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Entre as afecgbes hereditarias e familiares do sistema nervoso des-
tacam-se, por sua maior freqiiencia e importancia, a moléstia de Frie-
dreich (1861), a heredo-ataxia cerebelar de Piérre Marie (1893) e
a paraplegia espastica de Striimpell (1893).

O problema dessas afecgGes familiares apresenta certos aspéctos
interessantes que, ainda hoje, constituem campo aberto a discussio entre
os neuropatologistas. Antes de relatar os casos clinicos por nds ob-
servados, estudaremos as questoes ligadas a etiopatogenia e ao conceito,
unicista ou pluralista, das heredo-degeneragées espinho-cerebelares. Dis-
pensamos a descrigio dos quadros sintomatélogicos dessas moléstias, pois
que os mesmos sio sobejamente conhecidos.

Constituem essas afecgdes diferentes entidades nosolégicas ou re-
presentam apenas formas diversas de um mesmo grupo de moléstias he-
reditarias do sistema nervoso e dependentes tdo somente da variabilidade
na localizagio das lesGes? Divergéncias existem ainda a esse respeito,
dividindo-se os autores entre os que aceitam o conceito unicista e os
que continuam a considerar cada uma das afecgbes indicadas como in-
dividualidade nosolégica autonoma.

Ayala (1) e Striimpell (2) em seus tratados, seguem a opiniao
de Bing o qual considera a heredo-ataxia cerebelar como uma sub-es-
pecie frequente e relativamente caracteristica da moléstia de Friedreich.
Do mesmo modo, Walshe (3) considera em conjunto as heredo-ataxias,
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descrevendo como padrdo mais frequente a moléstia de Friedreich. Fu-
marola (4) tambem ndo aceita uma distingdo entre as ataxias de Frie-
dreich e de Pierre Marie, considerando-as como simples variedades sin-
{omaticas do mesmo processo morbido, devidas a diversidade de extensio,
de intensidade e de evolugio das lesdes.

Barraquer Ferré (5), pelo contrario, acha que até nio serem so-
iucionados os problemas etiopatogenicos dessas enfermidades heredi-
tarias, devemos nos guiar pelos sintomas clinicos e pelos dados anatomo-
patologicos, podendo-se portanto descrever separadamente, como enti-
dades independentes, a moléstia de Friedreich, a ataxia de Piérre Marie
e a paraplegia espastica de Striimpell.

Purves-Stewart (6) considera, igualmente, a ataxia cerebelar de
Marie como uma entidade diferente da ataxia de Friedreich, admitindo
haver na primeira uma degeneragdo parenquimatdsa primaria, nio da
medula espinhal — como na moléstia de Friedreich — mas no cerebeio.
Hassin (7), baseado principalmente em dados histo-patoldgicos, aceita
2 dualidade dessas ataxias, admitindo que as lesGes cerebelares encon-
tradas por diversos pesquizadores na moléstia de Friedreich, seriam aci-
dentais ou secundarias a lesGes medulares. Pelo contrario, na ataxia de
Marie, as lesdes primitivas estariam no rombencéfalo e, apenas nos cascs
de longa duragio, poder-se-iam combinar com lesdes medulares se-
melhantes as encontradas na moléstia de Friedreich. Alem disso, na
ataxia de Marie, as degeneragbes atingem as celulas ganglionares das
olivas bulbares e dos nucleos arciférmes e pontinos, com degeneracio se-
cundaria dos pendunculos cerebelares médios; na moléstia de Friedreich,
ndo sdo essas células que se apresentam alteradas, mas as vias espino-
cerebelares e, posteriormente, os feixes piramidais. Desse modo, se-
gundo Hassin, a heredo-ataxia de Piérre-Marie seria uma moléstia pri-
‘mitivamente nuclear e a moléstia de Friedreich se caracterizaria por uma
lesdio primaria das vias cerebelares.

Apezar dessas diversas opinies discordantes, hodiernamente, a
grande maioria dos neurologistas e neuropatologistas admite, apds o tra-
balho fundamental de Marinesco e colaboradores (8), a teoria unicista,
englobando em um unico grupo, as diversas moléstias familiares me-
dulo-cerebelares. Esses autores consideram os argumentos em favor
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da concepgdo unicista muito poderosos e numerosos. Vejamos, em re-
sumo, quais sio esses argumentos: a) Nas trés afec¢fes principais, de
Marie, de Friedreich e de Strimpell, a sintomatologia é constituida por
sinais piramidais, sinais cerebelares, perturbaces troficas, perturbagoes.
sensitivas e fenomenos supramedulares (sinais bulbares, sinais oculares
e desordens psiquicas). Cada um desses sinais entra, em intensidade
maior ou menor, no quadro sintomatoldgico destas trés afecgoes; b) &
classico considerar-se a doenga de Friedreich como propria da infancia
enquanto que as primeiras manifestacdes da heredo-ataxia de Piérre
Marie sdéem aparecer entre os 20 e 30 anos. Todavia, os casos clinicos
de excegdo sdo tdo numerosos que essa lei tem valor muito relativo; <

Ja foram relatadas formas de transi¢do. Ksses casos, alids, sdo muito
mais numerosos que as férmas puras de qualquer das trés afecgdes que
estamos considerando. Dois anos apds a descri¢ao classica de Piérre
Marie, Londe (9) ja considerava a ataxia de Piérre Marie e a doenga de
Friedreich como manifestagbes de um mesmo processo morbido. Essa
opinido teve no extrangeiro repercussio muito maior que em Franga, de-
vido ao prestigio da autoridade de Piérre Marie em sua patria; d) Exis-
tem casos nos quais uma forma mais ou menos pura de qualquer destas
afecgdes, por acrescimo de novos sintomas, tem seu aspécto clinico mo-
dificado, passando a se enquadrar em outro tipo. A este proposito, Paul
Van Gehuchten (10) estudando a paraplegia espastica familiar, conclue:
“ndo se pode tragar para estes grupos limites hem definidos. de moda
que o caso de paraplegia espastica que inicialmente parecia puro. mereceu
ser classificado, posteriormente, entre as formas complexas, pelo apare-
cimento de sinais cerebelares e sintomas de esclerése em placas”. Varios
autores, tais como Menzel e Soderberg (11) notaram a evolugio da mo-
léstia de Friedreich para a de Piérre-Marie, ao passo que outros ob-
servaram o inverso, isto é, a evolugio da segunda para a primeira; e)
Ainda a favor da concepgio unicista, depoem as observagdes feitas por
varios outros pesquisadores (12) em {familias nas quais existem os di-
versos tipos dessas moléstias.

