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A raridade com que tem sido assinalada, em nosso meio, a moléstia
de Tay-Sachs, torna, assim, sempre merecedores de registro os casos
observados, sobretudo aquéles acompanhados de documentagio anato-
mica. O objetivo desta publicagdo consiste precisamente em referir os
dados proporcionados pelo estudo anatomo-clinico de um caso por nés
observado, adssim como os de dois outros, puramente clinicos, relativos a
enfermos que um de nés teve oportunidade de examinar do ponto de
vista neurolégico. E nossa impressio que a observagio 1 constitui o
primeiro caso de Idiotia Amaurética estudado no Brasil clinica e ana-
témicamente.

OBSERVAGOES

OBservAgAo 1* — M. M., com 18 meses de idade, masculino, branco, natural
de S. Paulo. Examinado no Ambulatério de Neurologia da Santa Casa em 5 de
agbsto de 1939, S. N. 4.082, por indicacio do Dr. Paulo B. Magalhzes.

Moléstia atual — Desenvolveu-se de maneira normal até a idade de trés meses
aproximadamente. Nessa ocasiio, notaram os pais que a crianca se estava tor-
nando apatica, indiferente a tudo. O corpo ficou “mole”, nio permitindo que o
tronco e a cabeca se mantivessem firmes. Os movimentos ativos foram-se tor-
nando raros, a0 mesmo tempo que a apatia se acentuou. Percebeu-se, entic, que
a visio se achava prejudicada, pois a crianga nio acompanhava mais os objetos
que lhe eram mostrados. Posteriormente, manifestaram-se crises convulsivas
(a principio raras, depois muito freqiientes), acometendo os membros e face. Os
ruidos, por mais discretos que féssem, determinavam viva reagfo, com “estre-
mecimento” dos membros (sic).

Antecedentes pessoais — Nasceu de térmo, parto normal, desenvolvendo-se:
perfeitamente bem até a idade de trés meses, quando teve inicio a moléstia atual.
Aleitamento materno até os 12 meses de idade, alimentagio artificial dai por
diante. O primeiro dente surgiu aos 11 meses. Nio teve as moléstias comuns
na infincia.

Antecedentes familiais — O pai, vendedor ambulante, é natural da Poclénia;
é forte e sempre gozou satide; nega passado venéreo-luético; alcodlatra. Mie
sadia, também natural da Polénia; nunca teve abortos ou natimortos. Nenhum
filho falecido. O paciente tem uma irmi, atualmente com 5 anos de idade, que
se acha em gbzo de perfeita satide. Quanto aos demais parentes, hi a referir,
de importante, que um primo do enférmo faleceu aos dois anos de idade, comr
sintomatologia semelhante (?).

Exame geral — O doentinho mantém-se no leito na posi¢do em que é colo-
cado, imével, apatico, conservando as atitudes que lhe sio impostas. Este estado
contrasta com as condicbes gerais de nutrigdo, 6timas. Paniculo adiposo muito
bem desenvolvido, sistemas G4sseo e muscular normalmente constituidos. Mucosas
visiveis bem coradas; ganglios de volume normal. O exame dos diversos apa-
relhos da vida orginica nada demonstra digno de mencin. Bago e figado ndo
aumentados.

Sistema nervoso — JA referida a acentuada passividade dos diversos segmentos
corpdreos, nio se observando a realizagio de movimentos ativos em qualquer terri-
tério; apenas nos pés, que apresentam tendéncia a se manterem em hiperextensio,

* Observagio apresentada i Associagio Paulista de Medicina a 30-7-941.
Rev. Ass. Paul. Med. 19: 330, 1941,
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esbogam-se raros movimentos (ativos?), que se executam lentamente. A movi-
mentagdo passiva dos membros, encontra-se ligeira resisténcia inicial, tanto nos
membros superiores como nos inferiores, mais acentitadamente 3 direita e nos
extensores. Refletividade: normais os reflexos patelar, estilo-radial, cubitopro-
nador, de ambos os lados. Vivos o oro-orbicular, mentoneiro e nasopalpebral.
Cutineo-abdominais normais. N#o obtivemos o sinal de Babinski; o sinal de
Rossolimo é, entretanto, nitido de ambos os lados. Também nio foram eviden-
ciados os reflexos locais de postura, assim como nio foram obtidos os reflexos
de automatismo medular, pesquisados pelas manobras classicas de Babinski e Pierre
Marie-Foix. Reflexos ténicos cervicais de Magnus e Kleyin eshogados i direita.
Acentuada hiperreflexia aos estimulos auditivos; ao ouvir ruidos bruscos de certs
intensidade, o doente reage vivamente, observando-se entio geralmente hiperextén-
sio dos membros inferiores, elevagio dos superiores e extensio da cabega. Nio
ha hipercinesias; evidenciam-se, contudo, fregiientes movimentos clénicos das pal-
pebras (especialmente i direita), surpreendendo-se ainda, numerosas vezes, abalos
musculares do tipo convulsivo, acometendo os quatro membros e labios; predomi-
nam, todavia, no hemicorpo direito.

Exame neurocular (Dr. Paulo Braga Magalhies): “Orgios anexos, normais,
em forma e tamanho; meios transparentes, normais. Pupilas em ligeira midriase,
regulares, nio havendo anisocoria. De anormal ao exame externo notam-se apenas
movimentos clonicos das palpebras e movimentos continuos dos globos oculares da
esquerda para a direita e vice-versa, lentamente. b) FExame oftalmoscépico:
para ambos os olhos o aspecto é idéntico. J4 com a incidéncia da luz apenas
nota-se um vivo reflexo branco do fundo dos olhos. A papila é branca, ofere-
cendo forte contraste com a retina peripapilar, que é réseo-acinzentada; seus bor-
dos sio nitidos, nio se encontrando sinal algum de inflamacdo anterior. Os vasos
retinianos sdo normais quanto ao seu calibre, curso e corrente sangiiinea, desde a
sua parte papilar até a periferia- da retina. Na regido macular nota-se um halo
grande em forma de anel, medindo mais ou menos dois didmetros papilares de colo-
ragio branco-brilhante, de limites imprecisos. No centro désse anel, nota-se uma
mancha redonda de cér vermelho-escuro (vermelho-cereja), contrastando forte-
mente com o branco circunvizinho. Para fora do halo, a retina se apresenta de
cOr branco-acizentado. Na periferia nada se nota de anormal”.

