ATAXIA-TELANGIECTASIA

NELSON PIRES FERREIRA *

A ataxia cerebelar familiar progressiva com telangiectasias, também
chamada ataxia-telangiectasia, foi descrita por Mme. Louis-Bar, em 1941,
como sindrome caracterizada por ataxia cerebelar progressiva associada com
telangiectasias oOculo-cutdneas. Seguiram-se publicagbes varias até a mo-
nografia de Boder e Sedgwick! que, em 1963, a caracterizaram sob os pon-
tos de vista clinico, bioquimico, anatomo-patolégico e genético. Revisando
a literatura, encontramos apenas a publicacdo de Rebollo 1% na América La-
tina. A inexisténcia de publicacdo nacional justifica a presente comunicacido
de dois casos ocorridos em irmaos.

Caso 1 — C.M.M,, com 12 anos de idade, sexo masculino, branco, brasileiro, in-
ternado em 11-7-1965. O paciente nasceu de parto normal e a térmo, sentou aos
7, pronunciou algumas palavras aos 9 e andou aos 13 meses. Apresentou sempre
desequilibrio na marcha que se acentuou gradativamente, andando com apoio aos
6 anos. Aos dois anos a mae notou telangiectasias oculares e, aos 8 anos, manchas
no rosto que imputava a queimaduras do sol. Procuraram, entdo, especialista que
diagnosticou heredo-ataxia familiar, iniciando tratamento fisiatrico, ortopédico e of-
talmologico. Aos 11 anos foi feito um pneumencefalograma e iniciado tratamento
com vitaminas do complexo B, anabolizantes e ACTH, tendo o paciente apresentado
melhora na escrita e voltado a andar sem apoio. No passado mérbido sdo referidas
apenas doencas proprias da infancia. O paciente tem uma irméd (caso 2) com a
mesma doenca. Exame clinico-neuroldgico — Retardo estaturo-ponderal, cabelos
acinzentados, raros pélos pubianos, pés equino-varus. No tegumento hé lesdo difusa,
tomando as regides infra-orbitaria, malar, nasogeniana e dorso do nariz com &reas
hipocromicas de coér parda, onde a pele é apergaminhada. No tronco h& nevus
meldnico e manchas difusas cor de café com leite, sem relévo, algumas imprecisas
e outras de limites precisos. Verruga no segundo dedo da méio direita. Telangiecta-
sias infra-orbitarias nos angulos internos das fendas palpebrais; na conjuntiva lo-
calizam-se nos seus angulos internos e externos de posicdo equatorial, ndo alcan-
cando a cornea. O mesmo aspecto telangiectdsico é encontrado nos pavilhfes au-
riculares. Psiquismo normal com bom rendimento escolar. Palavra escandida e na-
salada, com hipomimia. Em posicdo ortostatica, oscilacdes de tronco e cabeca com
poligono de sustentacio aumentado. Marcha de tipo ebrioso com apoio inicial na
ponta dos pés. Manobras deficitdrias normais. Hipotonia simétrica e proporcional.
Reflexos profundos fracos e simétricos; reflexos cutaneo-plantares e cutaneo-abdo-
minais normais. Ataxia intensa nos quatro membros e assinergia tronco-membros.
Sensibilidades normais. Nistagmo horizontal. Estrabismo convergente com leve li-
mitacdo dos movimentos de lateralizacdo ocular. Fundos oculares normais. Ele-
trencefalograma normal. Exame de ligquido cefalorraqueano normal. Encefalografia
gasosa: sinais de atrofia cerebelar com grande aumento do IV ventriculo (fig. 1).
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Fig. 1 — Caso C.M.M. Fotografias mostrando as telangiectasias
na face e na conjuntiva. Pneumencefalografia mostrando diltacdo
da cisterna magna e do IV wventriculo.

CAso 2 — S.M,, com 11 anos de idade, sexo feminino, branca, brasileira, inter-
nada em 11-7-1965. A gestacdo e o parto foram normais. A paciente andou e fa-
lou aos 15 meses. Aos 18 meses foram notadas as telangiectasias oculares. Aos 6
anos iniciou-se desequilibrio na marcha. Aos 7 anos foi feito o diagnéstico de he-
redo-ataxia cerebelar. A partir de entdo, a incoordenacio foi se acentuando. Aos
8 anos, sialorréia e impossibilidade de ficar em pé e de andar. Aos 10 anos s6 fi-
cava sentada quando recostada, pois apresentava amplas oscilacdes do tronco. Ini-
ciou, entfo, tratamento & base de ACTH e vitaminas do complexo B. Féz pneumen-
cefalografia. Houve melhora clinica e, aos 11 anos, recomecou a andar apoiada.
Melhorou também a escrita. No passado morbido constam apenas doencas préprias
da infancia. Na histéoria familiar apenas o irmfo apresenta a doenca (caso 1).
Exame clinico-neurolégico — Retardo estaturo-ponderal, cabelos acinzentados e pés
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Fig. 2 — S.M. Fotografia mostrando as telangiectasias na face
e na conjuntiva ocular. Pneumencefalografia mostrando dilatacdo
da cisterna magna e do IV wventriculo.

