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COREIA HEREDITARIA JUVENIL
ESTUDO DE UMA FAMILIA COM PADRAO RECESSIVO DE TRANSMISSAO

FRANCISCO FORTI*, JOAO CARLOS PAPATERRA LIMONGI**

RESUMO - E descritauma familia constituida de 8 irméos cujos pais eram sadios e consanguineos. Quatro dos
8 irméos apresentaram quadro de movimentos involuntdrios anormais de tipo coreico com inicio entre 10 e 14
anos de idade. Em todos eles, as manifestagSes clinicas permaneceram essencialmente estdveis, ndo tendo sido
detectada qualquer evidéncia de progressdo da doenga ou de comprometimento das fungdes intelectuais nos 5
anos seguintes. Todos os pacientes foram submetidos a exame neuroldgico, estudo neuropsicolégico, tomografia
computadorizada de cranio, anélise do liquido cefalorraqueano, eletrencefalograma, determinagéo sérica de
cobre e cerulopasmina entre outros exames de laboratério. O diagnéstico de “coréia hereditdria juvenil” foi
estabelecido pelo quadro clinico e pela auséncia de alteragdes nos exames subsididrios. Sdo discutidos aspectos
clinicos, diagndstico diferencial, modos de transmissdo genética e sua possivel relagdo com outras entidades
clinicas que também evoluem com manifesta¢des coreiformes.
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Juvenile hereditary chorea:study of a family with recessive pattern

SUMMARY - Report of a family in which the parents are consanguineous and healthy and 4 of their 8 children
began with involuntary choreic movements at ages 10 to 14. In all cases the clinical manifestations remained
stable troughout the 5-year period of observation. There have been no clinical deterioration and intellectual
functions were found to be intact. All patients were submitted to neurologic examination, neuropsychological
testing, CT-scan, cerebrospinal fluid analysis, eletroencephalogram , serum copper and ceruloplasmin among
other blood tests. These cases were diagnosed as having “juvenile hereditary chorea” from the typical clinical
manifestations and after exclusion of other known causes of chorea. Relevant clinical aspects and possible
differential diagnosis are discussed along with some advancing hypotheses concerning its relationship with
other hereditary diseases presenting with chorea.
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Em duas publicagdes sucessivas, Haerer descreveu uma forma ndo progressiva de coréia
generalizada com inicio nos primeiros anos de vida em individuos pertencentes a uma familia de
raga negra e verificou ser a heranga compativel a padrdo autossdmico dominante *°. Desde ent3o,
vérios autores tém relatado quadros semelhantes e atualmente, encontram-se na literatura descri¢cdes
de cerca de 100 pacientes pertencentes a 24 familias de diferentes grupos étnicos?>101215, Da andlise
das manifesta¢des clinicas, emergiu a hipétese de que se tratasse de entidade clinica distinta,
indiferentemente designada‘“coréia heditdria juvenil”, “coréia familiar benigna” ou “coréia hereditaria
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ndo progressiva’™$. Caracteriza-se pelo aparecimento de movimentos coreicos com distribuigio
varidvel , muitas vezes generalizada, com inicio na primeira década de vida ou na adolescéncia. A
intensidade dos movimentos ¢ varidvel e podem eles estar associados a movimentos mais répidos
assemelhando-se a mioclonias . Sua natureza € essencialmente ndo progressiva. Outros sintomas
ocasionalmente presentes incluem disartria, tremor das méos e dificuldade 2 marcha. N&o hé rigidez
muscular, convulsdes ou ataxia. Comprometimento intelectual, quando ocorre, € discreto e ndo
progressivo. O padrdo de transmissdo genética €, na maior parte das vezes , autossomico dominante
com penetrancia varidvel. Em alguns casos, a heranga parece ser autossdmica recessiva e, mais
raramente, ligada ao sexo!®%!-13,

No presente relato, € descrita uma familia em que quatro irm3os, filhos de pais consanguineos,
apresentam quadro compativel ao diagndstico de coréia hereditaria juvenil com padrao de heranga
autossOmico recessivo.

CASUISTICA

Foram estudados 10 membros de uma mesma familia na Clinica de Neurologia do HSPMSP. Quatro de
um total de 8 irmdos apresentavam movimentos involuntérios do tipo coreicos de inicio entre os 10 e 14 anos de
idade. Os pais eram sauddveis e primos em segundo grau (Fig 1). Ndo havia histéria de doen¢a semelhante em
outros membros da famillia.

