
A T A X I A - T E L A N G I E C T A S I A 

N E L S O N P I R E S FERREIRA * 

A a t a x i a ce rebe la r famil iar progress iva com te langiec tas ias , t a m b é m 

c h a m a d a a tax ia - te lang iec tas ia , foi descr i ta por Mme . Louis-Bar , e m 1941, 

como s índrome ca r ac t e r i z ada por a t a x i a ce rebe la r progress iva associada com 

te lang iec tas ias ócu lo-cu tâneas . Segu i r am-se publ icações vá r i a s a t é a mo

nograf ia de Boder e Sedgwick 1 que, em 1963, a c a r a c t e r i z a r a m sob os pon

tos de v is ta clínico, bioquímico, aná tomo-pa to lóg ico e genét ico. Rev isando 

a l i t e r a tu r a , e n c o n t r a m o s apenas a pub l icação de R e b o l l o 1 5 n a A m é r i c a L a 

t ina . A inexis tência de publ icação nacional just i f ica a p r e sen t e comunicação 

de dois casos ocorr idos e m i rmãos . 

CASO 1 — C.M.M., com 12 a n o s de idade , sexo mascu l ino , b r a n c o , b ras i le i ro , in 
t e r n a d o em 11-7-1965. O p a c i e n t e n a s c e u de p a r t o n o r m a l e a t ê r m o , s e n t o u aos 
7, p r o n u n c i o u a l g u m a s p a l a v r a s aos 9 e a n d o u aos 13 meses . A p r e s e n t o u s e m p r e 
desequ i l íb r io n a m a r c h a q u e se a c e n t u o u g r a d a t i v a m e n t e , a n d a n d o com apo io aos 
6 anos . Aos dois a n o s a m ã e no tou t e l a n g i e c t a s i a s o c u l a r e s e, aos 8 anos , m a n c h a s 
n o ros to q u e i m p u t a v a a q u e i m a d u r a s do sol. P r o c u r a r a m , e n t ã o , espec ia l i s ta que 
d i agnos t i cou h e r e d o - a t a x i a fami l i a r , i n i c i ando t r a t a m e n t o f is iá t r ico, or topédico e of-
t a lmo lóg ico . Aos 11 a n o s foi fe i to u m p n e u m e n c e f a l o g r a m a e in ic iado t r a t a m e n t o 
com v i t a m i n a s do complexo B, a n a b o l i z a n t e s e ACTH, t e n d o o pac i en t e a p r e s e n t a d o 
m e l h o r a n a e sc r i t a e v o l t a d o a a n d a r sem apoio . No p a s s a d o mórb ido são re fe r idas 
a p e n a s d o e n ç a s p r ó p r i a s d a in fânc ia . O p a c i e n t e t e m u m a i r m ã (caso 2) com a 
m e s m a doença . Exame clínico-neurológico — R e t a r d o e s t a t u r o - p o n d e r a l , cabe los 
a c inz en t a do s , r a r o s pêlos pub ianos , pés e q u i n o - v a r u s . No t e g u m e n t o h á lesão difusa, 
t o m a n d o a s regiões i n f r a - o r b i t á r i a , m a l a r , n a s o g e n i a n a e dorso do n a r i z com á r e a s 
h ipoc rômicas de côr p a r d a , o n d e a pele é a p e r g a m i n h a d a . No t ronco h á n e v u s 
m e l â n i c o e m a n c h a s d i fusas côr de café com leite, sem re lêvo, a l g u m a s imprec i sa s 
e o u t r a s de l imi tes precisos . V e r r u g a no s e g u n d o dedo da m ã o d i re i t a . T e l a n g i e c t a 
s ias i n f r a - o r b i t á r i a s nos â n g u l o s i n t e r n o s d a s fendas p a l p e b r a i s ; n a c o n j u n t i v a lo 
ca l i zam-se nos seus â n g u l o s i n t e r n o s e e x t e r n o s de posição e q u a t o r i a l , n ã o a l c a n 
ç a n d o a córnea . O m e s m o a spec to t e l ang i ec t á s i co é e n c o n t r a d o nos pav i lhões a u -
r i cu l a r e s . P s iqu i smo n o r m a l com bom r e n d i m e n t o escolar . P a l a v r a e s c a n d i d a e n a -
s a l a d a , com h i p o m i m i a . E m posição o r t o s t á t i c a , osci lações d e t r o n c o e c a b e ç a com 
pol ígono de s u s t e n t a ç ã o a u m e n t a d o . M a r c h a de t ipo ebr ioso c o m apoio in ic ia l n a 
p o n t a dos pés. M a n o b r a s de f i c i t á r i a s n o r m a i s . H ipo ton i a s i m é t r i c a e p r o p o r c i o n a l . 
Ref lexos p ro fundos f racos e s imé t r i cos ; re f lexos c u t â n e o - p l a n t a r e s e c u t â n e o - a b d o -
m i n a i s n o r m a i s . A t a x i a i n t e n s a nos q u a t r o m e m b r o s e a s s i n e r g i a t r o n c o - m e m b r o s . 
Sens ib i l idades n o r m a i s . N i s t a g m o h o r i z o n t a l . E s t r a b i s m o c o n v e r g e n t e com leve li
m i t a ç ã o dos m o v i m e n t o s de l a t e r a l i z a ç ã o ocu l a r . F u n d o s o c u l a r e s n o r m a i s . Ele-
trencefalograma n o r m a l . Exame de liquido cefalorraqueano n o r m a l . Encefalografia 
gasosa: s ina i s de a t ro f i a ce r ebe l a r com g r a n d e a u m e n t o do IV v e n t r í c u l o (fig. 1 ) . 