O estudo anatomico, como ja vimos, é a base em que se fundamentam
os adeptos da concepgio pluralista. Todavia, segundo Marinesco, a na-
tomia patolégica, envez de infirmar, confirma o conceito unicista. Assim,
em relagdo a paraplegia espasmodica familiar, nota Marinesco, apds cui-
dadosa revisdo bibliografica, que em nenhum caso a lesfo histoldgica se
limitava ao sistema piramidal. Mesmo no caso relatado por Striimpell,
¢ exame histopatologico revelou, alem das alteragdes do sistema pira-
midal, lesbes do feixe cerebelar diréto. Em geral sio encontradas, nesta

(9) Londe — “Hérédo-ataxie cérébelleuse” — Tése de Paris, 1895,
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afecgdo, ao lado das lesdes das vias piramidais. o comprometimento dos
feixes cerebelares diréto e cruzado e, mesmo, lesdes de corddo posterior,
principalmente do feixe de Go!l. Na doenca de Friedreich. variando
apenas na intensidade, os mesmos sistemas sao lesados. As vezes, como
consequencia do comprometimento das vias espinho--cerebelares, ha uma
atrofia secundaria do cerebelo (Marinesco e Trétiacoff). Na heredo-
ataxia de Marie, embora possa haver lesdes dos outros sistemnas enume-
rados, predemina o comprometimento das vias espinho-cerebelares. Al-
guns (Fraser, Nonne, Miura e Hassin) consideram como lesdes iniciais
e predominantes as alteragfes cerebelares admitindo que, apenas secun-
dariamente, haveria o comprometimento dos diversos sistemas da medula.
Seria essa uma diferenga com a doenga de Friedreich em que as lesées, pri-
mitivamente medulares, determinariam posteriormente atrofias cerebelares.
Todavia, muitos outros autores (Sanger Brown, Klippel, Durante, entre
cutros) admitem que a evolugao das lesGes da ataxia de Piérre Marie
tambem possa se dar no sentido cerebelipeto. Marinesco e seus colabora-
dores admitem a possibilidade de ambos os grupos estarem com a razio,
isto é, consideram que as lesdes podem se iniciar tanto no cerebelo quanto
na medula. A fragilidade do argumento anatomo-patolégico como base
na distin¢io entre as doengas de Friedreich e de Marie se evidencia na
observacdo de Mathieu e Bertrand (13) na qual o exame clinico levou
os autores ao diagnodstico de heredo-ataxia de Pierre Marie e o estudo
necroscopico revelou a presenca de lesdes proprias da doenga de Frie-
dreich.

Emboéra nio aceita por todos os neurologistas e neuro-patologistas,
parece ser mais plausivel a concepgio unicista dessas afecgbes familiares
cuja lesdo se sitila predominantemente na medula. Guillain e Mollaret
(14), adotando a teoria unicista, consideram, na moléstia descrita por
Friedreich, a combinagio de dois sindromos principais: o cerebelar ¢ o
do cordio posterior, alem de um sindromo acessério: o piramidal. Na
heredo-ataxia, os dois sindromos principais sdo o cerebelar e o piramidal
podendo se associar discréto sindromo cordonal posterior. Finalmente,
na paraplegia espastica familiar, ao sindromo piramidal pode se asso-
ciar discreto sindromo cerebelar (formas pura e piramido-cerebelar).

Baseados nessa doutrina unicista e considerando as lesGes como ce-
rebelipetas, Guillain e Mollaret propbem para este grupo de afecgdes a de-
nominagio de heredo-degeneragdo espinho-cerebelar. Austregésilo (15),
nao admitindo a progressdo cerebelipeta, mas sim a cerebelifuga das le-
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soes, propde a modificacio dessa denominagio para a de heredo-dege-
neragdo cerebelo-espinhal.

PATOGENIA

Admitindo a unidade dessas afec¢bGes familiares, deveremos aceitar
para todas as suas formas, a mesma patogenia. Podemos, portanto, ex-
tender para a heredo-ataxia de Marie e para a paraplegia de Striimpell,
as diversas teorias patogenicas propostas para explicar a moléstia de Frie-
dreich.

Dejerine e Letulle (16), em 1890, admitiam que a esclerose dos
cordbes posteriores, lesio fundamental da moléstia de Friedreich, apre-
senta uma morfologia especial, esclerose en tourbillon, que nio se
encontraria em qualquer outro tipo de escler6se medular. Todavia, esse
tipo de esclerdse, ao contrario do que foi julgado inicialmente, ndo é es-
pecifico, podendo tambem se encontrado em lesdes tabéticas muito an-
tigas. Posteriormente, embora reconhecendo a possibilidade da com-
provagio de tal tipo de escler6se em outras afecgbes do sistema nervoso,
Dejerine e Thomas (17) afirmaram que esta esclerdse nunca alcanga,
em outras moléstias, a mesma intensidade que na doenca de Friedreich.

A esclerose en tourbillon é unicamente devida a uma reagio da neu-
roglia, ndo dependendo de qualquer lesio vascular. A dificuldade es-
taria em saber si este processo é primitivo ou consequencia de uma
perturbagio do desenvolvimento. A teoria da perturbagio do desen-
volvimento, sustentada, entre outros, por Newton Pitt (18), admite que
os feixes afetados sio os mais tardiamente mielinizados. Dejerine e
Thomas, porem, objetam que os feixes piramidais, mielinizados mais
tardiamente que os feixes posteriores, sio menos afetados que estes, na
doenga de Friedreich. Por outro lado, é discutivel, tambem, a teoria da
esclerése neurdglica primitiva. Todavia parece ser mais aceitavel que
a degeneracio seja o fenomeno primitivo e que a esclerose seja se-
cundaria.

Qual seria, porem, o agente nocivo, ‘“primum movens”, que favo-
receria 0 aparecimento dessa degeneragio? Haveria, sobre um terreno
constitucionalmente predisposto, uma concorrencia de fatores toxi-in-
feccidsos? Raymond (19) criou o termo de degenerescencia fisioldgica
prematura, por admitir a influéncia de multiples fatores fisiolégicos e
patolégicos, na genese de alteragbes em certos sistemas ja constitucional-
mente meiopragicos. No mesmo sentido, Gowers (20) expressou o

(16) Cit. por Spota, B. B. — Enfermedad de Friedreich. Tésis de
Professorado. Buenos Aires, 1940.
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(19e20) Cit. por Spota, loc. cit.
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conceito de abiotrofia. Ambos acreditavam que, sobre um ectoderma
constitucionalmente debil, seria suficiente a acdo de um fator externo para
a genese dessas moléstias hereditarias.

