SINDROME DE BORJESON-FORSSMAN-LEHMANN
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Borjeson et al? relataram trés casos em uma mesma familia de sindrome
caracterizada por severo retardo mental, microcefalia, baixa estatura, hipogo-
nadismo, obesidade, convulses, facies grotesca e orelhas grandes, sugerindo
heranga recessiva ligada ao X. Trés casos esporadicos foram descritos apos
por Baar e Galindo 2 Weber et al? e Veall et al5, que contribuiram para
melhor caracterizar a sindrome. Recentemente, Ardinger et all descreveram
cinco casos adicionais. No presente trabalho descrevemos um caso de sindrome
de Borjeson-Forssman-Lehmann (BFLS) com evolugdo diferente dos ji publi-
cados, com os quais fazemos comparacio.

OBSERVACAO

F.V.C., branco, primeiro filho de um ecasal jovem, nio consangikineo, de ascendén-
cia alemd. A gestac8o evoluiu sem infercorréncias, com duracdo de nove meses. 0O
partc foi normal. O peso ac nascimento foi 3400 gramas e a altura 50 cm, tendo tido
alta aos dols dias em boas condicfes. Apresentou crises convulsivas desde os pri-
melros dias de vida, que vinham se tornande mais fortes e freqlientes, Teve infecclc
urindria e asma. Aos sgeis meses teve epigédio do broncopneumonia, quande foi enca-
minhado ao nosso servige para investigacio devido ao hipogenitalismo, 4 microcefalia
e 48 convulsGes. Nessa ocasifio fol hospitalizado devido as crises convulsivas de dificil
controle, quando também se constatou marcada hiperglicemia. Exame fisico realizado
408 § medes de idade revelou relativa obesidade (7600 gramas) para a baixa estatura
(64 cm), facies sindromica, microcefalia (PC==36cm), orethas grandes, pescogo curtc
com pele redundante, fontanela anterior pequena (Fig. 1). O paciente também apre-
sentava discreta hipertonia nos 4 membros e reflexo cutaneo-plantar em extensfio. As
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pupilas eram isocéricas e fotorreagentes, mas sem reflexo de piscamento, e havia reacao
duvidosa ao exame do diapasfo. Firmava parcialmente a cabeca, nédo sorria e fixava
mal o olhar. Apresentava prega simiesca bilateral, micropénia (1,5 em) e criptorquidia
bilateral (Fig. 1). Foram realizados os seguinies exames: carisotipo (46,XY), investi-
gacio para infecedes congénitas (negativa), tomografia de crinio (microcefalia), avalia-
cfio oftalmologica (normal), perfil bioguimico (hiperglicemia e hiperglicorraguia), e
pesquisa de erros inatos de metabolismo {(aminoaciddria generalizada). A primeira
hipotese diagnodstica foi a de sindrome de Prader-Willi, que se revelou inadequada pela
auséneia de baixo peso ac nascimento e de hipotonia, Foi entic levantada a hipdtese
de BFL:S, a qual nos pareceu a mais compativel ac quadro apresentado. O paciente
recebeu tratamento de suporte para os quadros respiratério, convulsivo e metabdélico,
tendo feito uso de ACTH, Apds a alta hospitalar perdemos contato com a familia e
a unica informacfo adicicnal gue obtivemos foi a da maA evolugdio clinica, com merte
do paciente ainds no primeiro ano de vida, N#o foi realizada necrdpsia,

Fig. 1 — Caso F.V.C.: a esquerda, aspecto geral do paciente, ficando evidente a obesi-
dade, a microcefalia e as orelhas grandes; a direita, detalhe da genitalia, mostrando
micropénis.

COMENTARIOS

Conforme pode ser observado na tabela 1, nosso paciente apresentava muitos
dos sinais descritos nos casos ji relatados de BFLS, o que permite sustentar
esse diagnostico. Os diagnésticos diferenciais foram feitos com as sindromes
de Prader-Willi, Coffin-Lowry, Bardet-Biedel, Summitt e Carpenterl, A pre-
senca de convulsdes, hipogenitalismo e orelhas grandes, e a auséncia de cranio-
sinostose ¢ de poli ou sindactilia permitiram afastar essas hipoteses.

Além das caracteristicas usuais da sindrome, o nosso paciente apresentava
hiperglicemia e aminoacidiria. Embera nio tenha sido possivel realizar a ne-
cropsia, o achado de lipomatose pancredtica num dos casos descritos por
Borjeson et al.3 permite supor que essa alteracdo pudesse também estar pre-
sente no nosso paciente e levaria & hiperglicemia. Por outro lado, o paciente
fazia uso de ACTH devido ao quadro convulsivo, fato que favorecera a hiper-
glicemia ¢ pode também causar aminoacidiria®. Temos também que destacar
a evolucdo maligna do presente caso, com convulsdes que ndo responderam
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Freqiiénciz nos Presentes em

Achados casus relatados* nO880 CASO
Hipogonadismo 11/11 sim
Retardo mental
(moderado a severo) 11/11 sin¥#
Aparéncia facial grotesca 11/11 sim
Microcefalia 10/11 sim
Orelhas grandes 9/11 sim
Baixa estatura 2/11 sim
Obesidade 6/11 sim
Hipotonia 5/11 nio
Histéria de convulsies 4/11 sim
Tabela I — Caracteristicas mais comumente encontradas ne BFLS: ¢ considerando os

casos deseritos por Bdrjeson el al, (1962), Baar e Galindo (1965), Weber et ul.
(1978}, Veall et al. (1979) e Ardinger ef ul. (1984} em nmosso cuso, rvetardo neu-
ropsicomotor.

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

Acreditamos que esses achados contribuem para ampliar o espectro fenc-
tipico da BFLS, que deve ser também considerada quando da avaliagdo de
pacientes com convulsdes no primeiro ano de vida.

RESUMO

Apresentamos um caso de sindrome de Bé&rjeson-Forssman-Lehmann, carac-
terizado pela presenca de hipogonadismo, aparéncia facial grotesca, microce-
falia, orelhas grandes, obsesidade e convulsoes. Além desses achados, comuns
aos demais casos descritos na literatura, ¢ paciente apresentava hiperglicemia
e aminoaciddria. Assim, concluimos que a presenca dessas alteragdes e a ma
evolucio do caso, com morte ainda no primeiro ano de vida, contribuem para
ampliar o espectro fenotipico da sindrome de Birjeson-Forssman-Lehmann.

SUMMARY

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

We present a case of Bdrjeson-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 confribute to the amplification of the phenotypic
spectrum of the Bodrjeson-Forssman-Lehmann syndrome.
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