MEGALENCEFALIA

CONSIDERACOES A RESPEITO DE 7 CASOS DIAGNOSTICADOS EM VIDA

GILBERTO MACHAPO DE ALMEIDA *
NELIo GARCIA DE BARROS **

Virchow chamou a atencfo para a hipertrofiac cerebral vera, diferen-
ciando-a dos tumores encefdlicos: ulteriormente esta denominacao foi substi-
tuida pela expressio megalencefalic. As variadas interpretacfes dadas a
éste térmo1. 2.4, 4 7.9.10 gip sujeitas a criticas. O conceito de Corradini?
parece-nos satisfatério: “aumento de volume e de péso do encéfalo, ndo sen-
stvelmente desarmbnico, na auséncia de hidrocefalia, edema ou formacio
tumoral circunscrita”. Como sindénimo de megalencefalia, alguns autores
usam a expressdo macrocefalia: preferimos dar a éste Oltimo térmo uma
acepciio mais ampla, englobande tedos os casos de aumento do créanio, qual-
quer gue seja a causa {(tumor, hidrocefalia ou megalencefalia}.

Costuma-se descrever dois tipos de megalencefalia: fisiolégica ou pri-
maria e patoldgica ou secundaria. Na megalencefalia fisiolégica o encéfalo
¢ de maior volume e mais pesado que normalmente, sendo, entretanto,
normal quanto & morfologia macro e microscopica; éste tipo, que geralmente
ndo determina manifestacdes clinico-neurclogicas, tem sido encontrado em
individuos de capacidade intelectual acima da média (Turgeniev -— 2,012 g;
Bismark — 1.790 g; Byron — 1.807 g)1°. Nos casos de megalencefalia pa-
toldgica, além do aumento de péso, existem anormalidades morfolégicas e
histolégicas (alteracdes da cito-arquitetura cortical, sinais de imaturidade
do encéfalo, neurdnios com alteracoes regressivas ou aumentados de volume,
hiperplasia glial e depositos de substancias estranhas); em tais circunstan-
cias geralmente ocorrem distarbios neuropsiquicos.

A incidéncia de mais de um caso na mesma familia é referidaz 5 e
varios autores indicam o sexo masculino como ¢ mais atingido 1. 4 5.

Geralmente o diagndstico tem sido feito mediante autdpsia; entretanto,
parece-nos interessante que éste diagnéstico seja feito em vida, devido &
possibilidade de confusfo com hidrocefalia.

Num periodo de 7 anos (1957 a 1963), entre cérca de 550 pacientes
encaminhados ao nosse Servico com o diagnostico de hidrocefalia, encon-
tramos 7 nos quais fizemos, em vida, o diagnéstico de megalencefalia.

Trabalho da Clinica Neuroldgica da Faculdade de Medicina da Universidade de
S8c0 Paulo (Prof. Adherbal Tolosa): * Neurocirurgifo do Pronto Sccorro; ** Neu-
rorradiclogista.
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OBSERVACOES

Caso 1 — S.A. (Reg. HC 471232; Pront. amhb, 27163), sexo masculino, brancc,
brasileiro, examinado pela primeira vez em 8-3-1957, aos 16 meses de idade. Tra-
tava-se do terceiro filho de pais n&o consangiiineos; os dois irmaocs mais velhos
nio apresentavam anormalidades; ulteriormente seus pais tiveram outra filha, tam-
bém macrocefdlica, que é o caso 2. O paciente nasceu de pario normal, a térmo,
sem sinais de andxia. Com 40 dias de idade come¢ou a sér notado aumento exa-
gerado do volume craniano e retarde no desenvolvimento. Exame clinico-neuwrolo-
gico — Nitida macrocefalia (perimetro craniano 32 cm), bregma aberto, relardo
acentuado do desenvolvimento, movimentacio escassa ndo mudando espontinea-
mente de declbito, hipertonia des membros superiores, sinal de Babinski bilateral
e “reflexo de grasping” nos pés e nas mios. Exame de liguido cefalorragueanc:
pungdes ventriculares dificeis; as amostras obtidas dos ventriculos e da cisterna
magna nao apresentavam anormalidades, Sinugrafia (11-3-1857) normal. Evolu¢do:
5 dias apdés a sinugrafia o paciente faleceu, com processe broncopneumdonico, hao
tendo sido feita necropsia.