Muito interessante, a respeito da patogenia das afecgbes em aprego,
¢ a teoria aventada pelo neuropatologista russo Rabinowitsch (21) que
atribue as lesGes observadas no neuro-eixo a inferioridade constitucional,
nio do ectoderma, mas do mesoderma. Realmente, os argumentos de
que langa mio o investigador russo sio muito ponderaveis e plausiveis.
Nas moléstias de que cuidamos, principalmente na forma descrita por
Friedreich, sio constantes as alteragbes dos derivados mesodérmicos.
Essas alteragdes seriam manifestagdes fenotipicas de uma debilidade ge-
notipica do mesoderma.

E impossivel, na opinido de Rabinowitsch, que o sistema ner-
voso, formado por um tecido muito diferenciado e sensivel, possa ser
compativel, quando lesado, com uma boa capacidade funcional por muitos
anos, como sOe acontecer na forma descrita por Marie. Nio admite,
por este motivo, um comprometimento primario do sistema nervoso. A
defesa do sistema nervoso €é realisada por uma barreira hemato-encefalica
constituida pela glia e pelo ependima, ambas de origem ectodérmica, e
pelos vasos e meninges, de origem mesodérmica. Pois bem, admitin-
do-se a debilidade priméria do mesoderma, explica-se a lesio dessa bar-
reira e a consequente permeabilisacio a toxinas, batérias e outros agentes
nocivos e, por outro lado, compreende-se a ausencia de reagbes vascu-
lares no quadro anatomo-patologico dessas afec¢hes. Plenamente em
favor desta teoria patogenica de Rabinowitsch, estd a observagio de Mo-
del (22) de que as lesdes medulares se localizam de preferencia nas
zonas espinhais periféricas, enquanto que as zonas mais centrais estdo
integras, por estar inticta a barreira ependimaria, formacio ectodérmica.

Segundo Hertwig (23), embriogeneticamente, a nutrigdo do ecto-
derma é provista pelo mesoderma e, consequentemente, a insuficiencia
primiria desse folheto embrionario pode determinar a hipogenesia de
certos setores do sistema nervoso central. Teriamos, portanto, no sis-
tema nervoso setores ou zonas de resistencia diminuida e sobre as quais
podem agir fatdres toxi-infecciésos, desencadeantes da afecgio.

Explicam-se perfeitamente, pela teoria de Rabinowitsch, a conco-
mitancia de alteragfes esqueléticas (pé varo-equino, escolidses, etc.), de
malformages congenitas do coragio, da aorta, dos musculos, etc. Adian-
tando-nos ao proprio autor dessa doutrina patogenica, poderiamos incluir
no mesmo grupo de afecgGes, as miopatias deutero e protopaticas, con-
siderando tambem estas .como consequencias de uma inferioridade cons-

(21) Rabinowitsch — Zeits. f. Neurol. u. Psych., t. 122, p. 462.

(22) Cit. por Castex, Mariano — “Sobre etiopatogenia en la Enfer-
medad de Friedreich”. ILa Prensa Medica Argentina, 12, Set., 30, 1932.

(23) Cit. por Castex, loc. cit.
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titucional do folheto mesodérmico do embrido. Realmente, compul-
sando a literatura, encontramos casos de associagio de degeneragbes
espinho-cerebelares com miopatias.

Na forma de ataxia descrita por Piérre Marie, as perturbagdes
troficas sio mais raras que na doenga de Friedreich para cuja patogenia,
precisamente, Rabinowitsch formulou a hipétese que expuzemos. No
caso de nossas pacientes, como veremos, nio havia qualquer perturbagio
dos derivados do mesoderma, pelo menos revelavel ao exame clinico.

Si nossos casos sao pobres de alteragbes dos orgdos de origem me-
sodérmica, a pesquisa bibliografica revela grande numero de observagdes
com associagdo de sintomas nervosos caracteristicos a perturbagbes do
desenvolvimento mesodérmico. Entre nds, Valente (24) apresentou
o caso de uma afecgido familiar, classificando-o como uma transi¢io en-
tre a doenca de Friedreich e a de Piérre Marie, associada com distrofia
congénita e anomalia do desenvolvimento do coragdo. Este caso, con-
siderado a4 luz da teoria de Rabinowitsch, apresenta, como é obvio, par-
ticular interesse. Castex (25) e Soto Romay (26) considerando as le-
sbes nervosas que costumam aparecer na anemia perniciosa, na pelagra
€ em certas avitaminoses clinicas e experimentais e (ue lembram até certo
ponto as alteragles anatomicas do sistema nervoso que se encontram nas
afeccbes familiares, recomendam para o tratamento destas ultimas (mais
precisamente no tratamento da doenga de Friedreich) a hepatoterapia
e a vitaminoterapia.

OBSERVACOES CLINICAS

Osservacio I — Cec. Fer., 35 anos, sexo feminino, solteira, lavradora, hrasi-
leira, residente em Sio Roque, internada na 3.* Enfermaria de Medicina de
Mulheres da Sta. Casa de S. Paulo. — Relata que ha 7 anos apareceram

déres generalizadas que, no inicio, eram de intensidade moderada mas que
foram se exacerbando. FEram doéres continuas e profundas dando a impres-
sio de se localizarem nos ossos. Concomitantemente, sentia dores de cabeca,
nos dentes, nos ouvidos e no estomago que se intensificavam durante a noite.
Essas déres por vezes regrediam, reaparecendo depois com as mesmas
caracteristicas.

Ha cerca de 2 anos e meio as dores diminuiram de intensidade até
desaparecerem completamente, iniciando-se, entio, perturbac¢des do equilibrio
e fraqueza nas pernas. A paciente nio conseguia mais subir ou descer escadas
pois perdia o equilibrio e caia. Sua marcha assumio o caracter da marcha
ebridsa, sendo obrigada a olhar firme para a frente, na diregio em que

(24) Valente, A. — “Transi¢do entre a moléstia de Friedreich ¢ a
heredo-ataxia cerebelar; Jistrofia congenita e anomalia do desenvolvimento
do coragio. Rev. Neur. e Psiq. de Sio Paulo, 4:63-74 (Abril-Junho) 1938.

(25) Castex, M. — loc. cit.

(26) Soto Romay, R. — “Contribuciéon al estudio y tratamiento de las
enfermedades heredo-familiares a predominio medular”. La Semana Medica.
17:897-911 (Abril, 28) 1938.
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seguia; caia todas as vezes que tentava andar olhando para os lados. Ao
ficar de pé, na posi¢io erecta, nio conseguia se equilibrar bem: o seu corpo
balangava de um lado para outro, até cair. Surgiram tambem tremores que
se manifestavam quando tentava executar movimentos mais ou menos deli-
cados, como vestir-se, pentear-se ou mesmo ao tentar alcangar um objeto.
Conta ainda que frequentemente acorda i noite com a sensagio de ter per-
dido a nocdo da posi¢io de um de seus bragos (geralmente o direito), de
modo que para o encontrar € cobrigada a procura-lo com a outra mio. Tal
fato nunca se deu com os membros inferiores.

