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A mais comum das heredodegenerações espinocerebelares10, descrita em 

1861 3 por Nikolaus Friedreich, é uma doença rara 8, geralmente transmitida 

com caráter autossômico recessivo, embora herança dominante e casos espo­

rádicos tenham sido registrados10. O início, em geral, ocorre na pré-adoles-

cência, predominando no sexo masculino, acometendo medula espinhal, cere­

belo, córtex cerebral e nervos periféricos de modo progressivo 3 . Não cons­

titui uma doença essencialmente neurológica, pois alterações cardíacas, re-

tinianas e endocrinas podem acompanhar o quadro x . 

A ataxia de Friedreich associada ao diabete mélito foi descrita pela 

primeira vez por Rossi em 1863 5 > 1 1 > 1 3 , sendo considerada concomitância ra­

ra 4 , tendo sido registrados 74 casos até 1970, como citam Podolski e col. 1 1 

em sua revisão. 

OBSERVAÇÃO 

J. C. G., 26 anos, sexo masculino, branco, internado na Santa Casa de São 
Paulo em 3-11-72 (Reg. 837433), referindo tremores nos membros desde os 9 anos 
de idade, que foram se acentuando progressivamente, dificultando o manuseio dos 
objetos. A marcha tornou-se do tipo ebriosa e, há 2 anos, não consegue deambular. 
Sialorréia há vários anos. Não refere haver casos semelhantes na família; nega 
consangüinidade. Exame físico e clínico — Pressão arterial de 120x80 mmHg; pulso 
de 80 bpm. Sopro sistólico suave no foco mitral. Escolióse sinistro convexa. 
Pés eqüinos. Exame neurológico — Não se mantém em pé. Hipotonia muscular 
generalizada, predominando nos membros inferiores. Força globalmente diminuída. 
Dismetria nos quatro membros às provas de coordenação. Disdiadococinesia bila­
teral, sendo mais evidente à esquerda. Fala escandida. Marcha prejudicada. Sinal 
de Babinski bilateral. Reflexos cutâneos abdominais abolidos bilateralmente. Arre-
flexia dos aquileus e patelares. Hiporreflexia nos membros superiores. O paciente 
não discrimina posições segmentares. Hipopalestesia nos quatro membros. Nistagmo 
horizontal bilateral. Exames complementares — Hemograma, fezes, sorologia para 
lues, líquido cefalorraqueano, uréia e creatinina, lipidograma, PBI, colesterol e 
esteres normais; glicosuria, 9,46 g/l; glicemia 169 mg%. Radiografia da coluna 
vertebral: escolióse sinistro-convexa torácica inferior. Eletrocardiograma: taqui­
cardia sinusal com zona inativa na face diafragmática. 
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COMENTÁRIOS 

O início dos distúrbios neurológicos é evidenciado, em média, aos 6,3 
anos e o diabete aos 21,9 anos 1 1 . No caso em questão, o quadro neurológico 
foi notado aos 9 anos de idade, enquanto o diabete o foi aos 26 anos. Em­
bora a doença de Friedreich tenha maior incidência no sexo masculino, 
quando associada ao diabete predomina no sexo feminino em cerca de 2/3, 
como demonstrou Thorén 1 3. Na revisão feita por Podolski e col. 1 1, em 14 
famílias foram encontrados 29 pacientes com ataxia de Friedreich e diabete, 
dos quais 22 eram do sexo feminino. Sabe-se que na população geral o 
índice de incidência do diabete mélito é menor que 2%, ao passo que asso­
ciado à doença de Friedreich é de 8% para Hewer e col. 5 e 18% para 
Thorén 1 3, mostrando nítida discrepância em relação à população não acome­
tida por esta heredodegeneração. Admite-se, portanto, que o diabete nesta 
circunstância não é um achado ocasional como certos autores pensavam12, 
devendo existir algum fator correlacionando ambas as patologias. A herança 
tem caráter autossômico recessivo, acreditando-se ser responsável um gen 
pleiotrópico 1 : L > 1 2 . 

A severidade do quadro diabético pode ser variável, pois em certas oca­
siões o paciente é encontrado em coma e em outras circunstâncias o diag­
nóstico pode ser casual1. O quadro clínico é semelhante ao do diabete juvenil, 
com difícil controle terapêutico, havendo tendência para a cetoacidose. No 
presente caso, a dieta hipoglicídica foi suficiente para o controle. Alguns 
autores admitem que o diabete seja de origem neurogênica, secundário às 
alterações da doença de Friedreich, mas estudos anatomopatológicos não de­
monstraram haver lesões hipotalâmicas 1» 5 . A instalação do diabete é, geral­
mente, aguda, podendo preceder à doença de Friedreich11; três casos foram 
estudados anatomopatologicamente, tendo sido encontrada atrofia do pan­
creas com redução do número de ilhotas de Langherans1S. 

As alterações cardíacas são bastante freqüentes. Sob o aspecto anato-
mopatológico tem sido encontrada fibrose do miocardio e degeneração gor­
durosa do coração; nas observações de Thorén, o dano miocárdico foi evi­
denciado em 90% dos casos. Alterações eletrocardiográficas, segundo Evans 
e Wright (citados por Hewer e Bobinson5), ocorrem em 30% dos casos. 
Essas alterações parecem ser devidas a coronariopatias ocasionando isquemia 
ventricular. No presente caso foi evidenciada taquicardia sinusal com sinais 
de inatividade na face diafragmática. 

A consangüinidade exerce papel importante, segundo Thorén 1 3, ao passo 
que para Podolski e col. 1 1 não se pode afirmar, pois em 14 famílias estu­
dadas foi notada em apenas quatro. No caso exposto não havia consan­
güinidade. 

RESUMO 

É relatado um caso de doença de Friedreich acompanhado de diabete 
mélito, associação essa pouco freqüente, sendo feito estudo clínico e labo­
ratorial, bem como revisão da literatura. 



SUMMARY 

Association of Friedrech's disease and diabetes mellitus: a case report 

A case of a young man with Friedreich's disease, in whom developed 
diabetes mellitus, is repported. The medical literature of this rare association 
is reviewed. 
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