Neste caso n&o fol possivel firmar o diagnéstico de megalencefalia; a suspeita
foi feita retrospectivamente, apos o estudo de sua irmid {(caso 2).

Caso 2 — M.A. (Reg. IAPFESP 27662), sexo feminino, branca, brasileira, exa-
minada pela primeira vez em 18-5-1961, com 5 meses de idade. Tratava-se de pro-
duto da quarta gestacdo, de pais néao cohsangiiineos, sende gque o terceiro filho é
0 ¢caso 1; os outros irmfAos ndo apresentaram anormalidades. A paciente nasceu
de parto normal, a térmo. Aos% trés meses de idade a mie notou aumento do vo-
lume ecraniano e retardo do desenvolvimento. Exame clinico-neurolégico — Maero-
cefalia (perimetro craniano 46 cm), fontanela bregmética ampia, suturas disjuntas,
estrabismo convergente bilateral, auséncia de sinal de sol poente, retardo de desen-
volvimento psicomotor, dificuldade respiratéria por. obstrucio nasal. Eletrencefa-
lograma: anormalidade paroxistica nhas &Areas rolandica e parietal direita. Erxame
de liguidce cefalorragueanc: a pesguisa de cole¢des subdurais fol negativa e a pun-
ciio ventricuiar dificil, sendo atingido apenas o ventriculo lateral direito; a amostira
obtida déste wventricule, assim como a lombar, nédo apresentava anormalidades,
Radiografias do erdnio: aumento dos diAmetros cranianos e nitida desproporg¢ac
cranio-facial. Preumencefalografia: contrastacio deficiente do sistema wentricular;
0 ventriculo esquerdo, meihor visibilizado, n8o apresentava deformidades ou au-
mento do wvolume. Evolu¢ido — O ¢ranio continuou crescendo exageradamente € a
paciente apresentou acentuacdo do retardo mental; nunca teve convulsdes, Os si-
nais de obstrucdoe nasal permaneceram até a época do oObito, em fevereiro de 1962.

Caso 3 — A.8.V. (Reg. HC 497165; Pront. amb. 29377; Pront. enf. 4384), sexo
masculino, brance, brasileiro, visto pela primeira vez em 3-1-1958, com 5 meses de
idade. Trata-se do primeiro filho de pais ndo consangiiinecs. O paciente nasceu
de parto a térmo e normal; apds um més a mie notou crescimento exagerado do
¢riénio e, aos trés meses, a criangca passou a apresentar crises convulsivas genera-
lizadas (5 a 6 por més). Exame clinico-neurolégico — Macrocefalia (perimetro cra-
niano 4% em), fontanela bregmatica ampla e plana, discreto retardo do desenvol-
vimento psicomotor, auséncia de sinal de sol poente, fundos oculares normais.
Transiluminacdoe do crdnio negativa., Reaqdes soroldgicas paera lues negativas. Rea-
¢iio de fivagdo de complemento para cisticercose negativa, Eleirencefalograma: 0S8
exames feitos em 24-1-1958 e 27-1-1959 foram normais; em 4-3-1960 novo exame
mostrow anormalidade paroxistica na regifo rolandica esquerda, constituida por
rarag descargas de espiculas. Exame de lguido cefalorraqueano (3-1-1958): puncdes
ventriculares dificeis, tendo sido atingido apenas o ventriculo esquerdo; a amaostra
obtida nfo mostrava anormalidade ac exame laboratorial. Radiografias do crdnio:
foram feites trés exames (21-2-58, 29-4-58 e 19-5-60) que evidenciaram macrocefa-
lia progressiva e assimetria (hemicranrio direito maior que o esquerdo). Pnreumeén-
cefalografia (16-5-58): ndo houve conlrastacdo do sistema ventricular. Preumoven-
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triculogrefia (16-5-58): discreta assimetria entre os ventriculos laterais, sendo maior
o esquerdo; nio existia dilatacio ventricular nitida. Angiografic cerebral via ar-
téria carétida direita (10-6-60) normal. Em 18-7-60 foram feitas perfuracdes se-
gunde a técnica de Dandy e biopsia do cértex parietal posterior direito; o exame
histoldgico mostrou tratar-se de cortex cerebral normal. Preumoventriculografia
(25-7-60): dilatacgo wventiricular discreta, sendo o ventriculo lateral esguerdo um
pouco maior que o direito. FEweluciio — O paciente foi controlado em ambulatorio
até outubro de 1960, quando ocorreu o dbita. Apesar do uso de anticonvulsivantes
as crises epiléticas nfdc puderam ser completamente controladas, especialmente no
pericde final. O c¢ranio apresentou crescimente progressivo, permanecendo o seu
perimetro cérca de 5 cm acima dos wvaldres normais médios para as respectivas
idades. O retardo do desenvelvimento psicomoteor foi se acentuando nitidamente, o
que foi evidenciade pelos testes de Gesell efetuades em 26-3-58 (QD = B0), em 7-
11-58 (QD = 75) e em 25-5-60 (@D — 36).