Evolugdo — Nos meses seguintes, o estado geral decaiu progressivamente e,
em conseqiiéncia de broncopneumonia, o paciente veio a falecer. A necrépsia
(SS-12.700/39), revelou como causa de morte a intercorréncia de broncopneu-
nionia. A crianca encontrava-se bastante emagrecida e anemiada; as visceras
(salvo a broncopneumonia e os achados que descreveremos no sistema nervoso
central), nada apresentaram 31 necrépsia digno de mencdo. O bago e o figado
eram de aspecto macroscépico e tamanho normais,

Exame macroscépico do sistema nervoso central — Encéfalo bem cqnformado
quanto & distribuigdo e conformagio das circunvolugdes, apresentando apenas ligeira
atrofia das circunvolugdes frontais, atestada principalmente pelo alargamento dos
sulcos e aprisionamento de maior quantidade de liqiiido céfalo-raqueano nos espagos
subaracndides correspondentes. £ particularmente notivel a consisténcia firme
da substincia cerebral (nesta idade, a consisténcia é normalmente bastante mole,
em razido de sua riqueza em ligiiido). PBste aumento de consisténcia ainda se
tornou mais evidente ao cortar a substincia cerebral, tendo-se a impressio de
cortar corti¢a, de acérdo com a comparagio classica. As meninges destacam-se
bem, nada mostrando de particular, a ndo ser um certo congestionamento das veias
que correm na sua superficie. Quanto ao aspecto da substincia cerebral, aos cortes,
notava-se apenas palidez da substincia cinzenta; nenhum desvio na arquitetura
anatémica macroscépica. No cerebelo e tronco cerebral, igualmente, arquitetura
anatémica geral sem alteragdes.
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O estudo microscépico revelou, como fato predominante, intensa alteragfio das
células nervosas, afetando de modo geral a tddas elas, qualquer que fésse a regiio
examinada. Assim, achavam-se igualmente lesados os elementos da cortica ce-
rebral (fig.1), do talamo, cerebelo (fig.2, a), medula (fig. 2,b) e retina (fig 3).
Apenas pequenas variages de intensidade existiam entre uma regiio e outra.
Pelo método de Nissl, as células mostravam-se tumefeitas, abauladas, de con-
tornos arredondados, na maioria das vezes com o nicleo deslocado para a peri-
feria. O citoplasma exibia um aspecto esponjoso, delicado e frouxo, ou com
grandes vacfiolos, existindo substancia croméfila densa, fortemente corada, apenas
junto ao niicleo (fig. 1, a). Nicleo quase sempre de aspecto normal; porém
numa ou noutra células hipercorado. O método de Bielschowsky evidencia as
neurofibrilas junto ao contorno celular e, de outra parte, agrupadas ao redor do
niicleo; entre essas duas regiGes, uma zona vazia, cruzada por poucas {ibrilas
apagadas, mal diferenciadas, formando grandes malhas irregulares (fig. 1, b).
Esta regiio do corpo citoplasmatico, praticamente vazia aos métodos de Nissl
e Bielschowsky, apresenta-se carregada de gordura sob forma de goticulas, con-
forme evidenciam os preparados pelo Escarlate R; assume entio a coloragio
roseo-alaranjada clara, como o fazem os lipbides, e no mesmo tom que a mie-
lina. Essa substancia lipéide cora-se em azul pelo método de Kultschitsky-Pal,
de acordo com o que se verifica na forma infantil da idiotia amaurdtica. A intu-
mescéncia baloniforme também se evidencia nos prolongamentos celulares, dendri-
ticos ou axonicos, encerrando, como os corpos celulares, substancia lipdide (fig. 4).
A grande difusio do processo acima descrito confere um aspecto monétono as
regides examinadas, principalmente a cortica cerebral, cuja citoarquitetonia se
apresenta profundamente alterada. Na retina, os cortes demonstram alteragoes
celulares semelhantes, atingindo as células ganglionares; reducio numérica das
mesmas, tédas as existentes achando-se modificadas pelo processo.

O estudo das fibras nervosas, feito pelos métodos de Bielschowsky, Kults-
chitsky-Pal e Weil, mostrou, digno de destaque, apenas incompleta mielinizagdo,
na medula, das vias piramidais laterais e a anterior de um dos lados (fato rela-
cionado provivelmente a idade do paciente). Quanto i glia nota-se, de modo
geral, hiperplasia difusa da astroglia, como se verificou pelo método do subli-
mado-ouro de Cajal ou da modificagio de Globus; tal aspecto era mais acusado
na cortica cerebral (fig. 5). Pelo método da hematoxilina-eosina muitos déstes
astrécitos mostravam citoplasma abundante, com elementos enormes, e nos prepa-
rados pelo Escarlate R revelavam no seu interior a presenga de gorduras, quer
lipbides, em laranja claro, quer gorduras neutras, em vermelho brilhante.

Nos preparados pela hematoxilina-eosina, verifica-se ainda nas malhas das
leptomeninges e nos espagos perivasculares (os quais se acham bem dilatados)
uma ou outra célula redonda, maior ou menor, de nficleo periférico ou central
e citoplasma espumoso. Estes elementos tém aspecto semelhante ao dos corpos
granulogordurosos e¢ mostraram-se carregados de gordura neutra ao método de
Escarlate R, particularmente ao nivel da substincia branca da cortiga cerebral
frontal e calcarina; parecem indicar desintegragdo celular e das fibras, com
transformacio dos lipdides em gorduras neutras.

Como vemos, as alteragdes celulares evidenciadas nos elementos nervosos
correspondem as descritas na idiotia amaurética e denominadas por Schaeffer de
dcgenerg;&o utricular. O estudo histolégico dos demais orgios nada apresentou
de particular, a nfo ser o exame do bago, no qual encontramos, em varios pre-
parados corados pela hematoxilina, grandes células, isoladas ou em grupos de
duas ou trés, com citoplasma bastante claro e vacuolizado, disseminadas difusa-
mente pelo parénquima, na polpa vermelha e na branca. Pelo Escarlate R para
gorduras, encontramos algumas células que devem corresponder as Hescritas
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Fic. 1 — a Cortica cercbral, circunvolugio frontal ascendente; método de Nissl
(Leitz, ‘mersio, oc. 8). b Cortica frontal; método de Bielchowsky-Escarlate
(Leitz, obj. 5, oc. 10).

Fic. 2 — a Cerebelo: método de Bielchowsky (Leitz, obj. 3, oc. 8). & medula
lombar, cérno anterior; método de Bielchowsky (Leitz, obj. 3, oc. 8).
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Fic. 3 — Retina; método de Escarlate-Hematoxilina (Leltz, obj. 3, oc. 10).

Fic. 4 — Cortica cerebral, frontal ascendente, método de Bielchowsky-Escarlate
(Leitz, imersdo, oc. 4).

Fic. 5 — Cortiga frontal; método sublimado-ouro de Cajal (Leitz, obj. 3, oc. 8).



JULIAO, MAGALHAES E BRANDI — MOLESTIA DE TAY-SACHS 365

acima, contendo gordura corada em rdseo, em tom semelhante ao dos elementos
nervosos. REste achado é de algum interésse, porquanto alguns autores tém
procurado aproximar e incluir no mesmo grupo a moléstia de Tay Sachs e a de
Niemann-Pick, visto como se encontram, também nesta condi¢io mérbida, as
mesmas células invadindo o figado e o bago. Note-se, todavia, que na moléstia
de Niemann-Pick hi franco predominio do processo (actimulo de lipoides) nos
elementos do sistema reticulo-endotelial, principalmente no figado e bago, donde
hépato e esplenomegalia; na enfermidade de Tay-Sachs, ao contririo, evidencia-se
© processo quase que exclusivamente nos elementos nervosos, sendo praticamente
nulo nos demais o6rgdos. Assim sendo, uma das particularidades do caso que
estudamos consiste justameite na presenga das referidas alteragdes mo nivel do bago.

