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SINDROME DE MOEBIUS

Relato de caso

Lucia Fontenelle’, Alexandra Prufer de Q.C. Araujo’, Rosiane S. Fontana’

RESUMO - Nos ultimos anos, temos tido oportunidade de diagnosticar maior nimero de casos da sindrome
de Moebius, possivelmente como resultado de aumento real da sua incidéncia - ja que numerosos fatores
ambientais vém sendo relacionados a génese dessa sindrome. Dos casos avaliados em dois ambulatérios
especializados, vale a pena registrar um deles devido a associacdo incomum com heterotopia cortical, dentre

outras malformacoes.
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Moebius syndrome: case report

ABSTRACT - In the last few years we have been able to diagnose a larger number of cases of Moebius syndrome,
perhaps due to its increased incidence - since a number of environmental factors have been related to the
genesis of the syndrome. Out of the cases evaluated in two specialized ambulatory, it is worthwhile to mention
one of them due to an uncommon association with cortical heterotopy, among others malformations.
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A sindrome de Moebius (SM) foi descrita por Moe-
bius', em 1892. Caracteriza-se por paralisia congé-
nita e ndo progressiva do VIl e do VI nervos cranianos
(NC), quase sempre bilateral, o que produz uma apa-
réncia facial pouco expressiva e estrabismo conver-
gente. Frequentemente outros NC apresentam-se com-
prometidos, uni ou bilateralmente, determinando
ptose palpebral, estrabismo divergente, surdez, dis-
turbios da sensibilidade nos territérios inervados pelo
trigémeo, disfagia, disfonia e atrofia da lingua, que
podem ser verificados em diferentes combinacoes.
Numero significativo de casos acompanha-se de defi-
ciéncia mental sugerindo que o envolvimento do sis-
tema nervoso possa ser mais difuso do que o apon-
tado pela presenca macica das paralisias de NC. Mal-
formacgodes esqueléticas estdo presentes em grande
numero de casos, especialmente pés tortos. Microg-
natia e aplasia do peitoral também sao observadas
em associacdo a SM, constituindo a denominada
sindrome de Polland?. J& foram descritas outras anor-
malidades, como defeitos das extremidades, dos
dentes?, cardiacos* e disfuncao respiratoria central>”?,
dentre outras menos comuns.

A origem da SM permanece especulativa mas,
certamente, é influenciada por fatores genéticos e
ambientais. Isquemia fetal transitéria é a teoria mais
aceita para explicar a sindrome®®. Segundo seus de-
fensores, qualquer alteragao que prejudique o fluxo
sanguineo da placenta para o feto, num certo mo-
mento da gestacdo, poderia originar a aplasia ou a
hipoplasia dos nucleos dos nervos facial e motor
ocular externo, no tronco cerebral. Embora a maio-
ria dos casos seja esporadica, alguns estudiosos pos-
tulam a natureza genética para a SM: dentre eles,
Dotti e col.® descreveram evidéncias de heranca do-
minante em duas familias e Ziter e col."® reconhece-
ram que a translocacdo entre o braco curto do cro-
mossoma 1 e o braco longo do 13 era responsavel
por casos de SM na mesma familia. Independente-
mente da teoria principal, alguns fatores ambientais
tém sido implicados na génese da SM: hipertermia,
exposicao da gestante a infeccdo, utilizacdo do miso-
prostol, do alcool, da cocaina, da talidomida e de
benzodiazepinicos, entre outros. Acreditamos que
a popularizacdo do uso do misoprostol como abor-
tivo, em nosso meio, possa ser responsavel pelo au-
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mento do nimero de casos da SM observado nos anos
recentes. Estudos realizados em nosso pais>'" tém
deixado evidente essa relacdo. No periodo de 4 e
meio anos (entre junho de 1996 e janeiro de 2001)
tivemos a oportunidade de diagnosticar nove casos
da SM: seis no Instituto de Puericultura e Pediatria
Martagao Gesteira da Universidade Federal do Rio
de Janeiro (IPPMG) e trés casos no Hospital Munici-
pal Miguel Couto da Secretaria da Saude da cidade
do Rio de Janeiro (HMMC). Dentre tais casos, nos
chamou a atencao o que sera relatado a seguir, face
a presenca de heterotopia cortical, cuja descricao
anterior desconhecemos. A publicacdo do caso e das
fotos foi autorizada e assinada pela mae do pacien-
te, tendo sido o termo de consentimento anexado
ao prontuario hospitalar.

CASO

Menino, nascido em 19/12/1995, branco, natural do
Rio de Janeiro, foi atendido no Ambulatério de Neurope-
diatria do IPPMG, pela primeira vez em 13/6/1996, devido
a crises convulsivas febris recorrentes. Era o quarto filho
de 52 gestacdo, sem intercorréncias. Havia relato de um

Fig 1. Paciente aos 3 anos de idade. Observa-se as caracteristicas

faciais e os pés tortos. (Foto publicada com a autorizacdo escrita
da mae do paciente).