Todos foram submetidos a bateria de testes que incluiu exame neurolégico completo, testes
neuropsicolégicos, tomografia computadorizada de crinio, andlise do liquido cefalorraqueano, eletrencefalograma,
determinagiio sérica de cobre, ¢ cerulopasmina, provas de atividade reumética, hemossedimentagio,
antiestreptolisina-O, pesquisa de acantdcitos no sangue periférico, cdlcio,fésforo e hemograma completo. O
exame neurolégico era repetido a cada 3 meses durante periodo total de seguimento de 5 anos’. Os testes
neuropsicolégicos foram realizados no inicio da investiga¢io e ap6s 5 anos.
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Fig 1. Heredograma da familia estudada.
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O exame neuroldgico ndo mostrou anormalidades nos pais € nos quatro irmdos assintomdticos. A
investigag@o laboratorial foi inteiramente negativa ou normal em todos os casos estudados.

Caso 1. AIL, feminino, 19 anos, comegou a apresentar movimentos involuntdrios anormais em ambas as
maos aos 14 anos de idade. Os movimentos eram coreiformes e ao exame notava-se discreto acometimento de
todo o membro superior direito (D) e do segmento cefdlico. Eram mais intensos durante situagGes de tensio e
desapareciam completamente durante o sono. Néo havia sinais de comprometimento intelectual. Apresentou
resposta satisfatéria ao haloperidol 2-4 mg/dia. Atualmente persistern apenas movimentos coreicos residuais
discretos na mio D.

Caso 2. RPL, masculino, 17 anos. Aos 14 anos surgiram movimentos involuntérios no lado esquerdo (E)
do corpo que pioravam com nervosismo e desapareciam durante o sono. O exame neuroldgico revelou a presenga
de abalos musculares rapidos na regido intercostal e abdominal do lado E ¢ movimentos coreicos no membro
superior E. Ndo havia comprometimento mental. O quadro vem-se mantendo estdvel com doses entre 2 € 4 mg/
dia de haloperidol.

Caso 3. NPL, fuminino, 15 anos. Refere ha poucos meses o aparecimento de movimentos desordenados
no membro superior D. Ao exame, notava-se movimentos coreicos em mio e antebrago D acompanhado por
discreto grau de hipotonia nesse membro. Abalos musculares rapidos, assemelhando-se a mioclonias, acometendo
a musculatura intercostal e abdominal bilateralmente completavam o quadro motor. Auséncia de alteragdes
mentais. A resposta ao haloperidol na dose de 3 mg/dia foi apenas discreta e a intensidade dos movimentos
anormais oscila significativamente.

Caso 4. SNL, masculino, 13 anos. Aos 10 comegou a apresentar movimentos desordenados em ambos
os membros superiores. Ao exame notava-se movimentos coreiformes de predominio proximal acometendo
ambos os ombros. Ndo havia outras anormalidades. Vem apresentando melhora acentuada com 3 mg/dia de
haloperidol.

COMENTARIOS

O aparecimento de movimentos coreicos na primeira ou inicio da segunda década de vida, o
caréter ndo progressivo e a auséncia de outros sinais de disfungdo do sistema nervoso sugerem o
diagn6stico de coréia hereditéria juvenil. O quadro clinico, os exames de neuroimagem e de laboratério
permitem a exclusdo de doencas que podem apresentar coréia como parte de suas manifestagoes
clinicas tais como: coréia de Sydenhan, doenga de Wilson, neuroacantocitose, coreoatetoses
paroxisticas, calcificacdo dos miicleos da base, mioclonia essencial e coréia de Hungtinton.

Embora a maioria dos casos parega estar relacionada a padrdo de heranga autossémico
dominante, em pelo menos quatro familas na literatura a transmisséo parece ser autossdmica recessiva
. Entretanto, em apenas uma delas os pais eram consanguineos como na familia aqui descrita'*>2,

No presente relato, a consaguinidade dos pais (primos em segundo grau) , a auséncia de
outros casos em pelo menos duas geragdes anteriores e o acometimento de ambos os sexos em igual
propor¢do sugerem fortemente um padrdo de heranga autossdmico recessivo’ .

Além do aspecto relacionado ao modo de heranga, o préprio reconhecimento da coréia
hereditaria juvenil como entidade nosoldgica e sua relagdo com a coréia de Huntington tém sido
debatidos. Da anélise das familias registradas na literatura emergem as seguintes possibilidades: (1)
a coréia hereditdria juvenil representaria entidade clinica distinta com modo de transmissdo
autossdmico dominante e eventual padrdo de heranca aparentemente recessivo seria resultado de
penetrancia incompleta; (2) haveria duas entidades clinicas semelhantes em suas manifestagdes clinicas
porém distintas em suas caracteristicas genéticas, constituindo as formas dominante e recessiva; (3)
a coréia hereditdria juvenil seria uma variante alélica da coréia de Huntington , caracterizada por
inicio precoce , manifestagGes clinicas pouco acentuadas, com padrdo de transmissdo autossémico
dominante e de penetrancia varidvel.

O desenvolvimento de técnicas mais precisas de mapeamento de cromossomos e sua aplicagio
em pacientes com essa forma de coréia e seus familiares deverdo, em futuro préximo, resolver essa
questdo.
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