Durante toda sua vida, a paciente teve incontinéncia urindria que, ¢m
certos periodos, se acentuava. Excepcionalmente apresentava incontinéncia
de fézes. De um ano para ca, a urina tornou-se solta, apenas percebendo
que a havia emitido quando se sentia molhada. Data dessa mesma época
o inicio de incontinéncia retal, sentindo que exonerava mas nio conseguindo
evitar a emissio de fézes. Enquanto a incontinéncia vesical tornou-se diaria
e constante, a incontinéncia retal se processava com maior raridade. Aos
poucos as perturbagdes esfinctéricas foram melhorando, estando hoje quasi
que desaparecidas.

De 2 anos para ca, vem :sentindo fraqueza na vista, nio podendo ficar
ao sOl, pois a luz solar acarreta grande dor e ardéncia nos olhos. Desde
que se instalou a falta de equilibrio, a fala se tornou dificil, tendo a im-
pressio de modificagio da voz e de que as palavras, articuladas com maior
esforco do que antes, lhe saem mais confusas. Notou, tambem certa difi-
culdade na degluticio de alimentos liquidos, comn os quais frequentemente
se engasga, sem haver regorgitamento pelo nariz. Os alimentos sélidos sio
deglutidos normalmente. A mastiga¢io sempre foi normal.

Nada sabe informar sobre as condi¢Ges de seu nascimento. Tambem
nio sabe precisar a idade com que comegou a andar. Entre as moléstias
comuns da infancia, relata sarampo, varicéla e tosse comprida. Aos 3 anos
de idade, teve ataques que foram atribuidos a vermes. Com a idade de
9 anos, teve febre tiféide. Por duas vezes contraiu malaria, sendo tratada
por farmacéuticos. Nega reumatismo ou coréia. Nega partos ou abortos.
Menarca aos 17 anos, com ciclos catameniais proio-hipermenorragicos. Tra-
balha na lavoura, sempre descalga. Nio é etilista, nem tabagista. Alimen-
tava-se relativamente bem.

Seu pai (A. R.) (vide flgura 1) faleceu aos 42 anos de idade e sofria de
moléstia nervosa que a paciente compara 3 sua. Diz ela que seu progenitor
tinha forga nas pernas e que, em pleno periodo de estado de doenca, con-
seguia mexer as pernas, mas nio podia andar porque perdia o equilibrio e
caia. Tambem ao seu pae, quando fazia um movimento como o de levar o
alimento & boca, sobrevinham tremores intensos que o impediam de se ali-
mentar sézinho. O avd paterno (D.F.) morreu de moléstia nervosa seme-
lhante 2 de seu progenitor e 4 sua. Sua mie esti viva e é sadia. Nio
sabe relatar se houve abortos para o lado materno. Tem 8 irmios vivos e
4 falecidos, estes tltimos mortos na prlmelra infincia de causas que nido sabe
informar. Dos oito irmios vivos, seis (5 irmios e 1 irmi) sido fortes, todos
casados e tendo filhos sadios. Dos irmios restantes, uma irmi, I. F. R,
é a paciente a que se refere nossa segunda observa¢io. Outro irmio, R. F.,
tambem ¢é doente. Conta 33 anos, é casado, tendo 3 filhos, todos sadios.
Adoeceu aos 28 anos, tendo a moléstia se iniciado com um surto febril e
com dOres terebrantes nos membros inferiores. Terminado o surto febril,
ficou com falta de equilibrio, fraqueza nas pernas e impossibilidade de falar,
a nio ser de modo incompreensivel. A paciente relata que todos seus irmios,
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mesmo aqueles que posteriormente vieram a apresentar a moléstia, come-
¢aram a andar em tempo normal
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Fi1c. 1 — Arvore genealdgica mostrando os casos de doenga em 4 geragdes. Notar

que a moléstia se manifesta, em geral, em idade adulta ou proxima, de sorte que
nio se pode afirmar que os descendentes da 5.2 geragdo, todos de menor idade,
estejam definitivamente indenes.

Um seu primo, A. S., filho de uma tia paterna (M.S.) — esta sadia —
apresenta tambem uma doenga parecida. Tem 35 anos e ha cérca de 4 anos
comegon 2 apresentar falta de equilibrio, alem de perurba¢bes mentais. Esti
atualmente internado no Hospital de Juqueri. Esse paciente casou e teve
um filho normal. Uma prima, (N.S.), irm3d do enfermo referido acima,
sofre de moléstia semelhante, caracterizada, além da falta de equilibrio, por
perturba¢bes da fala. Finalmente, no mais jovem irmdo desses dois primos
cnfermos (J. S.), com 25 anos, estio surgindo sinais da moléstia, constantes
principalmente de progressiva falta de equilibrio.

Exame fisico: Mulher aparentando a idade de 40 anos, de tipo longilineo.
Facies acromegaloide. Pele, tecide celular subcutineo, musculatura e arca-
bougo osseo, nada apresentam digno de mencdo. Nio sio palpaveis ganglios
linfAticos cervicais, epitrocleanos e inguinais. Pressio arterial 125-70 mm. Hg.
Nada digno de nota para o lado dos aparelhos respiratorio e circulitério. O
¢xame do abdomen, igualmente, nada revelou dignoc de mengéo.

Exame neurolégico: A paciente, em relagio ao seu grau de cultura, apre-
senta inteligéncia normal, sabendo ler e escrever. Perfeita orientagio auto
e alopsiquica. Nio apresenta perturba¢des psiquicas da percepg¢io ou da
aten¢do. Boda memoria, tanto para os fatos remotos quanto para os recentes.
Normais a afetividade e associagio de idéias.
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A atitude da doente no leito, em posigio estatica, nada apresenta digno-
de mengio. Observando-a quando se alimenta cu realiza qualquer outro ato
mais ou menos delicado, chama logo a atencio a decomposi¢io dos movi-
mentos elementares. Para permanecer de pé com equilibrio relativo, neces-
cita alargar a base de sustentagio. Ajuntando os pés, na posi¢io para
pesquiza do sinal de Romberg, conservando os olhos abertos, a doente apre-
senta oscila¢des intensas em todos os sentidos. Fechando os olhos, a doente
contintia a oscilar, com a mesma amplitude. Ausencia, portanto, do sinal
de Romberg. Marcha de tipo ebrioso, cerebelar, na qual existe, tambem,
um componente espasmodico, Durante a marcha, além de aumentar a base
de sustentagdo e conservar os membros superiores em abdugio, a doente
projeta o tronco para a frente antes do movimento sinérgico das pernas.