OBservAcAo 2* — B. M., masculino, 15 meses de idade, brasileiro, natural de
S. Paulo. Examinado em nosso consultério, em fevereiro de 1944,

Nasceu de parto normal e desenvolveu-se aparentemente bem até a idade de
6 meses; dava a impressdo, contudo, de ser uma crianga “retardada”, por estar
sempre sossegada, quieta, indiferente ao meio. Aos 6 meses, o sono tornou-se
irregular, interrompendo-se muitas vezes. Nessa época j& comegava a endireitar
o tronco e firmava os membros inferiores, se fosse levantado pelos bragos. Nos
meses seguintes (7.° e 8.°), porém, o desenvolvimento estacionou e mesmo re-
grediu, pois acentuou-se o desinterésse pelo ambiente e o corpo tornou-se mole,
a crianga nio conseguindo mais endireitar o tronco, nem manter-se sentado (sic).
Estas oondi¢des contrastavam com o estado geral de nutrigio, perfeitamente
satisfatério. Do 7.° més em diante, a movimentagio ativa dos membros tornou-se
cada vez mais escassa e, aos 10 meses, perceberam os pais do menino que éste
nio enxergava bem. Aos 13 meses, aproximadamente, teve, pela primeira vez,
uma convulsio mais pronunciada do lado direito do corpo, e durante a qual os
olhos deslocaram-se para .cima, permanecendo nessa posigio durante 48 horas
(sic). Nessa ocasiio teve febre e transpiragdo excessiva. No més seguinte as
convulsdes se repetiram, tornando-se desde entio muito freqilentes. Apds o pri-
meiro surto convulsivo, piorou notivelmente e desde entio nio atende mais as
diversas excitages; a visdo desapareceu por completo tornou-se muito “ner-
voso”, assustando-se ao menor ruido. A degluticio também prejudicou-se, mos-
trando-se dificil e interrompendo-se muitas vezes. Desapareceram os movimentos
ativos dos membros,

Antecedentes Pessoais — Nasceu de parto normal. Nido teve as moléstias
infectuosas comuns na infincia. Voémitos freqilentes aos 2-3 meses de idade.
Desde o inicio da moléstia atual, sempre esteve sob cuidados médicos e ji se
submeteu 3 radioterapia, tratamento vitaminico, neurotdnico, etc.

Antecedentes Familiais — Os pais, sadios, sdo israelitas. O pai é natural
da Russia Branca e a mie é brasileira (Estado de Sio Paulo). Avés (paternos
e maternos) naturais da Rissia. Os avds maternos eram primos em primeiro
grau, As duas familias nio apresentam parentesco algum. O pai veio para o
Brasil hd 16 anos, tendo residido até essa ocasiio na Europa. Na familia nio
ha casos de neuropsicopatias; nunca se verificou a incidéncia da moléstia de
Tay-Sachs em seus membros. Também nio hd casos de sifilis ou de tuberculose.
O pai ndo é etilista. Nio hi abortos para o lado materno; um natimorto, em
conseqiiéncia de parto distdcico.

Exame geral — Estado geral 6timo; péso atual 10,500 gr. Distrofia genital;

'3

criptorquidia. A crianga conserva-se no leito na posi¢io em que é colocada; em

* As observagdes 2 e 3 foram apresentadas por um de nés (O.F.J.) a
Associagdo Paulista de Medicina, Sec¢io de Pediatria, a 13 de junho de 1944.
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dectbito dorsal, tende a manter os membros inferiores em semiflexdo. Durante
o exame assistimos, por virias vezes, a crises convulsivas, sempre de cariter
parcial, afetando geralmente os membros do lado direito e a face; outras vezes
apenas se notavam abalos musculares das palpebras, acompanhados ou nio de
repuxamento da boca. Aparélho digestivo: disfagia. Nido ha hépato nem esple-
nomegalia. Aparelhos circulatério e respiratirios normais.

Exame Neurolégico — Mantém-se no leito na atitude em que & deixado,
apenas observando-se discretos movimentos dos membros. Colocado na posigio
sentada e dando-se apdio ao tronco, a cabeca pende para a frente, para tris ou
para os lados; retirando-se o apdio, também o tronco nio se mantém e pende
para os lados; a movimentagio passiva é fiacilmente realizada, imprimindo-se
movimentos amplos em todos os segmentos corpéreos. Grande flacidez muscular
nos membros inferiores; apenas ao se efetuar a flexdo da perna direita sobre
a coxa encontra-se pequena resisténcia inicial. Reflexos: aquileus e patelares
exaltados, revestindo-se o patelar direito de carater policinético. Clono do pé
direito. Estilo-radial exaltado e invertido. Também respondem exageradamente
os reflexos bi e tricipitais, assim como o oro-orbicular. Cutineoplantar em ex-
tensio de ambos os lados. Muito evidentes, bilateralmente, os sinais de Mendel-
Bechterew e Rossolimo; alids, a percussio de téda regiio plantar e do dorso
dos pés determina a flexio dos dedos. Também nas mios, a percussio das re-
gides palmar e dorsal ocasiona nitida flexio dos dedos. Cutineo-abdominais
ausentes. Manobras reveladoras de automatismo positivas, especialmente a de
Tolosa (percussdes repetidas). Reflexos tonicos: movimentando-se passivamente
a cabeca para um dos lados, nota-se extensio do membro inferior déste lado e
flexdo do outro; os membros superiores nio apresentam quaisquer modifica¢Bes.
Pronunciada hiperreflexia aos estimulos auditivos. Sensibilidade: hiperestesia tactil
e dolorosa. Exame meurocular (Dr. Cindido Silva): revelou lesio degene-
rativa da regifio macular em ambos os olhos, com os caracteres tipicos da mo-
1éstia de Tay-Sachs.

Exames complementares — 1) Exame radiolégico (Dr. Carmo Mazzilli) —
Crénio: compacta craniana irreg larmente espessada. Fontanela bregmdtica muito
aberta, verificando-se que a ossificagio dos frontais se encontra pouco desenvol-
vida. Sela turca de dimensges normais e contornos regulares. Pushos e mdos:
o grande osso e o unciforme encontram-se regularmente desenvolvidos. O pira-
midal apresenta também o seu nicleo primitivo de ossificagio, que deveria apa-
recer aos 18 meses. Os nficleos secundarios das extremidades distais dos radios
encontram-se bem desenvolvidos (deveriam aparecer aos 13 meses). Conclui-se
que hd um aceleramento dos pontos de ossificagdo. Térax: cora¢io de dimensdes
normais. Sombra opaca entre o pediculo e a regiio esternoclavicular, carateri-
zando a imagem do timo. Exame do Hgiiido céfalo-raqueano (Dr. Batista dos
Reis) : Pungido suboccipital, deitado. Pressio inicial 68; Pressio final 20 (ma-
németro de Claude) ; queda da pressdo: apds 10 cc. = 35; volume retirado 15 cc;
paciente inquieto; liquor limpido e incolor; indice de Ayala QR = 5,1; proteinas
totais: 5,15 gr. por litro; cloretos: 7,13 gr. por litro; substincias redutoras em
glicose 0,71 gr. por litro; r. Pandy, Nonne e Weichbrodt: negativas; citologia:
0,4 por mm2; reacdes do benjoim, mastique, Takata-Ara, Wassermann, Steinfeld
e Eagle: negativas; reagfo para cisticerco: negativa. Exame hematolégico (Dr.
Gastio Rosenfeld) : Leucdcitos: 9.100 por mm3. Neutrdfilos 28% (mieldcitos 0,
metamieldcitos 0, niicleo em -bastonete 5, nficleo segmentado 23), Eosinéfilos 6%,
Basoéfilos 0%, Linfécitos 60%, Monécitos 4%, Plasmdcitos 2%. Alteragdes cito-
légicas nfio foram encontradas. Linfécitos: pequenos 20, grandes 26. Formas
de Gumprecht 14. Conclusdes: pequena reagdo de tipo alérgico; nio hi sinais
hematolégicos de processo infeccioso. Hemograma (Dr. Paula e Silva): Hem4-
cias 4.560.000 por mm3, Leucécitos 7.500 por mm3. Hemoglobina 80%. Valor
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globular 0,8. Observacdes: Hemacias apresentam anisocitose com normocitia e
normocromemia. Poiquilocitose. Raros elementos policromatéfilos. Plaquetas nu-
merosas, conglomeradas, de aspecto normal. Ntmero normal de leucocitos,
com neutropenia relativa e absoluta, neutréfilos apresentando granulages A.
Os acidéfilos nada apresentam de particular. Linfocitose relativa e absoluta, sem
anisocitose dos linfécitos, células de citoplasma irregularmente corado e algumas
contendo inclusGes de Foa-Kruloff. Monocitose relativa e absoluta, seguida do
aparecimento de raros histifcitos. Algumas manchas de Gumprecht”. Mieln-
grama (Dr. Paula e Silva) — “Os diferentes setores da hemopoiese apresentam-
se hiperplasticos, hiperplasia esta menor do que aquela encontrada nos individuos
de mesma idade. Interessante é notar o grande niimero de mitoses dos eritro-
blastos na fase de telofase e alguns casos de mitoses atipicas. hem como a macro-
ologivacuoliza¢io das células eosinopoiéticas”.

