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Entre as afecções hereditarias e familiares do sistema nervoso des
tacam-se, por sua maior freqüência e importância, a moléstia de Frie-
dreich (1861), a heredo-ataxia cerebelar de Pièrre Marie (1893) e 
a paraplegia espástica de Strümpell (1893). 

O problema dessas afecções familiares apresenta certos aspectos 
interessantes que, ainda hoje, constituem campo aberto à discussão entre 
os neuropatologistas. Antes de relatar os casos clínicos por nós ob
servados, estudaremos as questões ligadas à etiopatogenia e ao conceito, 
unicista ou pluralista, das heredo-degenerações espinho-cerebelares. Dis
pensamos a descrição dos quadros sintomatólogicos dessas moléstias, pois 
que os mesmos são sobejamente conhecidos. 

Constituem essas afecções diferentes entidades nosológicas ou re
presentam apenas formas diversas de um mesmo grupo de moléstias he
reditarias do sistema nervoso e dependentes tão somente da variabilidade 
na localização das lesões? Divergências 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 afecções indicadas como in
dividualidade nosológica autonoma. 
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Ayala (1) e Striimpell (2) em seus tratados, seguem a opinião 
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, descrevendo como padrão mais frequente a moléstia de Friedreich. Fu-
marola (4) tambem não aceita uma distinção entre as ataxias de Frie
dreich e de Pièrre Marie, considerando-as como simples variedades sin
tomáticas do mesmo processo mórbido, devidas à diversidade de extensão, 
de intensidade e de evolução das lesões. 

Barraquer Ferré (5), pelo contrario, acha que até não serem so
lucionados os problemas etiopatogenicos dessas enfermidades heredi

tarias, devemos nos guiar pelos sintomas clínicos e pelos dados anatomo
patológicos, podendo-se portanto descrever separadamente, como enti
dades independentes, a moléstia de Friedreich, a ataxia de Pièrre Marie 
e a paraplegia espástica de Strümpell. 

Purves-Stewart (6) considera, igualmente, a ataxia cerebelar de 
Marie como uma entidade diferente da ataxia de Friedreich, admitindo 
haver na primeira uma degeneração parenquimatósa primaria, não da 
medula espinhal — como na moléstia de Friedreich — mas no cerebelo. 
Hassin (7), baseado principalmente em dados histo-patológicos, aceita 
a dualidade dessas ataxias, admitindo que as lesões cerebelares encon
tradas por diversos pesquizadores na moléstia de Friedreich, seriam aci
dentais ou secundarias a lesões medulares. Pelo contrario, na ataxia de 
Marie, as lesões primitivas estariam no rombencéfalo e, apenas nos casos 
de longa duração, poder-se-iam combinar com lesões medulares se
melhantes às encontradas na moléstia de Friedreich. Alem disso, na 
ataxia de Marie, as degenerações atingem as celulas ganglionares das 
olivas bulbares e dos nucleos arcifórmes e pontinos, com degeneração se
cundaria dos pendunculos cerebelares médios; na moléstia de Friedreich, 
não são 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 Pièrre-Marie seria uma moléstia pri
mitivamente nuclear e a moléstia de Friedreich se caracterizaria por uma 
lesão primaria das vias cerebelares. 

( 4 ) F u m a r o l a , G. — D o e n ç a s d o S i s t e m a N e r v o s o . T r a d . port . 1938. 
( 5 ) Barraquer Ferré — T r a t a d o de E n f e r m i d a d e s N e r v i o s a s . 1936. 
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( 7 ) H a s s i n , G. — "Fr iedre i ch ' s ataxia . A h i s t o - p a t h o l o g i c s tudy . 

( D i f e r e n c i a t i o n f r o m Marie 's a t a x i a ) " . A r c h , of N e u r o l , and P s v c h . 
39-1:116-130 ( J a n . ) 1938. 

(8 ) M a r i n e s c o , G., Manica t ide , M. e J o n e s c o - S i s e s t i — " E s s a i de r e 
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Apezar dessas diversas opiniões discordantes, hodiernamente, a 
grande maioria dos neurologistas e neuropatologistas admite, após 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 da concepção unicista muito poderosos e numerosos. Vejamos, em re
sumo, quais são esses argumentos: a) Nas três afecções principais, de 
Marie, de Friedreich e de Strümpell, a sintomatologia é constituida por 
sinais piramidais, sinais cerebelares, perturbações tróficas, perturbações-
sensitivas e fenomenos supramedulares (sinais bulbares, sinais oculares 
e desordens psíquicas). Cada um desses sinais entra, em intensidade 
maior ou menor, no quadro sintomatológico destas três afecções; b) É 
classico considerar-se a doença de Friedreich como própria da infância 
enquanto que as primeiras manifestações da heredo-ataxia de Pièrre 
Marie sóem aparecer entre os 20 e 30 anos. Todavia, os casos clínicos 
de exceção são tão numerosos que essa lei tem valôr muito relativo; c) 
Já foram relatadas formas de transição. Esses casos, aliás, são muito 
mais numerosos que as fórmas puras de qualquer das três afecções que 
estamos considerando. Dois anos após a descrição classica de Pièrre 
Marie, Londe (9) já considerava a ataxia de Pièrre Marie e a doença de 
Friedreich como manifestações de um mesmo processo mórbido. Essa 
opinião teve no extrangeiro repercussão muito maior que em França, de
vido ao prestigio da autoridade de Pièrre Marie em sua patria; d) Exis
tem casos nos quais uma forma mais ou menos pura de qualquer destas 
afecções, por acrescimo de novos sintomas, tem seu aspécto clínico mo
dificado, passando a se enquadrar em outro tipo. A este proposito, Paul 
Van Gehuchten (10) estudando a paraplegia espástica familiar, conclue: 
"não se pode traçar para estes grupos limites bem definidos, de modoi 
que o caso de paraplegia espástica que inicialmente parecia puro, mereceu 
ser classificado, posteriormente, entre as formas complexas, pelo apare
cimento de sinais cerebelares e sintomas de escleróse em placas". Vários 
autores, tais como Menzel e Soderberg (11) notaram a evolução da mo
léstia de Friedreich para a de Pièrre-Marie, ao passo que outros ob
servaram o inverso, isto é, a evolução da segunda para a primeira; e) 
Ainda a favor da concepção unicista, depoem as observações feitas por 
varios outros pesquisadores (12) em familias nas quais existem os di
versos tipos dessas moléstias. 

( 9 ) L o n d e — " H é r é d o - a t a x i e c é r é b e l l e u s e " — T é s e de Par is , 1895. 
Cit. por M a r i n e s c o , loe. cit. 

( 10 ) Cit. por M a r i n e s c o , loe . cit. 
( I l e 12) Cit. por M a r i n e s c o , loe. cit. 



O estudo anatômico, como já vimos, é a base em que se fundamentam 
os adeptos da concepção pluralista. Todavia, segundo Marinesco, a na-
tomia patológica, envez de infirmar, confirma o conceito unicista. Assim, 
em relação à paraplegia espasmódica familiar, nota Marinesco, após cui
dadosa revisão bibliográfica, que em nenhum caso a lesão histológica se 
limitava ao sistema piramidal. Mesmo no caso relatado por Strümpell, 
c exame histopatológico revelou, alem das alterações do sistema pira
midal, lesões do feixe cerebelar diréto. Em geral são encontradas, nesta afecção, ao lado das lesões das vias piramidais, o comprometimento dos 
feixes cerebelares diréto e cruzado e, mesmo, lesões de cordão posterior, 
principalmente do feixe de Goll. Na doença de Friedreich, variando 
apenas na intensidade, os mesmos sistemas são lesados. Às 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 lesões dos outros sistemas enume
rados, predomina o comprometimento das vias espinho-cerebelares. Al
guns (Fraser, Nonne, Miura e Hassin) consideram como lesões iniciais 
e predominantes as alterações cerebelares admitindo que, apenas secun
dariamente, haveria o comprometimento dos diversos sistemas da medula. 
Seria essa uma diferença com a doença de Friedreich em que as lesões, pri
mitivamente medulares, determinariam posteriormente atrofias cerebelares. 
Todavia, muitos outros autores (Sanger Brown. Klippel, Durante, entre 
outros) admitem que a evolução das lesões da ataxia de Pièrre Marie 
tambem possa se dar no sentido cerebelipeto. Marinesco e seus colabora
dores admitem a possibilidade de ambos os grupos estarem com a razão, 
isto é, consideram que as lesões podem se iniciar tanto no cerebelo quanto 
na medula. A fragilidade do argumento anatomo-patológico como base 
na distinção entre as doenças de Friedreich e de Marie se evidencia na 
observação de Mathieu e Bertrand (13) na qual o exame clínico levou 
os autores ao diagnóstico de heredo-ataxia de Pièrre Marie e o estudo 
necroscópico revelou a presença de lesões próprias da doença de Frie
dreich. 