Tabela 1. Resultados dos exames complementares de diagndstico.

US cerebral Leve aumento das cavidades ventriculares
US abdominal Normal

EEG Paroxismos de pontas de 4 a 5 ciclos/seg
Pot. Evoc. Auditivo ~ Normal

Cariotipo 46 XY

Fundo de olho Normal

US, ultra-sonografia; EEG, eletrencefalograma; Pot. Evoc., potencial evo-
cado.

aborto espontaneo. Tinha trés irmaos saudaveis — um de-
les, com histéria de convulsao febril. Pais eram sadios e
nao consanguineos. Mae negava o uso de drogas poten-
cialmente prejudiciais ao feto durante a gravidez. Nasceu
de parto normal, a termo. Foi observada a presenca de
meconio no liquido amnidtico e teve pneumonia por as-
piracao que foi tratada com sucesso. Nao foram necessa-
rias medidas de suporte respiratdrio. Havia relato de atra-
so do desenvolvimento neuropsicomotor: aos 6 meses ndo
sustentava a cabeca, sugava mal e néo sorria.

Ao exame, observava-se um lactente com hipomimia
facial, em bom estado geral, reagindo com indiferenca
aos estimulos do meio ambiente. Apresentava estrabis-
mo convergente, mimica facial inexpressiva, epicanto, hi-
pertelorismo ocular, microstomia, mandibulas hipoplasicas
e orelhas de implantacdo baixa. Havia hipertelorismo ma-
milar, mancha angiomatosa no antebraco esquerdo e pés
tortos congénitos. A avaliacdo neurolégica mostrava hipo-
tonia universal, hiperrreflexia profunda e reflexo cutaneo-
plantar em extensao. Verificava-se paralisia bilateral do VI
e do VII NC. O reflexo cécleo-palpebral estava diminuido,
podendo sugerir comprometimento do VIII NC. Havia du-
vida quanto ao envolvimento dos IX e X NC (Fig 1).

Os resultados dos exames diagnésticos de investiga-
¢ao estao resumidos na Tabela 1. A tomografia computa-
dorizada do cranio (TCC) sem contraste evidenciava ima-
gens nodulares, isodensas, de tamanhos variados, na re-
gido subependimaria do ventriculo lateral direito, regido
hiperdensa no lobo frontal, ectasia ventricular e hipoplasia
do vermis cerebelar associada a comunicacdo direta da
cisterna magna com o IV ventriculo — compativel com va-
riante de Dandy Walker. A ressonancia magnética cere-
bral (RMC) (Fig 2) confirmou tais achados, revelando ain-
da agenesia do vermis cerebelar e hipoplasia do corpo
caloso. O aspecto das nodulacdes era compativel com o
diagnéstico de heterotopia.

DISCUSSAO

A SM é de ocorréncia rara*®. Entretanto, temos a
impressao que vem sendo observada mais frequen-
temente nos Ultimos anos. O uso do misoprostol com
o objetivo de interromper a gravidez — informacao
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Fig 2. Ressondncia magnética cerebral. Observa-se: (a) hipoplasia do corpo caloso; agenesia do vermis cerebelar inferior e megacisterna

magna com comunica¢éo direta com o IV ventriculo (variante de Dandy-Walker). (b) formacées nodulares subependimadrias (setas)

sugestivas de heterotopia.

cada vez mais presente na histéria gestacional de
muitas mulheres do nosso meio — deve, na nossa
opinido, ter relagdo com tal fato. A possibilidade de
depararmos com maior nimero de casos da SM tal-
vez crie oportunidades de serem conhecidas outras
anormalidades nao relacionadas anteriormente ao
seu quadro clinico. E possivel, também, que os as-
pectos etiopatogénicos da sindrome possam ser
melhor esclarecidos a medida que mais pacientes
forem sendo estudados.

O caso relatado mostra sinais clinicos de agenesia
ou hipoplasia nuclear de varios nervos cranianos si-
tuados no tronco cerebral, préprios da SM, assim
como sinais clinicos e radiolégicos de outras malfor-
magoes cerebrais, dentre elas heterotopias nodulares
- cuja descricdo anterior em associacdo a essa
sindrome desconhecemos. Evento intra-uterino de
natureza isquémica, Unico e transitério, como de-
fendido pela principal teoria etiopatogénica da SM,
segundo nossa avaliacdo, dificilmente poderia ex-
plicar tais achados, uma vez que as malformacoes
visualizadas nas imagens sao produzidas em momen-
tos distintos da vida intra-uterina. As heterotopias
resultam de migracao neuronal desorganizada e ar-
rastada, presumivelmente em torno da 202 semana
da gestacdo® enquanto os nucleos do VII NC, cuja

aplasia ou hipoplasia definem a principal caracteristi-
ca da SM, diferenciam-se em torno da 52 semana’?.
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