Casn 4 — P.M.G. (Reg. HC 656409; Pront, amb. 43273), sexo masculino, branco,
brasiieiro, examinado pela primeira vez em 22-3-1962, com 6 meses de idade. Tra-
ta-se de primogénito, O paciente nasceu de partc mediante cesdrea, muito grande
{55 cm de altura e 4.650 g de pésc), com desproporcdo crinio-facial {(com 22 dias
de idade o perimetro eraniano media 41 cm, segundo informacdes da maéae). Exame
clinico-neuroldgico — Crianca ceontactuando bem para a idade, sem déficit neuro-
16gico; macrocefatia (pertmetro craniano 49,2 cm), auséncia de sinal de sol poente,
fundos oculares normais. Reacfio de Sabin-Feldman negativa. Elefrencefalograma
normal durante sono barhiturico. Exame de lguido cefalorraqueanc: a pesquisa
de colecdes subdurais [0 negativa; o ventriculo lateral direito nio foi atingido;
do esquérdo, puncionade com dificuldade, foi retirado ligquido hemorrdgico {acidente
de puncdo}; a amostra obtida por via lombar nfo apresentava anormalidades.
Radiografies do crdnio: aumento global e simétrico dos didimetros cranianos; mo-
derada separacio das suturas corondrias. Preumencefalograma normal. Evelugioc
— O cranio continuou creéscendo exageradamente, permanecendo o seu perimetro
mais de 3 c¢m acima dos valores normais para as respectivas idades. O desenvol-
vimento psicomotor foi bom. Em 15-1-63 o teste de Gesell mostrou ligeiro retardo
apenas ho setor da motricidade; nns demals o desenvolvimento era normal e em
algumas provas, ultrapassava a Iidade cronolégica. Novo teste feito em 19-7-63
mastrou QD = 92

Caso 5 — S.A.G. (Reg. HC 666812; Pront. amb. 44652), sexo feminino, branca,
brasileira, examinada pela primeira vez em 2-8-1962, com & meses de idade. Tra-
ta-se da ualtima filha de uma prole de seis. NHo existem casos semelhantes na
familia. A paciente nasceu de parto normal, a térmo. Desde o0 nascimento, os
familiares notaram que ¢ volume da cabeca era exagerado e a lingua muito gran-
de. Exame clinico-neurolégico — Macrocefalia (perimetro craniano 50 cm}, fonta-
nela bregmatica ampla e plana, protusdo da lingua, auséncia de sinal de sol poente,
fundos oculares normais. Eletrencefalograma normal. Erxame de liguido cefalorra-
gueano: pesquisa de colecdes subdurais negativas; nado foram atingidos os wventri-
culos laterais; a amostra do LCR cisternal ndo apresentave anormalidades ao exame
lahoratorial. Radiografia do crdnie: aumento dos diimetras cranianos com despro-
porcdo e¢ranio-facial. Preumencefalografia: sistema ventricular discretamente dila-
tado. Evolucido — A paciente evoluiu bem; o primeiro exame pelos testes de Ge-
sell, feito em 14-8-82, mostrou ligeiro retardo (@D = 85), principaimente nos se-
tores motor (77) e da linguagem (77); no segundo exame, feito em 15-1-63, o re-
sultado foi melhor (QD — 97), com retardo apenas no setor motor (85). O crinio
apresentou crescimento progressivo, permanecendo sempre ¢ seu perimetro cérca de
5 c¢m acima dos valdres médios para as respectivas idades.