Embóra não aceita por todos os neurologistas e neuro-patologistas, 
parece ser mais plausivel a concepção unicista dessas afecções familiares 
cuja lesão se sitúa predominantemente na medula. Guillain e Mollaret 
(14), adotando a teoria unicista, consideram, na moléstia descrita por 
Friedreich, a combinação de dois síndromos principais: o cerebelar e o 
do cordão posterior, alem de um síndromo acessório: o piramidal. Na 
heredo-ataxia, os dois síndromos principais são o cerebelar e o piramidal 
podendo se associar discréto síndromo cordonal posterior. Finalmente, 
na paraplegia espástica familiar, ao síndromo piramidal pode se asso
ciar discreto síndromo cerebelar (formas pura e piramido-cerebelar). ( 1 3 ) Cit. por M a r i n e s c o , loc. cit. 

( 1 4 ) Guil lain, G. e Mol laret , P . — " C o n s i d e r a t i o n s c l in iques et p h y s i o 
l o g i q u e s sur la Malad ie de Fr iedre ich . L ' h é r é d o - d e g é n e r a t i o n s p i n o - c é r é -
be l l euse" . L a P r e s s e Méd ica l e , Set . 1933, pg . 1417. 

( 1 5 ) Cit. por M e l l o , A . R. — " H e r e d o - d e g e n e r a ç ã o c e r e b e l o - e s p i n h a l " . 
Arch . Bras i l e iros de Medic ina , X X X I I , 4-1942. 



Baseados nessa doutrina unicista e considerando as lesões como ce-
rebelípetas, Guillain e Mollaret propõem para este grupo de afecções a de
nominação de heredo-degeneração espinho-cerebelar. Austregésilo (15), 
não admitindo a progressão cerebelipeta, mas sim a cerebelífuga das lesões, propõe a modificação dessa denominação para a de heredo-dege-
neração cerebelo-espinhal. 

P A T O G E N I A 

Admitindo a unidade dessas afecções 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 Strümpell, 
as diversas teorias patogenicas propostas para explicar a moléstia de Frie-
dreich. 

Dejerine e Letulle (16), em 1890, admitiam que a escleróse dos 
cordões posteriores, lesão fundamental da moléstia de Friedreich, apre
senta uma morfologia especial, esclerose en tourbillon, que não se 
encontraria em qualquer outro tipo de escleróse medular. Todavia, esse 
tipo de escleróse, ao contrario do que foi julgado inicialmente, não é es
pecifico, podendo tambem se encontrado em lesões tabéticas muito an
tigas. Posteriormente, embora reconhecendo a possibilidade da com
provação de tal tipo de escleróse em outras afecções do sistema nervoso, 
Dejerine e Thomas (17) afirmaram que esta escleróse nunca alcança, 
em outras moléstias, a mesma intensidade que na doença de Friedreich. 

A esclerose en tourbillon é unicamente devida a uma reação da neu-
roglia, não dependendo de qualquer lesão vascular. A dificuldade es
taria em saber si este processo é primitivo ou consequencia de uma 
perturbação do desenvolvimento. A teoria da perturbação do desen
volvimento, sustentada, entre outros, por Newton Pitt (18), admite que 
os feixes afetados são os mais tardiamente mielinizados. Dejerine e 
Thomas, porem, objetam que os feixes piramidais, mielinizados mais 
tardiamente que os feixes posteriores, são menos afetados que estes, na 
doença de Friedreich. Por outro lado, é discutivel, tambem, a teoria da 
escleróse neuróglica primitiva. Todavia parece ser mais aceitavel que 
a degeneração seja o fenomeno primitivo e que a escleróse seja se
cundária. 

( 1 6 ) Cit. por S p o t a , B . B . — E n f e r m e d a d de Fr iedre ich . T é s i s d e 
P r o f e s s o r a d o . B u e n o s A ire s , 1940. 

( 1 7 ) D e j e r i n e , J. e T h o m a s , A . — M a l a t t i e del M i d o l l o Spinale , 1911. 
( 1 8 ) Cit. por D e j e r i n e e T h o m a s , loc. cit . 
( 1 9 e 2 0 ) Cit. p o r S p o t a , loc . cit . 



Qual seria, porem, o agente nocivo, "primum movens", que favo
receria o aparecimento dessa degeneração? Haveria, sobre um terreno 
constitucionalmente predisposto, uma concorrencia de fatôres toxi-in-
fecciósos? Raymond (19) criou o termo de degenerescencia fisiológica 
prematura, por admitir a influência de multiplos fatôres fisiológicos e 
patológicos, na genese de alterações em certos sistemas já constitucional
mente meioprágicos. No mesmo sentido, Gowers (20) expressou o conceito de abiotrofia. Ambos acreditavam que, sobre um ectoderma 
constitucionalmente debil, seria suficiente a ação de um fatôr externo para 
a genese dessas moléstias hereditárias. 

Muito interessante, a respeito da patogenia das afecções em apreço, 
é a teoria aventada pelo neuropatologista russo Rabinowitsch (21) que 
atribue as lesões observadas no neuro-eixo à inferioridade constitucional, 
não do ectoderma, mas do mesoderma. Realmente, os argumentos de 
que lança mão o investigador russo são muito ponderaveis e plausiveis. 
Ñas moléstias de que cuidamos, principalmente na forma descrita por 
Friedreich, são constantes as alterações dos derivados mesodérmicos. 
Essas alterações seriam manifestações fenotípicas de uma debilidade ge-
notípica do mesoderma. 

É impossivel, na opinião 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 sóe acontecer na forma descrita por Marie. Não admite, 
por este motivo, um comprometimento primário do sistema nervoso. A 
defesa do sistema nervoso é realisada por uma barreira hemato-encefálica 
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 primária do mesoderma, explica-se a lesão dessa bar
reira e a consequente permeabilisação a toxinas, batérias e outros agentes 
nocivos e, por outro lado, compreende-se a ausencia de reações vascu
lares no quadro anatomo-patológico dessas afecções. Plenamente em 
favor desta teoria patogenica de Rabinowitsch, está a observação de Mo-
del (22) de que as lesões medulares se localizam de preferencia nas 
zonas espinhais periféricas, enquanto que as zonas mais centrais estão 
integras, por estar intacta a barreira ependimaria, formação ectodérmica. 

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

( 2 1 ) R a b i n o w i t s c h — Zei t s . f. N e u r o l , u. P s y c h . , t. 122, p . 462. 
( 2 2 ) Cit. por C a s t e x , M a r i a n o — " S o b r e e t i o p a t o g e n i a en la E n f e r 

m e d a d de Fr iedre ich" . L a P r e n s a M e d i c a A r g e n t i n a , 12, Set . , 30, 1932. 
( 2 3 ) Cit. por C a s t e x , loc . cit . 