* Ass i s t en te do I n s t i t u t o de N e u r o c i r u r g i a de P ô r t o A l e g r e (Prof. Elyseu P a -
g l io l i ) ; Ass i s t en t e de N e u r o l o g i a n a F a c u l d a d e Ca tó l i ca de Medic ina de P ô r t o Alegre 
(Prof. Celso de A q u i n o ) . 



CASO 2 — S . M . , com 11 a n o s de idade , sexo feminino , b r a n c a , b ras i l e i r a , i n t e r 
n a d a e m 11-7-1965. A g e s t a ç ã o e o p a r t o f o r a m n o r m a i s . A p a c i e n t e a n d o u e fa
lou aos 15 meses . Aos 18 meses f o r a m n o t a d a s as t e l a n g i e c t a s i a s ocu la re s . Aos 6 
anos inic iou-se desequi l íb r io n a m a r c h a . Aos 7 a n o s foi fei to o d i agnós t i co de h e 
r e d o - a t a x i a ce rebe la r . A p a r t i r de e n t ã o , a i n c o o r d e n a ç ã o foi se a c e n t u a n d o . Aos 
8 anos , s i a lo r ré ia e imposs ib i l idade de f icar em pé e de a n d a r . Aos 10 a n o s só fi
c a v a s e n t a d a q u a n d o r ecos t ada , pois a p r e s e n t a v a a m p l a s osci lações do t ronco . I n i 
ciou, en t ão , t r a t a m e n t o à base de ACTH e v i t a m i n a s do complexo B. Fêz p n e u m e n 
ce fa logra f i a . H o u v e m e l h o r a c l ín ica e, aos 11 anos , r e começou a a n d a r a p o i a d a . 
Me lhorou t a m b é m a esc r i t a . No pas sado mórb ido c o n s t a m a p e n a s doenças p r ó p r i a s 
d a in fânc ia . N a h i s t ó r i a f ami l i a r a p e n a s o i r m ã o a p r e s e n t a a doença (caso 1 ) . 
Exame clínico-neurológico — R e t a r d o e s t a t u r o - p o n d e r a l , cabe los a c i n z e n t a d o s e pés 



e q u i n o - v a r u s . Lesões c u t â n e a s no dorso do na r i z , sem l imi tes precisos , com á r e a s 
h i p e r e r ô m i e a s de co lo ração p a r d a e z o n a s h ipoe rômicas ; pe le a d e l g a ç a d a e em des -
c a m a ç ã o ; lesões h i p e r e r ô m i e a s de côr de café com le i te n a s faces l a t e r a i s e pos t e 
r io res do t ó r a x . T e l a n g i e c t a s i a s c o n j u n t i v a i s nos â n g u l o s i n t e r n o s e e x t e r n o s , p r e 
d o m i n a n d o nos e x t e r n o s , zona e q u a t o r i a l , n ã o a l c a n ç a n d o a c ó r n e a . I dên t i co a s 
pec to t e l a n g i e c t á s i c o foi o b s e r v a d o nos pav i lhões a u r i c u l a r e s , p r e d o m i n a n d o em sua 
face i n t e r n a . P s iqu i smo n o r m a l . P a l a v r a e scand ida e n a s a l a d a . E u p r a x i a e h ipo-
m i m i a . N a s posições s e n t a d a e o r t o s t á t i c a a p a c i e n t e a p r e s e n t a osc i lações de t r onco 
e cabeça . M a r c h a de t ipo ebr ioso, com apo io inic ia l n a s p o n t a s dos pés e a u m e n t o 
do pol ígono de s u s t e n t a ç ã o . M a n o b r a s de f i c i t á r i a s n o r m a i s . H i p o t o n i a s imé t r i ca e 
p ropo rc iona l . Ref lexos p ro fundos f racos e s imé t r i cos ; re f lexos c u t â n e o - p l a n t a r e s e 