OBSERVAGA0 3 — R.C.M., 16 meses de idade, branco, brasileiro, examinado
na residéncia a 18 de margo de 1944,

Até a idade de 6 meses desenvolveu-se normalmente; os pais haviam notado
apenas que era um menino excessivamente nervoso, assustando-se com facilidade
por qualquer ruido produzido de maneira siibita. Do ponto de vista geral en-
contrava-se em condi¢des excelentes, tendo sempre estado sob cuidados médicos.
Aos 7-8 meses, a progenitora notou que a crianga nio tinha firmeza no corpo;
assim, na posi¢do sentada a cabega e o tronco nfo se mantinham firmes, pendendo
para um e outro lado; as mios também enfraqueceram, deixando cair os nbjetos
que nelas eram colocados. Tais manifestagdes foram atribuidas a atraso de
desenvolvimento. Varios tratamentos instituidos (injegoes de calcio e vitamina,
aplicacdes de ultra-violeta, etc.) ndao modificaram a situagdo. Progressivamente
a crianca foi-se debilitando, assim como a deficiéncia psiquica tornou-se cada
vez mais nitida. Aos 13 meses de idade, apresentou convulsdes que acometiam
os quatro membros e a face, durando 5 a 10 minutos. Novas crises convulsivas
manifestaram-se nos dias seguintes; duas dessas crises foram tio intensas quanto
a primeira. Vémitos, &s vezes. SoOmente depois do aparecimento das convulses
é que os pais do menino sé aperceberam de que éste nio enxergava mais; refe-
rem mesmo que, até essa época, o filho era esperto, acompanhando com os olhos
os movimentos realizados ao redor. Nessa ocasiio foi entio examinado pelo
oftalmologista (Dr. Candido da’ Silva) que encontrou no fundo do 6lho as alte-
ragdes proprias. da moléstia de Tay-Sachs. As crises convulsivas intensas nio
mais se repetiram com o tratamento pelo luminal; porém, freqiientemente mani-
festam-se abalos musculares e tremores nos membros e face; os labios entio
apresentam-se repuxados e em certas ocasides os membros inferiores “endurecem?”,
voltando-se os pés para dentro,

Antecedentes pessoais e familiais: Nasceu de parto normal. Nio teve as
moléstias comuns na infincia. Os pais, casados hi trés anos, n3o sio consan-
gliineos. Nio tiveram outros filhos. Na familia nio hi casos de moléstias
nervosas ou mentais. Apenas a familia da genitora é israelita.

Exame geral ¢ newrolégico — Estado geral bom. Paniculo adiposo regular-
mente desenvolvido. Mucosas visiveis ‘coradas. Pulso: 94 batimentos, ritmico.
A crian¢a tende a conservar, no leito, a atitude que lhe é imposta. Em decibito
dorsal, geralmente mantém os membros superiores em extensio e os inferiores
em semiflexio e abducdo. Pés em hiperextensio. Os movimentos ativos sio
muito limitados; apenas se esbogam nos membros superiores e labios. Na po-
sicdo sentada, o tronco e cabega necessitam apéio, uma vez que abandonados
pendem para qualquer dos lados. Movimentagio passiva dos membros: pequena
resisténcia ao proceder-se 4 extensio do antebrago direito, & flexio do esquerdo
e a flexdo dorsal dos pés (advindo, entdo, clono dos pés). Reflexos: aquileus
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nitidos, patelares vivos. Francamente exaltados o estilo-radial, cubito-pronador,
bicipital e tripicital, de ambos os lados. Mentoneiro e nasopalpebral normais;
oro-orbicular vivo. Cutaneoplantar em extensdo, bilateralmente. Sinais de Ros-
solimo e Mendel-Bechterew nitidos dos dois lados. Cutineo-abdominais ndo
obtidos. Cremastéricos prejudicados pela vivacidade do r. dartdico. Clono dos
pés. Reflexos de automatismo muito evidentes, despertados pelas manobras de
P. Marie-Foix, Babinski e de Tolosa (percussGes repetidas). Reflexos ténicos
de Magnus-Kleyin ausentes. Hiperreflexia pronunciada aos estimulos auditivos;
exagero e difusdo do reflexo cocleopalpebral (sinreflexia). Nistagmo. Deglu-
tigdo dificil, apenas sendo -possivel a de alimentos pastosos.

Exame neurocular (Dr. Candido da Silva) —— Oscilagdes continuas dos
globos oculares, sem ritmo determinado. Trata-se de nistagmo ocular por defi-
ciéncia de fixagdo. O exame dos fundos oculares mostra papilas e vasos de
aspecto normal. Soébre a regiio macular de ambos os olhos, observa-se lesdo
tipica da moléstia de Tay-Sachs.

Exames complementares: Ligiiido céfalo-raqueano (O. Lange): pungio
lombar, sentado. Liquor normal. Exame radiolégico do crianio (Instituto dos
Industridrios) : normal.

COMENTARIOS

Nio é nosso propdsito proceder, neste trabalho, & revisio das nu-
merosas e complexas questdes atinentes a idiotia amaurética, mesmo
porque, ainda recentemente, Aluizio Marques & publicon nesta mesma re-
vista, excelente e amplo estudo sobre o assunto. Procuraremos apenas
comentar os dados de major interésse fornecidos pelas nossas observa-
«bes, analisando-os de maneira comparativa.

E de notar-se, inicialmente, a grande semelhanga que oferece o qua-
dro clinico nos trés casos. Efetivamente, a evolugio processou-se de tal
sorte que, dois ou trés meses apds o inicio da moléstia, ji se haviam
estabelecido todos os distfirbios fundamentais da enfermidade. Assim,
4 triade sintomatica considerada patognomonica (decadéncia mental pro-
gressiva, atonia muscular, amaurose), superajuntaram-se, nos trés casos,
crises convulsivas, hiperacusia e, posteriormente, distirbios da degluti-
gdo. A apatia parece haver constituido a manifesta¢io inicial da en-
fermidade nos casos 1 e 2, enquanto que, no caso 3, a hiperexcitabili-
dade e hiperacusia foram as desordens que primeiro despertaram a aten-
cdo dos pais. Também desde logo manifestou-se, nos trés casos, lassi-
dao muscular, a qual acarretou, pelo seu posterior agravamento, pre-
juizo da movimentagdo ativa, de maneira cada vez mais pronunciada.
Os disttarbios visuais principiaram, nos casos 1 e 2, aos 10 meses aproxi-
madamente, precedendo as crises convulsivas; no caso 3 ocorreram, ao
que parece, um pouco mais tarde, somente apds a primeira convulsdo.
Nas trés observages, contudo, a acuidade visual decaiu sensivelmente de-
pois que se manifestaram os ataques convulsivos, Os distirbios da de-
glutigdo surgiram sempre por tltimo.

