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A literatura médica tem registrado nos últimos tempos numerosos casos 

de gargoilismo, notando-se que o interesse dos vários autores vem sendo es

timulado especialmente pelas novas técnicas de laboratório que dão margem 

a uma investigação mais aprofundada do distúrbio metabólico. 

Tivemos oportunidade de observar um caso típico de gargoilismo com 

todos os elementos que permitem assegurar o diagnóstico, inclusive a opaci

dade da córnea que é considerada sinal patognomônico; pudemos fazer, neste 

caso, um estudo eletroforético das proteínas do soro sangüíneo, razão pela 

qual nos pareceu útil a publicação, embora de um único caso, pois este setor 

de investigação se encontra ainda na fase de coleta de material. 

OBSERVAÇÃO — Ε. B., com 20 meses de Idade, sexo feminino, branca, brasileira 
( r eg . H C 363.283). Desde os 8 meses de idade a cr iança vinha apresentando um 
abaulamento na reg ião lombar. A mãe, pr imiges ta e primipara, durante toda a 
gestação t e v e vômi tos precedidos de náuseas; no 6* mês de gestação sofreu uma 
queda ã qual se segui ram dores abdominais que desapareceram espontaneamente 
após a lgumas horas de repouso; no úl t imo tr imestre apresentou edema dos pés; 
neste período apresentou prurido v u l v a r ; nega molést ias infecciosas durante a gra
v idez ; a l imentação precária, pobre em v i t aminas e proteínas; não freqüentou qual
quer Serv iço de Assistência P r é - N a t a l . O par to se deu no domic í l io e foi normal . 
A criança chorou forte logo ao nascer; pesava 3.800 g e não foi medida; fei ta cre-
de t ização ; sucção normal ; queda do coto umbil ical no 4« dia. A paciente sustentou 
a cabeça aos 4 meses, sentou aos 6, e aos 8 começou a dar alguns passos segura 
pelas duas mãos; aos 8 meses começou a pronunciar a lguns vocábulos como "dá", 
"mama" , "papá". Entre tanto , a evo lução neuropsicomotora se m a n t e v e desde então 
estacionaria; não t em controle de esfincteres. Fo i vac inada contra a v a r í o l a ao ser 
internada; não recebera outras vacinações . Antecedentes familiares — A paciente 
t em uma i rmã com 3 meses de idade, nascida a te rmo, de parto normal , que é apa
rentemente sadia; esta i rmã foi submetida à radiograf ia de coluna ver tebra l que 
nada de anormal reve lou . M ã e sadia, com 21 anos de idade; nega molést ias vené -
reo-luét icas; o mar ido é seu consangüíneo, embora distante, pois os avós e ram pr imo-
irmãos. Uma prima da paciente, a tua lmente com 12 anos de idade, apresentou, aos 
5 anos, um quadro d iagnost icado como reumat ismo pol iar t icular . O pai da pacien
te, com 26 anos de idade, é sadio; nega molést ias venéreo- luét icas . N a famí l ia pa
terna ou materna, não há casos conhecidos de molést ia nervosa ou mental , bem 
como de molést ia semelhante à da paciente. Antecedentes alimentares — A t é aos 
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3 meses de idade tomou lei te mate rno cada 3 horas, água e chá; não t o m a v a v i 
taminas ou caldo de frutas. A part ir dessa idade passou a receber complemento 
de Nes togeno a 10%. A o s 6 meses, sopa de legumes; aos 8 meses foi desmamada; 
aos 9 meses passou a receber duas sopas. P o r ocasião da in ternação recebia a l i 
mentação gera l , sólida, l iqüida ou pastosa; apet i te bom. História da moléstia atual — 
A criança foi encaminhada ao Hospi ta l por apresentar um abau lamento na reg ião 
lombar que os pais no ta ram pela pr imeira v e z quando a paciente começou a se 
man te r sentada; este abau lamento era duro, sem rubor ou ca lor local e aparente
mente indolor. A l é m disso, quando a paciente t inha 8 meses, os pais no ta ram o 
aparec imento de uma tumoração ao n íve l do umbigo , do tamanho de uma azei tona, 
que aumen tava com o esforço ou com o choro. 

Exame físico geral — Peso 10.200 g; estatura 76 cm; pulso 110/min; pressão 
a r te r ia l 10-6; temperatura 36»6; respiração 20/min . Estado nu t r i t ivo bom. Facies 
não caracter ís t ico; não há hiper telor ismo, os lábios não são grossos e a l íngua não 
faz protrusão entre os lábios ( f i g . 1 ) . Pe l e seca com turgor e elast icidade normais. 

N o s membros e no tronco, vá r i a s manchas de co loração azul -ar roxeada , não salien
tes, de contornos nítidos e forma v a r i á v e l ( f i g . 2 ) . Cabelos abundantes, com linha 
de implan tação ba ixa ; excesso de pêlos e m toda a r eg ião frontal , t ipo lanugem; 
há t ambém excesso de pêlos tomando toda a r eg ião dorsal e ra iz dos membros su
periores, t ambém t ipo lanugem. Unhas sem al terações . Pan ícu lo adiposo regular 
mente desenvo lv ido para a idade; tu rgor um pouco f rouxo. Gâng l io submaxi la r à 
direi ta , pequeno e m ó v e l sobre os planos profundos, duro, sem cará ter in f lamatór io . 
N ã o há edemas. N ã o há c i rculação venosa cola tera l superficial . Mucosas regular 
men te coradas. 