Explicam-se perfeitamente, pela teoria de Rabinowitsch, a conco
mitancia de alterações esqueléticas (pé varo-equino, escolióses, etc.), de 
malformações congenitas do coração, da aorta, dos musculos, etc. Adian-
tando-nos ao proprio autôr dessa doutrina patogenica, poderiamos incluir 
no mesmo grupo de afecções, as miopatías deutero e protopáticas, con
siderando tambem estas como consequencias de uma inferioridade constitucional do folheto mesodérmico do embrião. Realmente, compul
sando a literatura, encontramos casos de associação de degenerações 
espinho-cerebelares com miopatías. 

Na forma de ataxia descrita por Pièrre Marie, as perturbações 
tróficas são mais raras que na doença de Friedreich para cuja patogenia, 
precisamente, Rabinowitsch formulou a hipótese que expuzemos. No 
caso de nossas pacientes, como veremos, não havia qualquer perturbação 
dos derivados do mesoderma, pelo menos revelavel ao exame clínico. 

Si nossos casos são pobres de alterações dos orgãos de origem me-
sodérmica, a pesquisa bibliográfica revela grande numero de observações 
com associação de sintomas nervosos caracteristicos a perturbações do 
desenvolvimento mesodérmico. Entre nós, Valente (24) apresentou 
o caso de uma afecção familiar, classificando-o como uma transição en
tre a doença de Friedreich e a de Pièrre Marie, associada com distrofia 
congênita e anomalia do desenvolvimento do coração. Este caso, con
siderado à luz da teoria de Rabinowitsch, apresenta, como é obvio, par
ticular interesse. Castex (25) e Soto Romay (26) considerando as le
sões nervosas que costumam aparecer na anemia perniciosa, na pelagra 
e em certas avitaminóses clínicas e experimentais e que lembram até certo 
ponto as alterações anatômicas do sistema nervoso que se encontram nas 
afecções familiares, recomendam para o tratamento destas ultimas (mais 
precisamente no tratamento da doença de Friedreich) a hepatoterapia 
e a vitaminoterapia. 

O B S E R V A Ç Õ E S C L Í N I C A S 
OBSERVAÇÃO I — Cec. Fer., 3 5 anos, sexo feminino, solteira, lavradora, brasi

leira, res idente e m S ã o R o q u e , in ternada na 3.ª E n f e r m a r i a de M e d i c i n a de 
M u l h e r e s da Sta . Casa de S. Pau lo . — Re la ta que ha 7 a n o s apareceram 
d ô r e s g e n e r a l i z a d a s que, no inicio, e r a m de in tens idade m o d e r a d a m a s que 
foram se e x a c e r b a n d o . E r a m d ô r e s c o n t i n u a s e pro fundas d a n d o a i m p r e s 
s ã o de se l oca l i zarem n o s o s s o s . C o n c o m i t a n t e m e n t e , sent ia dôres de cabeça , 
n o s dente s , n o s o u v i d o s e n o e s t o m a g o que se in tens i f i cavam durante a noi te . 
E s s a s dôres por v e z e s regred iam, r e a p a r e c e n d o depo i s c o m as m e s m a s 
caracter ìs t icas . 

( 2 4 ) V a l e n t e , A . — " T r a n s i ç ã o entre a m o l é s t i a de Fr iedre ich e a 
h e r e d o - a t a x i a cerebe lar ; distrofia c o n g e n i t a e a n o m a l i a d o d e s e n v o l v i m e n t o 
d o c o r a ç ã o . R e v . N e u r . e Ps iq . de S ã o P a u l o , 4 : 6 3 - 7 4 ( A b r i l - J u n h o ) 1 9 3 8 . 

( 2 5 ) C a s t e x , M. — loc. cit. 
( 2 6 ) S o t o R o m a y , R. — " C o n t r i b u c i ó n al e s t u d i o y t r a t a m i e n t o de las 

e n f e r m e d a d e s heredo- fami l iares a p r e d o m i n i o m e d u l a r " . L a S e m a n a Medica . 
1 7 : 8 9 7 - 9 1 1 (Abr i l , 2 8 ) 1 9 3 8 . 



Ha cerca de 2 anos e meio as dôres diminuiram de intensidade até 
desaparecerem completamente, iniciando-se, então, perturbações do equilibrio 
e fraqueza nas pernas. A paciente não conseguia mais subir ou descer escadas 
pois perdia o equilibrio e caía. Sua marcha assumio o caracter da marcha 
ebriósa, sendo obrigada a olhar firme para a frente, na direção em que seguia; caía todas as vezes que tentava andar olhando para os lados. Ao 
ficar de pé, na p o s i ç ã o erecta , n ã o c o n s e g u i a se equil ibrar b e m : o seu corpo 
b a l a n ç a v a de u m lado para outro , a té cair. S u r g i r a m t a m b e m t r e m o r e s que 
se m a n i f e s t a v a m q u a n d o t en tava e x e c u t a r m o v i m e n t o s m a i s o u m e n o s del i
cados , c o m o vest ir - se , pentear - se o u m e s m o ao t entar a lcançar u m obje to . 
C o n t a a inda que f r e q u e n t e m e n t e acorda à noi te c o m a s e n s a ç ã o de ter per
d ido a n o ç ã o da p o s i ç ã o de u m de s e u s b r a ç o s ( g e r a l m e n t e o d ire i to ) , de 
m o d o que para o encontrar é o b r i g a d a a procura- lo c o m a outra m ã o . T a l 
fa to nunca se deu c o m os m e m b r o s inferiores . 

D u r a n t e toda sua vida, a pac iente t eve i n c o n t i n ê n c i a urinária que, e m 
cer tos per iodos , se acentuava . E x c e p c i o n a l m e n t e a p r e s e n t a v a incont inênc ia 
d e f éze s . D e u m a n o para cá, a urina t o r n o u - s e so l ta , a p e n a s p e r c e b e n d o 
que a havia e m i t i d o quando se sent ia m o l h a d a . D a t a d e s s a m e s m a é p o c a 
o inicio de i n c o n t i n ê n c i a retal , s e n t i n d o que e x o n e r a v a m a s n ã o c o n s e g u i n d o 
evitar a e m i s s ã o de f ézes . E n q u a n t o a incont inênc ia ves ica l t o r n o u - s e diaria 
e c o n s t a n t e , a i n c o n t i n ê n c i a retal se p r o c e s s a v a c o m m a i o r raridade. A o s 
p o u c o s as p e r t u r b a ç õ e s es f inctér icas foram m e l h o r a n d o , e s t a n d o h o j e quasi 
que desaparec idas . 

D e 2 a n o s para cá, v e m s e n t i n d o fraqueza na v is ta , n ã o p o d e n d o ficar 
a o só l , po is a luz solar acarreta g r a n d e dôr e ardênc ia n o s o l h o s . D e s d e 
que se ins ta lou a falta de equi l ibrio, a fala s e t o r n o u dificil, t e n d o a i m 
p r e s s ã o de m o d i f i c a ç ã o da v o z e de que as pa lavras , ar t icu ladas c o m maior 
e s f o r ç o do que an te s , lhe s a e m m a i s confusas . N o t o u , t a m b e m certa difi
cu ldade na d e g l u t i ç ã o de a l i m e n t o s l íquidos , c o m o s quais f r e q u e n t e m e n t e 
s e e n g a s g a , s e m haver r e g o r g i t a m e n t o p e l o nariz. O s a l i m e n t o s só l idos s ã o 
d e g l u t i d o s n o r m a l m e n t e . A m a s t i g a ç ã o s e m p r e foi normal . 

