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DOENCA DE HALLERVORDEN-SPATZ

DESCRICAO DE UM CASO

J. ADAMO Jr.*

RESUMO — ¥ relatado o caso de paciente do sexo masculino de 19 anos de idade, com quadro
progressivo de distarbio de comportamento e de postura distdnica, com inicio mas extremidades
do hemicorpo direito h4 5 anos. Ao exame apresenta sindrome extrapiramidal e piramidal,
sendo o diagnéstico de doenca de Hallervorden-Spatz confirmado pela ressonincia nuclear
magnética do crinio (RM). O objetivo deste registro é ressaltar a importincia da RM no
estudo de doencas d:igenerativas do sistema nervoso.

PALAVRAS-CHAVE: distonia, doenca degenerativa, doenca de Hallervorden-Spatz, resso-
nancia nuclear magnética.

Hallervorden-Spatz disease: a case report.

SUMMARY — It is reported the case of a male patient with 19 years old presenting pro-
gressive behavior disturbance and dystonic posture beginning on right, with approximately five
years of evolution. Extrapyramidal and pyramidal syndrome was evidenced at examination.
This finding suggests Hallervorden-Spatz disease which was confirmed by resonance imaging
(MRI). The purpose of reporting this case is to call attention for the importance of MRI in
the study of degenrative diseases of the nervous system.

KEY WORDS: dystonia, degenerative disease, Hallervorden-Spatz disease, magnetic re-
sonance imaging.

Sabemos que a doenca de Hallervorden-Spatz é de natureza heredodegene-
rativa autossOmica recessiva € que scus primeiros sinais e sintomas surgem nas
duas primeiras décadas da vida. O diagndstico definitivo, antes da ressonancia
nuclear magnética (RM) somente era possivel ao exame andtomo-patolégico.

Neste registro ¢ relatado o caso de paciente com doenca de Hallervorden-
Spatz, cujo diagnéstico foi confirmado por RM.

O objetivo do registro deste caso é ressaltar a importancia da RM na
doenca de Hallervorden-Spatz.

RELATO DO CASO

WEA, paciente do sexo masculino, com 19 anos de idade. HA 7 anos apresenta agressivl-
dade e nervosismo, bem como abuso de 4lcool, maconha e cocaina que parou ha 3 anos. H4 §
anos associou-se ao quadro dificuldade para deambular e para abrir a mio direita; hia 1 ano,
dificuldade para fechar a boca e para movimentar ¢ hemicorpo esquerdo, sendo notada rou-
quiddo, com disfagia, periodos de dispnéia e movimentos bruscos de flexdo e torcio dos mem-
bros superiores e pescoco. Nos antecedentes familiares refere primo materno com quadro seme-
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lhante que n#io mora em S#o Paulo, nfio sendo possivel examind-lo; nega consaguinidade.
Exame clinico geral normal. Exame neurolégico — Consciente, orientado, movimentos céreo-
atet6icos (pescoco, face e membros) com maior frequéncia a direita; postura distOnica das
méos, pescoco e face; pé direito equino-varo; reflexos- profundos exaltados globalmente; reflexo
cutdneo-plantar nfo obtido bilateralmente; tdénus muscular aumentado com sinal da roda den-
teada no punho direito (espasticidade e rigidez plastica); fundo de olho obtido (lampada de
fenda) ndo mostrou alteracdes; pesquisa do ianel de Kayser-Fleisher ausente. Exames comple-
mentares — Enzimas hepdticas normais, ceruloplasmina normal, teste anti-HIV negativo. Liqui-
do cefalorraquidiano normal. Eletromiografia: reflexo H (obtido através do nervo tibial) com
amplitude aumentada. Tomografia computadorizada de crianio normal (Fig. 1A). Pela evolucédo

Fig. 1. Caso WEA: Em A,
TC de cranio normal. Em
B, RM de cranio mostran-
do em T2 é&reas de hipo-
captacio do sinal em re-
gido dos nucleos da base,
sugestivas de depésito de
ferro. Em C, RM de cra-
nio mostrando o sinal do
«olho de tigre» (seta).
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e pelo quadro clinico foi feita w hipétese diagnédstica de doenca de Hallervorden-Spatz; por
isso foi solicitada RM do cranio, que confirmou a hipdtese (Fig. 1B). Existem poucos dados
na literatura sobre o tratamento medicamentoso; este paciente vem recebendo biperideno e
benzcdiazepinico, com boa melhora no inicio do tratamento; porém, o gquadro clinico continua
progredindo com piora da agressividade, da depressdo e da disfagia, tendo sido tentados outros
medicamentos sem sucesso; com o esquema terapéutico mencionado é que foi obtido melhor
resultado.