c u t â n e o - a b d o m i n a i s n o r m a i s . Ausênc ia de c lono e a u t o m a t i s m o s . A t a x i a i n t e n s a e 
s i m é t r i c a de t ipo ce r ebe l a r nos q u a t r o m e m b r o s e a s s ine rg i a t r o n c o - m e m b r o s . Sen
s ib i l idades n o r m a i s . N i s t a g m o ho r i zon t a l . Leve e s t r a b i s m o c o n v e r g e n t e com l im i t a 
ção dos m o v i m e n t o s de l a t e r a l i z a ç ã o ocu l a r . F u n d o s o c u l a r e s n o r m a i s . Eletrence-
falograma n o r m a l . Exame do líquido cefalorraqueano n o r m a l . Encefalografia ga-
sosa: s ina is de a t ro f i a ce rebe la r com g r a n d e a u m e n t o do IV v e n t r í c u l o (fig. 2 ) . 

COMENTÁRIOS 

N a a tax ia - te lang iec tas ia o p r ime i ro s in toma referido pelos pais dos pa
cientes é a a tax ia , em gera l iniciada precocemente , em to rno do pr imei ro 
a n o de vida ou, às vezes, ma i s t a r d i a m e n t e , em to rno do 3.° ou 4.° ano, 
apa recendo u l t e r i o r m e n t e as t e lang iec tas ias oculares e c u t â n e a s *· 9 - 1 8 . E s t a 
seqüência foi verif icada nos dois casos aqui r e l a tados . A s índrome ce rebra l 
inicia-se, ge ra lmen te , em to rno dos 12-14 meses de idade, ca rac te r izando-se 
por a t ax i a in tensa , m a r c h a de t ipo ebrioso, a u m e n t o do poligno de sus ten
tação , pa l av ra escandida, h ipotonia global e t r e m o r i n t e n c i o n a l 1 ' 5 ' 9 . 1 8 . 1 9 , 
s in tomatologia p r e sen t e n a to t a l idade dos casos re la tados . Es t e quad ro a g r a 
va-se n i t i damen te e m t o r n o do 6.° ano de vida, levando o pac ien te a per
m a n e c e r no lei to com o decor re r do t e m p o J- 1υ> 1 8 . 

A s índ rome e x t r a p i r a m i d a l é c a r ac t e r i z ada por fácies inexpressivo, córeo-
a te tose , mioclonias, espasmos de to rção e s ia lorré ia 1 υ · 1 8 . Es tes achados 
aparecem, por vezes, i so l adamen te e e s t ão p resen tes em 9 1 % dos c a s o s 1 . 
E m nossos pac ien tes hav ia apenas fácies inexpressivo. 

Sinais oculares , como es t r ab i smo in te rno com l imi tação dos movimen tos 
d e l a t e ra l i zação ocu la r e n i s t agmo 1< r ,

( oco r r em n a maior ia dos casos. O 
fundo de olho se m o s t r o u a n o r m a l no caso de F ranco i s e N e e t e n s 6 , no qua l 
não foram ass ina ladas t e lang iec tas ias conjunt ivais , m a s p resença delas na 
r e t ina . Os reflexos profundos m o s t r a m - s e m u i t o diminuídos ou abolidos. H á 
r e t a r d o m e n t a l e m 3 3 % dos pac ientes l . Os demais dados do e x a m e neuro 
lógico são no rma i s . Nos casos aqui r e l a t ados os reflexos profundos e r a m 
fracos e no rma i s os fundos oculares . As a l t e rações te langiec tás icas na pele 
e nos olhos a p a r e c e m do 3.° ao 6.° ano 1 ; e m ambos os casos aqui r e l a t ados 
a p a r e c e r a m mais cedo, e n t r e 18 e 24 meses de idade. Nos olhos, local izam-se 
n a conjuntiva bulbar , e spec ia lmen te nos ângulos , sem a l c a n ç a r e m a córnea . 
N a pele, local izam-se p r e f e r e n t e m e n t e em forma de borbole ta sobre o nariz , 
no mento , nas ore lhas , no t ó r a x e nas p regas dos membros , ag ravando- se 
com a exposição ao s o l 1 S . 2 2 . E m nossos casos es tas mani fes tações c u t â n e a s 
só não fo ram e n c o n t r a d a s nas p regas dos m e m b r o s e no pescoço. É possível 
observar a concomitância de a l t e rações c u t â n e a s , como m a n c h a s de côr de 
café com leite, hipo ou h ipercrômicas , nevus melânico, ve r rugas , que ra tose 
f o l i c u l a r 1 8 e cabelos a c i n z e n t a d o s 1 . Es t e s sinais fo ram observados em a m 
bos os casos aqui re la tados , exceção fei ta à ve r ruga , p re sen te apenas no 
caso 1. 