Exame físico especial •—• Cabeça: c i rcunferência 46 cm; medida biaur icular 27 
c m ; medida ântero-poster ior 31 cm; fontanelas fechadas; r eg i ão f rontal l ige i ramente 



proeminente ; escamas temporais salientes; escafocefa l ia ; não há desproporção entre 
crânio e face. Pá lpebras sem anormal idades ; conjunt ivas r egu la rmen te coradas, sem 
al terações; opacidade leitosa e difusa da córnea, em ambos os olhos. Dentes pe
quenos, afastados uns dos outros. A paciente não reage à percussão ou pa lpação 
dos seios paranasals. Pescoço ci l índrico, cur to e grosso; não há estase venosa nem 
bat imentos ar ter ia is ; t i reóide não pa lpáve l . T ó r a x : per ímet ro 51 cm; s imétr ico e de 
forma normal ; não há sulco de Harr i son nem rosário raquí t ico . A p a r e l h o respira
tó r io : apenas respiração ruidosa e ar r i tmica . N ã o há abaulamentos ou retrações l o 
cal izadas na reg ião precordia l ; choque da ponta não v i s íve l e pa lpáve l no 4« in-
tercosto esquerdo; pa lpáve l um choque v a l v u l a r , p r o v a v e l m e n t e correspondente à 1* 
bulha, ao nível do ictus; não há f rêmitos ; sopro sistólico suave no foco mi t r a l com 
i r radiação para os demais focos; ainda no foco mi t ra l é audíve l um tercei ro ruído 
de loca l i zação difíci l no ciclo, dev ido à taquicardia , correspondendo t a l v e z à 3* bu
lha; hiperfonese da 2* bulha nos focos pulmonar e mi t ra l . Ar t é r i a s elást icas e de-
pressíveis. A b d o m e abaulado e distendido, sem peris tal t ismo nem pulsações v i s íve i s ; 
tumoração umbil ical com forma de pequena calota, com 2 cm de d iâmet ro e 1 cm 
de al tura; com a paciente sentada ou de pé, sem fazer esforço, a tumoração passa 
a ter 3 cm de d iâmet ro e 2 cm de a l tura; com o choro, em qualquer posição, há 
aumento acentuado da mesma; a tumoração não tem caracter ís t icas in f lamatór ias ; 
à pa lpação é mole , elástica, fac i lmente redut ivel com manobras manuais, sem ruídos 
hidraéreos; é de l imi tada por um anel de bordas finas, cortantes, que dá passagem 
a 2 dedos; o abdome não é tenso, suas paredes não apresentam contra tura nem 
defesa; diastase dos retos anteriores, de 2 dedos transversos, desde o apêndice x i fó ide 
a té a sínfise púbica; à percussão abdominal , som t impânico, não havendo macicez 
m ó v e l nem círculos de Skoda; f ígado percu t íve l ao n íve l do 5* espaço intercostal 
direi to, pa lpável a 2 dedos do rebordo costal , com bordo fino, liso e duro; baço 

percut ive l na l inha a x i l a r poste
r ior e pa lpáve l a 2 dedos do re
bordo costal, sendo o bordo liso, 
duro e f ino; a pa lpação abdomi
nal p rovoca o choro da paciente 
que parece ter sensações desa
gradáve is . R e g i ã o perineal sem 
al terações ; geni ta is externos nor
ma lmen te desenvolv idos para a 
idade. Coluna v e r t e b r a l : no l i 
mi te entre as regiões dorsal e 
lombar há cifoescoliose de con-
vex idade vo l t ada para a esquer
da, presente e m qualquer posição 
assumida pela paciente, mas par
t icu la rmente ev idente quando sen
tada ( f i g . 3 ) ; percutindo-se as 
apófises espinhosas das ver tebras 
a paciente manteve-se calma, pa
recendo pois não ser dolorosa esta 
percussão. N ã o há desproporção 
entre o tamanho dos membros e 
do t ronco. F l e x ã o da 3* f a l ange 
de todos os dedos das mãos, dan
do ao conjunto o aspecto de 
gar ra . 

Exame neurológico — Pac ien te contactuando, interessada pelo ambiente , aten
dendo pelo nome; t em sorriso social; entende ordens, demonstra von tade própria . 
Fa l a apenas vocábulos e lementares (dá , caiu, m a m a ) ou j a r g ã o ; percebe-se t en ta t iva 
de estabelecer conversação . Diagnóstico de desenvolvimento ( G e s e l l ) — Idade, 20 
meses; conduta motora ( inc lu indo manual idade e maneira de manipular o b j e t o s ) : 
não se man tém só sem apoio; compor tamento da l i n g u a g e m ( inclu indo g e s t o s ) : in-



