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Pareceu-nos oportuna a apresentagio déste caso por corroborar o que
vem sendo apontado por autores estrangeiros e nacionais quanto a relativa
freqiiéncia das formas atipicas da doenga de Tay-Sachs e de suas variantes.

Osservacio — Ariovaldo V. P., com 3 anos de idade, masculino, branco, bra-
sileiro, examinado em 10 de janeiro de 1951 no Hospital das Clinicas (registro n.?
204.857). Os primeiros sintomas apareceram hia 6 meses, de modo brusco, consis-
tindo em crises convulsivas no hemicorpo esquerdo e, depois, generalizadas. Ista
sintomatologia teria aparecido apés ferimento ne pé, seguido de adenite ingiiinal
Nio hd referéncias precisas quanto ao estado da temperatura corpérea no inicio da
doen¢a. Em seguida, sobreveio uma fase de remissio de 3 meses, ap6s o gue os
acessos convulsivos se repetiram com muita freqiiéncia, e a crian¢ca ndo mais pdde
sndar e nem mesmo ficar de pé. O psiquismo se alterou precoce e profundamente,
pois o paciente tornou-se apdtico, indiferente, desligado do meio ambiente, com
othar fixado, vago, ndo mais articulou qualquer palavra, e nem mesmo apresentcu
chéro. A degluticio tornou-se muito dificil, constituindo sério problema para os
pais. Antecedentes — Nio hd outros casos de moléstias nervosas na familia. Pais
de nacionalidade brasileira e sadios. A crian¢ca nasceu a térmno e de parto nor-
mal. Foi sadia até o inicio da doenga atual. Andou com 2 anos e comegeu a fa-
lar 6 meses antes da moléstia atual. Os pais negam vacinagdo de qualquer espécie,
febres eruptivas e traumatismos graves.

Exame clinico — Crianca apatica, indiferente, desligada do meio, nfio articula
a fala e nio emite o chéro, porém reage inconsciente e¢ intensamente aos estimulos
externos. Ao mais leve estimulo cutidneo ou a manipulagio de qualquer parte do
corpo, o paciente responde com intensas e bruscas contragdes musculares generali-
zadas. Os olhos mantém-se abertos, porém o olhar ¢ indiferente, perdido, ndo per-
mitindo afirmar se existe ou nfio cegueira. Exame do sistema nervoso — Paresia
com moderado aumento do tono muscular nos quatro membros, estando os supe-
riores em semiflexdo e os inferiores emx hiperextensdo. Sinais de Babinski e Rosso-
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limo nas mios e pés. Hiperreflexia geral, superficial e profunda. Reflexos palmo-
mentoniano e axiais da face exaltados. Automatismo em flexio nos membros infe-
riores. Reflexos de Magnus e Kleijn e os primitivos de suc¢lio, de voracidade, de
Moro e de preensdo, ausentes. Hiperestesia cutanea geral. N#o ha distirbios tro-
ficos nem rigidez de nuca.

Ewxames subsididrios — Radiografia do térax, reagdo de Mantouw e reagdes de
Wassermann ¢ Kahn no sangue, negativas. EKzame hematolégico: hipocromia e dis-
creta linfo e leucocitose. FEzame do ligiiido cefalorraquidiano: puncdo suboccipital
no decubito lateral; pressdo inicial 16 (mandémetro de Claude); aspecto limpido e
incolor; 53,3 células por mm3 (linfomononucleose exclusiva); proteinas 0,20 ¢ por
litro; glicose 0,77 g e cloretos 6,90 g por litro; as demais rea¢des normais; r. de
desvio de complemento negativas. Kwxame neurocular: ndo ha alteracdo dos fundos
oculares; papilas épticas normais; reflexos fotomotores normais.

Evolugdo — A doenga evoluiu por surtos de agravaciio e remissdes parciais.
Durante os primeiros havia elevacdo térmica acentuada, adotando o tipo remitente
com intensa aceleracio do pulso (140 a 160 batimentos por minuto). Foucos dias
antes da crise final, o pulso elevou-se muito, em desacordo com a temperatura,
Decadéncia rdpida do estado geral, aparecimento de estase bronquica difusa, e es-
tado final de coma e morte.