N a d a sabe in formar sobre as c o n d i ç õ e s de seu n a s c i m e n t o . T a m b é m 
n ã o sabe precisar a idade c o m que c o m e ç o u a andar. E n t r e as m o l é s t i a s 
c o m u n s da infancia, re lata s a r a m p o , var icé la e t o s s e c o m p r i d a . A o s 3 a n o s 
d e idade, t e v e a taques que f o r a m atr ibuidos a v e r m e s . C o m a idade de 
9 anos , t e v e febre t i fóide. P o r duas v e z e s contra iu malár ia , s e n d o tratada 
por f a r m a c ê u t i c o s . N e g a r e u m a t i s m o o u coréia . N e g a par tos o u abortos . 
M e n a r c a a o s 17 a n o s , c o m c ic los ca tamenia i s p r o i o - h i p e r m e n o r r á g i c o s . T r a 
ba lha na lavoura, s e m p r e desca lça . N ã o é eti l ista, n e m tabag i s ta . A l i m e n 
tava- se r e l a t i v a m e n t e bem. 

Seu pai ( A . R . ) (v ide f igura 1) fa leceu aos 42 a n o s de idade e sofria de 
m o l é s t i a n e r v o s a que a pac iente c o m p a r a à sua. D i z ela que seu progen i tor 
t inha força nas pernas e que, e m p l e n o per iodo de e s t a d o de doença , c o n 
s e g u i a m e x e r as pernas , m a s n ã o podia andar porque perdia o equil ibrio e 
caía . T a m b e m ao seu pae, q u a n d o fazia u m m o v i m e n t o c o m o o de levar o 
a l i m e n t o à boca , s o b r e v i n h a m t r e m o r e s i n t e n s o s que o i m p e d i a m de se ali
m e n t a r s ó z i n h o . O a v ô p a t e r n o ( D . F . ) m o r r e u de m o l é s t i a n e r v o s a s e m e 
lh a nte à de seu p r o g e n i t o r e à sua. Sua m ã e e s tá v i v a e é sadia. N ã o 
sa be relatar s e h o u v e a b o r t o s para o lado m a t e r n o . T e m 8 i r m ã o s v i v o s e 
4 fa lec idos , e s t e s ú l t i m o s m o r t o s na primeira infância de c a u s a s que n ã o sabe 
informar. D o s o i t o i r m ã o s v i v o s , s e i s (5 i r m ã o s e 1 i r m ã ) s ã o fortes , t o d o s 
c a s a d o s e t e n d o f i lhos sadios . D o s i r m ã o s re s tantes , u m a irmã, I. F . R., 
é a pac iente a que se refere n o s s a s e g u n d a o b s e r v a ç ã o . O u t r o i rmão , R. F. , 
t a m b e m é doente . C o n t a 33 a n o s , é casado , t e n d o 3 f i lhos , t o d o s sadios . 
A d o e c e u a o s 28 a n o s , t e n d o a m o l é s t i a s e in ic iado c o m u m sur to febril e 
c o m d ô r e s terebrantes n o s m e m b r o s inferiores . T e r m i n a d o o sur to febril, f icou c o m falta de equil ibrio, fraqueza nas pernas e imposs ib i l idade de falar, a não ser de modo incompreensivel. A paciente relata que todos seus irmãos, mesmo aqueles que posteriormente vieram a apresentar a moléstia, começaram a andar em tempo normal. 



F I G . 1 — Arvore genealógica mostrando os casos de doença em 4 gerações. N o t a r 
que a moléstia se manifesta, em geral, em idade adulta ou próxima, de sorte que 
não se pode afirmar que os descendentes da 5 . a geração, todos de menor idade, 
estejam definitivamente indenes. 

U m seu pr imo , A. S., f i lho de u m a tia paterna ( M . S.) — esta sadia — 
apresenta t a m b e m u m a d o e n ç a parecida. T e m 35 a n o s e ha cêrca de 4 a n o s 
c o m e ç o u a apresentar falta de equi l ibrio , a l e m de p e r u r b a ç õ e s m e n t a i s . E s t á 
a t u a l m e n t e in ternado n o H o s p i t a l de Juquerí . E s s e pac iente c a s o u e t e v e 
u m filho normal . U m a prima, ( N . S . ) , i rmã d o e n f e r m o referido ac ima , 
sofre de m o l é s t i a s e m e l h a n t e , caracter izada, a l é m da falta de equi l ibrio, p o r 
p e r t u r b a ç õ e s da fala. F i n a l m e n t e , n o m a i s j o v e m i r m ã o d e s s e s dois p r i m o s 
e n f e r m o s (J. S . ) , c o m 25 anos , e s t ã o s u r g i n d o s inais da m o l é s t i a , c o n s t a n t e s 
pr inc ipa lmente de p r o g r e s s i v a falta de equi l ibrio . 

Exame físico: Mulher aparentando a idade de 40 anos, de tipo longil ineo. 
Fac ies a c r o m e g a l o i d e . P e l e , t e c i d o ce lular s u b c u t â n e o , m u s c u l a t u r a e arca
b o u ç o o s seo , nada a p r e s e n t a m d i g n o de m e n ç ã o . N ã o s ã o pa lpave i s g â n g l i o s 
l infát icos cervica is , ep i t roc l eanos e inguina i s . P r e s s ã o arterial 125 - 70 m m . H g . 
N a d a d i g n o de no ta para o lado d o s apare lhos resp iratór io e c irculatór io . O 
e x a m e d o a b d o m e n , i g u a l m e n t e , nada r e v e l o u d i g n o de m e n ç ã o . 

Exame neurológico: A paciente, em relação ao seu gráu de cultura, apre
sen ta in te l i gênc ia n o r m a l , s a b e n d o ler e e screver . Per fe i ta o r i e n t a ç ã o a u t o 
e a lops íquica . N ã o apresenta p e r t u r b a ç õ e s ps íqu icas da p e r c e p ç ã o o u da 
a t e n ç ã o . B ô a m e m o r i a , t a n t o para o s fa tos r e m o t o s q u a n t o para o s r e c e n t e s . 
N o r m a i s a a fe t iv idade e a s s o c i a ç ã o de idéias . 
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A at i tude da d o e n t e n o le i to, e m p o s i ç ã o estát ica , nada apresenta d i g n o -
de m e n ç ã o . O b s e r v a n d o - a q u a n d o se a l imenta c u real iza qualquer o u t r o a to 
m a i s ou m e n o s de l icado , c h a m a l o g o a a t e n ç ã o a d e c o m p o s i ç ã o d o s m o v i 
m e n t o s e l e m e n t a r e s . Para p e r m a n e c e r de p é c o m equi l ibrio re lat ivo, n e c e s -
cita a largar a base de s u s t e n t a ç ã o . A j u n t a n d o o s p é s , na p o s i ç ã o para 
pesquiza d o sinal de R o m b e r g , c o n s e r v a n d o o s o l h o s aber tos , a doente apre 
senta o s c i l a ç õ e s in tensas e m t o d o s o s s en t idos . F e c h a n d o o s o lhos , a d o e n t e 
cont inúa a osci lar , c o m a m e s m a ampl i tude . A u s e n c i a , por tanto , do s inal 
de R o m b e r g . M a r c h a de t i p o ebrioso , cerebelar, na qual ex i s te , t a m b e m , 
u m c o m p o n e n t e e s p a s m ó d i c o . D u r a n t e a marcha , a l é m de a u m e n t a r a b a s e 
de s u s t e n t a ç ã o e conservar o s m e m b r o s super iores e m a b d u ç ã o , a doente 
proje ta o t r o n c o para a frente an te s d o m o v i m e n t o s i n é r g i c o das pernas . 

