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ATAXIA HEREDO-DEGENERATIVA ASSOCIADA A HIPOACUSIA
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As moléstias heredo-degenerativas ainda ndo constituem grupo bem de-
finido na patologia médica e em geral sdo de diagnéstico dificil, pela exis-
téncia de formas intermediarias tornando impossivel sua exata classificacdo
nosolégica. Ainda é discutido se elas constituem, ou ndo, uma mesma enti-
dade com varias formas clinicas 1.2, 10, 18, 19, 21,

Relataremos trés casos de ataxia heredo-degenerativa familiar associa-
da a hipoacusia.

CASO 1 — M. P., sexo masculino, com 16 anos de idade, branco, brasileiro, inter-
nado em 4-7-1962 (R.G. 663.888). Desde os 10 anos de idade o paciente apresenta
diminuicdo da acuidade auditiva e dificuldade para a deambulacao por perturbacao
no equilibrio, com caréter progressivo. Antecedente familiares — Pais sadios; dois
irmé&os (casos 2 e 3) além do avdé materno e um irmao déste, apresentam quadro
semelhante; uma irmd, com 3 anos de idade, é sadia. Nao ha consangiiinidade
entre os pais. Exame clinico — Pés ligeiramente escavados; nervos periféricos pal-
paveis, indolores, endurecidos mas nao espessados. Exame neurolégico — Voz ana-
salada. Equilibrio instavel; sinal de Romberg positivo. Todos os movimentos dos
véarios segmentos corpéreos sdo possiveis com férca normal. Discreta dismetria
principalmente & direita, com érro na direcdo quando com os othos fechados; dis-
creta assinergia; disdiadococinesia nos membros superiores, principalmente a direita.
Hipotonia generalizada; marcha com aumento da base de sustentacdo e discreta-
mente talonante, impossivel sem o contréle visual; reflexos profundos abolidos; retlexo
cutdneo-plantar normal, reflexos cutaneo-abdominais e cremastéricos vivos. Sensi-
bilidade artrestésica abolida nos artelhos; sensibilidade vibratéria abolida nos haluces
€ tornozelos; hipoestesia tdctil, térmica e dolorosa nas extremidades dos membros
inferiores. Ligeira hipotrofia muscular nos membros superiores e fossas supra-
espinhosas. Exames complementares — Radiografia do crdnio (Stenvers): poros
acusticos normais. Reac¢des sorolégicas para lues negativas. Liquido cefalorraqueano
normal. Prova de Kaich-Kalk: acidez livre e total dentro dos limites normais.
Dosagem da aminacidiria: 133 mg/24 h (normal). Dosagem da aminacidemia:
3,05 mg% (normal). Eletrocardiograma normal. Eletromiografia (musculos supra-
espinhoso e infraespinhoso esquerdos, trapézio esquerdo, supraespinhoso direito,
abdutor do minimo direito, tibial anterior direito, bucinador direito) normal. Exame
otoneuroldgico: hipoacusia de percepcéio bilateral comprometendo igualmente todas
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as freqiiéncias pesquisadas (128 a 5000 c/seg.); arreflexia vestibular bilateral. Ele-
trodiagndstico: auséncia de alteracdes quantitativas; alteracbes qualitativas (con-
tracdo lenta) nos musculos abdutores do minimo e halux, bilateralmente. Exame
neurocular normal. Bidpsia (nervo cutaneo): aumento do tecido conjuntivo entre
os feixes de fibras nervosas (perineuro) que estdo atrofiadas; pequenas artérias
mostram espessamento da intima, com tumefacdo das células endoteliais; auséncia
de infiltrados inflamatorios.

Caso 2 — J. P, sexo masculino, com 8 anos de idade, branco, brasileiro, exami-
nado em ambulatorio em 2-7-1262, (R.G. 663.887). Desde os 5 anos de idade o pa-
ciente apresenta diminuicdo da acuidade auditiva e dificuldade para a deambulacéao,

com carater progressivo. Antecedentes familiares — Irmao dos pacientes referidos
como casos 1 e 3. Exame clinico — Ligeira escoliose, pés escavados. Exame neu-
rolégico — Ataxia cerebelar; reflexos aquileus e patelares abolidos; reflexos

cutdnec-plantares normais; diminuicdo acentuada da acuidade auditiva; sensibilida-
des dolorosa e tactil aparentemente conservadas. Fundos oculares normais. Liquido
cefalorraqueano (puncido suboccipital) normal.

Cas0 3 — D. P., sexo masculino, com 6 anos de idade, branco, brasileiro, cxa-
minado em ambulatério, em 2-7-1962 (R.B. 663.986). Desde ha 4 meses o pa-
ciente apresenta alteracdo na marcha. Antecedentes familiares — Irma@o dos pa-
cientes referidos como casos 1 e 2. Exame clinico — Ligeira escoliose, pés escavados.
Exame neuroléogico — Movimentacdo voluntaria normal; discreta ataxia durante
a marcha; arreflexia profunda; reflexos cutdneo-abdominais ¢ cuténeo-plantares nor-
malis; audicdo aparentemente normal 2o exame clinico. Fundos oculares normais.
Eletrencefalograma normal. Liquido cefalorraquenao (puncdo suboccipital) normal.