Chamaram nossa aten¢do no presente caso os seguintes elementos: 1)
doenga iniciada de modo brusco com convulsées apds provavel adenite in-
giitnal secundaria, numa crianca do sexe masculino com dois e meio anos
de idade, e com retardo psiquico e motor provavel; 2) remissio de 3 me-
ses com recrudescéncia da sintomatologia inicial, efasia possivel, impossibi-
lidade de andar e de ficar de pé, distirbios na degluticio e alteragoes men-
tais. Ndo ha referéncias sbbre o estado térmico, nem da visdo, nem sobre
cefaléia e vomitos; 3) Auséncia de doencas hereditirias ou familiais e de
qualquer outro fator desencadeante da doenga atual, que ndo a adenite in-
giiinal ja referida; 4) Hipertermiez caracterizada por estado subfebril, en-
tremeado por surtos de tipo remitente que coincidiam com a agravacio de
tdda a sintomatologia; 5) Quadro psiquico com predominio da apatia e do
embotamento da consciéncia, e violentas e suibitas reagbes motoras aos esti-
mulos externos, mesmo discretos; 6) Sindrome pirdmido-extrapiramida! com
sinais bilaterais de déficit e libertagio, e exagéro dos reflexos palmo-men-
toniano e axiais da face; 7) Quadro hematoldgico indicando um estado in-
feccioso inespecifico e ligiiido cefalorraquidiano com discreta hipercitose
reagio linfomononuclear) e hiperalbuminose. Exame neurocular normal;
8) A evolugio completa da doenca em 8 meses, tendo-se desenvolvido por
surtos e remissoes.

Diagnéstico de localizagdo — Com éstes elementos orientamos o diagnés-
tico para uma afecgio central, predominante sendo exclusivamente encefalica,
difusa, e de evolugdo crdnica e progressiva. Realmente, os sinais encefali-
cos eram manifestos, e representados pelos elementos de excitagiio cortical
(crises convulsivas) e pelo quadro psiquico (apatia e embotamento), além
de sinais dependentes do acometimento difuso das vias piramidais e extra-
piramidais. O exagéro do reflexo palmo-mentoniano e des reflexos profun-
dos axiais da face reforcavam a suposi¢io clinica de que as lesdes centrais
fossem difusas, atingindo as vias motoras em niveis supranucleares.
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A impossibilidade de exame mais detalhado, inclusive da sensibilidade,
nao nos permite afirmar que as lesdes houvessem atingido os segmentos mais
caudais do neuraxe. Entretanto, a falta de escaras de deciibito, de para-
plegia flacida, de amiotrofias, de contragbes fibrilares e de retencio de uri-
nas e fezes, fazia supor a nfio existéncia de lesdes, pelo menos dominantes
ou mais antigas, na medula, embora nio pudéssemos afastar a presenca de
tais lesGes, menos intensas ou mais recentes, nesta porgdo segmentar do
neuro-eixo.

Nestas condigdes, fizemos o diagnéstico de encefalopatia crénica difusa,
sem podermos afirmar comprometimento concomitante ou sucessivo da me-
dula espinal.

Diagnéstico da natureza do processo —- Nio tinhamos elementos para
chegar a um diagnéstico etiologico preciso. No entanto, a evolugio crdnica
por surtos e remissdes, o inicio apés um foco infeccioso banal, mas que
poderia constituir a causa desencadeante, os quadros térmico, hematoligico
e liquérico, e mais o terreno predisponente (crianga com provavel retardo
psiquico e motor), poderiam fazer pensar numa encefalomielite difusa dis-
mielinizante esporddica.

A falta de antecedentes hereditarios e familiais afasiou de nosso racio-
cinio clinico as doencas degenerativas hereditarias do sistema nervoso, em-
bora o caso em aprégo pudesse ser o primeiro.

Assim, pudemos chegar ao diagnoéstico genérico de uma encefalopatia
difusa crénica de carater degenerativo e talvez dismielinizante. E’ possivel
que as lesdes se estendessem para as porgbes segmentares do neuraxe, porém
parece que elas predominavam no cérebro.