A m o v i m e n t a ç ã o vo luntár ia está presente e m t o d o s os g r u p o s m u s c u l a r e s 
d o s m e m b r o s inferiores , super iores , d o t ronco , d o p e s c o ç o e da face. N ã o 
há apraxias . A força m u s c u l a r es tá b e m c o n s e r v a d a n o s m e m b r o s s u p e 
r iores . A m a n o b r a de Mingazz in i , para o s m e m b r o s inferiores , é pos i t iva , 
r e v e l a n d o u m deficit da m u s c u l a t u r a anter ior da c o x a e, e m m e n o r gráu, 
do m ú s c u l o do psoas . A m a n o b r a de Barré e d o pé , s ã o nega t ivas . P a r a 
o s m e m b r o s super iores , a m a n o b r a de R a i m i s t e , é t a m b e m negat iva , a s s i m 
c o m o a m a n o b r a d o s b r a ç o s e x t e n d i d o s . D u r a n t e a e x e c u ç ã o de t o d a s e s s a s 
provas , n o t a m o s u m t r e m ô r dos g r u p o s m u s c u l a r e s e m c o n t r a ç ã o . A l e m 
d i s so ha a tax ia do t ipo cerebelar , reve lada pe las p r o v a s i n d e x - i n d e x , i n d e x -
-nariz, index -ore lha e ca lcanhar- joe lho . E s s a s provas r e v e l a m ora hiper ora 
h ipometr ia e n ã o s ã o inf luenc iadas p e l o contro l e v isual . H a , t a m b e m , n o t a v e l 
as s inerg ia m u s c u l a r ev idenc iada pe las p r o v a s de S t e w a r t - H o l m e s e de Babinsk i . 

F I G . 2 — Escrita de Cec. Fer. mostrando a incoordenação dos movimentos. 



A dismetria, decomposição de movimentos e assinergia se evidenciam bem 
pela escrita da paciente (fig. 2), assim como pela prova dos traços paralelos e da espiral entre duas paralelas. A estes disturbios junta-se nitida disdia-
doc ines ia . A u s ê n c i a de bradic ines ia . T r e m o r in tenc iona l durante a rea l i sação 
de qualquer m o v i m e n t o , t a n t o c o m o s m e m b r o s super iores c o m o c o m o s 
infer iores . Pa lavra m o n o t o n a e e scandida , s e n d o emit ida c o m certa dif icul
dade. O s " t e s t s " de palavras d e n o t a m l ige iro deficit na ar t icu lação das 
c o n s o a n t e s labiais . A d o e n t e s ente di f iculdade na d e g l u t i ç ã o de l íquidos , c o m 
o s quais por v e z e s se e n g a s g a . M i m i c a e m a s t i g a ç ã o normais . L ige ira 
h iper ton ia m u s c u l a r : pela i n s p e ç ã o , pa lpação , m o v i m e n t a ç ã o pass iva e ba
l a n ç o p a s s i v o das ar t i cu lações , n o t a m o s d i scre to a u m e n t o do t o n u s e m t o d o s 
o s m e m b r o s , p r i n c i p a l m e n t e n o s inferiores . 

R e f l e x o s méd io -p lantar , aqui leu e patelar, t o d o s v i v o s de a m b o s o s l a d o s ; 
à pesqu iza do pate lar o b t e m - s e c o m o respos ta , b i la tera lmente , t rep idações 
e p i l e p t o i d e s e s inref lex ias . R e f l e x o d o s adutores da c o x a presente e v i v o 
de a m b o s os lados . R e f l e x o contro- la tera l dos a d u t o r e s de Pièrre Marie 
ausente de a m b o s o s lados . R e f l e x o m é d i o - p ú b i c o de Gui l l a in -Ala jouan ine : 
p r e s e n t e s a m b a s as r e s p o s t a s , c o m p r e d o m i n i o da re spos ta crural sobre a 
abdomina l . R e f l e x o m é d i o - e s t e r n a l de G u i l l a i n - A l a j o u a n i n e : nít ida c o n t r a ç ã o 
d o m ú s c u l o grande-pe i tora l de a m b o s o s lados . R e f l e x o s est i lo-radial , cub i to -
pronador , bicipital , tricipital e o l e c r a n i a n o t a m b e m se a p r e s e n t a m v i v o s e de 
igual in tens idade e m a m b o s os lados . N ã o o b t i v e m o s re spos ta pela pesquiza 
d o s re f l exos e s p o n d i l ê u s . R e f l e x o s m a s s e t e r i n o , oro-orbicular , naso-pa lpebra l 
e de M a c Carthy, t o d o s presentes e v i v o s . 

A u s e n t e o re f lexo cutâneo-p lantar . A u s e n t e o s inal de Bab insk i . P e l a s 
m a n o b r a s de Schafer , G o r d o n e O p p e n h e i m , t a m b e m n ã o o b t i v e m o s o sinal 
de Babinski . M e s m o a p ó s a s ens ib i l i ação pe la m a r c h a p r o l o n g a d a , e s s e sinal 
n ã o foi obt ido . E m n e n h u m dos lados o b t i v e m o s o s inal de R o s s o l i m o ou 
o de M e n d e l - B e c h t e r e w . R e f l e x o s c u t â n e o - a b d o m i n a i s n o r m a i s à direita; à 
e squerda o re f l exo superior se acha presente , o m é d i o i n c o n s t a n t e e o inferior 
abo l ido . R e f l e x o s c u t â n e o - h i p o t e n a r e p a l m o - m e n t o n e i r o n ã o foram obt idos . 
R e f l e x o s corneo-pa lpebra i s p r e s e n t e s de a m b o s o s lados . R e f l e x o ocu lo -pa l -

p e b r a l p r e s e n t e e normal . 

N ã o o b t i v e m o s re f l exos t ô n i c o s cerv ica i s de M a g n u s - K l e i n e re f l exos de 
p o s t u r a , tanto n o s m e m b r o s super iores c o m o n o s infer iores . N í t i d o c l o n o de 
a m b a s as r ó t u l a s ; à e squerda é m a i s p e r s i s t e n t e que à direita. N ã o o b t i v e m o s 
c l o n o d o pé, da m ã o ou do masse ter . N ã o e x i s t e m s inc ines ias e a u t o m a t i s m o s . 

O l f a ç ã o e g u s t a ç ã o normais . N o r m a i s t o d a s as f o r m a s de sens ibi l idade 
c o n c i e n t e t a n t o superf ic iais c o m o profundas . N ã o e x i s t e m p e r t u r b a ç õ e s t r ó 
ficas e v a s o - m o t o r a s . N ã o e x i s t e m paral is ias o u a n e s t e s i a s por l e são de n e r v o s 
cranianos . 

Exame neuro-ocular: normais a estática óculo-palpebral e a motricidade e x -
tr inseca. Pup i la s e m midr iase m é d i a , r e a ç õ e s lentas à luz e à a c o m o d a ç ã o . 
M e i o s normais . Pa l idez i n c o m p l e t a d o s d i s cos papi lares . A c u i d a d e v i s u a l : 
A . O . d e d o s 3 m s . ( D . P r a d o ) . 

Exame oto-rino-laringo-neurológico: Face, boca, lingua, palato mole, faringe 
e lar inge, nada d i g n o de no ta a p r e s e n t a m para o lado da motr ic idade , s ens i 
bi l idade e s ensó r io . A u d i ç ã o n o l imiar da n o r m a l i d a d e e m a m b o s o s lados . 
A u s e n c i a de n i s t a g m o e s p o n t â n e o o u de p o s i ç ã o . P r o v a ca lór ica fria: 15 cc . 
a 19° e cabeça 60° atraz. O . D . : p r a t i c a m e n t e s e m latencia , n i s t a g m o hor i 
z o n t a l para o lado o p o s t o , e m r e s a l t o ni t ido, ar í tmico , in t enso , a t á x i c o durante 
2'06". I n c l i n a ç ã o da c a b e ç a e t r o n c o para o lado exc i tado . D e s v i o para fóra 
do b r a ç o direito. S e n s a ç ã o v e r t i g i n o s a rotatór ia quasi que ausen t e . O . E . : s em 
latencia, nistagmo horizontal para o lado oposto, durante 2'15", com as mesmas caracteristicas anteriores, sem a sensação vertiginosa. Prova calórica quente: 15 cc. a 45° e cabeça 60° atraz. O.D.: após 6", nistagmo horizontal para o mesmo lado, durante 1'45", atáxico, em resalto, sem qualquer reação vertiginósa ou motora. O.E.: após 7", idem, idem 1'55". Idem idem Prova rotatória: 10 voltas em 20" e cabeça 30° à frente. Da D. para a E. post-nistag. para a D. durante 60", lento para surgir, horizontal, atáxico, em resalto. Reações desprorcionadas, pobres, praticamente ausentes. Da E. para a D. post-nistag. para a E. durante 58", idem, idem, idem. Conclusões: Predomina, no quadro apresentado pela paciente, a alteração do equilibrio do tipo cerebelar. Não existe sintoma motor, sensitivo ou sensorial para o lado dos ultimos pares cranianos. Interessante é o comportamento de ambos os vestibulos à pesquiza instrumental. Tanto à prova calórica quanto à rotatória, as respostas foram normais quantitativa e qualitativamente: 1) o tempo de batimento do nistagmo encontra-se prolongado de ambos os lados; 2) desproporção entre o batimento prolongado do nistagmo provocado e a ausencia de reação vertiginosa rotatória ou fenômenos vaso-motores gerais; 3) resposta nistag-mica atípica, pois obtivemos um nistagmo em resalto, arrítmico, verdadeiro nistagmo atáxico. Conclue-se, que falta ao sistema vestibular o controle cerebelar (Rezende Barbosa). 