8. Marques, A. — loc. cit. 5.
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Das alterages evidenciadas ao exame soématico-neurologico, so-
bressaem as relativas 4 fungio reflexa. Verificou-se, neste particular,
hiperreflexia profunda, acompanhada de clono e reflexo cutaneoplantar
em extensdo, nos casos 2 e 3; no caso 1, ao contrario, eram praticamente
normais os reflexos osteotendinosos e o cutaneoplantar se apresentava
em flexdo. De acérdo com estas respostas, os reflexos de automatismo
€ defesa se mostravam nitidos nas observages 2 e 3, ndc tendo sido
evidenciados na observagio 1, da mesma forma que o sinal de Mendel-
Bechterew. O sinal de Rossolimo existia nos trés casos. O comporta-
mento dos fendmenos reflexos nos casos 2 e 3 (hiperreflexia profunda,
clono, reflexo cutaneoplantar em extensio, presenga dos reflexos de au-
tematismo medular, etc.) corresponde, evidentemente, ao da sindrome
piramidal de libertagio; atendendo-se, no entanto, a idade dos enfermos
portadores de tais manifestacGes reflexas, a interpretacio das mesmas
encontra-se talvez prejudicada em parte, no sentido de saber-se até que
ponto podem ser consideradas como verdadeira expressio de lesdo pi-
ramidal.

Na observagio 1, esbogaram-se os reflexos cervicais de Magnus-
Kleyin e, na observagio 3, a rotagio passiva da cabega para qualquer dos
lados acarretava a extensdo do membro inferior désse lado e flexao
do lado oposto. E oportuno recordar, a propdsito, que a presenca dos
reflexos tonicos cervicais tem sido assinalada em varias observagdes de
idiotia amaurética. Assim, num caso de Marinesco e Radovici ?, publi-
cado em 1928, existiam fenémenos de rigidez decerebrada, reflexos de
postura e de atitude, além de movimentos ritmicos especiais. Van Bo-
paert, Sweerts e Bauwers 1% puderam também evidenciar, em dois casos
de idiotia amaurética (um pertencente a forma infantil e outro a ju-
venil), a sindrome completa de decerebracio, caraterizada por ataques to-
nicos semelhantes aos descritos por Jackson e Wilson, reflexos tonicos
cervicais e labirinticos e atitudes decerebradas. Havia nesses casos hi-
potonia muscular generalizada, bem como intensa hiperreflexia ao tacto
e a estimulos auditivos. Acentuam Van Bogaert e colaboradores a cir-
cunstancia particular de.ocorrerem os fenémenos de decerebragio em
pacientes portadores de paralisia flacida; o que ndo ¢ de freqiiente verifica-
cdo nas encefalopatias infantis. Com referéncia i interpretagio e sig-
nificado da hiperreflexia aos excitantes tacteis (as respostas obtidas eram
difusas, todo ponto do revestimento cutineo sendo reflexégeno) e audi-
tivos, salientam (loc. cit. 1%, pag. 210): “Les excitations cutanées, audi-

9. Marinesco e Radovici — Idiotie anaurotique et rigidité décérebrée. Encé-
phale, margo, 1923, pag. 145.
10. Van Bogaert, Sweerts et Bauwers — Sur l'idiotie amaurotique familiale

du type Warren Tay-Sachs. Etude sémiologique du syndrome de décérébration
et des automatismes primitifs de l’enfant. Encéphale, 27:196, 1932.
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tives, etc. déclanchent des mouvements automatiques qui ne sont pas
quelconques: ils représentent des fragments plus ou moins importants
d'une attitude décérebrée ou d’'un accés tonique”, “Les mouvements
réactionels aux excitations sensorielles ne différent de ceux de la crise
épileptique tonique que par leur mode de déclanchement et leur persis-
tance”. (loc. cit. 0, pag. 216). Ainda sébre a hiperreflexia aos excitan-
tes cutineos e auditivos, Van Bogaert alude as verificagées de Simons,
que, em 1924, chamara a atengdo sdbre a existéncia de disttirbios tonicos
num caso de idiotia amaurdtica, demonstrando que “le mouvement ainsi
déclanché consistait en une contracture en extension apparaissant avec
la brusquerie d’une secousse, mais peu ample, & persistance tonique”.
A hiperreflexia com ponto de partida aclstico foi, conforme descreve-
mos, bem evidenciada em nossos casos, destacando-se, neste particular,
a observagio 1, sobretudo pelo contraste que a hiperreflexia assim con-
dicionada oferecia com o estado dos reflexos profundos dos membros
superiores e inferiores (normais) e com a hipotonicidade muscular.
Ademais, é digno de mengdo o fato de tal fenémeno haver-se declarado
mais ou menos precocemente nos trés casos relatados, o que comprova
seu alto valor diagndstico.

Em nenhum dos enfermos, pudemos surpreender hipercinesias; a
sua ocorréncia tem sido, porém, registrada em alguns casos. Num pa-
ciente de Souques, Lafourcade e Tenis!!, existiam movimentos conti-
nuos, involuntirios, de retragio da cabeca, que se haviam manifestado
desde as primeiras semanas de vida e provavelmente subordinados ao
acometimento das células do corpo estriado.

Quanto aos outros dados apurados em nossas observagGes, mere-
cem reparo as desordens glandulares apreciadas no caso 2 (discreto
aumento de volume do timo e criptorquidia). Embora varios autores
enham chamado a atengio para os distirbios endocrinicos na idiotia
amaurdtica — hipertrofia da tiredide (caso de Gordon), alteracdes das
supra-renais (Peterson) e do timo (Mac Kee) 2 o verdadeiro signi-
ficado de tais distiirbios permanece, contudo, obscuro.

No que respeita as informacdes obtidas pela anamnese, concordam
com as carateristicas clissicas da enfermidade. Assim, nos trés casos,
os disttrbios tiveram inicio nos primeiros meses da vida (3.2 ao 7.9)
e os pais dos enfermos sio israelitas (na obs. 3, apenas a genitora per-
tencendo A raga judaica). O carater familial nio pode ser posto a prova.
Nos casos 2 e 3 os pacientes eram filhos tinicos €, no caso 1, a irmi
do paciente (com 5 anos de idade na época do exame) era sadia.