A movimentagio voluntaria estd presente em todos os grupos musculares
dos membros inferiores, superiores, do tronco, do pescogo e da face. Nio
ha apraxias. A forga muscular estd bem conservada nos membros supe-
riores. A manobra de Mingazzini, para os membros inferiores, é positiva,
revelando um deficit da musculatura anterior da coxa e, em menor grau,
do misculo do psoas. A manobra de Barré e do pé, sio negativas. Para
os membros superiores, a manobra de Raimiste, é tambem negativa, assim
como a manobra dos bragos extendidos. Durante a execu¢ido de todas essas
provas, notamos um tremor dos grupos musculares em contragio. Alem
disso ha ataxia do tipo cerebelar, revelada pelas provas index-index, index-
-nariz, index-orelha e calcanhar-joelho. Essas provas revelam ora hiper ora
hipometria e ndo sio influenciadas pelo controle visual. Ha, tambem, notavel
assinergia muscular evidenciada pelas provas de Stewart-Holmes e de Babinski.
A dismetria, decomposi¢io de movimentos e assinergia se evidenciam bem
pela escrita da paciente (fig. 2), assim como pela prova dos tragos paralelos
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F16. 2 — Escrita de Cec. Fer. mostrando a incoordenagio dos movimentos,
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e da espiral entre duas paralelas. A estes disturbios junta-se nitida disdia-
docinesia. Auséncia de bradicinesia. Tremor intencional durante a realisacio
de aualquer movimento, tanto com os membros superiores como com o0s
inferiores. Palavra monotona e escandida, sendo emitida com certa dificul-
dade. Os “tests” de palavras denotam ligeiro deficit na articulagic das
consoantes labiais. A doente sente dificuldade na degluti¢io de liquidos, com
0s quais por vezes se engasga. Mimica e mastigagio normais. Ligeira
hipertonia muscular: pela inspe¢do, palpag¢io, movimentagdo passiva e ba-
lango passivo das articulagdes, notamos discréto aumento do tonus em todos
os membros, principalmente nos inferiores.

Reflexos médio-plantar, aquileu e patelar, todos vivos de ambos os lados;
a4 pesquiza do patelar obtem-se como resposta, bilateralmente, trepidagdes
epileptoides e sinreflexias. Reflexo dos adutores da coxa presente e vivo
de ambos os lados. Reflexo contro-lateral dos adutores de Piérre Marie
ausente de ambos os lados. Reflexo médio-pibico de Guillain-Alajouanine:
presentes ambas as respostas, com predominio da resposta crural sobre a
ahdominal. Reflexo médio-esternal de Guillain-Alajouanine: nitida contracio
do misculo grande-peitoral de ambos os lados. Reflexos estilo-radial, cubito-
pronador, bicipital, tricipital e olecraniano tambem se apresentam vivos e de
igual intensidade em ambos os lados. N3o obtivemos resposta pela pesquiza
dos reflexos espondiléus. Reflexos masseterino, oro-orbicular, naso-palpebral
e de Mac Carthy, todos presentes e vivos.

Ausente o reflexo cutineo-plantar. Ausente o sinal de Babinski. Pelas
manobras de Schifer, Gordon e Oppenheim, tambem ndo obtivemos o sinal
de Babinski. Mesmo apds a sensibiliagio pela marcha prolongada, esse sinal
nio foi obtido. Em nenhum dos lados obtivemos o sinal de Rossolimo ou
o de Mendel-Bechterew. Reflexos cutaneo-abdominais normais a direita; a
esquerda o reflexo superior se acha presente, o médio inconstante € o inferior
abolido. Reflexos cutaneo-hipotenar e palmo-mentoneiro nio foram obtidos.
Reflexos corneo-palpebrais presentes de ambos os lados. Reflexo oculo-pal-
pebral presente e normal.

Nio obtivemos reflexos tOnicos cervicais de Magnus-Klein e reflexos de
postura, tanto nos membros superiores como nos inferiores. Nitido clono de
ambas as rétulas; a esquerda é mais persistente que a direita. Nio obtivemos
clono do pé, da mio ou do masseter. Nio existem sincinesias e automatismos.

Olfagdo e gustagio normais. Normais todas as formas de sensibilidade
conciente tanto superficiais como profundas. Nio existem perturbag¢des tro-
ficas e vaso-motoras. N3ao existem paralisias ou anestesias por lesio de nervos
cranianos.

Exame neuro-ocular: normais a estatica oculo-palpebral e a motricidade cx-
trinseca. Pupilas em midriase média, reagbes lentas a luz e a acomodagio.
Meios normais. Palidez incompleta dos discos papilares. Acuidade visual:
A.O. dedos 3 ms. (D. Prado).

Exame oto-rino-laringo-neurolégico: Face, boca, lingua, palato mole, faringe
e laringe, nada digno de nota apresentam para o lado da motricidade, sensi-
bilidade e sensério. Audigio no limiar da normalidade em ambos os lados.
Ausencia de nistagmo espontaneo ou de posi¢io. Prova caldrica fria: 15 cc.
a 19° e cabega 60° atraz. (.D.: praticamente sem latencia, nistagmo hori-
zontal para o lado oposto, em resalto nitido, aritmico, intenso, atixico durante
2°06”. Inclinagio da cabega e tronco para o lado excitado. Desvio para féra
do brago direito. Sensa¢do vertiginosa rotatéria quasi que ausente. O.E.: sem
latencia, nistagmo horizontal para o lado oposto, durante 2’15”, com as mes-
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mas caracteristicas anteriores, sem a sensacio vertiginésa. Prova caldrica
quente: 15 cc. a 45° e cabega 60° atraz. O.D.: apds 6”, nistagmo horizontal
para o mesmo lado, durante 1°45”, atixico, em resalto, sem qualquer reacio
vertigindsa ou motora. O.E.: apés 77, idem, idem 1'55”. Idem idem Prova
rotatéria: 10 voltas em 20” e cabega 30° A frente. Da D. para a E. post-nistag.
para a D, durante 60”, lento para surgir, horizontal, atixico, em resalto. Rea-
¢6es desprorcionadas, pobres, praticamente ausentes. Da E, para a D. post-
nistag. para a E. durante 58”, idem, idem, idem. Conclusées: Predomina, no
quadro apresentado pela paciente, a alteracio do equilibrio do tipo cerehelar.
Nio existe sintoma motor, sensitivo ou sensorial para o lado dos ultimos
pares cranianos. Interessante é o comportamento de ambos os vestibulos a
pesquiza instrumental. Tanto 4 prova caldrica quanto A rotatéria, as respos-
tas foram normais quantitativa e qualitativamente: 1) o tempo de batimento
do nistagmo encontra-se prolongado de ambos os lados; 2) despropor¢io
entre o batimento prolongado do nistagmo provocado e a ausencia de reacio
vertiginosa rotatéria ou fendmenos vaso-motores gerais; 3) resposta nistag-
mica atipica, pois obtivemos um nistagmo em resalto, arritmico, verdadeiro
nistagmo ataxico. Conclue-se, que falta ao sistema vestibular o controle cere-
helar (Rezende Barbosa).