Caso 6 — M¥F.C.C. {Reg. HC 69250%; Pront. amb. 47014), sexo feminino, brasi-
leira, branca, examinada pela primeira vez em 4-4-1963, com 6 meses de idade.
Os pais sAo primos-irmdos. A mie tivera um abortamento e mais dois filhos; o
primeiro é o caso 7 e o segundo natimorto. Os familiares negam casps semelhan-
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tes nos colaterais. A paciente nasceu a térmo mediante cesdrea. Com cérca de 5
meses foi notado aumento do cranio. Exame clinico-neurologico — Macrocefalia
{perimetro craniano 46,5 cm), fontahela bregmatica ampla mas ndo distendida;
frcnte abaulada; mancha vinhosa de limites irregulares, medindo cérca de 3 cm
no maior didmetro, ao nivel da glabela; auséncia de sinal de sol poente; fundos
oculares normais, FEletrencefalograma normal. Ewxame de lguido cefalorragueano:
pesquisa de colegdes subdurais negativa; os ventriculos laterais foram atingidos com
dificuldade, sendo ccolhidas apenas algumas gdtas que nio permitiram exame labo-
ratorial; amostra obtida por via cisternal sem anormalidades. Radiografias do créd-
7nio: aumento globa! proporcional ¢ simétrico dos diametros craniancs. Pneumence-
falograma: ligeira dilatacho dos ventricules laterals. Evolucde — A crianca foi
observada durante 4 meses; teste de Gesell feito em 6-4-63 mostrou QD = 104.

Caso 7 — J.C.C. (Reg. HC 693553; Pront. amb. 47158), sexo masculino, branco,
brasileiro, examinado em 18-4-1963, com 7 anos e 6 meses de idade. Irmac de
MF.C.C. (caso 6). O paciente nasceu a térmo, mediante cesarea. Desde © nasci-
mento apresentava volume craniano exagerado e mancha wvinhosa na regido da
glabela. Nunca teve convulsdes. O volume craniano aumentou progressivamente.
O desenvolvimento psicomotor parece ter sido normal, pelec menos no inicio: sen-

tou-se ao0s 7 meses, falou as primeiras palavras com 12 meses e andou com 14

meses. Fxame clinico-neurolégico — DMacrocefalia (perimetro craniano 58,5 cm},
auséncia de sinal de sol poente; mancha vinhosa ao nivel da glabela, semelhante
a4 encontrada no case 6; fundos oculares normais. Eletrerncefalogramae normal. Tes-
tes de desenvolvimento: teste de Terman Merril, QD = 75 e teste de Goodnough,
QL = 65.

Neste cas0o, ccmo no caso 1, nao foi confirmade o diagnéstico de megalence-
falia; entretanto, éste diagnéstico parece provavel em vista da acentuada macro-
cefalia, das semethancas com o guadro apresentado pela irmd (caso 6) e da con-
sangiiinidade entre o0s pais.

COMENTARIOS

Em todos os nossos ecasos a macrocefalia era evidente. No gréafico 1
estdo assinalados os perimetros cranianos medidos na primeira consulta,
em relacio & idade dos doentes; a curva representada corresponde aos va-
lores normais médios, Observa-se que tddas as criangas tinham perimetro
craniano mator do que o valor médio para a idade correspondente. As
menores diferencas (2, 5 e 3 em) foram observadas nos casos 6 e 2, justa-
mente aquéles nos quais a hipdtese de megalencefalia é reforcada pela exis-
téneia de um irmiao atingide. Nos outros pacientes as diferencas entre os
perimetros cranianos e os valores normais foram iguais ou superiores a

5 cm.