11. Souques, Lafourcade, Tenis. — Rev. Neurologique, 1924, pag. 618.
12. Citados por Parhon e Goldstein — Un cas d’idiotie amaurotique type
Tay-Sachs. Rev. Neurologique, 2:895, 1909.
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DIAGNGSTICO

Na ocasiio em que procedemos ao exame neuroldgico de nossos
pacientes, j4 o quadro clinico se encontrava inteiramente estabelecido,
ndo permitindo a menor ditvida diagndstica. A sintomatologia, tio par-
ticular 4 enfermidade, apresentava-se completa e tipica, até mesmo a
comprovagio oftalmoscopica ja havendo sido realizada. Acreditamos,
no entanto, que, mesmo nos seus primoérdios, a enfermidade teria sido
prontamente reconhecida, tais as carateristicas de que se revestiram as
manifestacbes moérbidas iniciais, aliadas a circunstincia de ocorrerem
em criangas contando 6 ou 7 meses de idade e pertencentes 4 raca judia.
Se, em casos dessa ordem, o diagndstico se impde, 0 mesmo nio acontece
nas formas atipicas e incompletas da afeccio: casos em que falta, por
exemplo, a lesao macular patognomoénca ou a deficiéncia mental, ou
quando ndo se conta com o fator racial. Estas situagbes originam pro-
blemas que, muitas vezes, apenas a evolugio e o exame histologico per-
mitem esclarecer, A seguinte observagio proporciona bom exemplo das
dificuldades que entio se nos deparam do ponto de vista diagnéstico:

H.C., (S.N — 8748). 13 meses de idade, sexo feminino, brasileira, exami-
nada no Ambulatorio de Neurologia da Santa Casa em 14 de fevereiro de 1944.

Nos primeiros meses de vida, nada de anormal haviam notado os genitores
da crianga, a nio ser que esta era excessivamente *nervosa”, assustando-se com
facilidade ao menor ruido. Assim, muitas vezes, i noite, logo depois de con-
ciliar o sono, acordava “assustada”, chorando. Nos meses seguifites os pais
suspeitaram que a menina nio enxergava, o que se confirmou posteriormente.
Aos 10 meses, aproximadamente, surgiram ataques, caraterizados por abalos mus-
culares nos quatro membros e repuxamento dos olhos para cima; o corpo apre-
sentava-se entdo duro e arroxeado (sic). Estas crises, acompanhadas geral-
mente de tremor (?), tinham a duragio média de 3 a 5 minutos, ocorrendo trés
ou quatro vezes por més. Ultimamente, acentuou-se a hiperexcitabilidade nervosa.
Do ponto de vista psiquico, referem os pais nio haver notado alteragdes dignas
de registro. A crianga, embora nio enxergue, é esperta, distraindo-se com faci-
lidade. Até hoje, nio consegue porém manter-se sentada, por falta de firmeza
do tronco; da mesma forma a cabega nio se mantém firme, estando sempre
pendida para os lados.

Antecedentes Pessoais — Nasceu de térmo e n3o teve as moléstias infec-
tuosas comuns na infincia; as vezes, simples resfriados. A mie refere que a
gravidez foi algo acidentada (eclampsia). N&do tem irm3os.

Antecedentes familiais — A mie € brasileira, contando atualmente 23 anos
de idade e o pai, também brasileiro, com 35 anos. Avoés paternos de nacionali-
dade portuguésa e italiana; maternos, portuguésa e brasileira. A familia é
catflica e nenhum traco de ligagio apresenta com a raga israelita. Nio ha
casos de neuropsicopatias na familia. O pai nio é etilista, mas de temperamento
nervoso (sic.). N3o ha consangiiinidade éntre os pais.

Exame somdtico e neurolégico — Constituido geral boa; péso atual 7.150 gr.
Nio ha atrofias musculares; sistema Osseo normalmente desenvolvido. Nio ha
espleno nem hepatomegalia. Em deciibito dorsal, a crianca apresenta tendéncia
a manter os membros superiores em flexio, mdos fortemente cerradas, polegar
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em aducdo e flex3o; membros inferiores geralmente em hiperextensio, exibindo
de quando em quando movimentos de flexdo. A doentinha nio consegue manter-
se na posicio sentada, desde que ndo lhe seja proporcionado apbio; o tronco
pende para os lados, assim como a cabega. Levantada pelas axilas, nota-se, por
pouco tempo, hiperextensio dos membros inferiores que procuram firmar-se no
s6lo; a resisténcia logo cede e, processando-se..a flexdo dos joelhos, o corpo
tende a cair. Estando a crianga em dectbito dorsal e dando-se-lhe as mdos,
a doentinha parece tentar o movimento de levantamento do tronco, sem o con-
seguir. Tonicidade muscular: ji referida a hipotonia dos misculos do tronco
e do pescoco. Nos membros inferiores, os movimentos passivos de flexio sio
ias vezes realizados com alguma oposi¢io; nas mios, os dedos conservam-se
sempre fletidos, opondo forte resisténcia a sua extensio e abdugdo. Refletivi-
dade: exaltados os reflexos aquileus e patelares; vivos os reflexos estilo-radial.
cubitopronador, bicipital e tricipital, bem como o nasopalpebral. Nio foram
obtidos os reflexos mentoneiro e oro-orbicular. Abdominais médios e superiores
presentes, inferiores ausentes. Cutaneoplantar em extensio de ambos os lados.
Muito nitidos os sinais de Mendel-Bechterew e Rossolimo, bilateralmente. Cocleo-
palpebral exagerado; o estimulo auditivo desperta hiperreflexia generalizada. Os
reflexos de automatismo medular parecem presentes, mas sua interpreta¢io en-
contra-se prejudicada pela movimentagio ativa dos membros inferiores. Os re-
flexos cervicais de Magnus-Kleyin ndo foram obtidos. Nio ha hipercinesias.
Sensibilidades tactil e dolorosa presentes (exageradas?).

Exame neurocular: tendéncia ao estrabismo externo do 6lho direito. Pupilas
midriaticas. O exame dos fundos oculares revelou: *Atrofia Optica primitiva
em ambos os othos. Epitélio pigmentar da regiio macular nio parece revelar
alteragdo. Circulagio retiniana normal” (Dr. Candido Silva).

Exames complementares — Reacdo de Wassermann no sangue negativa.
Também nos pais, a reacio de Wassermann no sangue foi negativa. Exame do
ligitiido céfalo-raqueano (Dr. O. Lange) : pungio lombar, sentada. Liquor normal.

Em resumo, desenvolveu-se, numa crianga de 13 meses de idade,
uma sintomatologia essencialmente caraterizada por amaurose, hipoto-
nia muscular, crises convulsivas, hiperreflexia profunda, presenca dos
sinais de Babinski, Mendel-Bechterew e Rossolimo, hiperreflexia gene-
ralizada aos estimulos auditivos. Em face de tal quadro clinico, o diag-
néstico de moléstia de Tay-Sachs apresenta-se como um dos mais pro-
vaveis, apesar da inexisténcia de deterioracdo mental manifesta, do sinal
de Tay (o exame oftalmoscépico havendo revelado apenas atrofia Optica
primitiva e rarefagio do epitélio pigmentar) e do fator racial. Sio jus-
tamente éstes atributos que tornam sobremodo curioso o caso em aprégo.
A sintomatologia observada suscita problemas relativos ao diagndstico
diferencial da enfermidade de Tay-Sachs e, por outro lado, pde em evi-
déncia as dificuldades de que se pode cercar tal diagnéstico nos casos
atipicos ou incompletos do mal. Nio sio poucos, alids, os casos des-
critos na literatura com sintomatologia incarateristica, aberrante ou in-
completa, podendo estar ausentes os distlirbios da inteligéncia, os feno-
menos paraliticos ou mesmo a lesio macular (Muhlberger, Hassin e
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Parmelee 1¥). A incidéncia familial ndo foi verificada nos casos de
Harris, Cockayne e Attlee, Turner, Levy, Cohen 18,