Reagdo de Wassermann no sangue: negativa (H. Cerruti).

Exame do liquido céfalo-raguidiano: Pungido sub-occipital em decubito lateral.
Pressdo inicial 15 (manometro de Claude). Liquor limpido e incolor; cito-
logia, 0,6 celulas por mm3; proteinas totais, 0,10 grs. por litro; r. Pandy
negativa; r. benjoin coloidal, 00000.00000.00000.0; r. Takata-Ara, negativa;
r. Wassermann, negativa com 1 cc. (O. Lange).

Ezxame hematolégico: Glébulos vermelhos — 4.520.000 por mm3, Gldobulos
brancos — 10.800 por mm3. Hemoglobina — 90%. Valor globular — 1,0.
Hemosedimentagio — 7 mms. por hora. Contagem especifica: Neutrofilos

(Mielocitos 0%, Metamielocitos 0%, Bastonetes 11%, Segmentados 40%) Ee-
sin6filos 12%, Baséfilos 0%, Linfocitos 28%, Monocitos 9%. Observagoes:
globulos vermelhos, nada digno de nota. Gldbulos brancos: leucocitéose com
desvio para a esquerda dos neutréfilos, eosinofilia, linfo e monocitose (S. Book)

Metabolismo basal: (Proc. Boulitte, eudiometro de Plantefol) : Metabolismo
basal aumento de 8%. (Samuel Ribeiro).

Sumula: Trata-se de uma paciente de 35 anos de idade que gozava de boa
saude até ha 7 anos, época em que apareceram dores generalizadas que per-
sistiram por dois anos. HA4 5 anos, a medida que essas dores regrediam, foi
se instalando uma falta de equilibrio, mérmente durante a marcha. Concomi-
tantemente, apareceram outros sintomas: perturbagio da fala, tremores, dimi-
nui¢do de acuidade visual, disturbios da degluticio. Desde 2 infincia a con-
tinéncia esfinctérica nio era perfeita; com o estabelecimento da moléstia atual
as perturbagdes do esfincter vesical se exacerbaram. Sem importancia sio os
antecedentes pessoais. Pelo contrario, sio de capital interesse os antecedentes
familiares, pois revelam em numerosos parentes da linha paterna, uma molés-
tia semelhante. O exame neuroldgico demonstrou, em primeira plana, nitido
quadro cerebelar bilateral. Secundariamente, existe discréto sindromo defici-
tario e de libertagio piramidal, principalmente nos membros inferiores. As
sensibilidades concientes, inclusive a profunda, estdo perfetas. O exame neuro-
ocular demonstrou uma atrofia incompleta das papilas. Verificou-se pelo exame
neuro-oto-rino-laringoldgico, uma libertagdo do sistema vestibular ao controle
cerebelar.
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Quando examinamos a doente a que se refere a observagdo acima
julgamos de seus antecedentes familiares umicamente pelas suas infor-
magoes, para admitir como semelhantes a sua, a afec¢io nervosa apre-
sentada por alguns de seus parentes. Este critério era justificado devido
ao quadro tipico da afecgio da nossa doente, aliado & coeréncia de suas
informagdes, localizando todos os parentes afetados na mesma linhagem.

Todavia, com o fim de nos certificar sobre o diagnéstico de heredo-
ataxia cerebelar de Piérre Marie pelo menos em mais um membro da
familia, um de nods locomoveu-se até Descampado (Est. de S. Paulo),
para examinar a paciente I.F.R. (Obs. 2), irmd da doente C.F.
(Obs. 1).

Incluimos tambem na Obs. 2 os resultados do exame neurologico
que tivemos oportunidade de realizar em todos os filhos da paciente
I.F.R. Evidentemente esta nossa Obs. 2, realizada longe dos centros
médicos, é for¢osamente muito mais incompleta que a Obs, 1 e desacom-
panhada de qualquer exame complementar paraclinico.

OBservagAo II — I. F. R, 36 anos, casada, branca, brasileira, lavradera.
Queixa-se de falta de equilibrio, perturbagies da fala e da deglutigdo, tremores
nos membros inferiores. A moléstia teve inicio ha 3 anos, de modo brusco.
Estava carregando um balde quando sentiu tonturas que a obrigaram a inter-
romper o servigo e a sentar-se. Passadas as tonturas comegou a perceber
tremores muito fortes nos membros inferiores. Recolheu-se ao leito e, tem-
pos depois; quando se levantou, notou que ao seu corpo faltava o equilibrio,
principalmente quando andava. Desde entio, para andar necessitava apoiar-
-se nas paredes ou em objetos circunjacentes. Ao ficar de pé, desde o inicio
da doenga, instalam-se tremores nas pernas e, para se equilibrar nessa posicio,
a paciente precisa afastar os pés, aumentando a base de sustentacio. Ao
beber agua ou deglutir alimentos liquidos, ha regorgita¢io pelo nariz; a deglu-
ticdo de alimentos sblidos sempre se procedeu normalmente. Essas pertur-
bagdes persistem até hoje. Nega qualquer perda ou diminuicio apreciavel
de for¢ca muscular nos membros superiores. Nunca teve sensagio de perda
da nogio da posi¢io dos segmentos de seu corpo no espago, durante a noite.
Quando caminha muito durante o dia, sente 4 noite, caimbras muito violentas
nas pernas. Ao contrario de sua irma C. F. o inicio dos sintomas nervosos
nio foi precedido pelas dores vagas pelo corpo. A doente acusa tambem
perturbagdes esfinctéricas: por vezes tem a urina presa (sic) por muito tempo
até que a elimina involuntariamente, sem perceber a sua emissio. Nio acusa
qualquer perturbagio da continéncia retal.

Antecedentes pessoais: Antes da moléstia atual, foi sempre forte, dedicando-se
aos trabalhos domésticos e a lavoura. Na infincia teve sarampo e tosse
comprida. Ictericia aos 3 anos de idade. Pneumonia aos 32 anos. Casada
aos 20 anos. Ciclos catameniais normais.