Necropsia (Dept.® de Anatomia Patologica, SS-81.558/51) — O estudo pato-
l6gico do caso mostrou tratar-se de uma degeneracdo lipdide dos elementos nervo-
sos do neuro-eixo, em tudo semelhante 4 que se encontra na idiotia amaurética.
Nos outros aparelhos foram verificadas apenas bronquite catarral bilateral, con-
gestdo do bago e esteatose incipiente do figado; os elementos reticulo-endoteliais do
figado e bago ndo apresentavam alteracdes. O encéfalo pesou 890 g, tinha forma
e volume normais, porém sua consisténcia estava aumentada, compardvei a de bor-
racha. Meninges e vasos sem alteragdes. Circunvolugdes e sulcos de aspecto e dis-
posi¢io normais. Aos cortes viam-se, dissemninadas na substincia branca de todos
os lobos, manchas de coloracdo marrom palida, de limites nitidos e dreas variaveis,
também presentes no rombencéfalo; esmaecida a distingio entre as substincias cin-
zenta e branca. A medula espinal e suas meninges e vasos nfdo apresentavam al-
teracdes macroscopicas.

Microscopicamente, deparamo-nos com o guadro caracteristico da idiotia amau-
rética, isto é, degeneracdo lipdide de células nervosas em todo o neuro-eixo, em
propor¢do- maior no claustro, bulbo e medula, uin pouco menor no cértex cerebral
e globo palido, menor ainda no putimen, cirtex cerebelar ¢ nucleos olivares do
bulbo, muito pequena no nicleo caudado, e ausente no nucleo denteado do cere-
belo. Ao lado de células nervosas de aspecto praticamente normal, outras apre-
sentavam os vdrios graus de degeneracio lipdide, culminando ¢m muitas delas com
a fase da enorme tumefagdio baloniforme, tipica. Nestas, o citoplasma apresenta-se
carregado de material amarelado, sem afinidade pelos corantes dos métodos de Nissl
e Hematoxilina-eosina; em algumas dessas células aparecetu também outros gra-
nulos, maiores, basofilos e argentdfilos, como se vé em cortes para coloragio da
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mielina {Weil, Tec. E) ou impregnados pela prata (Bielschowski, Ungewitter),
granulos &sses mais numerosos na periferia da célula e préximos ao micleo. Rste
encontra-se deslocado para uma extremo da célula, as vézes perde a regularidade
de contérno e toma coloragdo basofila homogénea. O que resta da substiincia de
Nissl aparece sob a forma de finissima granulagcio em todo o citoplasma, mais
concentrada em tdérno do niucleo. Cortes de congelagio corados pelo escarlate R
demonstram, nas células em degeneragfio, a presenca de lipdides com coloracio ala-
ranjada, muito préoxima do tom laranja-violiceo da mielina. Esta ultima nio estd
alterada. A glia apresenta-se um tanto hiperpldstica, especialmente a oligodendré-
glia interfascicular, e ha hipertrofia de astrdcitos. Em tdérno de alguns vasos, e
de mistura com alguns linfécitos e mondcitos, encontram-se numerosos corpiisculos
granulares compostos (Gitterzellen), carregados de gordura neutra, corada em ver-
melho vivo pelo Escarlate R; o mesmo se observa na leptomeninge, porém em
menor grau. Os vasos estdo congestos, mas suas paredes sio normais. E’ relati-
vamente grande o numero de células nervosas ectépicas, especialmente no cortex
cerebelar e substdncia branca do cortex cerebral. A citoarquitetura déste wltimo
estd profundamente alterada em varias 4reas. As raizes nervosas apresentam um
discreto aumento das células de Schwann,

Fig. 1 — Caso A.V.P. Em A, coérno ventral de segmento lombar da medula

(H.E. Obj. x10; oc. x10); em B, coérno ventral de segmento lombar da medula

(método de Nissl. Obj. x10, oc. x10); em C, células do nicleo do nervo hipo-

glosso (método de Ungewitter. Obj. x45, oc. x10); em D, cortex cerebelar (mé-
todo de Weil. Obj. x5, oc. x10).
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COMENTARIOS