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

Exame do liquido céfalo-raquidiano: Punção sub-occipital em decubito lateral. 
P r e s s ã o inicial 15 ( m a n ó m e t r o de C l a u d e ) . L iquor l impido e inco lor ; c i to
logia , 0,6 cé lu las por m m 3 ; pro te inas to ta i s , 0,10 g r s . por l i tro; r. P a n d y 
n e g a t i v a ; r. benjo in colo idal , 0 0 0 0 0 . 0 0 0 0 0 . 0 0 0 0 0 . 0 ; r. T a k a t a - A r a , n e g a t i v a ; 
r. W a s s e r m a n n , n e g a t i v a c o m 1 cc . ( O . L a n g e ) . 

Exame hematológico: Glóbulos vermelhos — 4 . 5 2 0 . 0 0 0 por m m 3 . Glóbulos 
b r a n c o s — 1 0 . 8 0 0 por m m 3 . H e m o g l o b i n a — 90%. V a l o r g lobular — 1,0. 
H e m o s e d i m e n t a ç ã o — 7 m m s . por hora. C o n t a g e m espec í f i ca : N e u t r ó f i l o s 
( M i e l o c i t o s 0%, M e t a m i e l o c i t o s 0%, B a s t o n e t e s 11%, S e g m e n t a d o s 4 0 % ) E o -
s inóf i lo s 12%, B a s ó f i l o s 0%, L i n f o c i t o s 28%, M o n o c i t o s 9%. O b s e r v a ç õ e s : 
g l ó b u l o s v e r m e l h o s , nada d i g n o de nota. G l ó b u l o s b r a n c o s : l e u c o c i t ó s e c o m 
d e s v i o para a e squerda d o s neutróf i los , eos inof i l ia , l info e m o n o c i t ó s e ( S . B o o k ) 

Metabolismo basal: ( P r o c . Boúlitte, eudiometro de Plantefo l ) : Metabol ismo 
basa l a u m e n t o de 8%. ( S a m u e l R i b e i r o ) . 

Sumula: Trata-se de uma paciente de 35 anos de idade que gozava de bôa 
s a u d e a té há 7 a n o s , é p o c a e m que a p a r e c e r a m dores genera l i zadas que per
s i s t i ram por dois anos . H á 5 a n o s , à m e d i d a que e s s a s dores regred iam, foi 
se i n s t a l a n d o u m a falta de equi l ibrio, m ó r m e n t e durante a m a r c h a . C o n c o m i 
t a n t e m e n t e , apareceram o u t r o s s i n t o m a s : p e r t u r b a ç ã o da fala, t r e m o r e s , d imi
n u i ç ã o de acu idade visual , d i s turbios da d e g l u t i ç ã o . D e s d e a infância a c o n 
t inênc ia es f inctér ica n ã o era perfe i ta ; c o m o e s t a b e l e c i m e n t o da m o l é s t i a atual 
a s p e r t u r b a ç õ e s d o es f incter ves ica l se e x a c e r b a r a m . S e m i m p o r t a n c i a s ã o o s 
a n t e c e d e n t e s pessoa i s . P e l o contrar io , s ã o de capital i n t e r e s s e o s a n t e c e d e n t e s 
fami l iares , po is r e v e l a m e m n u m e r o s o s parentes da l inha paterna , u m a m o l é s 
tia s e m e l h a n t e . O e x a m e n e u r o l ó g i c o d e m o n s t r o u , e m pr imeira plana, n í t ido 
quadro cerebe lar bi lateral . S e c u n d a r i a m e n t e , e x i s t e d i s c r é t o s í n d r o m o defici
tar io e de l iber tação piramidal , p r i n c i p a l m e n t e n o s m e m b r o s infer iores . A s 
sens ib i l idades c o n c i e n t e s , inc lus ive a profunda, e s t ã o perfe tas . O e x a m e n e u r o -
ocu lar d e m o n s t r o u u m a atrofia i n c o m p l e t a das papi las . V e r i f i c o u - s e pe lo e x a m e 
n e u r o - o t o - r i n o - l a r i n g o l ó g i c o , u m a l iber tação d o s i s t e m a ves t ibu lar ao contro l e 
cerebelar . 



Quando examinamos a doente a que se refere a observação acima 
julgamos de seus antecedentes familiares unicamente pelas suas infor
mações, para admitir como semelhantes à sua, a afecção nervosa apre
sentada por alguns de seus parentes. Este critério era justificado devido 
ao quadro típico da afecção da nossa doente, aliado à coerência de suas 
informações, localizando todos os parentes afetados na mesma linhagem. 

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

Incluímos tambem na Obs. 2 os resultados do exame neurológico 
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 forçosamente muito mais incompleta que a Obs. 1 e desacom
panhada de qualquer exame complementar paraclínico. 

OBSERVAÇÃO II — I. F. R., 36 anos, casada, branca, brasileira, lavradora. 
Q u e i x a - s e de falta de equi l íbrio, p e r t u r b a ç õ e s da fala e da deg lu t i ção , t r e m o r e s 
n o s m e m b r o s inferiores . A m o l é s t i a t e v e in ic io ha 3 a n o s , de m o d o brusco . 
E s t a v a c a r r e g a n d o u m balde quando sent iu tonturas que a o b r i g a r a m a i n t e r 
r o m p e r o s erv i ço e a sentar-se . P a s s a d a s as tonturas c o m e ç o u a p e r c e b e r 
t r e m o r e s m u i t o fortes n o s m e m b r o s infer iores . R e c o l h e u - s e ao le i to e, t e m 
p o s depois , q u a n d o se l evantou , n o t o u que ao seu c o r p o fa l tava o equi l íbr io , 
p r i n c i p a l m e n t e q u a n d o andava . D e s d e en tão , para andar n e c e s s i t a v a apo iar -
- se nas paredes o u e m o b j e t o s c i rcunjacentes . A o ficar de pé, desde o inicio 
da doença , i n s t a l a m - s e t r e m o r e s nas pernas e, para se equil ibrar n e s s a p o s i ç ã o , 
a pac iente prec isa afastar o s p é s , a u m e n t a n d o a b a s e de s u s t e n t a ç ã o . A o 
beber a g u a ou deg lut ir a l i m e n t o s l iquidos , ha r e g o r g i t a ç ã o pe lo naríz; a d e g l u 
t i ç ã o de a l i m e n t o s s ó l i d o s s e m p r e se p r o c e d e u n o r m a l m e n t e . E s s a s per tur
b a ç õ e s p e r s i s t e m a té hoje . N e g a qualquer perda ou d i m i n u i ç ã o aprec iave l 
de força m u s c u l a r n o s m e m b r o s super iores . N u n c a t e v e s e n s a ç ã o de perda 
da n o ç ã o da p o s i ç ã o d o s s e g m e n t o s de s eu c o r p o n o e s p a ç o , durante a noi te . 
Q u a n d o c a m i n h a m u i t o durante o dia, s e n t e á noite , ca imbras m u i t o v io l en tas 
nas pernas . A o contrar io de sua irmã C. F. , o in íc io d o s s i n t o m a s n e r v o s o s 
n ã o foi preced ido pe las dores v a g a s p e l o corpo . A d o e n t e acusa t a m b é m 
p e r t u r b a ç õ e s e s f i nc t ér i cas : por v e z e s t e m a urina presa ( s i c ) por m u i t o t e m p o 
a t é que a e l imina i n v o l u n t a r i a m e n t e , s e m perceber a sua e m i s s ã o . N ã o acusa 
qualquer p e r t u r b a ç ã o da c o n t i n ê n c i a retal . 