dica bem o que quer; compor tamento nos br inquedos: interessada, v i v a , ex igen t e ; 
compor tamento domést ico ( a l imen tação , vest i r , " to i le t te" , c o o p e r a ç ã o ) : cooperante ; 
compor tamento emocional (dependência, "manejo" , companheiros de jogos , desvios espe
cíficos do c o m p o r t a m e n t o ) : a f i rma-se ene rg icamente ; história da saúde, ga rgo i l i smo . 
Resul tados do esquema e v o l u t i v o : idade-chave, 18 meses; setor motor , 52 semanas; 
setor adap ta t ivo , 56 semanas (18 m e s e s ) ; setor da l inguagem, 52-56 semanas; setor 
pessoal-social, 15 meses. Impressão ge ra l e in fo rmação f ina l : A paciente está atra
sada e m todos os setores, menos no da adap tação e no pessoal-social (Dra . Denise 
A l t e n h e i m ) . Atitude e equilíbrio — A paciente é encontrada em diferentes at i tu
des — deitada, sentada, ou em pé, segurando-se com uma das mãos na g rade da 
cama. E m decúbito dorsal m o v e espontaneamente os membros superiores e infer io
res, bem como a cabeça, que é capaz de sustentar a certa distância do le i to . N ã o 
consegue passar sozinha do decúbito dorsal para o decúbi to ven t ra l ; daquele decúbito 
passa para a posição sentada com re l a t iva faci l idade, apoiando as duas mãos na 
do observador . Colocada em decúbi to ven t ra l man tém a cabeça e t ronco elevados, 
apoiando as mãos sobre a cama; v o l t a ao decúbi to dorsal se t i ve r apoio para uma 
das mãos. D o decúbito ven t ra l passa sozinha para o la tera l e daí, apoiando as mãos 
sobre o lei to, passa para a posição sentada. N ã o se põe em pé sozinha, mas o faz 
se t i ve r apoio para as duas mãos. E m pé só man tém o equi l íbr io se es t iver se se
gurando ao menos com uma das mãos na m ã o do observador ou na g rade da cama; 
não a l a rga a base de sustentação. D á a lguns passos quando segura pelas duas 
mãos, mas parece ter medo de cair, pois l ogo pára, sacode n e g a t i v a m e n t e a cabeça, 
f le te as pernas tentando sentar; ao se se insistir, chora e senta; cai quando não 
se lhe dá apoio . Motricidade — N ã o ex i s t em paral is ias nos membros superiores ou 
inferiores, sendo os movimentos , inclusive os de preensão d ig i ta l , executados com 
medida, d i reção, coordenação e ve loc idade normais ; a paciente transfere um obje to 
d e uma para outra mão , sendo boa a manipu lação b imanual ; abre a boca e projeta 
a l íngua para fora, sob o raem; do mesmo modo, bate pa lmas e acena com a mão 
no gesto de despedida; e m conclusão: dá a impressão de poder execu ta r m o v i m e n 
tos vo lun tá r ios normalmente , não apresentando paralisias, paresias, nem distúrbios 
de praxia ; não há t remores intencionais. Força muscular — U m a a v a l i a ç ã o gros
seira fe i ta mediante a oposição aos m o v i m e n t o s que a paciente executa a t ivamen te , 
mostra força muscular normal nos membros superiores e inferiores de ambos os 
lados. P r o v a s def ic i tár ias prejudicadas pela fa l ta de co laboração da paciente . Mo
vimentação passiva —• N ã o há l imi t ação nos mov imen tos das diferentes ar t iculações . 
Pe l a inspeção não se no t am re levos musculares nít idos nem depressões anormais . 
P e l a pa lpação ver i f ica-se que há hiper tonia da musculatura do an tebraço e braço 
de ambos os lados. O tonus é normal na musculatura dos membros infer iores; a 
musculatura da pantorr i lha de ambos os lados é bem resistente, não chegando con
tudo a ser hipertônica. O tonus da musculatura abdominal é normal . Mímica con
servada e normal . Mastigação e deglutição normais . Motricidade reflexa — R e f l e 
xos aquileu, patelar , dos adutores da coxa, biccipi ta l presentes b i l a te ra lmente e si
métr icos . R e f l e x o médio-púbico: cont ração dos adutores da coxa sem cont ração da 
musculatura abdominal . R e f l e x o es t i lo - rad ia l : f l e x ã o do an tebraço sobre o braço, 
e m ambos os lados, sem f l exão dos dedos. R e f l e x o nasopalpebral presente. R e f l e x o 
cutâneo-plantar presente e normal b i l a te ra lmente ; ausentes os sinais de Babinski, 
Rosso l imo e Mende l -Bech te rew. R e f l e x o s cutâneo-abdominais presentes e s imétr icos. 
R e f l e x o s cerv ica is de Magnus -Kle i jn ausentes. N ã o há a l t e ração dos re f lexos de pos
tura. N ã o há c lono nem trepidações. N ã o há automat ismos. R e f l e x o de preensão 
ausente nos dedos e nos ar telhos. R e f l e x o de sucção ausente. R e f l e x o de M o r o au
sente. Sensibilidade — Pesquisa bastante prejudicada pela não co laboração da pa
ciente que, entre tanto, r eage com choro aos est ímulos dolorosos fei tos e m vá r ios ter
r i tór ios cutâneos de ambos os lados e com mov imen tos de fuga aos est ímulos tácteis ; 
a reação é específica e l imi tada ao segmento es t imulado. Nervos cranianos — A 
v i são parece estar conservada. Mot r i c idade ocular normal . Pupi las isocóricas e iso-
crômicas ; re f lexos pupilares à luz presentes e normais ; não foi possível a ve r i f i cação 
dos re f lexos à acomodação e convergênc ia . N ã o há eno ou e x o f t a l m o ; não há nis-
t a g m o . Mot i l idade normal dos músculos da mas t igação . R e f l e x o córneo-palpebral 
normal . Mímica conservada e normal . A paciente r eage a es t ímulos sonoros, m o -



vendo a cabeça e m di reção ao ruído, parecendo o u v i r bem. Deg lu t i ção normal ; re
f l e x o f a r íngeo presente. Véu do pa la to com motr ic idade normal . Mot i l idade e t ro-
f ic idade normais do es terno-cle ido-mastóideo e do t rapézio . N a l íngua, não há des
vios , t remores f ibr i lares ou a t rof ia . 