equino-varus. Lesdes cutdneas no dorso do nariz, sem limites precisos, com A&reas
hipercromicas de coloracdo parda e zonas hipocrémicas; pele adelgacada e em des-
camacio; lesdes hipercromicas de cor de café com leite nas faces laterais e poste-
riores do térax. Telangiectasias conjuntivais nos angulos internos e externos, pre-
dominando nos externos, zona equatorial, ndo alcancando a cé6rnea. Idéntico as-
pecto telangiectasico foi observado nos pavilhdes auriculares, predominando em sua
face interna. Psiquismo normal. Palavra escandida e nasalada. Eupraxia e hipo-
mimia. Nas posicdes sentada e ortostatica a paciente apresenta oscilacdes de tronco
e cabeca. Marcha de tipo ebrioso, com apoio inicial nas pontas dos pés e aumento
do poligono de sustentacio. Manobras deficitarias normais. Hipotonia simétrica e
proporcional. Reflexos profundos fracos e simétricos; reflexos cutaneo-plantares e
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cutaneo-abdominais normais. Auséncia de clono e automatismos. Ataxia intensa e
simétrica de tipo cerebelar nos quatro membros e assinergia tronco-membros. Sen-
sibilidades normais. Nistagmo horizontal. Leve estrabismo convergente com limita-
cdo dos movimentos de lateralizacdo ocular. Fundos oculares normais. Eletrence-
falograma normal. Exame do liquido cefalorraqueano normal. Encefalografia ga-
sosa: sinais de atrofia cerebelar com grande aumento do IV ventriculo (fig. 2).

COMENTARIOS

Na ataxia-telangiectasia o primeiro sintoma referido pelos pais dos pa-
cientes é a ataxia, em geral iniciada precocemente, em térno do primeiro
ano de vida ou, as vézes, mais tardiamente, em toérno do 3.° ou 4.° ano,
aparecendo ulteriormente as telangiectasias oculares e cut@neas!. 9 18, Esta
seqiiéncia foi verificada nos dois casos aqui relatados. A sindrome cerebral
inicia-se, geralmente, em torno dos 12-14 meses de idade, caracterizando-se
por ataxia intensa, marcha de tipo ebrioso, aumento do poligne de susten-
tacdo, palavra escandida, hipotonia global e tremor intencional?. 5.9, 18,19
sintomatologia presente na totalidade dos casos relatados. Este quadro agra-
va-se nitidamente em térno do 6.° ano de vida, levando o paciente a per-
manecer no leito com o decorrer do tempo 1. 19, 18,

A sindrome extrapiramidal é caracterizada por fécies inexpressivo, coreo-
atetose, mioclonias, espasmos de torcdo e sialorréia1¢.18. Estes achados
aparecem, por vézes, isoladamente e estdo presentes em 91¢% dos casos 1.
Em nossos pacientes havia apenas facies inexpressivo.

Sinais oculares, como estrabismo interno com limitacdo dos movimentos
de lateralizacido ocular e nistagmo! ® ocorrem na maioria dos casos. O
fundo de 6lho se mostrou anormal no caso de Francois e Neetens$, no qual
nio foram assinaladas telangiectasias conjuntivais, mas presenca delas na
retina. Os reflexos profundos mostram-se muito diminuidos ou abolidos. Ha
retardo mental em 33% dos pacientes!. Os demais dados do exame neuro-
logico sdo normais. Nos casos aqui relatados os reflexos profundos eram
fracos e normais os fundos oculares. As alteracOes telangiectasicas na pele
e nos olhos aparecem do 3.° ao 6.° ano!; em ambos os casos aqui relatados
apareceram mais cedo, entre 18 e 24 meses de idade. Nos olhos, localizam-se
na conjuntiva bulbar, especialmente nos angulos, sem alcancarem a cérnea.
Na pele, localizam-se preferentemente em forma de borboleta soébre o nariz,
no mento, nas orelhas, no térax e nas pregas dos membros, agravando-se
com a exposicao ao sol 18, 22, Em nossos casos estas manifestacées cutaneas
s6 ndo foram encontradas nas pregas dos membros e no pescoco. E possivel
observar a concomitiancia de alteracOes cutaneas, como manchas de cor de
café com leite, hipo ou hipercromicas, nevus melanico, verrugas, queratose
folicular 18 e cabelos acinzentados!. Estes sinais foram observados em am-
bos os casos aqui relatados, excecao feita a verruga, presente apenas no
caso 1.

Tem sido assinalado que os pacientes com ataxia-telangiectasia apresen-
tam freqlientemente infeccGes sinupulmonares (otites, sinusites, bronquites,
pneumonites, broncopneumonias)?. 3. 19. 20, ocorréncias ndo observadas em am-
bos os casos aqui relatados. As infeccdes repetidas tém sido atribuidas a
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queda de resisténcia do organismo ou a disfun¢do esofdgica com aspiragdes
freqiientes 4.