Antecedentes pessoais: Antes da moléstia atual, foi sempre forte, dedicando-se 
a o s t raba lhos d o m é s t i c o s e à lavoura. N a infância t e v e s a r a m p o e t o s s e 
compr ida . Ic ter íc ia a o s 3 a n o s de idade. P n e u m o n i a a o s 32 anos . Casada 
a o s 2 0 anos . C ic los c a t a m e n i a i s n o r m a i s . 

Antecedentes familiares: Sobre seus antepassados e colaterais, a doente 
I. F . R. conf i rma o s dados re la tados pe la i r m ã e que c o n s t a m na O b s . 1, 
e s q u e m a t i s a d o s na arvore g e n e a l ó g i c a representada na f igura 1. I . F . R. 
t e v e 7 f i lhos , d o s quais 6 são v i v o s e foram por n ó s e x a m i n a d o s : 
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1.°) Izabel R., 16 anos. Nascido a termo, apresenta, desde o nasci
mento, uma convexidade da coluna vertebral na região dorsal. Essa conve
xidade foi, com o tempo, aumentando progressivamente. Apresenta-se com 
uma cifo-escolióse pronunciada, com a convexidade voltada para a direita comprometendo toda a coluna toráxica. Não apresenta qualquer outra alte
r a ç ã o ó s s e a . A i n d a n ã o s e ins ta lou a m e n a r c a . C o m e ç o u a andar e m t e m p o 
normal . P o s s u e ó t i m a força m u s c u l a r . Q u e i x a - s e a p e n a s de d ô r e s n o e s t o 
m a g o . O e x a m e n e u r o l ó g i c o nada de a n o r m a l reve lou . 2.°) S a l v a d o r R., 
14 a n o s . D e s e n v o l v i m e n t o s o m a t o - p s í q u i c o n o r m a l ; 3.°) J o a n a R., 1 2 l / 2 anos . 
B o m d e s e n v o l v i m e n t o s o m á t i c o e ps íquico . 4.°) F r a n c i s c o R., 10 anos . 
D e s e n v o l v i m e n t o s o m á t i c o e ps íqu ico normal . 5.°) A r m i n i a R., fa lec ida aos 
p o u c o s dias de idade, c o m disenteria . 6.°) A n t o n i a R., 6 a n o s . D e s e n v o l v i 
m e n t o n o r m a l para a idade. E m t o d o s e s t e s d e s c e n d e n t e s de I. F . R., o 
e x a m e n e u r o l ó g i c o nada de a n o r m a l reve lou . 7.a) G e r a l d o R., 3 a n o s . P r i n 
c ip iou a andar c o m a idade de 2 a n o s . A t u a l m e n t e sua m a r c h a é n o r m a l 
e f irme. N ã o se nota , á i n s p e c ç ã o , qua lquer per turbação d o t r o f i s m o . O 
e x a m e n e u r o l ó g i c o foi imposs ib i l i t ado pe la invenc ive l indoc i l idade da criança. 
O s re f l exos p r o f u n d o s r e v e l a r a m - s e n o r m a i s . 

Exame neurológico: I . R. F . t em psiquismo normal. Reve la bôa memoria 
e n ã o e x i s t e m dis turbios da a t e n ç ã o , p e r c e p ç ã o ou da afet iv idade. Per fe i ta 
o r i e n t a ç ã o a u t o e a lops íquica . A pac iente , de pé, a u m e n t a a base de s u s t e n 
t a ç ã o e apo ia - se contra a parede. A o realisar qualquer a to muscu lar , m a i s 
o u m e n o s c o m p l e x o , n o t a - s e d e c o m p o s i ç ã o dos m o v i m e n t o s . C o m o sua irmã, 
a d o e n t e t e m fácies a c r o m e g a l o i d e . N a p o s i ç ã o de s e n t i d o mil i tar, a d o e n t e 
o?ci la para a frente, para traz o u para u m d o s l a d o s : e s s a s o s c i l a ç õ e s n ã o 
a u m e n t a m de a m p l i t u d e se a d o e n t e fechar o s o l h o s . O equi l ibrio d i n â m i c o 
a p r e s e n t a - s e p e r t u r b a d o ; a m a r c h a é e m z i g - z a g , d o t ipo ebr ioso , cerebelar. 
A u s e n c i a de paral is ias ou pares ia s ; força m u s c u l a r d iminuida n o s m e m b r o s 
inferiores e n o r m a l n o s super iores . A m a n o b r a de M i n g a z z i n i reve la deficit 
b i la tera l d o s m u s c u l o s e x t e n s ô r e s da c o x a . A m a n o b r a d o p s ô a s é, de a m b o s 
os lados , negat iva . I g u a l m e n t e n e g a t i v a s s ã o as outras m a n o b r a s para a 
p e s q u i z a de def ic i t m o t o r vo luntar io . A t a x i a de t ipo cerebelar , reve lada pelas 
c las s i cas p r o v a s index-nar iz , i n d e x - i n d e x e ca lcanhar- joe lho . E s s a s provas 
s ã o real izadas c o m ev idente d e c o m p o s i ç ã o de m o v i m e n t o s e h ipermetr ia . 
P o s i t i v a b i la t era lmente a p r o v a de S t e w a r t - H o l m e s . P o s i t i v a s as provas de 
B a b i n s k i para a pesqu i sa de a s s inerg ia entre m u s c u l o s da perna e do t ronco . 
A d i a d o c o c i n e s i a bi lateral . H i p e r t o n i a nít ida n o s m e m b r o s in fer iores ; t o n u s 
m u s c u l a r n o r m a l n o s m e m b r o s super iores . Fa la m o n ó t o n a e e scandida . M a s 
t i g a ç ã o e re sp iração normai s . R e f l e x o s aqui leus e pate lares b e m v i v o s , p r o -
d u z i n d o - s e t r e p i d a ç õ e s ep i l epto ides à p e r c u s s ã o d o l i g a m e n t o patelar. R e f l e 
x o s est i lo-radial , cubi to -pronador , bicipital , tricipital e o l ecran ico , t o d o s pre 
s e n t e s e n o r m a i s . N ã o o b t i v e m o s o re f l exo cutaneo-p lantar . A u s e n c i a do 
s inal de B a b i n s k i pela pesqu iza c las s i ca a s s i m c o m o pe las var iantes . R e f l e x o s 
c u t â n e o - a b d o m i n a i s d i m i n u i d o s . A u s e n t e o c l o n o das rotu las e d o s p é s . 
E s b o ç o de a u t o m a t i s m o : e s b o ç a - s e o s inal de Babinsk i , c o m o respos ta á 
s o m a ç ã o de e x c i t a ç õ e s q u a n d o se p e r c u t e a parte anter ior da p lanta do pé . 
A sens ib i l idade geral , nas d iversas f o r m a s superf ic ia is e pro fundas , se apre
sen ta integra . N e n h u m a p e r t u r b a ç ã o tróf ica ou v a s o - m o t o r a . 

C O M E N T A R I O S 

Firmámos o diagnóstico de heredo-ataxia cerebelar de Pièrre Mane, 
por uma série de elementos que passamos a analisar. 