Exames complementares — Hemograma*: F o r a m feitos três hemogramas , todos 
com resultados ap rox imadamen te idênticos. Será refer ido aqui, in extenso, apenas 
o ú l t imo, fe i to e m 29-11-1954: er i t róci tos 3.900.000 por m m 3 ; leucóci tos 7.300 por m m 3 ; 
hemoglob ina 10,4 g /100 ml ( 6 5 % ) ; v a l o r g lobu la r 0,8; neutróf i los (me tamie lóc i to s 
0,5%, bastonetes 12%, segmentados 3 0 % ) ; basófi los 1%; l infóci tos t ípicos 50%; mo-
nóci tos 6,5%; os neutróf i los apresentam-se idênticos aos dos exames anter iores (h iper-
granulosos e com granulações azurróf i las do t amanho das da monóc i to n o r m a l ) ; 
os eosinófi los possuem t a m b é m granulações azurróf i las , duas de g rande t amanho e 
a lgumas mui to escuras, com metacromasia , nas quais os testes c i toquímicos r eve la 
r a m a presença de l ípides; mononucleares com numerosos grânulos que t ambém 
fo ram encontrados nos l infóci tos e m número aprec iáve l . ( A g ranu lação dos monó-
citos é mais grosseira que a habi tua l : trata-se, possivelmente , de anomal i a de Aide r , 
havendo casos, na l i teratura, de coexis tência de ga rgo i l i smo com esta a n o m a l i a ) . 
Mielograma (3 -11-54) : M a t e r i a l hipocelular . R e l a ç ã o grânulo-er i t roblás t ica de 1:1, 
ap rox imadamen te . N a série granulocí t ica nota-se que os e lementos mais imaturos 
são providos de grânulos azurróf i los grosseiros, impedindo sua classif icação nos m o l 
des clássicos. Os mais maduros ( d e me tamie lóc i t o e s egmen tado) são dotados de 
grânulos azurróf i los mais del icados e mais abundantes. A classif icação e m eosinó-
f i lo e neut róf i lo só é fe i ta com base nestes e lementos , pelo t amanho do grânulo , que 
é ma io r no eosinóf i lo . H á a lgumas células granulocí t icas degeneradas ( v a c ú o l o s ) . 
Os mesmos grânulos são v i s íve i s nas células de Fer ra ta . N a série ve rme lha nota-se 
ma tu ração acelerada . N a d a a anotar no setor p laquet íneo. Exame de liqüido céfa-
lo-raquidiano (30 -8 -54) : "Punção suboccipital e m decúbi to la te ra l ; pressão não me
dida ( c h o r o ) ; l iquor l ímpido e incolor; c i to log ia 1 c e l . / m m ; proteínas totais 20 m g / 
100 m l ; c loretos 720 m g / 1 0 0 ml ; g l icose 56 m g / 1 0 0 ml ; r. de Pandy posi t iva; r. de 
N o n n e opalescente; r. benjo im 12100.12210.00000.0; r. de T a k a t a - A r a l evem en te posi
t i va ( t i po f l o c u l a n t e ) ; reações de f ixação do complemento para a lues e cisticercose 
nega t ivas . Dosagens no soro sangüíneo: colesterol 109 m g / 1 0 0 m l ( m é t o d o de Sheftel, 
com le i tura e s p e c t r o f o t o m é t r i c a ) ; fosfatase alcalina 21,6 unidades K i n g - A r m s t r o n g / 
100 ml ( m é t o d o de K i n g - A r m s t r o n g substrato de feni l - fosfa to dissódico de p H 9,3 
com le i tura e spec t ro fo tomé t r i c a ) ; cálcio 12,2 m g / 1 0 0 ml ( m é t o d o t i t r imét r ico de 
Clark-Col l ip , K r a m e r - T i s d a l ) . Reações sorológicas para lues nega t ivas . Reação de 
Hanger no soro n e g a t i v a ( t écn ica de Hange r , modif icada por Neefe -Re inho ld , c o m 
lei tura após 24 h o r a s ) . Exame parasitológico de fezes: ovos de Ascaris lumbricoides 
e de Tricocephalus trichiurus. Eletrocarãiograma (14-10-54) •— Taquica rd ia sinusal 
(150 por m i n u t o ) . E C G dentro dos l imi tes da normal idade para a idade da paciente. 
Eletrencefalograma — O t raçado de v i g í l i a , estando a paciente de olhos abertos, 
mostra a t iv idade e lé t r ica de pequena ampl i tude e i r regular , constituída, nas áreas 
anteriores, p r inc ipa lmente por ondas rápidas com freqüência de cerca de 25 c/s ; ad
minis t rados 0,03 g de Seconal : enquanto a paciente es tava sonolenta, assim como 
durante o sono l e v e fo r am regis t radas ondas 5 c/s de ampl i tude e l evada e m surtos 
de duração v a r i á v e l , s imétr icas e difusas; durante o sono mais profundo, a a t iv idade 
rápida que, in ic ia lmente , se l i m i t a v a às áreas frontais, general izou-se , substituindo 
as ondas 5 c/s . N ã o fo ram regis t radas ondas anormais nem se ev idenc ia ram assi
met r ias entre áreas homólogas . E m conclusão, não foi regis t rada anormal idade du
rante o sono, nem durante a v i g í l i a ( D r . A . F . J u l i ã o ) . Pneumencefalografia (26-
10-54) — E x a m e fe i to com a re t i rada de 40 ml de l iquor e injeção de igua l quan
t idade de ar por v i a l o m b a r : vent r ícu los la terais moderadamente di latados, conser
vando , e m linhas gerais , sua fo rma e si tuação. Exame radiológico — Coluna dorso-
l o m b a r ( f i g . 4 ) : deformações caracter ís t icas dos corpos ver tebra is nas suas porções 
anter iores , que se apresentam pont iagudas na par te infer ior e recurvadas para cima 
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com aspecto de "anzol" , com aumento dos espaços in terver tebra ls . M ã o s e punhos 
( f i g . 5 ) : l ige i ra obl iqüidade e deformações das metáfises radiocubi tais com espessa-
mento das zonas car t i laginosas de ossif icação; deformações das ex t remidades p rox i -
mais dos metacarpianos que se apresentam afi ladas, pontiagudas, contrastando com 
o aumento de v o l u m e das diáfises; cort icais de lgadas ; f l e x ã o das ex t remidades d ig i 
tais, p r o v a v e l m e n t e devidas a retrações das partes moles. Membros infer iores : osteo-
porose genera l izada t íb io-femural . E m conclusão: sinais radio lógicos de ga rgo i l i smo 

(P ro f . Raphae l P . de 

B a r r o s ) . Crânio ( f i g . 

6 ) : estojo ósseo de mor-

fo log i a e t ex tura den

t ro dos l imites normais , 

exce to pela sinostose 

re tardada das suturas 

metópicas; l ige i ro au

mento do d iâmet ro an

t e r o p o s t e r i o r da sela 

turcica; não há a l tera

ções aprec iáveis do con

teúdo craniano; na face 

não há a l t e ração estru

tural ou mor fo lóg i ca ; 

aumento r e l a t i v o do es

paço ent re as duas ca

vidades orbi tár ias . 