COMENTARIOS

A doenga de Hallervorden-Spatz caracteriza-se por progressiva rigidez e
espasticidade, associadas a movimentos coreo-atetdicos e distonia, podendo ainda
haver quadro demencial associado e aumento da pigmentacio da retina 2.

Em estudos andtomo-patolégicos foi registrado acimulo de pigmento rico
em ferro, depositado no globo pdlido, pars reticulata da substiancia negra, nicleo
rubro e corpo geniculado medialll, O ferro, sob forma férrica (Fe+3), estd
presente em quantidades excessivas no globo pdlido e substincia negra e estd
diminuido em outras partes dos niicleos da base5. O ferro parece catalisar uma
pseudo-peroxidacéo da lipofuscina em neuromelanina, a qual € responsivel pelo
acimulo de pigmento nesta patologia. Acredita-se que um lipidio peroxidado,
que é um precursor da lipofuscina, produzido pela oxidacdo da mielina, possa
ser téxico aos neurédnios, principalmente em locais com grandes concentragc')es
de ferro como os niucleos da baseb Outros dados de literatura sugerem que
exista deficiéncia de dopamina pela degeneracéo neuronal, comprovada por ang-
lise histoquimica 5.

Alteragbes psiquicas, como depressdo, agressividade, mudancas de perso-
nalidade, nervosismo, instabilidade emocional, alcoolismo e tentativa de suicfdio,
fazem parte do quadro clinico que este paciente apresenta e que vem se exacer-
bando atualmente. E discutivel se estas alteracOes séo realmente decorréncia
de uma alteracéio estrutural, ou sejam uma mudanca de comportamento reativa
as alteracdes fisicas que o paciente, estando consciente, presencia 6,

Atualmente, com o uso da RM, o diagndstico tornou-se mais seguro. A pre-
senca de ferro em grandes quantidades produz em T2 uma diminuigdo de sinal,
formando a imagem conhecida como sinal do olho de tigre, que aparece na
regido dos nicleos da basel2 (Fig. 1C). Existe um sinal de alta intensidade
central a este, de baixa. Isto seria devido a gliose central ou a acimulo de
4dgua, devido a perda dos elementos celulares; a exata natureza deste sinal, ainda
nido foi estabelecida 10,

Em relagio ao estudo do metabolismo do ferro, absor¢dao, transporte e
armazenamento, niao foi possivel até o momento excluir ou firmar o diagndstico
de doenca de Hallervorden-Spatz. O ferro possui grande importancia biolégica
por participar nas reacdes de oxidacdo; por isso tem grande facilidade em pro-
mover toxicidade associada a seu acimulo no sistema nervoso central (SNC).
Promovendo oxidacéo, ocorre liberacio de radicais hidroxila (OH-), que reagem
com lipidios provocando peroxidacio destes nas membranas € formando, como
foi mencionado anteriormente, compostos como lipofuscina e, as vezes, neurome-
lanina. O ferro parece participar da proliferacio, diferenciacio e mielinizagéao,
porque € encontrado em grande concentracdo, junto com a transferrina, em
oligodendrécitos; estes parecem ter capacidade de sintetizar a transferrina 4. No
SNC o ferro participa ainda na modulacdo da atividade de certos neurotrans-
missores, especialmente aqueles que utilizam a dopamina.

.Concluindo, nio se sabe até 0 momento o que leva a essas alteracdes me-
tabolicas, nas quais o ferro participa especialmente nos nicleos da base na
doenca de Hallervorden-Spatz, sendo ainda cobjeto de estudos.
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