1 — Síndromo cerebelar: No quadro sintomatológico de nossas pa, 
cientes, predomina o síndromo cerebelar. Realmente, é notavel a ataxia do tipo cerebelar, consequencia da assinergia muscular e da dismetria. 
As provas classicas de pesquiza da função cerebelar resultaram todas 
positivas. Incluem-se nesse síndromo as perturbações da fala e da 
deglutição. O exame neuro-oto-rino-laringológico, realizado apenas na 
paciente C.F., revelou tambem a falta do controle cerebelar ao sistema 
vestibular, indicando que a lesão não atinge apenas os feixes cerebelares 
na medula. 

2 — Síndromo piramidal: Ao lado do síndromo cerebelar existe 
um síndromo piramidal. Realmente a manobra de Mingazzini foi posi
tiva e, por outro lado, apezar da ausencia do sinal de Babinski, encon
tramos alguns elementos do síndromo de libertação: hiperreflexia ten
dinosa, trepidações epileptóides e, em um dos casos, clono. 

3 — Manifestações oculares: O exame do fundo dos olhos da 
paciente C F . revelou atrofia incompleta das papilas. Esta manifestação 
ocular é constante na heredo-ataxia cerebelar. a ponto de Pièrre Marie, 
em sua aula no Hospital Debrousse (1893). ao estabelecer o quadro 
sintomatológico da moléstia que leva o seu nome, ter excluido da heredo-
ataxia a observação de Seeligmuller por não apresentar tais sintomas 
oculares. Todavia, a atrofia das papilas não é específica da heredo-ata
xia, pois pode ser encontrada, tambem, na moléstia de Friedreich e na 
paraplegia espasmódica familiar de Strümpell-Lorrain. Segundo a 
descrição de Pièrre Marie, as alterações oculares são tardias. Todavia, 
Victoria e Lijó Pavia (27) consideram essas alterações como precóces, 
podendo preceder mesmo ao aparecimento das manifestações nervosas 
classicas. Atribuem essa diferença aos meios mais modernos de que 
dispõe o oftalmologista, hodiernamente, para o exame do fundo de olho. 

4 — Antecedentes familiares: Na familia de nossa paciente há 8 
casos de moléstia nervosa semelhante. Destes casos, examinámos obje
tivamente duas doentes. Quanto aos outros seis, baseamo-nos exclusi
vamente nas informações que nossas pacientes, concordantemente, nos 
prestaram. Deste modo, embora não podendo responder pela exatidão 
do diagnóstico de heredo-ataxia de Pièrre Marie em todos os casos 
restantes, construimos a arvore genealógica da familia, localizando seus 
varios membros afetados. (figura 1). Como vemos, esta afecção pode 
ser seguida em linha ascendente, ao contrario do que se dá com a mo
léstia de Friedreich. Este fato é explicado por Crouzon (28) pela 
frequencia com que se casam os heredo-atáxicos, o que é possivel por
que a afecção, em geral, se manifesta em idade adulta. Pelo contrario, 
na afecção descrita por Friedreich, os sintomas se evidenciam na segunda infancia ou na adolescencia. Em nossos casos, todos os membros 
afetados pela heredo-ataxia começaram a manifestar seus primeiros sin
tomas em idade adulta. As pessoas que posteriormente virão a apre
sentar o quadro da ataxia hereditária, manifestam, já 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 
informações que obtivemos não nos permitem corroborar esta afirmativa. 

(27 ) Victor ia , M. e L i jó Paiva , J. " E l f o n d o de o jo en la heredo-a tax ia 
cerebe lósa . Su importanc ia para el d i a g n ó s t i c o p r e c o z " . T r a b a l h o s d o 1.°" 
C o n g r e s s o Bras i l e i ro de O f t a l m o l o g i a , 2.° vol . , pag . 429. 

(28 ) Cit. p o r Litter , M. e W e x s e l b l a t t , M. T r a t a d o de N e u r o l o g i a , 
B u e n o s A ire s , 1939. 
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5 — Inicio da moléstia: Na doente C. F., os primeiros sinais 
da ataxia hereditária cerebelar foram precedidos, em longo periodo, por 
dôres fortes generalizadas, cefaléias, dôres na região lombar e ou
tras parestesias. O inicio da moléstia com esses disturbios da sensi
bilidade subjetiva não é constante, mas tambem não é infreqüente 
Londe (30) dá a essas sensações de dôres e parestesias uma explicação 
que não nos parece plausivel: seriam devidas a neuróses histéricas con
comitantes. Na paciente I . F. R., o estabelecimento dos primeiros sin
tomas da afecção se evidenciou de uma maneira súbita e desacompa
nhado das referidas dôres. 

6 — Integridade da sensibilidade objetiva: Nas formas puras de 
heredo-ataxia cerebelar, não há alteração 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 transição com a moléstia de Friedreich, sóem haver dis
turbios da sensibilidade profunda, tanto mais intensos quanto mais desta 
ultima afecção se aproximem. 

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

8 — Ao lado dessa série de elementos em favor do diagnóstico de 
heredo-ataxia cerebelar de Pièrre Marie, há um sintoma importante que 
não se enquadra nos moldes classicos dessa afecção nervosa. Referi-
mo-nos às perturbações esfinctéricas. Tais sintomas já haviam sido 
descritos por Bakker (31) na atrofia olipo-ponto-cerebelar, da qual, na opinião de Hassin (32), existem duas formas, uma das quais, de cara
ter hereditario, seria a heredo-ataxia de Pierre Marie. 

(29 ) Dejer ine , J. e T h o m a s , A . — Malat t i e del M i d o l l o Spina le . T r a d . 
Ital iana, 1911. 

( 3 0 ) L o n d e — H é r e d o - a t a x i e c é r é b e l l e u s e — T é s e de Par i s , 1895. Cit. 
por A y a l a , loc . cit. 

( 3 1 ) B a k k e r — A t r o p h i e o l i vo -ponto -cerebe l l ar i s . — Z t s c h . f. d. g e s . 
N e u r o l . u. P s y c h i a t . 89:213, 1924. 



Assim, o quadro sintomatológico apresentado por nossas doentes, 
aliado ao carater familiar da doença, afastam a confusão com qualquer 
outra entidade nosológica. Podemos diferencia-lo da moléstia de Frie
dreich porque, em nossos casos, os reflexos profundos estão vivos, a 
sensibilidade profunda é perfeita, não existindo, tambem, as perturba
ções tróficas (pé equino). A presença de fenômenos cerebelares pre
dominantes afasta o diagnóstico de paraplegia espástica de Strümpell e 
Lorrain. O diagnóstico diferencial com a esclerose em placas é feito 
pelo caracter familiar da doença, pela evolução progressiva e contínua, 
e pelo fato de haver, na esclerose em placas, na maior parte das vezes, 
fenômenos espasmódicos muito mais intensos que os encontraveis na ata
xia de Pièrre Marie. O carater familiar e a falta de perturbações men
tais, além de sua longa duração, permitem distinguir a heredo-ataxia 
das outras formas de atrofias cerebelares primitivas, inclusive a descrita 
por Bourneville e Crouzon. 

S U M A R I O 

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 afecções. 

Expõem as diversas doutrinas explicativas da patogenia das de
generações espinho-cerebelares, divulgando e aceitando a hipótese de 
Rabinowitsch, que admite a lesão primária e inicial do folheto meso-
dérmico do embrião, com a consequente vulnerabilização do sistema ner
voso central aos agentes morbígenos. São estudados os casos de duas 
irmãs que apresentam uma forma pura de heredo-ataxia cerebelar. 

S U M M A R Y 

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. 

( 3 2 ) H a s s i n , G. B . — "Mar ie ' s a tax ia ( O l i v o - p o n t o - c e r e b e l l a r a t r o p h y " ) . 
A r c h . N e u r o l , and P s y c h . 37:1371-1382, J u n h o , 1937. 