Embora as duas análises e le t roforé t ieas ac ima transcri tas (quadro 1, g rá f i co 1 ) 
não sejam to ta lmente comparáve i s , pois a pr imeira foi fei ta pelo método de Tisel ius 
e a segunda pela e le t roforese e m papel de f i l t ro , pode deduzir-se que : a ) a a lbumina 
apresenta um n íve l ba ixo que, e m crianças a té 4 anos, se costuma at r ibuir a de
ficiências de a l imentação (esta h ipoalbuminemia p r o v a v e l m e n t e não tem re lação com 
o g a r g o i l i s m o ) ; b ) os n íve is das g lobul inas β, e n2 estão dentro da normal idade 
(esta constância das globul inas do grupo a indica que não se t ra ta de molést ia pro-
l i fe ra t iva , nem de colagenose, nem de processo necrót ico; c ) as g lobul inas β apre
sentaram queda inicial que foi a t r ibuída a def ic iência do metabo l i smo l ipídico. N o 
decurso de 4 meses estas proteínas a t i ng i r am níveis normais, embora subdivididas em 
duas frações nítidas βί e β2. Esta separação que não se observa e m casos normais , 
mas que, no presente caso, se evidencia no perfil e l e t ro foré t i co tan to das g l i co como 
das l ipoproteinas, faz suspeitar de a l g u m distúrbio da regu lação hormona l do meta
bolismo dos carboidratos e das gorduras ( t i reó ide , parat i reóide, t i m o ) ; d ) as g lobu
linas 7 têm níve l normal , indicando ausência de degeneração hepát ica e funciona
mento normal do S R E ; e ) a presença de uma l ipoproteína imóve l na o r igem, por
tanto sem mobi l idade e le t roforé t ica no p H 8,6 é a l t amente pa tognomônica e indica a 
presença, no sangue, de um c o m p l e x o l ipoprotê ico instável , que pode fo rmar depó
sitos de lípides. Os poucos autores consultados são de opinião que os depósitos en
contrados nos vá r ios órgãos, no ga rgo i l i smo , não são de natureza lipídica, mas a 
presença desta l ipoproteína instável sugere que o depósito consista in ic ia lmente de 
lípides. Poss ive lmen te há substituição ul ter ior por polissacarídeos, ou fo rmação de 
condrol ípides". 

"Observa-se (quadro 2, g rá f i co 2 ) um aumento de lípides que a t inge principal
mente os grupos β e y, indicando que se t ra ta de l ipoproteinas de peso molecular 
e l evado . A f ração /8, e a l ipoproteína i m ó v e l na o r i gem não são encontradas nas 
pessoas hígidas. Os va lo res normais do grupo a indicam que não há falha do sis
t ema dos "c lear ing factors" ; nos casos que respondem à adminis t ração de heparina 



exis te sempre d iminuição das l ipoproteínas η e excesso de β. Como aqui não se 
observa isto, d e v e pensar-se mais num distúrbio do apare lho regu lador do mecanismo 
l ipidico do que numa deficiência de metaból i tos in termediár ios" . 

"Como v e m o s no quadro 3, a soma dos polissacarideos l igados às proteínas do 
soro está dentro dos l imi tes normais ; mas nota-se diminuição da fração a2, que nor
ma lmen te contém a ma io r par te das mucoproteínas . A s outras frações são mais 
pobres em hexosaminas . P a r e c e que, no caso presente, o o rgan ismo não conseguiu 
produzir ou manter e m ci rculação as quantidades normais de hexosaminas , de ma
neira que os polissacarideos não g lucosaminicos l igam-se às outras frações protêicas 
e não à a„". 

Súmula do caso — Pac ien te com 20 meses de idade, do sexo feminino, de côr 
branca, internada por apresentar cifoescoliose da coluna lombar e hérnia umbil ical . 
Nos antecedentes pré-natais a mãe referia, durante a ges tação, uma série de episó
dios, sem que nenhum viesse a constituir, porém, quadro mórbido def in ido; acredi
tamos, por essa razão, que a evo lução do produto conceptual não tenha sido a l te 
rada pelos mesmos. O par to foi normal e a cr iança apresentou caracteres normais 
ao nascimento. O desenvo lv imen to se processou sat isfa tor iamente a té mais ou me
nos o f im do pr imei ro ano; no decorrer do segundo ano, foi notado atraso e m re
lação à marcha e à l i nguagem. N o s antecedentes famil iares , como dado impor tante , 
há o f a to dos pais serem parentes, embora distantes. A i rmã da paciente, com 3 
meses de idade, é aparen temente normal , tendo sido normal o e x a m e rad io lóg ico de 
sua coluna ve r t eb ra l . 

N o e x a m e físico gera l devemos assinalar que a a l tura da paciente está aquém 
da média considerada normal para a idade. N a pele fo ram encontradas manchas di
fusas pelo corpo, classificadas c o m o manchas mongól icas . Nos anexos há e lementos 
interessantes que merecem ser ressal tados: hipertr icose na reg ião frontal e no dorso, 
abundância de cabelos com a linha de implan tação baixa . 



N o e x a m e físico especial f o r am ver i f i cadas certas anormal idades : escafocefal ia , 
proeminência da r eg i ão frontal , sal iência das escamas temporais , depressão da base 
do nariz. N o s olhos, um sinal de impor tânc ia capi ta l para o d iagnóst ico é a opacK 
dade leitosa difusa de ambas as córneas; devemos assinalar t a m b é m a ausência de 
hiper te lor ismo ( f i g . 1 ) . O pescoço é curto e grosso, fazendo com que a cabeça pa
reça quase enterrada no tó rax . Quanto ao apare lho respiratório, a respiração ruidosa 
e a r r i tmia respiratór ia são os dados que interessam. N o apare lho c i rcula tór io foi 
ver i f i cada a exis tência de um tercei ro ruído, considerado como normal , pois o atr i 
buímos à 3» bulha, f i s io lógica nessa idade. N o abdome, há a notar, a l é m da hérnia 
umbil ical , o grande abau lamento sem aumento da tensão, a diátese acentuada dos 
retos e a hepatosplenomegal ia . N a coluna ver tebra l , o e lemento de ma io r impor
tância é a cifoescoliose ( f i g . 3 ) . N o s membros , é preciso notar o aspecto em gar ra 
da mão, por f l e x ã o das úl t imas fa langes de todos os dedos. 

