de lidocaina. O procedimento demorou cerca de
30 minutos.

Durante o procedimento permaneceu estavel, em ventilagéo
espontinea, com uma frequéncia cardiaca de 98 batimentos
cardiacos por minuto, pressio arterial de 111/76 mmHg,
frequéncia respiratéria de 18 ciclos por minuto, e uma
saturacdo periférica de oxigénio de 91% em ar ambiente que
estabilizou nos 98% apos oxigenioterapia por cdnula nasal a
3 L de oxigénio por minuto. A concentragio expirada de CO,
manteve-se estdvel, entre os 30-40 mmHg. O procedimento
decorreu sem intercorréncias.

Na unidade de cuidados pds-anestésicos, a doente estabeleceu
o contato visual e houve melhoria do quadro neurolégico
mantendo apenas um tremor fino distal e mioclonias. Foi
transferida para a enfermaria sem intercorréncias.

A paciente faleceu uma semana apds o internamento na

sequéncia de uma complicagdo infeciosa.

DISCUSSAO

A insénia familiar fatal (IFF) é uma doenga pridnica
autossémica dominante caracterizada por uma insénia grave,
sem tratamento, associada a distdrbios cognitivos, défices do
sistema motor, manifestacdes enddcrinas e autonémicas.?
Inclui-se nas doengas pridnicas de causa genética, juntamente
com a variante genética de Creutzfeldt-Jakob (gCJD) e a
sindrome de Gerstmann-Straussler-Scheinker (GSS).*

A deposicio de proteina prionica anormal na IFF afeta
seletivamente os nucleos taldimicos dorsomedial e
anteroventral e o nucleo olivar inferior do tronco encefilico,
enquanto as dreas corticais, como o cértex cingulado,
frontal e parietal, sdo afetadas apenas nos estadios finais.
As caracteristicas clinicas sdo consistentes com as dreas
cerebrais afetadas. Os distdrbios do sono sdo os primeiros e
os sintomas mais proeminentes.’

E uma doenca rara, afetando apenas cerca de 100 pessoas em
todo o mundo, tendo sido identificadas duas familias com
esta doenga em Portugal.

Com este artigo pretendemos discutir o papel da
anestesiologia nesta patologia. Existem poucas informacoes
sobre a abordagem médico-cirurgica das doencas pridénicas
e as descri¢des realizadas tém como foco as encefalopatias
espongiformestransmissiveis. Estudosclinicosdemonstraram
que procedimentos médico-cirirgicos representam um risco

potencial de transmisséo iatrogénica neste grupo de doengas,

pelo que todos os instrumentos usados devem ser destruidos.
Nao ha dados sobre transmissdo iatrogénica em pacientes
com IFF.

A abordagem anestésica de doentes com IFF pode ocorrer na
necessidade de imobilidade durante um exame imagioldgico,
na colocacdo de PEG em estadios avancados da doenca, ou
em casos de cirurgia emergente.

O declinio cognitivo torna a avaliagdo pré-operatéria
dificil, pelo que deve ser complementada com informacao
disponibilizada pela familia ou cuidadores, bem como
com a disponivel em registos médicos. Em alguns casos,
o consentimento deve ser assinado pela familia. Durante
a avaliacdo pré-anestésica deve-se avaliar a gravidade
da deméncia, o estado neurolégico (alteragcdes de
comportamentos, disfagia, sialorreia, presenca de défices
motores e sintomatologia autonémica) e a presenca de doencas
concomitantes, sendo as mais frequentes a doenga pulmonar
obstrutiva crénica e alteracdes cardiovasculares.® Também
é crucial avaliar o risco de interagdes medicamentosas. O
exame fisico deve ser meticuloso, integrando a avaliagdo da
via aérea devido ao risco potencial de via aérea dificil nestes
doentes.

Existem poucas descri¢des sobre os melhores firmacos a
administrar em contexto anestésico, sendo preferivel optar
por técnicas simples. Os procedimentos cirdrgicos menores
podem ser realizados sob anestesia local ou com uma sedagéo
mantendo uma ventilacdo espontidnea. Deve-se considerar
o uso de anti-sialagogos para reduzir as secregdes, se a
estabilidade cardiovascular o permitir.’

Neste caso clinico, optamos por midazolam, uma vez que este
e o diazepam, tém sido usados em estddios finais da insénia
fatal esporddica, uma fenocépia da IFF, proporcionando
alivio dos sintomas a curto prazo. A sua eficicia parece estar
ligada a alta afinidade do prido para os recetores gabaérgicos.”
Os anestésicos gerais parecem ativar os nucleos nervosos
promotores do sono e inibir os nicleos nervosos promotores
da vigilia no cérebro. A anestesia geral foi descrita como
tratamento da IFF em condi¢oes particulares e a cetamina
e o 6xido nitroso induziram, por curtos periodos, um sono
reparador que quando foram replicados levaram a um alivio
dos sintomas mais prolongado. Outros ensaios com recurso a
eletroencefalograma revelaram que os doentes apresentavam
pouca resposta a barbittricos ou benzodiazepinas.® Existem
também estudos demonstrando que dexmedetomidina
parece ser util para doentes com insénia e hiperatividade
autonémica e motora.

Métodos para induzir o sono parecem prolongar e melhorar
a vida durante a doenga, embora ndo evitem a morte,8
realcando o papel do anestesiologista.

A insénia familiar fatal permanece incuravel, e apresenta um
padrdo de sintomas clinicos progressivos, culminando em

deméncia e estupor vegetativo.
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Através da investigagdo, poderd ser possivel identificar
farmacos indutores do sono, podendo os anestesiologistas ter
um contributo importante pela sua experiéncia na indugio
de anestesia.
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