E encontrado freqiientemente retardo estaturo-ponderal 1. 19, assim como
tém sido assinaladas alteragbes endoécrinas 19 com infantilismo sexual 2 e cra-
niostencse 16, Nos casos aqui relatados apenas foi observado retardo estatu-
ro-ponderal.

O eletrencefalograma é normal ou mostra alteracbes inespecificas 1,19,
O liquido cefalorraqueano é geralmente normal; entretanto tem sido assina-
lado aumento do teor de proteinas totais? 0. Os exames de laboratério
correntes sdo normais 1°, Fireman e col.? referem linfocitopenia em 4 dos
seus 6 casos. Estudos bioquimicos mostraram que o metabolismo do chum-
bo, do ferro e do cobre é normal ¢, Em alguns pacientes foram encontra-
das hipogamaglobulinemia e alteragoes das globulinas gama, beta-2 e alfa.
Fireman e col.4 referem auséncia de globulina gama-1 em 5 dos seus 6 casos,
sendo o teor diminuido de 50% no caso restante. A diminuicdo dessas glo-
bulinas é imputada as infecgbes repetidas. Pelc e Vis3 assinalaram, me-
diante estudo cromatografico, presenca de prolina e de hidroxiprolina. In-
vestigacbes do comportamento das fracGes protéicas néo foram feitas nos
casos aqui relatados. Nos casos em que foi feita pneumencefalografia, fo-
ram encontrados sinais neuro-radiologicos de atrofia cerebelar?, o que ocor-

reu nos casos aqui relatados.

Em alguns casos registrados na literatura foi feito exame anatomo-pa-
toloégico. MacroscOpicamente tem sido assinalada atrofia acentuada do vér-
mis e moderada dos hemisférios cerebelares?, 10,19 (O exame microscopico
mostra degeneracdao difusa do cortex cerebelar atingindo as trés camadas.
Alteracdes menos intensas aparecem nos niacleos denteados:. Em dois casos
foram observadas vénulas alargadas e mais numerosas que o normal nas
meninges e substancia branca cerebelarl. Bowden e col.2 referem, em um
caso, atrofia de ovario e auséncia de foliculos ovarianos primordiais; a hip6-
fise apresentava alteracdes bizarras, caracterizadas por citomegalia com ni-
cleos gigantes e vacuolizacdo do citoplasma; nos pulmdes ndo foram encon-
tradas alteragbes congénitas. Robinson1? refere anormalidades a biopsia
muscular, sugerindo a ocorréncia de componente neuromuscular. Em algu-
mas necropsias foi verificada a concomitiancia desta doenga com a doenca
de Hodgkin, com linfossarcoma, com auséncia do timo e de epitélio estromal 1.

A maioria dos autores acredita que a transmissd¢ da doenca se efetue
de um modo autossémico recessivo, ndo havendo predisposicdo ligada ao sexo
ou a ragal. 10, Castaigne e col.3, ao contrario, acreditam que a transmissio
realiza-se de maneira dominante com expressdo varidvel da tara. O estudo
dos nossos pacientes, que sdo irmaos, sem antecedentes para a doenca, faz
pensar em transmissio recessiva.

Na maioria dos casos relatados, o quadro mostrou-se progressivo, levan-
do ao confinamento no leito, em térno dos 12 anos de idade. No caso 2
de Peterson e col.l4, a ataxia ndo se mostrou progressiva. A éste respeito,
chamamos a atencdo para os nossos casos, pois em ambos, apds tratamento
medicamentoso e fisidtrico, parece ter havido regressdo parcial do quadro
cerebelar, fato ainda nao referido.
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As entidades clinicas que deverdo ser consideradas no diagnoéstico dife-
rencial sdo a paralisia cerebral ataxica, as malformagoes congénitas do ce-
rebelo, os processos infecciosos, os tumores cerebelares, as ataxias secunda-
rias a malformagdes cranio-raqueanas, a doenca de Hallevorden-Spatz, a
doenca de Pelizeus-Merzbacher e a telangiectasia hemorragica hereditaria.
A maioria dos autores concorda em enquadrar esta enfermidade entre as
neuroectodermoses ou facomatoses . 1%, Boder e Sedgwick, em 1963, ao re-
visarem a literatura mundial, conseguiram reunir 110 casos. ApOs essa pu-
blicacdo, nove comunicacdes seguintes deram conta de mais 21 casos 4 7, 8, 19,
11,12, 14,15, 17 Atualmente é possivel somar um total de 133 casos, incluindo
0S NOSSOS.

RESUMO

Sdo apresentados os casos de dois irmaos com ataxia-telangiectasia, es-
tudados sob os pontos de vista clinico, eletrencefalografico, liquérico e en-
cefalografico. O autor resume os achados de diversos autores e chama a
atencdo para a regressdo parcial da sindrome cerebelar em ambos os pa-
cientes, fato ainda ndo referido na literatura.

SUMMARY

Ataxia-telangiectasia

The cases of two brothers with ataxia-telangiectasia studied under the
clinical, electroencephalographic and pneumoencephalographic points of view
are reported. The author summarizes the findings of several authors and
calls attention to the partial regression of the cerebellar syndrome in both
patients, a fact not yet recorded in the literature.
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