Ana l i sando o e x a m e neuro lógico , ve r i f i camos na par te psíquica uma evo lução 
retardada. H á atraso t a m b é m na l i nguagem. N a par te motora , apesar de ser pre
cária a co laboração da paciente, conseguimos obter dados impor tantes ; assim, por 
exemplo , ve r i f i camos que ela apresenta um tipo de preensão j á evo lu ído , tanto ao 
pegar objetos grandes como pequenos; a capacidade de t ransferência está presente; 
manipula bem os objetos; em decúbito ven t r a l man tém a cabeça e t ronco e levados , 
segurando-se apenas com as mãos ao le i to . A o lado disto, no tamos a lgumas anor
mal idades : a paciente não passa sozinha de um decúbi to para outro, não senta sem 
auxi l io , não se m a n t é m de pé sem apoio, sendo a marcha rudimentar . Estes as
pectos ca rac te r izam o atraso de seu desenvo lv imen to motor . N ã o encont ramos para
lisias, nem paresias, nem distúrbios da prax ia ; a coordenação é normal . Quanto à 
m o v i m e n t a ç ã o passiva, é interessante notar o aumento do tonus na musculatura do 
antebraço e braço de ambos os lados, não havendo, entre tanto , l im i t ação de m o v i 
mentos. N a motr ic idade re f lexa não fo ram ver i f icadas a l terações . A s sincinesias que 
a paciente apresentou são próprias da idade. A o e x a m e da sensibilidade, o pouco 
que conseguimos, nos deu a impressão de que a paciente não apresenta distúrbios 
neste setor. E m re lação aos nervos cranianos o mesmo se pode dizer . O diagnós
t ico de desenvo lv imen to de Gesell reve lou ev idente atraso no setor motor e no da 
l i nguagem. 

Quanto aos exames complementa res : os h e m o g r a m a s mos t r a ram anemia mic ro -
cít ica e h ipocrômica ( anemia esta que, ao lado da taquicardia, pode exp l i ca r o sopro 
s i s tó l i co ) , l infoci tose e a presença de granulações anômalas nos leucócitos do t ipo 
da anomal ia de A i d e r ; estas mesmas granulações e s t avam t a m b é m presentes na me
dula óssea. O l iqüido céfa lo- raquid iano apresentou apenas discreto aumento da t axa 
de proteínas totais dev ido pr incipalmente ao aumento das globul inas . N o sangue, o 
colesterol es tava l ige i ramente diminuído, a fosfatase um pouco e l evada ( m e s m o para 
a i d a d e ) , o cálc io e o fósforo normais . A s reações sorológicas para lues fo ram ne
ga t ivas , tendo este fa to cer ta importância na discussão diagnost ica . A reação de 
H a n g e r n e g a t i v a faz pressupor normal idade da célula hepática, pelo menos no que 
diz respeito ao metabol i smo protê ico . O e l e t roca rd iograma normal afasta qualquer 
hipótese de aumento do ven t r i cu lo esquerdo que pudesse ser o r i g e m do sopro sis
tó l ico . O e x a m e o f t a l m o l ó g i c o não reve lou qualquer anormal idade a não ser a opa
cidade difusa da córnea. O e l e t r ence fa log rama e o pneumencefa lograma resul taram 
normais . O e x a m e rad io lóg ico forneceu e lementos importantes , pr inc ipalmente no que 
se refere ã coluna ver tebra l . 

C O M E N T Á R I O S 

E m face dos dados apresentados, somos levados a considerar a paciente 

como portadora de moléstia hereditária ou congênita, afetando diferentes ór

gãos da economia, sendo principalmente evidentes as alterações ósseas, e do 

tecido membranoso dos olhos, a hepatosplenomegalia, o déficit mental e as 

alterações sangüíneas. Cabe, aqui, o diagnóstico diferencial entre as molés

tias conseqüentes a distúrbios metabólicos, pelo seu caráter hereditário e por 



atingirem vários sistemas e aparelhos. Analisamos, uma a uma, estas diver

sas alterações, comparando-as com os elementos apresentados pela paciente: 

1) Moléstia de Hand-Schüler-Christian — Caracterizada por rarefação 

óssea, diabetes insípido e exoftalmo. Esta tríade está ausente em nosso caso, 

o que exclui o diagnóstico desta lipoidose. 

2 ) Moléstia de Gaucher — N a forma infantil, que se inicia nos primei

ros meses de vida, é grave, levando à morte em geral no decorrer do 2º ano 

de vida. A nossa paciente se mantém em bom estado geral . N o início da 

moléstia de Gaucher, a criança apresenta problemas alimentares, perde a vi¬ 

vacidade e o interesse; com o evoluir do processo, aparece hipertonia carac

terizada por opistótono, rigidez de nuca, trismo, perda da mímica. N ã o seria 

necessário levar mais adiante esta descrição, pois já se tornou bem evidente 

o quanto ela se afasta do quadro apresentado pela nossa paciente. Assina

laremos, entretanto, que na moléstia de Gaucher existem alterações ósseas 

características (descalcificação, esclerose, destruição e absorção do tecido ós

seo) , alterações estas ausentes no presente caso; não há também adenopa-

tia; na medula não foram encontradas as células de Gaucher. O único ele

mento existente no caso e que é constante na moléstia de Gaucher é a es¬ 

plenomegalia; esta verificação não impedirá, no entanto, que afastemos esta 

hipótese, em face de todos os outros elementos analisados. 

3) Moléstia de Niemann-Pick — Iniciando-se também aos 5-6 meses de 

idade, tornando-se a criança magra e edemaciada, desaparecendo o panículo 

adiposo no tórax e nas extremidades, o que contrasta com o abaulamento do 

abdome. N ã o é este o aspecto da nossa paciente. N ã o está presente tam

bém a adenopatia. Há , na lipoidose em questão, hepatomegalia e mais ra

ramente esplenomegalia; nossa paciente t em hepatosplenomegalia; mas, como 

na afecção acima discutida, trata-se de um dado único, isolado e, portanto, 

sem valor diagnóstico. 