Em tais eventualidades, o diagnéstico oferece naturalmente emba-
ragos, devendo ser aceito sob reservas. Importa considerar sobretudo
a diferenciacio entre a moléstia de Tay-Sachs e determinados processos
degenerativos cerebro-medulares, suscetiveis de determinar também idio-
tia e amaurose. O assunto foi discutido por Duran %, que focalizou
em particular a possibilidade de confusdo entre a idiotia amaurética fami-
lial e a degeneragio cerebral progressiva (muitas vezes familial) acom-
panhada de degeneragio tapeto-retiniana e, em grande ntimero de casos,
de atrofia primaria do nervo Optico. Carateriza-se essencialmente esta
degeneracdo tapeto-retiniana ou pigmentar (possivel, alids, de manifes-
tar-se independentemente de qualquer lesio cerebral) pela degeneragio
progressiva da retina, processo que tem inicio nas camadas mais exter-
nas dessa membrana (degeneracio ectoretiniana, ao contrario da moda-
lidade endo-retiniana verificada na moléstia de Tay-Sachs). Além déste
elemento diferencial, a degeneragdo pigmentar ndo manifesta predilegio
para a raga judia e seus primeiros sintomas surgem numa idade mais
avangada do que na moléstia de Tay-Sachs, evoluindo também mais len-
tamente; ademais, ndo se processariam mnessa eventualidade paralisias
generalizadas, nem ocorreria o éxito letal. Mesmo com o auxilio dos
critérios apontados, nem sempre, entretanto, é possivel firmar-se o diag-
néstico, como sucede na ltima observagio que relatamos e na qual a
sintomatologia manifestou-se desde os primeiros meses da vida extra-
-uterina; apenas a evolucdo e o exame histopatologico permitirdo, a
nosso ver, desfazer completamente as diuvidas que podem ser levantadas
a &sse respeito. Alids, o parentesco e a existéncia de formas de tran-
si¢io entre os diversos tipos de degeneragio cérebro-retiniana sio hoje
geralmente admitidos,

O diagnéstico diferencial entre a moléstia de Tay-Sachs e outras
enfermidades responsaveis por quadros clinicos semelhantes num ou
noutro aspecto (atonia muscular, deficiéncia mental, amaurose, etc.)
nio oferece, ordinariamente, sérias dificuldades. Assim, a sindrome
de Foerster — processo de natureza congénita, na qual a amiotonia se
acompanha de déficit intelectual, hiperreflexia profunda, presenga dos
reflexos de postura e, por vezes, de crises convulsivas, — nio determina
amaurose, hiperacusia, nem apresenta predilecio étnica. Da mesma for-
ma, o mal de Oppenheim — enfermidade congénita, nio familial, geral-

13. Citados por Wilson, S.A.K. — Neurology, 2.° volume, Arnold Co.,
Londres 1940, pags. 876 e 880.

14, Durin, J. — Idiocia amaurdtica familiar. Enfermidad de Tay-Sachs.
Rev. Méd. Barcelona, 7:11, 1927.
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mente regressiva — carateriza-se essencialmente por atonia muscular,
acompanhada de arreflexia osteotendinea e hipo-excitabilidade a corrente
faradica (reagio miaténica); ndo condiciona alteragio da inteligéncia,
distiirbios visuais ou crises convulsivas. A enfermidade de Werdnig-
Hoffmann, cujo inicio se processa habitualmente apos o 6.° més de vida
extra-uterina, traduz-se por uma sindrome hipoténico-amiotrofica, arre-
flexia profunda e alteragbes elétricas bastante significativas (R. D.);
exibe cariter familial, evolui de maneira progressiva e nio acarreta dé-
ficit intelectual, amaurose ou crises convulsivas.

Outros estados morbidos com os quais, em determinados casos, ne-
cessario se torna estabelecer a distingdo vém a ser: a moléstia de Nie-
mann-Pick (que afeta geralmente, criancas da raga judia, apresenta evo-
lugdo rapida e determina ao lado da sintomatologia nervosa, hépato e
esplenomegalia, distirbios pigmentares da pele, anemia, etc.), a idiotia
congénita familial, a idiotia congénita acompanhada de -amaurose (caso
de Taty e Giraud 1°) a atrofia éptica primdiria de Leber, a idiotia e amau-
rose conseqiientes a determinados tipos de encefalite (caso de Obregia e
Pitulesco 19).

No que diz respeito ao diagnéstico diferencial das demais formas
da idiotia amaurdtica (infantil tardia, juvenil, juvenil tardia), recorda-
remos que tais variedades, mais do que a infantil, prestam-se a emba-
ragos diagndsticos, sobretudo porque nio sio dotadas de carateristicas
tdo marcantes quanto o tipo Tay-Sachs; com efeito, além de mais poli-
niorfa a sintomatologia que exibem, nio sio privativas da raga judia,
bem como nio determinam a lesio macular especifica, o sinal de Tay.
Esquematicamente, sio os seguintes os atributos fundamentais das duas
formas polares da idiotia amaurética, infantii (Warren Tay, 1881 —

Bernard Sachs, 1887) e juwenil (Batten, 1903; Mayou, 1904; Vogt,
Spielmeyer, 1906) :

Foma INFANTIL ForMA JUVENIL

(Tay-Sachs)

Carater heredofamilial.
Peculiar & raga judia.

Inicio entre o 3.° e 8.° més.
Sintomatologia geral:

— Decadéncia mental progressiva.
Amaurose. Sindrome hipotoni-
co-acinética.  Crises epileptifor-
mes.

(Spielmeyer-Vogt)

Carater heredofamilial fregiiente.
Nio tem predilegdo étnica.

Inicio dos 6 aos 14 anos, geralmente.

— Decadéncia mental progressiva.
Disttirbios visuais, cegueira. Cri-
ses epileptiformes.

— Desordens fregiientes da série
cerebelar. Distiirbios da pa-
lavra.

15. Citados por Parhom e Goldstein — loc. cit. 14.
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— Comportatmento variivel dos re- — Paralisiag geralmente do tipo
flexos clohicos e tonicos. Sin- espasmodico.  Reflexos ténicos
dromes de libertagdo. Rigidez de postura, alteragdes do tipo
decerebrada; hiperreflexia ao parkinsoniano, tremores, hipo-
tacto e estimulos auditivos (“hi- cinesias, alteragdes da marcha e
peracusia”). Abalos miocloni- da palavra, rigidez decerebrada,
cos, hipercinesias. Choro e riso distarbios neurovegetativos, etc.

espasmodicos. Disfagia, etc.

Alteragies meuroculares

— Lesio macular patognomoénica — Nio hia a mancha vermelho-
(mancha vermelho-cereja). cereja. Degenerescéncia reti-
Atrofia Optica. tiana (retinite pigmentar, corio-
Nistagmo, estrabismo, alteragdes retinite, atrofia papilar).
pupilares. Atrofia  6ptica  (inconstante).

Nistagmo, estrabismo, etc.

Ewolugio: progressiva. Exifo letal Evolugio relativamente longa (5-10
dentro de dois anos, geralmente. anos).

Anatomia patolégica 16 : degeneragio Lesdes idénticas as da forma infan-
lipdide das células nervosas gan- til, embora menos generalizadas.
glionares (degeneragio cérebro- Acometimento cerebelar prima-
macular). rio? (Greenfield Holmes).