Antecedentes familiares: Sobre seus antepassados e colaterais, a doente
I. F. R. confirma os dados relatados pela irm3 e que constam na Obs. 1,
esquematisados na arvore genealégica representada na figura 1. I. F. R.
teve 7 filhos, dos quais 6 sio vivos e foram por nds examinados:

1.°) Izabel R., 16 anos. Nascido a termo, apresenta, desde o nasci-
mento, uma convexidade da coluna vertebral na regido dorsal. Essa conve-
xidade foi, com o tempo, aumentando progressivamente. Apresenta-se comr
uma cifo-escoliése pronunciada, com a convexidade voltada para a direita
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comprometendo toda a coluna toraxica. Nio apresenta qualquer outra alte-
ragdo Ossea. Ainda nio se instalou a menarca. Comegou a andar em tempo
normal. Possue 6tima for¢a muscular. Queixa-se apenas de déres no esto-
mago. O exame neurolégico nada de anormal revelou. 2.°) Salvador R,
14 anos. Desenvolvimento somato-psiquico normal; 3.°) Joana .R., 1215 anos.
Bom desenvolvimento soméitico e psiquico. 4.°) Francisco R., 10 anos.
Desenvolvimento somatico e psiquico normal. 5.°) Arminia R., falecida aos
poucos dias de idade, com disenteria. 6.°) Antonia R., 6 anos. Desenvolvi-
mento normal para a idade. Em todos estes descendentes de I. F. R, o
exame neuroldgico nada de anormal revelou. 7.°) Geraldo R., 3 anos. Prin-
cipiou a andar com a idade de 2 anos. Atualmente sua marcha é normal
e firme. Nio se nota, 4 inspec¢io, qualquer perturbagio do trofismo. O
¢xame neuroldgico foi impossibilitado pela invencivel indocilidade da crianca.
Os reflexos profundos revelaram-se normais.

Exame neurolégico: 1. R. F. tem psiquismo normal. Revela bda memoria
e nio existem disturbios da atencio, percepgio ou da afetividade. Perfeita
orientagdo auto e alopsiquica. A paciente, de pé, aumenta a base de susten-
tacio e apoia-se contra a parede. Ao realisar qualquer ato muscular, mais
ou menos complexo, nota-se decomposi¢io dos movimentos. Como sua irma,
a doente tem facies acromegaloide. Na posicio de sentido militar, 1 doente
oscila para a frente, para traz ou para um dos lados: essas oscilagdes nio
aumentam de amplitude se a doente fechar os olhos. O equilibrio .dinamico
apresenta-se perturbado; a marcha é em zig-zag, do tipo ebrioso, cerebelar.
Ausencia de paralisias ou paresias; forga muscular diminuida nos membros
inferiores e normal nos superiores. A manobra de Mingazzini revela deficit
bilateral dos musculos extensbéres da coxa. A manobra do psdas é, de ambos
os lados, negativa. Igualmente negativas sio as outras manobras para a
pesquiza de deficit. motor voluntario. Ataxia de tipo cerebelar, revelada pelas
classicas provas index-nariz, index-index e calcanhar-joelho. Essas provas
sio realizadas com evidente decomposicio de movimentos e hipermetria.
Positiva bilateralmente a prova de Stewart-Holmes. Positivas as provas de
Babinski para a pesquisa de assinergia entré musculos da perna e do tronco.
Adiadococinesia bilateral. Hipertonia nitida nos membros inferiores; tonus
muscular normal nos membros superiores. Fala monétona e escandida. Mas-
tigagio e respiragio normais. Reflexos aquileus e patelares bem vivos, pro-
duzindo-se trepidagbes epileptoides a percussio do ligamento patelar. Refle-
xo0s estilo-radial, cubito-pronador, bicipital, tricipital e olecranico, todos pre-
sentes e normais. Nio ubtivemos o reflexo cutaneo-plantar. Ausencia do
sinal de Babinski pela pesquiza classica assim como pelas variantes. Reflexos
cutaneo-abdominais diminuidos. Ausente o clono das rotulas e dos pés.
Esbogo de automatismo: esboga-se o sinal de Babinski, como resposta 2
somagdo de excitagbes quando se percute a parte anterior da planta do pé.
A sensibilidade geral, nas diversas formas superficiais e profundas, se apre-
senta integra. Nenhuma perturbagio tréfica ou vaso-motora:

COMENTARIOS

Firmamos o diagndstico de heredo-ataxia cerebelar de Piérre Marte,
por uma série de elementos que passamos a analisar.
1 — Sindromo cerebelar: No quadro sintomatolégico de nossas pa-

I3

cientes, predomina o sindromo cerebelar. Realmente, é notavel a ataxia
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do tipo cercbelar, consequencia da assinergia muscular e da dismetria.
As provas classicas de pesquiza da fungdao cerebelar resultaram todas
positivas. Incluem-se nesse sindromo as perturbagbes da fala e da
degluticado. O exame neuro-oto-rino-laringologico, realizado apenas na
paciente C.F., revelou tambem a falta do controle cerebelar ao sistema
vestibular, indicando que a lesdo ndo atinge apenas os feixes cerebelares
na medula.

2 — Sindromo piramidal: Ao lado do sindromo cerebelar existe
um sindromo piramidal. Realmente a manobra de Mingazzini foi posi-
tiva e, por outro lado, apezar da ausencia do sinal de Babinski, encen-
tramos alguns elementos do sindromo de libertagdo: hiperreflexia ten-
dindsa, trepidagdes epileptoides e, em um dos casos, clono.

3 — Manifesta¢ies oculares: O exame do fundo dos olhos da
paciente C.F. revelou atrofia incompleta das papilas. Esta manifestagao
ccular é constante na heredo-ataxia cerebelar, a ponto de Piérre Marie,
em sua aula no Hospital Debrousse (1893). ao estabelecer o quadro
sintomatoldgico da moléstia que leva o seu nome, ter excluido da heredo-
ataxia a observagio de Seeligmuller por nio apresentar tais sintomas
oculares. Todavia, a atrofia das papilas ndo é especifica da heredo-ata-
xia, pois pode ser encontrada, tambem, na moléstia de Friedreich e na
paraplegia espasmoddica familiar de Striimpell-Lorrain. Segundo a
descri¢io de Piérre Marie, as alteragbes oculares sio tardias. Todavia,
Victoria e Lijé Pavia (27) consideram essas alteragdes como precoces,
podendo preceder mesmo ao aparecimento das manifestagbes nervosas
classicas. Atribuem essa diferenga aos meios mais moderhos de que
dispde o oftalmologista, hodiernamente, para o exame do fundo de olho.