4) Idiotia amaurótica familiar — A forma infantil inicia-se entre o 6º 

e 12º meses, levando à morte em geral no decorrer do 2º ano de vida. Ca

racteriza-se pelo fato da criança ir se tornando alheia ao ambiente, os olhos 

não seguem mais a luz, o olhar torna-se fixo em virtude da progressiva 

amaurose. A criança se torna hipersensível aos estímulos sonoros, podendo 

apresentar rigidez espasmódica ao menor ruído. Nenhum destes sinais foi 

encontrado no caso que estudamos, tornando-se óbvia a exclusão da possi

bilidade desse diagnóstico. 

5) Moléstia de von Gierke — Moléstia grave, levando quase sempre à 

morte, caracterizada, entre outros elementos, por hepatomegalia, hipoglice¬ 

mia, macroglossia e aumento do colesterol no sangue. Esta afecção afasta-se 

bastante, no seu conjunto, do quadro apresentado pela nossa paciente, sendo 

pois posta de lado esta hipótese de alteração do metabolismo glicídeo. 

6) Frenastenia fenil-pirúvica — É afecção resultante de alteração do 

metabolismo protêico, caracterizada por oligofrenia, agressividade; os doentes 



apresentam conduta monótona e estereotipada. E m geral os pacientes são 

levados ao médico em idade mais avançada. Afastamos também esta hipó

tese pola discrepância entre os elementos que a caracterizam e os apresen

tados pela nossa paciente, de tal forma que, para eliminá-la, nem mesmo se 

tornou necessária a pesquisa do ácido fenil-pirúvico na urina. 

7) Gargoilismo — É moléstia de depósito de substância ainda não bem 

determinada. Vejamos quais os dados que nos levaram a pensar nesta pos

sibilidade: a ) idade da paciente — a grande maioria dos casos descritos é 

de crianças nos primeiros anos de vida, uma vez que a moléstia está ligada 

a uma desordem genética, conforme se admite atualmente; b ) consangüi

nidade dos pais — de acôrdo com os trabalhos de Jervis 7 , a consangüinidade 

em famílias com casos de gargoil ismo é 10 vêzes maior que na população 

em geral ; c ) — no exame clínico — nanismo, hipertricose, escafocefalia, 

saliência dos temporais, achatamento da base do nariz, proeminência das 

bossas frontais, opacidade leitosa e difusa da córnea (segundo Mac G i l l i v r a y 1 2 

está presente em 75% dos casos e conforme Jervis é sinal patognomônico) , 

pescoço curto e grosso, respiração ruidosa e arri tmica (traduzindo talvez 

certo comprometimento pulmonar comum no gargoi l i smo) , abaulamento do 

abdome com hérnia umbilical, hepatosplenomegalia, cifoescoliose da coluna, 

mãos em garra por alteração das últimas falanges; d ) no exame neuroló

gico e psíquico — retardo psicomotor revelado pelo diagnóstico de desenvol

vimento de Gesell; e ) nos exames complementares o hemograma revela pre

sença da alteração de Aider . 

E m 1939 Aider descreveu uma anomalia hereditária nas granulações dos 

leucócitos, atribuindo-a a um transtorno de maturação, pelo fato de que as 

granulações mostram todos os característicos de imaturidade. Os dois casos 

que examinou ( H e i l m e y e r 5 ) , foram observados em indivíduos tidos como 

normais. Encontramos outra referência à anomalia de Alde r em Lei tner 1 0 , 

para o qual essa alteração "não é achado insignificante e acidental, devendo 

ser considerada como expressão de distúrbio severo da saúde"; este autor 

relata que nos dois casos em que encontrou a alteração de Aider coexistiam 

consideráveis alterações ósseas. Bes s i s 2 informa que já foi verificada a 

coexistência dessa anomalia constitucional com deformidades ósseas e mesmo 

com gargoilismo. R e i l l y 1 3 foi o primeiro a descrever a existência, no gar

goilismo, de alterações nos leucócitos; depois dêle vários outros autores as 

t êm mencionado. As descrições da anomalia de Alde r e das granulações de 

Rei l ly , que seriam típicas do gargoilismo, praticamente se superpõem. É 

provável que se t rate da mesma alteração e, neste caso, não haveria granu

lações típicas no gargoilismo, mas alterações da maturidade celular que po

dem aparecer também em outras condições mórbidas. Conforme observação 

de Gueli e Saveri ( J e r v i s 7 ) , estas granulações desapareceriam após o pneu¬ 

mencefalograma, fato que não se deu no presente caso; o teste do A C T H 

citado por êstes autores não foi feito em nosso caso. Ainda quanto ao he

mograma, o caso que relatamos apresentava anemia microcítica e hipocrô¬ 

mica, e linfocitose relativa, elementos citados por Mac Gil l ivray como cons

tantes na moléstia. 



A análise eletroforética do soro ofereceu resultados interessantes, dentre 
os quais destacamos: a ) as globulinas β apresentaram queda inicial e atin
giram, em 4 meses, níveis normais embora subdivididos em duas porções β1 

e β2, o que leva a suspeitar de distúrbio na regulação hormonal do meta

bolismo dos carboidratos e das gorduras (tireóide, paratireóide, t i m o ) ; b ) 

a presença de uma hipoproteína imóvel na or igem e, portanto, sem mobili

dade eletroforética no p H 8,6 é muito significativa, pois indica a presença, 

no sangue, de um complexo lipoprotêico instável que pode formar depósitos 

de lípides (a demonstração feita por vários autores de que a substância de 

depósito não é de natureza lipoidica nos leva a admitir que o depósito con

siste inicialmente de lípides, o que seria demonstrado pela presença desta 

lipoproteína ins táve l ) ; c ) as dosagens das lipoproteínas nos levam a pensar 

em um distúrbio do mecanismo regulador do metabolismo lipídico. 

N o liqüido céfalo-raquidiano, a curva do benjoim, de tipo parenquima¬ 

toso, traduzirá talvez uma situação particular das células nervosas, uma vez 

que nestas há depósito intracitoplasmático da substância anômala, como de

monstraram Henderson e col . 6 . Entretanto, o liquor tem sido pouco estu

dado, e não encontramos na literatura referências especiais; dos 2 casos de 

L e f è v r e e col., um apresentou liquor com alterações semelhantes às da pa

ciente; em um caso de K e n n e t h 8 o liquor era normal, o mesmo se dando 

em um dos casos de Jervis 7 . A taxa de colesterol um pouco baixa não tem 

significado especial dentro do quadro do gargoilismo, pois as observações re

ferentes a êste dado mostram-no bastante inconstante de modo a não se 

poder correlacionar esta moléstia com desordens no metabolismo do coles

terol. O mesmo se pode dizer em relação à fosfatase. 