Identificado o processo patogénico, torna-se mais facil, a posteriori,
moldar o quadro clinico de modo a compara-lo a uma das diferentes moda-
lidades de idiotia amaurética. De fato, nao faltam a éste caso as caracte-
risticas principais de uma forma atipica dessa doenca: deterioracio mental.
talvez em terreno de retardo psiquico e motor, e distiirbios da esfera mo-
tora (crises convulsivas, paralisias, passividade no leito com extensio de mem-
bros inferiores e semiflexfo dos superiores). Faltam referéncias a antece-
dentes familiais e hereditarios, sem que possamos garantir, no entanto, a
absoluta inexisténcia de tais fatéres, nem mesmo se sfo consangiiineos os
genitores do paciente, O fator étnico judaico, como esti estabelecido, nio
¢ mais tido como elemento compulsério para o diagnéstico de idiotia amau-
rética, especialmente em relagio as variantes dessa doenca. Explicam-se es-
sas falhas anamnésticas, de vez que a atipia do quadro clinico ndo focou
a atencdo para ésses pormenores. Pelas mesmas razoes e devido a auséncia
de colaboragdo do doente, ndo s@o minuciosos os dados sébre a visdo, O
paciente mantinha os olhos abertos, com olhar indiferente, vago, sem que
se chegasse a concluir pela existéncia ou ndo de amaurose; e o exame oftal-
molégico foi negativo. Também estid assente nfo ser obrigatéria a presen-
ca do sinal de Tay — mancha vermelho-cereja da macula — nas variantes
da doenga de Tay-Sachs e, mesmo nesta, sé6 aparece durante certo lempo,
enquanto o comprometimento das células maculares n2o atinge proporcoes
maiores. Mesmo os acimulos pigmentares encontradigos na retinite pigmen-
tar de algumas modalidades da doenca podem desaparecer com a evolucdo
do caso. E também pode ocorrer aspecto normal das retinas em alguns dés-
ses casos com amaurose. Por fim, cumpre lembrar que, na forma juvenil
tardia, é freqiiente a auséncia de distirbios visuais e alteragBes retinianas
observaveis,

Também sob o ponto de vista patolégico o caso deixou de ter estudo
completo, uma vez que nao foi retirado material para exame das retinas,
dos génglios cerebrospinais, ginglios simpéticos e plexos intramurais, ainda
uma vez em razdo da nfo suspeita de um diagnéstico que s6 o exame mi-
croscépico revelou.

RESUMO

Os autores fazem consideragbes anatomo-clinicas a propésito de uma
forma atipica de Idiotia Amaurdtica Familiar, em uma crianga de 3 anos,
do sexo masculino, ndo descendente da raga judaica, e com provavel retar-
do psiquico e motor. As manifestagbes clinicas iniciais adotaram o tipo
das crises convulsivas parciais e depois generalizadas, parecendo terem sido
desencadeadas por um processo infeccioso focal banal. Apés uma fase de
remissao de trés meses, houve recrudescéncia dos sintomas, com afasia pro-
vavel, distirbios na degluticdo, alteragbes mentais (apatia e embotamento da
consciéncia), violentas e slibitas reacbes motoras aos estimulos externos, hi-
pertermia sem foco infeccioso evidenciavel e sindrome piramido-extrapirami-
dal com sinais bilaterais de déficit e libertagdo. A evolugdo da doenga foi
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de 8 meses, tendo-se desenvolvido por surtos e remissdes. Nio se péde che-
gar seniao ao diagnéstico genérico de Encefalopatia Difusa Cronica de ca-
rater degenerativo e talvez dismielinizante, com possivel extensdo das lesGes
a medula espinal. Os antecedentes heredo-familiares e os exames subsidia-
rios nada permitiram adiantar, inclusive o exame de fundo de &lho.

O diagnéstico exato s6 foi possivel pelo exame histopatolégico, o qual
mostrou o quadro caracteristico da idiotia amaurética.

SUMMARY

Faity degeneration in the central nervous system.
An atypical form or Amaurotic Family Idioty.

Repoit of a case of an atypical form of Tay-Sachs’ disease in a 3 years old
non-Jewish boy, who showed some degree of mental and motor retardation. Fol-
lowing the appearance of a focal infection, the child started to show localized
convulsions which became gradually generalized. Symptoms disappeared for
three months, only to show again accompanied by disturbances in swallow-
ing, probable aphasia, complete indifference to the environment, strong motor
reactions to external stimuli, hyperthermia in the absence of any evident
infection, and a pyramidal-extrapyramidal syndrome with bilateral pheno-
mena. The fundus oculi was found normal. Symptoms progressed inter-
mittently, with gradual exacerbation; the patient died eight months after
the onset of the disease. Clinical diagnosis was chronic diffuse encephalo-
pathy of degenerative type, probably demyelination, possibly extending to
the spinal cord. Family history and laboratory tests did not help further
specifications. Post mortem study revealed the typical changes that are usu-
ally found in cases of Tay-Sachs’ disease.
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