Verificada a existéncia de macrocefalia, costuma-se pensar em hidro-
cefalia; entretanto, ja do ponto de vista clinico a auséncia de sinal de sol
poente em todos os 7 casos era contraria a esta hipdtese; além disso a
incidéncia familiar em 4 casos (1, 2, 6 e 7) nao era favoravel ao diagnos-
tico de hidrocefalia. Pungbes através da fontanela bregmética mostraram,
em 6 casos, ndo haver dilatacio ventricular acentuada. Estas puncdes nos
parecem indispensaveis em tddas as criancas portadoras de macrocefalia;
puncdes por via cisternal ou lombar fornecem poucas informacdes na maio-
ria dos pacientes macrocefalicos. As puncdes pela fontanela bregmadtica
permitem pesquisar cole¢des subdurais, colhér amostras do LCR ventricular
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e avaliar, se bemn que grosseiramente, a espessura do tecido nervoso. No
caso 7 foram feitas puncdes ventriculares porque a fontanela estava fecha-
da. Nos outros 6 cacos foi dificil atingir os ventriculos laterais ou retirar
amostras do LCR quando se conseguia punciona-los; a pesquisa de colecio
subdural resultou negativa em todos. Estes achados, em pacientes macro-
cefalicos sugerem o diagndstico de megalencefalia.

craniano

Perimetro
LELES82RCRORUBB88YRULRGILEB82R2C

2 345 67 8 91001 121318151617 181920
Idade em anos

7

1 234 S 67 8 9% 00n 2
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Grifico 1 — A curva representa a média dos perimetros

cranianos de crigaces normais, naes diferentes idades. Oy

pontes correspondem aos perimetros cranianos dos 7 pa-
cientes examinados, medidos na primeira consulia.

Nos casos 2, 3, 4, 5 e 6 a hipotese de megalencefalia sugerida pelas
puncgdes ventriculares foi confirmada pelas pneumografias, que mostraram
ventriculos normais ou apenas ligeiramente dilatados. A existéncia de dis-
creta dilatacio ventricular é compativel com o diagndstico de megalence-
falia % 2. 8; o aumento do sistema ventricular é muito mais acentuado quan-
do a macrocefalia é determinada por hidrocefalia. Nos casos 1 e T nio
foram feitas pneumografias que confirmassern o diagndstico; eniretanto,
ambos os pacientes tinham irméos comprovadamente megalencefalicos (res-
pectivamente casos 2 e 6) indicando ser esta doenca a causa rmais provavel
para a macrocefalia; além disso, no easo 1, a puncadoc ventiricular ja suge-
rira esta hipdtese,

O diagndstico de megalencefalia pode e deve ser feito em vida. Esta
havendo em alguns meios tendéncia a evitar guase totalmente os exames
subsididrios, nem sempre inocuos, necessarios para o estudo completo dos
hidrocefalicos; isto se deve ao desenvolvimento de técnicas cirirgicas gque
se prestam para todos os casos, qualquer que seja o local do bloqueio, Esta
conduta apresenta sério risco, pois poderiam ser levados & mesa cirargica,
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a fim de serem submetidos a operagbes de derivacdes liqudricas, pacientes
portadores de megalencefalia ou mesmo outras afecgdes, especialmente co-
lecdes subdurais ou papilomas dos plexos cordides. Algumas vézes a anam-
nese e ¢ gquadro clinico ja sugerem o diagndstico de megalencefalia, mas,
na maioria dos casos, sdo as puncgdes ventriculares que orientam para o
diagnodstico certo. A comprovacido poderd ser feita pela pneumencefalo-
grafia ou pela pneumoventriculografia, sendo dificil dizer qual déstes exames
é o melhor, uma vez que ambos podem apresentar vantagens e inconvenien-
tes. No pneumencefalograma, as vézes, o sistema ventricular apresenta-se
insuficientemente contrastado (casos 2 e 3); por outro lado, a pneumoven-
triculografia, além de ser mais traumatizante, pode apresentar problemas
de ordem técnica pela relativa dificuldade em atingir, mormente em crian-
cas, ventriculos laterais nfiec dilatados. Preferimos iniciar com o pneumen-
cefalograma; se o exame for insuficiente fazemos injecdo ventricular.

As radiografias do crénio e o0s eletrencefalogramas ndo contribuiram,
emn nossos doentes, para o diagnostico diferencial; entretanto, Geissler e
Stadler ¢ chamaram a ateng¢do para as alteracdes eletrencefilicas encontra-
das em um caso. A angiografia cerebral confirmou, no caso 2, a auséncia
de dilatacdo ventricular apreciavel; éste exame nos parece, entretanto, de
importancia secundaria em relacio as pneumografias.

