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Bõrjeson et al . 3 relataram três casos em uma mesma família de síndrome 

caracterizada por severo retardo mental, microcefalia, baixa estatura, hipogo¬ 

nadismo, obesidade, convulsões, fácies grotesca e orelhas grandes, sugerindo 

herança recessiva ligada ao X. Três casos esporádicos foram descritos após 

por Baar e Gal indo 2 , Weber et al.7 e Veall et al . 5 , que contribuíram para 

melhor caracterizar a síndrome. Recentemente, Ardinger et al . 1 descreveram 

cinco casos adicionais. No presente trabalho descrevemos um caso de síndrome 

de Bõrjeson-Forssman-Lehmann (BFLS) com evolução diferente dos já publi

cados, com os quais fazemos comparação. 

OBSERVAÇÃO 

F.V.C., branco, p r ime i ro filho de um casal jovem, não consanguíneo, de ascendên

cia a lemã. A gestação evoluiu sem in tercor rênc ias , com duração de nove meses . O 

p a r t o foi normal . O peso ao nasc imento foi 3400 g r amas e a a l t u r a 50 cm, t endo tido 

a l t a aos dois d ias em boas condições. Apresen tou cr ises convulsivas desde os pri

mei ros d ias de vida, q u e v inham se t o r n a n d o mais fortes e f reqüentes . Teve infecção 

u r i n á r i a e asma. Aos seis meses teve episódio do broncopneumonia , quando foi enca

minhado ao nosso serviço p a r a invest igação devido ao hipogeni ta l i smo, à microcefalia 

e à s convulsões. Nessa ocasião foi hospi ta l izado devido às cr ises convulsivas de difícil 

controle , quando t a m b é m se cons ta tou m a r c a d a hipergl icemia. E x a m e físico realizado 

aos 6 meses de idade revelou re la t iva obes idade (7600 g ramas ) p a r a a ba ixa es ta tura 

(64 cm) , facies s indrômica, microcefal ia ( P O = 3 6 c m ) , ore lhas g randes , pescoço c u r t o 

com pe le r e d u n d a n t e , fontanela an t e r io r pequena (F ig . 1). O paciente t ambém apre

sen tava d i sc re ta h ipe r ton ia nos 4 m e m b r o s e ref lexo cu tâneo-p lan ta r em extensão. As 
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pupi las e ram isocóricas e fo torreagentes , mas sem reflexo de piscamento, e havia reação 

duvidosa ao exame do diapasão. F i r m a v a parc ia lmente a cabeça, não sor r ia e fixava 

mal o olhar. Apresen tava p r e g a simiesca bi la tera l , micropenis (1,5 cm) e c r ip torquid ia 

b i la tera l (Fig. 1). F o r a m real izados os segu in tes exames : cariót ipo (46,XY), invest i 

gação pa ra infecções congêni tas (negat iva) , tomograf ia de crânio (microcefalia) , avalia

ção oftalmológica (normal ) , perfil bioquímico (hipergl icemia e h iperg l icor raqu ia ) , e 

pesquisa de er ros ina tos do metabol i smo (aminoac idur ia genera l izada) . A p r ime i ra 

h ipótese d iagnos t ica foi a de s índrome de P rade r -Wi l l i , que se revelou inadequada pela 

ausência de ba ixo peso ao nasc imento e de hipotonia . Foi en tão levantada a hipótese 

de BFLS , a qual nos pareceu a mais compatível ao quadro apresen tado . O paciente 

recebeu t r a t a m e n t o de supor te p a r a os quad ros resp i ra tór io , convulsivo e metabólico, 

t endo feito uso de ACTH. Após a a l t a hosp i t a l a r pe rdemos conta to com a famíl ia e 

a única informação adicional que obt ivemos foi a da m á evolução clínica, com mor te 

do paciente a inda no p r ime i ro ano de vida. Não foi rea l izada necropsia . 

Conforme pode ser observado na tabela 1, nosso paciente apresentava muitos 
dos sinais descritos nos casos já relatados de BFLS, o que permite sustentar 
esse diagnóstico. Os diagnósticos diferenciais foram feitos com as síndromes 
de Prader-Willi, Coffin-Lowry, Bardet-Biedel, Summitt e Carpenter 1 . A pre
sença de convulsões, hipogenitalismo e orelhas grandes, e a ausência de cranio-
sinostose e de poli ou sindactilia permitiram afastar essas hipóteses. 

Além das características usuais da síndrome, o nosso paciente apresentava 
hiperglicemia e aminoaciduria. Embora não tenha sido possível realizar a ne
cropsia, o achado de lipomatose pancreática num dos casos descritos por 
Bõrjeson et a l . 3 permite supor que essa alteração pudesse também estar pre
sente no nosso paciente e levaria à hiperglicemia. Por outro lado, o paciente 
fazia uso de ACTH devido ao quadro convulsivo, fato que favorecera a hiper
glicemia e pode também causar aminoaciduria 6 . Temos também que destacar 
a evolução maligna do presente caso, com convulsões que não responderam 



ao tratamento, evoluindo para a morte ainda no primeiro ano de vida, o que 
não ocorreu nos casos anteriormente descritos. 

Acreditamos que esses achados contribuem para ampliar o espectro feno¬ 
típico da BFLS, que deve ser também considerada quando da avaliação de 
pacientes com convulsões no primeiro ano de vida. 

RESUMO 

Apresentamos um caso de síndrome de Borjeson-Forssman-Lehmann, carac
terizado pela presença de hipogonadismo, aparência facial grotesca, microce
falia, orelhas grandes, obsesidade e convulsões. Além desses achados, comuns 
aos demais casos descritos na literatura, o paciente apresentava hiperglicemia 
e aminoaciduria. Assim, concluímos que a presença dessas alterações e a má 
evolução do caso, com morte ainda no primeiro ano de vida, contribuem para 
ampliar o espectro fenotípico da síndrome de Bõrjeson-Forssman-Lehmann. 

SUMMARY 

Bõrjeson-Forssman-Lehmann syndrome: report of one case. 

We present a case of Bõrjeson-Forssman-Lehmann syndrome characterized 
by the presence of hipogonadism, grotesque facies, microcephaly, large ears, 
obesity and convulsions. In addition to these findings, wich were detected also 
in the other patients described in the literature, the present patient showed 
hyperglycemia and aminoaciduria. In our opinion, the presence of these alte
rations and the poor evolution of the patient, with death occurring during 
the first year of life, may contribute to the amplification of the phenotypic 
spectrum of the Bõrjeson-Forssman-Lehmann syndrome. 
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