T e m sido ass ina lado que os pac ien tes com a tax ia - t e l ang iec tas i a ap resen
t a m f r e q ü e n t e m e n t e infecções s inupu lmonares (ot i tes , s inusi tes , b ronqui tes , 
pneumoni t e s , b roncopneumon ia s ) 1 . 5 · 1 0 . 2 0 , ocor rênc ias n ã o observadas e m a m 
bos os casos aqui r e l a tados . As infecções r epe t idas t ê m sido a t r i bu ídas à 



queda de res i s tênc ia do o rgan ismo ou à disfunção esofágica com aspirações 
f reqüen tes 4 . 

É encon t r ado f r e q ü e n t e m e n t e r e t a r d o e s t a t u r o - p o n d e r a l J . 1 0 , ass im como 
t ê m sido ass ina ladas a l t e rações endócr inas 1 0 com infant i l i smo s e x u a l 2 e c ra -
n i o s t e n o s e 1 6 . Nos casos aqui r e l a t ados apenas foi obse rvado r e t a r d o e s t a tu -
ro-pondera l . 

O e le t r ence fa lograma é n o r m a l ou m o s t r a a l t e rações inespecíficas 1 0 . 
O l íquido cefa lor raqueano é g e r a l m e n t e no rma l ; e n t r e t a n t o t e m sido ass ina
l ado a u m e n t o do t eo r de p ro te ínas t o t a i s 1 1 0 . Os exames de l abora tó r io 
co r r en t e s são no rma i s 1 0 . F i r e m a n e col . 4 r e fe rem linfocitopenia e m 4 dos 
seus 6 casos. Es tudos bioquímicos m o s t r a r a m que o me tabo l i smo do c h u m 
bo, do fe r ro e do cobre é n o r m a l 1 0 . E m a lguns pac ien tes f o r a m encon t r a 
das h ipogamaglobul inemia e a l t e rações das globulinas g a m a , be ta -2 e alfa. 
F i r e m a n e col . 4 r e fe rem ausência de globul ina g a m a - 1 e m 5 dos seus 6 casos, 
sendo o t e o r d iminuído de 50% no caso r e s t a n t e . A d iminuição dessas glo
bu l inas é i m p u t a d a às infecções r epe t idas . Pele e V i s 1 3 a s s ina l a ram, m e 
d i a n t e es tudo c romatográf ico , p re sença de prol ina e de h idroxiprol ina . In 
vest igações do c o m p o r t a m e n t o das f rações pro tê icas n ã o fo ram fei tas nos 
casos aqui r e l a tados . Nos casos e m que foi fei ta pneumencefa lograf ia , fo
r a m encon t rados sinais neuro-radiológicos de a t rof ia c e r e b e l a r 1 , o que ocor
r e u nos casos aqui r e l a t ados . 