Nossa casuistica € maior do que as encontradas na literatura que pu-
demos compulsar, Este fato talvez seja devido & preocupacio que tivemos
de fazer o diagnéstico em vida, enquanto a maioria dos autores se baseia
no exame necroscopico. Acreditamos que o estudo cuidadoso de todos os
pacientes macrocefalicos permitiria mostrar que a megalencefalia é muito
mais fregiiente do que geralmente se pensa.

O nimero relativamente peguenc de casos ndo permite afirmar ou in-
firmar a opinido de autores!- 4.5 que, baseados em revisbes, indicam o sexo
masculino como o mais atingido; 4 de nossos pacientes eram do sexo mas-
culino e 3 do feminino. A incidéncia familiar foi observada em dois
pares de irmfos (casos 1, 2 e 6, 7). Os pais dos casos 6 e 7 eram primos-
irméaos; nido havia consangilinidade entre os genitores dos casos 1, 2 e 3;
nos casos 4 e 5 nao obtivemos dados a respeito.

No caso 5 chamou a atencio a existénecia de macroglossia. Em dois
irmios (casos 6 e 7} fol observada a existéncia de mancha vinhosa ao nivel
da glabela, cuja relagdo com a megalencefalia nao pdde ser estabelecida,
No caso 2 existia obstrucio nasal intensa, fato éste observado também por
Wilson 10,

Niao dispusemos de exame anatomo-patoldgico que permitisse classificar
com precisdo o0s nosses casos. Os dados clinicos e a evolugdo sugerem o
diagnostico de megalencefalia fisiolégica para os casos 4, 5 e 6, que nao
apresentaram retardo do desenvolvimento ou convulsdes. O caso 7 é de di-
ficil classificacdo, pois apresentou desenvolvimento psicomotor aparentemen-
te normal e sua irma (caso 6} também desenvolveu-se bem; entretanto, os
testes realizados com T anos e 6 meses evidenciaram déficit intelectual.
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Nos casos 1, 2 e 3 o quadro clinico ¢ a evolucdo sugeriram o diagndstico
de megalencefalia patologica.

RESUMO

O diagndstico de megalencefalia deve ser feito em vida, especialmente
pela possibilidade de confusio com hidrocefalia. Os dados anamnésticos e
clinicos poderado, em alguns casos, sugerir esta hipdétese diagnédstica; entre-
tanto, sfo as pungdes ventriculares que, geralmente, orientam para o diag-
ndstico certo. As pneumografias confirmam o diagnostico, podendo ser dis-
pensadas nos casos tipicos. OQOutros exames (radiografias do cranio, eletren-
cefalograma ou arteriografia cerebral) tém pouco valor.

Sao apresentados T casos em que o diagndstico fol feito em vida. Em
um paciente havia também macroglossia e, em dois irmaos, mancha vinhosa
ao nivel da glabela. A incidéncia familiar foi observada em dois pares de
criancas, sendo que em um déles os pais eram consangiiineos.

A casuistica apresentada — relativa a um periodo de 7 anos -—- maior
do que as encontradas na literatura compulsada, mostra gque a megalence-
falia ndc é tAo rara como geralmente é admitido.

SUMMARY
Megalencephaly. Comments on 7 cases diagnosed during life.

Megalencephaly should be diagnosed during life, especially knowing that
it could be confused with hydrocephalus. The diagnosis could be arrived
at on the basis of elinical data in some cases, but mostly by way of the
ventricular puncture. Pneumoencephalography or pneumoventriculography
may confirm the diagnosis but it is not essential in a typical case. Other
procedures like X rays of the skull, electroencephalograma or cerebral angio-
graphy are of little help.

Seven cases diagnosed during life are presented. One patient had macro-
glossia; two brothers had a hemangioma at the glabella area. A familial
tendency was noticed in two pairs of children, one of them with consan-
guineous parents,

Judging by our series, which scems to be larger than others, megalen-
cephaly is not such a rare condition as it is thought to be.
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