COMENTARIOS

Podemos observar, no diagrama da genealogia familiar, que a moléstia
restringiu-se aos elementos do sexo masculino, sendo todos os casos ligados
ao ramo materno. Nos antecedentes heredologicos foi assinalado que o
avo-materno apresenta quadro semelhante; um tio-avd, ja falecido, também
teria tido a mesma moléstia.
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Nao é desconhecida a dificuldade de classificagdo com que nos defron-
tamos ante um quadro de ataxia heredo-degenerativa. O caso 1 foi o melhor
estudado, apresentando: sindrome cordonal posterior (hipotonia, arreflexia
profunda, alteracdes da sensibilidade profunda); sindrome cerebelar (ataxia
e dismetria); distirbios da audicdo (hipoacusia); alteracbes objetivas da
sensibilidade superficial (hipoestesia térmica, tactil e dolorosa nos pés); alte-
racles troficas (pés cavos). Com éstes elementos e considerando os come-
morativos heredolégicos, tentamos situar o caso entre as formas classicas
de heredo-ataxias: a idade e a auséncia de sinais piramidais afastaram a
hip6tese de moléstia de Piérre Marie; quanto a moléstia de Charcot-Marie-
Tooth, faltaram as amiotrofias e o déficit motor do tipo distal nos membros
inferiores, embora o exame elétrico tivesse mostrado contracio lenta nos
mausculos abdutores dos haluces e polegares; o diagnostico de moléstia de
Refsum (alteracbes caracteristicas na fundoscopia ocular, dissociacio albu-
mino-citolégica no liquido cefalorraqueano, ictiose e alteracfes Osseas) néo
caberia no caso; na moléstia Dejerine-Sottas nem sempre sdo clinicamente
verificaveis as hipertrofias mas a neurite hipertréfica é demonstrada micros-
cOpicamente, o que ndo ocorreu no nosso caso. A sintomatologia do nosso
caso é bastante proxima a encontrada na moléstia de Friedreich, embora
tenham sido inconclusivos os resultados da bidpsia e do exame elétrico.

Nas moléstias ataxo-heredo-degenerativas as alteracdoes dos nervos cra-
nianos sdo freqlientes, principalmente no que respeita aos nervos motores
oculares 4. 5, 16, 20, 22 Discutido é o acometimento dos nervos auditivos. A
literatura, neste particular, é bastante variada, pois si alguns autores omitem
referéncias, outros afirmam, ou negam, ter observado distarbios auditivos
nesta ou naquela forma. Entretanto, apesar de Friedreich, Leca, Ladamo,
Dejerine, André Thomas, Mollaret, Guillain e Aubry concluirem pela integri-
dade da audicdo na moléstia de Friedreich 22, esta afeccio parece ser, no
grupo das moléstias heredo-degenerativas, a que com maior freqiiéncia apre-
senta associacdo de ataxia com ditarbios da audicdo. Pequeno tem sido o
numero de registros desta associacio na literatura * 3, 11,13, 15, 18, 19, 20, 22, 24,
no Brasil apenas A. R. Mello 12 ¢ W. Pires e Carvalho 17 referem o comprome-
timento da audicBo. Também ¢é interessante consignar a associacdo de
surdo-mudez nas ataxias familiares 1,

Nosso paciente era portador de acentuada e progressiva diminuicdo da
acuidade auditiva, sintoma iniciado ao mesmo tempo que a ataxia. Os dois
irmédos do paciente (caso 1) que tivemos ocasido de examinar (casos 2 e 3)
em ambulatério apresentam quadro semelhante no que se refere aos distar-
bios ataxicos. No caso 2, a sintomatologia iniciou-se com a hipoacusia e
ataxia; no caso 3 ainda ndo se manifestaram sintomas auditivos os quais,
provavelmente, advirdo com a evolu¢do. A irma dos pacientes, o elemento
mais jovem dos 4 irmaos, é normal, talvez pela idade ou por serem as alte-
ragOes genéticas ligadas ao sexo.
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RESUMO

Sao estudados trés irmaos, respectivamente com 16, 8 e 6 anos de
idade, todos do sexo masculino, com ataxia heredo-degenerativa associada,
em dois déles, a hipoacusia. Nos antecedentes ha referéncia a moléstia se-
melhante em um avdé e um tio-avdé. E discutido o diagnédstico diferencial
com a moléstia de Piérre Marie, a doenca de Charcot-Marie-Tooth, a sindrome
de Refsum e a neurite intersticial hipertrofica, sendo acentuada a semelhanca
dos casos estudados com a moléstia de Friedreich. Sao feitos comentarios a
associacdo da doenca de Friedreich com distirbios da audicio.

SUMMARY
Heredo-degenerative ataxia assoctated with hypoacousia.

The cases of three brothers, all males and aged 16, 8 and 6 years with
heredo-degenerative ataxia associated, in two of them, with hypoacusia are
reported. There are references of a similar disease in a grand-father and
a great-uncle of the patients. The differential diagnosis with Piérre Marie’s
disease, Charcot-Marie-Tooth's disease, Refsum’s syndrome and hypertrophic
interstitial neuritis is discussed, the similarity between the cases studied
and Friedreich’s disease being stressed. Comments are made on the associa-
tion of Friedreich’s disease with auditory disturbances.
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