E m a lguns casos r eg i s t r ados n a l i t e r a t u r a foi feito e x a m e a n á t o m o - p a -
tológico. Macroscòp icamente t e m sido ass ina lada a t rof ia a c e n t u a d a do ver 
mis e m o d e r a d a dos hemisfér ios ce rebe la res 1 · 1 0 - 1 9 . O e x a m e microscópico 
m o s t r a degeneração difusa do c ó r t e x ce rebe la r a t ing indo as t r ê s c a m a d a s . 
A l t e rações menos in tensas a p a r e c e m nos núcleos den teados : E m dois casos 
f o r a m observadas vênu las a l a r g a d a s e ma i s n u m e r o s a s que o n o r m a l nas 
men inges e subs tânc ia b r a n c a ce rebe la r 1 . Bowden e col. 2 re ferem, e m u m 
caso, a t rof ia de ovár io e ausênc ia de folículos ovar ianos p r imord ia i s ; a hipó-
fise a p r e s e n t a v a a l t e rações b iza r ras , c a rac t e r i zadas por c i tomegal ia com nú 
cleos g igan tes e vacuol ização do c i top lasma; nos pulmões n ã o fo ram encon
t r a d a s a l t e rações congêni tas . R o b i n s o n 1 7 r e f e re anormal idades à biopsia 
muscu la r , suger indo a ocorrênc ia de componen te neu romuscu la r . E m algu
m a s necropsias foi ver i f icada a concomi tânc ia de s t a doença com a doença 
de Hodgkin , com l infossarcoma, com ausênc ia do t i m o e de epitél io e s t r o m a l 1 . 

A ma io r i a dos a u t o r e s ac red i t a q u e a t r a n s m i s s ã o da doença se e fe tue 
de u m modo au tossômico recessivo, n ã o havendo predisposição l igada a o sexo 
ou à r a ç a * • 1 0 . Cas t a igne e col. 3 , ao con t rá r io , a c r e d i t a m que a t r a n s m i s s ã o 
rea l iza-se de m a n e i r a dominan t e com expressão var iáve l da t a r a . O es tudo 
dos nossos pacientes , q u e são i rmãos , sem an teceden tes p a r a a doença, faz 
p e n s a r e m t r a n s m i s s ã o recessiva. 

N a ma io r i a dos casos re la tados , o q u a d r o mos t rou - se progress ivo, levan
do ao conf inamento no leito, e m t o r n o dos 12 anos de idade. N o caso 2 
de P e t e r s o n e co l . 1 4 , a a t a x i a não se m o s t r o u progress iva . A e s t e respei to , 
c h a m a m o s a a t enção p a r a os nossos casos, pois e m ambos , após t r a t a m e n t o 
med icamen toso e fisiátrico, pa rece t e r havido r eg re s são pa rc ia l do quadro 
cerebelar , fa to a inda n ã o refer ido. 



As en t idades cl ínicas que deverão se r cons ideradas no diagnóst ico dife
renc ia l s ão a para l i s i a ce rebra l a táx ica , as ma l fo rmações congêni tas do ce-
rebelo, os processos infecciosos, os t u m o r e s cerebelares , as a t a x i a s secundá
r ias a mal fo rmações c rân io - raqueanas , a doença de Hal levorden-Spa tz , a 
doença de Pe l izeus-Merzbacher e a t e lang iec tas ia h e m o r r á g i c a he r ed i t á r i a . 
A ma io r i a dos au to re s concorda e m e n q u a d r a r e s t a enfe rmidade e n t r e a s 
neuroec todermoses ou f a c o m a t o s e s 1 , . 1 9 . Boder e Sedgwick, em 1963, ao r e 
v i s a r e m a l i t e r a t u r a mundia l , consegu i r am r e u n i r 110 casos. Após essa pu
blicação, nove comunicações segu in tes d e r a m con ta de ma i s 21 casos 4, 7, 8, 10, 

11, 12, 14, 15, 17. A t u a l m e n t e é possível s o m a r u m to t a l de 133 casos, incluindo 
os nossos. 

RESUMO 

São ap resen tados os casos de dois i r m ã o s com a tax ia - te lang iec tas ia , es 

tudados sob os pontos de v is ta clínico, e le t rencefalográf ico, l iquórico e en-

cefalográfico. O a u t o r r e s u m e os achados de diversos a u t o r e s e c h a m a a 

a t e n ç ã o p a r a a r e g r e s s ã o pa rc ia l da s índrome cerebe la r em ambos os pa

cientes, fa to a inda não refer ido n a l i t e r a t u r a . 

SUMMARY 

Ataxia-telangiectasia 

T h e cases of t w o b r o t h e r s wi th a t ax ia - t e l ang iec ta s i a s tudied u n d e r t h e 
clinical, e lec t roencepha lograph ic a n d pneumoencepha lograph ic points of view 
a r e repor ted . T h e a u t h o r summar i ze s t h e findings of severa l a u t h o r s and 
calls a t t e n t i o n t o t h e p a r t i a l regress ion of t h e cerebe l la r syndrome in b o t h 
pa t ien t s , a fact no t ye t recorded in t h e l i t e r a t u r e . 
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