4 — Antecedentes familiares: Na familia de nossa paciente ha 8
casos de moléstia nervosa semelhante. Destes casos, examinamos obje-
tivamente duas doentes. Quanto aos outros seis, baseamo-nos exclusi-
vamente nas informagles que nossas pacientes, concordantemente, nos
prestaram. Deste modo, embora nio podendo responder pela exatidio
do diagnostico de heredo-ataxia de Piérre Marie em todos os casos
restantes, construimos a arvore genealogica da familia, localizando seus
varios membros afetados. (figura 1). Como vemos, esta afec¢ic pode
ser seguida em linha ascendente, ao contrario do que se di com a mo-
léstia de Friedreich. Este fato é explicado por Crouzon (28) pela
frequencia com que se casam 0s heredo-ataxicos, o que é possivel por-
que a afecgio, em geral, se manifesta em idade adulta. Pelo contrarin,
na afecgio descrita por Friedreich, os sintomas se evidenciam na se-

(27) Victoria, M. e Lijé Paiva, J. “El fondo de ojo en la heredo-ataxia
cerebelésa.  Su importancia para el diagnéstico precoz”. Trabalhos do 1.°
Congresso Brasileiro de Oftalmologia, 2.° vol, pag. 429.

(28) Cit. por Litter, M. e Wexselblatt, M. Tratado de Neurologia,
Buenos Aires, 1939.
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gunda infancia ou na adolescencia. Em nossos casos, todos os membros
afetados pela heredo-ataxia comegaram a manifestar seus primeiros sin-
tomas em idade adulta. As pessoas que posteriormente virdo a apre-
sentar o quadro da ataxia hereditaria, manifestam, ja nos primeiros
anos de vida, — segundo Dejerine e Thomas (29) — pequenos distur-
bios do equilibrio, atrazo na idade de andar, etc. Em nossos casos, as
informagdes que obtivemos nio nos permitem corroborar esta afirma-
tiva.

S5 — Inicio da moléstia: Na doente C. F., os primeiros sinais
da ataxia hereditaria cerebelar foram precedidos, em longo periodo, por
dores fortes generalizadas, cefaléias, dores na regido lombar e ou-
tras parestesias. O inicio da moléstia com esses disturbios da sensi-
bilidade subjetiva n3o é constante, mas tambem nio ¢ infreqiiente
Londe (30) da a essas sensagdes de dores e parestesias uma explicagio
que ndo nos parece plausivel: seriam devidas a neurdses histéricas con-
comitantes. Na paciente I. F. R., o estabelecimento dos primeiros sin-
tomas da afec¢do se evidenciou de uma maneira sibita e desacompa-
nhado das referidas dores.

6 — Integridade da sensibilidade objetiva: Nas formas puras de
heredo-ataxia cerebelar, nio ha alteragio de qualquer forma da sensi-
bilidade objetiva, quer superficial quer profunda. Nas pacientes que
observamos, tambem, os diversos exames realizados revelaram integri-
dade de todas as formas da sensibilidade conciente. Em certos casos,
nas formas de transi¢io com a moléstia de Friedreich, sGem haver dis-
turbios da sensibilidade profunda, tanto mais intensos quanto mais desta
ultima afecgdo se aproximem,.

7 — Negatividade dos exames complementares: Como é de re-
gra na heredo-ataxia cerebelar tipica, os exames complementares (li-
quido céfalo-raquidiano, reagio de Wassermann no sangue, metabolismo
basal, exame hematoldgico, etc.) foram negativos no caso C. F. Na
doente I. F. R. esses exames de laboratorio nido foram realizados, pois
esta paciente foi examinada por um de nos, em uma localidade distante
e afastada dos centros médicos do Estado.

8 — Ao lado dessa série de elementos em favor do diagndstico de
heredo-ataxia cerebelar de Piérre Marie, ha um sintoma importante que
nio se enquadra nos moldes classicos dessa afec¢io nervosa. Referi-
mo-nos as perturba¢des esfinctéricas. Tais sintomas ja haviam sido
descritos por Bakker (31) na atrofia olipo-ponto-cerebelar, da qual, na

(29) Dejerine, J. e Thomas, A. — Malattie del Midollo Spinale. Trad.
1taliana, 1911.

(30) Londe — Héredo-ataxie cérébelleuse — Tése de Paris, 1895. Cit.
por Ayala, loc. cit.

(31) Bakker — Atrophie olivo-ponto-cerebellaris. — Ztsch. f. d. ges.
Neurol. u. Psychiat. 89:213, 1924.
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opinido de Hassin (32), existem duas formas, uma das quais, de cara-
ter hereditario, seria a heredo-ataxia de Piérre Marie.

Assim, o quadro sintomatolégico apresentado por nossas doentes,
aliado ao carater familiar da doenca, afastam a confusio com qualquer
outra entidade nosoldgica. Podemos diferencia-lo da moléstia de Frie-
dreich porque, em nossos casos, os reflexos profundos estdo vivos, a
sensibilidade profunda é perfeita, ndo existindo, tambem, as perturba-
¢oes troficas (pé equino). A presenga de fendmenos cerebelares pre-
dominantes afasta o diagnéstico de paraplegia espastica de Striimpell e
Lorrain. O diagndstico diferencial com a esclerose em placas é feito
pelo caracter familiar da doenga, pela evolugdo progressiva e continua,
e pelo fato de haver, na esclerose em placas, na maior parte das vezes,
fendmenos espasmddicos muito mais intensos que os encontraveis na ata-
xia de Piérre Marie. O carater familiar e a falta de perturbagbes men-
tais, além de sua longa duracio, permitem distinguir a heredo-ataxia
das outras formas de atrofias cerebelares primitivas, inclusive a descrita
por Bourneville e Crouzon,

SUMARIO

Os AA. discutem o conceito unicista e pluralista das moléstias ner-
vosas heredo-familiares, aceitando o ponto de vista exposto por Mari-
nesco e colaboradores que englobam em um unico grupo, as menciona-
das afecgdes.

Expdem as diversas doutrinas explicativas da patogenia das de-
generagoes espinho-cerebelares, divulgando e aceitando a hipotese de
Rabinowitsch, que admite a lesdo primaria e inicial do folheto meso-
dérmico do embrifio, com a consequente vulnerabilizagio do sistema ner-
voso central aos agentes morbigenos. S3o estudados os casos de duas
irmids que apresentam uma forma pura de heredo-ataxia cerebelar.

SUMMARY

The AA. study the unist and plurist concepts of hereditary ner-
vous diseases and conclude defending Marinesco and co-worker’s’ theory,
which classifies all the above referred affections into a single group.

The different doctrins about the pathogenesis of the spino-cerebe-
lar degeneration are discussed, including Rabinowitsch’s hypothesis,
which admits the primary and initial lesion in the embryonic mesoder-
mic layer, with the consequent vulneration of the central nervous system
to the pathogenic agents. The AA. report the case of two sisters, both
with typical cerebellar heredo-ataxia.

(32) Hassin, G. B. — “Marie’s ataxia (Olivo-ponto-cerebellar atrophy”).
Arch. Neurol. and Psych. 37:1371-1382, Junho, 1937.