No tipo infantil tardio (Bielchowsky, 1914), o inicio se processa en-
tre dois e trés anos de idade, desordens cerebelares sio evidentes e o
exame do fundo do 6lho revela fina pigmentagio retiniana; ndo é obri-
gatéria a incidéncia racial e a evolugio, progressiva, acarreta o desfécho
letal geralmente dentro de trés anos. O tipo juwvenil tardio (Kufs, 1925)
inicia-se ordinariamente entre 15 e 25 anos de idade e evolui lentamente;
determina decadéncia das fungbes psiquicas, fenémenos da série cerebe-
lar, rigidez, crises epileptiformes e muitas vezes escotoma central; nio
produz a lesdo macular de Tay, nem manifesta predilecio étnica; lesdes
retinianas podem ser apuradas nos antepassados.

Entre as numerosas e importantes contribuigdes feitas para o conhe-
cimento dessas diversas formas da enfermidade, destacam-se, além das
que ji mencionamos, as de Schiffer, Naville, Schénfeld, Marinesco,
Schob, Sjogren. Marinesco 1%, entre outros, tem investigado parti-
cularmente as possiveis relagdes existentes entre a idiotia amaurdtica, a
enfermidade de Niemann-Pick e outras que integram o grupo das lipoi-

16. Ver, a propdsito: Idiotia Amaurdtica Familiar — Conferéncia feita no
Curso de Anatomia Patolégica do Sistema Nervoso, em maio de 1931, pelo prof.
Spielmeyer. Arq. Brasil. de Neuriat. e Psiquiat. 15:153, 1932.

17. Marinesco, G. — Contribution 3 'étude de I’histologie pathologique et a
la pathogénie de Vidiotie amaurotique. Encéphale, 16:48]1 (novembro) e: 561
(dezembro) 1921.
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doses (Moléstias de Gaucher, de Christian-Schiiller). Sjogren & sa-
lientou a circunstancia de nfo ser tio rara a forma adulta, além do que
chamou a atengio para a uniformidade do aspecto clinico, referindo-se
mesmo a uma ‘“semelhanga fotografica” dos divetsos casos. Distinguiu
no evolver do mal cinco etapas principais, assim caraterizadas: 1) dis-
tirbios visuais (diminuigdo da acuidade visual, retinite pigmentar, atro-
fia optica); 2) crises convulsivas, apatia, perturbagio da palavra; 3)
comprometimento das fungbes mentais. facies inexpressiva, lentiddo dos
movimentos, rigidez, marcha em pequenos passos, tremor, nistagmo, es-
trabismo, distiirbios neurovegetativos, etc.; 4) idiotia, intensificagio dos
distirbios da palavra; 5) deméncia, paralisia, desordens esfinctéricas,
atrofias musculares, etc.

Spielmeyer, Higier e Schob acentuaram, por outro lado, a dificul
dade do diagnéstico clinico da forma aduita. Compreende-se que, pre-
valecendo geralmente em tais casos as desordens de feitio cerebelar, a
distingdo devera ser estabelecida principalmente com as enfermidades do
cerebelo ou de suas vias. Assim, é perfeitamente possivel a confusio
com a heredo-ataxia cerebelar, disto constituindo prova as observagdes
publicadas em 1913 por Frenkel e Dide !® relativas a trés irmdos que,
sucessivamente, apresentaram retinite pigmentar com atrofia papilar,
além de distirbios da série cerebelar. Em conseqiiéncia, o diagndstico
de heredo-ataxia cerebelar foi estabelecido. Alguns anos depois, foi
possivel efetuar-se o exame histopatologico de um désses casos e os
achados anotomicos foram publicados por Dide, Guiraud e Michel 29;
consistiam em lesdes que, embora generalizadas a todo o sistema nervoso
cerebro-spinhal, afetavam quase exclusivamente as células nervosas, asse-
melhando-se as descritas por Schéffer, Spielmeyer e outros como patogno-
ménicas da idiotia amaurética.

A forma adulta da idiotia amaurdtica ainda pode ser confundida
com a encefalite periaxial difusa — por constituirem parte integrante da
sintomatologia desta enfermidade deficiéncia mental, cegueira progres-
siva € paralisias — e com a sindrome de Laurence-Biedl, condi¢do heredo-
familial em que se notam retinite pigmentar e retardamento psiquico.
Entretanto, a distrofia adiposogenital e a polidactilia, habituais nesta
ultima sindrome, permitem, entre outros elementos, que a diferenciacio
seja estabelecida com relativa facilidade na maior parte dos casos.

18. Sjogren, T. — Hereditas 14:197, 1931. Citado por Levy, S. e Little,
0.A.J. — Juvenile Familial Amaurotic Idiocy. Arch. Neurol. a. Psychiat. 44:
1274 (dezembro) 1940.

19. Frenkel, H. e Dide, M. — Rétinite pigmentaire avec atrophie papillaire
et ataxie cérébelleuse familiales. Rev. Neurologique, 25:729, (junho), 1914.

20. Dide, M. Guiraud, P. e Michel, R. — Lésions nerveuses dans un cas de
maladie de Tay-Sachs juvénile. Encéphale 15: 303, 1920.
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RESUMO

Os AA. apresentam as observagdes de trés casos tipicos da forma
infantil da Idiotia Amaurética (moléstia de Tay-Sachs). Acreditam
que o caso 1 constitui a primeira observagio anatomo-clinica da enfer-
midade publicada no Brasil. Depois de comentarem os dados mais in-
teressantes proporcionados pelas observagdes, principalmente os relativos
4 refletividade, os AA. ahordam a questio do diagnéstico diferencial da
moléstia de Tay-Sachs, salientando a dificuldade do reconhecimento dos
casos atipicos e incompletos do mal. Neste sentido, relatam a observa-
¢io de uma crianga de 13 meses de idade, brasileira, pais nio-israelitas,
na qual se desenvolveu uma sintomatologia essencialmente caraterizada
por amaurose, hipotonia muscular, crises convulsivas, hiperreflexia pro-
funda, presenca dos sinais de Babinski, Mendel-Bechterew e Rossolimo,
hiperreflexia generalizada aos estimulos auditivos, atrofia Optica primi-
tiva em ambos os olhos e rarefacdo do epitélio pigmentar; auséncia de
deterioragio mental manifesta. Apds discutirem esta observagio, os
AA. reportam-se 3s formas infantil tardia e juvenil da idiotia amauré-
tica, focalizando sobretudo questdes atinentes ao seu diagnéstico dife-
rencial.

SUMMARY

Threé cases of the infantile type of familial amaurotic idiocy (Tay-
Sachs disease) are reported. The AA, believe that case 1 constitutes
the first clinico-pathological observation of this disease published in Bra-
zil. After commenting the most interesting data obtained from the
observations, principally those relating to reflectivity, the AA. take up
the question of the differential diagnosis of the Tay-Sachs disease,
calling attention to the difficulty of recognizing the atypical and incom-
plete cases of the disease. On account of that, they refere the observa-
tion of a child of thirteen months, Brasilian, whose parents were not
Israelites, that presented a symptomatology essentially characterized by
blindness, weakness of neck, back and limbs, convulsions, briskness of
deep reflexes, presence of Babinski, Mendel-Bechterew and Rossolimo
signs, generalized motor reflex to the auditory stimulus, primitive optic
atrophy in both eyes and rarefaction of the pigmentary epithelium;
absence of manifest mental deterioration. After discussing this obser-
vation, the AA. report to the late infantile and juvenile types of amau-
rotic idiocy, emphasizing questions appertaining to their differential
diagnosis.

Alameda Rocha Azevedo, 921, ¢/7 — Sao Paulo.