N o exame radiológico aparecem sinais característicos: no crânio, a sela 

túrsica alargada; nas mãos, as falanges com extremidade em cone; na co

luna vertebral, a cifoescoliose e a presença de formações em bico nas meta

des inferiores de L 1 e L 2 ; nas últimas costelas encontramos a forma em es

pátula; nos ossos longos, a agudização das linhas metafisárias. São tão tí

picas da moléstia estas alterações que Channarond ( M a c G i l l i v r a y 1 2 ) quer 

fazer o diagnóstico de gargoil ismo baseado sòmente nas anomalias esque

léticas. 

Nossa paciente não apresenta certos elementos que fazem parte do qua

dro da moléstia, como, por exemplo, o fácies grotesco; não apresenta tam

bém alterações cardíacas no sentido de aumento do órgão e de lesões val¬ 

vulares; nem tem limitação dos movimentos nas diferentes articulações. 

Ainda assim, não afastamos o diagnóstico porque a moléstia nem sempre 

se apresenta com todos os caracteres, o que permitiu, mesmo a Jervis 7 con

siderar dois grandes grupos de doentes, incluindo, no primeiro, as formas que 

chamou frustras e, no segundo, as completas. A l é m disso, quanto ao fácies, 

este mesmo autor afirma com certa prudência que só um exame de maior 

número de casos poderá estabelecer em definitivo a existência de um "fácies 

de gargoi l ismo"; finalmente, deve lembrar-se que a moléstia é de caráter 

evolutivo, de modo que é possível que em nossa paciente venham a se desen

volver outros sintomas e sinais que atualmente ainda não apresenta. 



Apesar dêste nosso caso não deixar dúvidas quanto ao diagnóstico, é pre

ciso fazer algumas considerações a respeito de outras moléstias que podem 

ser confundidas com o gargoilismo, como a moléstia de Morquio. N a ver

dade, às vêzes é difícil fazer o diagnóstico diferencial com esta moléstia, 

tanto que Rudder e Ruggles ( J e r v i s 7 ) não admitem a dualidade nosológica, 

considerando a moléstia de Morquio como forma monossintomática de gar

goilismo; entretanto, a maioria dos autores não parece concordar com esta 

concepção, admitindo que as duas condições são muito diversas, sintomática 

e etiològicamente, sendo a moléstia de Morquio uma disostose encondral re

lacionada com a condrodisplasia e raquitismo tardio e completamente afas

tada do grupo das moléstias de depósito do qual faz parte o gargoilismo. 

São elementos comuns o nanismo, o nariz achatado, o pescoço curto, a cifo¬ 

escoliose e as alterações vertebrais, sendo que, para Jervis, as formações 

vertebrais em bico fal tam na moléstia de Morquio, enquanto B e n d a 1 as 

aceita como presentes nas duas situações. Outro caráter diferencial discutí

vel é a presença de déficit mental que não existiria na moléstia de Morquio. 

Os casos de Fanconi (Bessis 2 ) , Farrel , Maloney e Y a k o v l e v 3 e B e n d a 1 , no 

dizer dêste último, sugerem que a combinação de deterioração mental com 

as alterações ósseas da moléstia de Morquio não sejam tão raras, embora 

sem relação etiológica comum. Se até agora não pudemos separar as duas 

entidades, temos, no entanto, outros elementos tais como a presença de he

patosplenomegalia, a opacidade na córnea, as alterações sangüíneas e na me

dula óssea que excluem definitivamente a moléstia de Morquio, uma vez que 

nunca foram descritas nesta moléstia. Outra afecção que poderia ser con

fundida com o gargoil ismo é o cretinismo. A hipótese se apresenta se con

siderarmos o retardo mental, o nanismo, a hipertricose, o ventre abaulado 

com hérnia umbilical, mas é logo afastada levando-se em conta a ausência 

do fácies "cretinóide", a temperatura da paciente que é normal, o pulso rá

pido, a ausência de mixedema, a presença da opacidade na córnea, a falta 

de retardo na ossificação, a presença das granulações no sangue e na medula 

óssea, o tipo de deformidade óssea, a taxa alta de fosfatase, a taxa baixa de 

colesterol. 

O mongolismo deve ser citado pelo fato da paciente apresentar retardo 

mental; bastará, entretanto, assinalar a ausência de fácies "mongolóide" e 

o quadro radiológico apresentado, para excluí-lo. Sífilis congênita pode ser 

lembrada em função das alterações de córnea e da hepatosplenomegalia; no 

entanto, na sífilis, a queratite parenquimatosa aparece, em geral, a partir dos 5 

anos de idade, e tem características inflamatórias, sendo acompanhada de lacri¬ 

mejamento, fotofobia e dor, alterações estas ausentes no caso presente; em 

relação à hepatosplenomegalia, a biópsia seria o único meio seguro de esta

belecer a diferença, mas êsse exame, no caso que observamos, não se tornou 

necessário, pois as reações sorológicas afastaram por completo a hipótese 

de lues. 

R E S U M O 

Apresentação de um caso de síndrome de Hunter-Hurler (ga rgo i l i smo) ; 

o diagnóstico foi firmado com base no quadro clínico, embora a paciente não 



apresentasse ura dos aspectos característicos que é o facies grotesco. A pre

sença de alterações vertebrais características e da opacidade leitosa difusa 

da córnea, permitem o diagnóstico. A análise eletroforética das frações pro¬ 

têicas do sôro não permit i ram tirar conclusões definidas, por se tratar de 

caso isolado; entretanto, deve ser destacada a existência de uma lipoproteína 

sem mobilidade eletroforética que, indicando a presença no sangue de um 

complexo lipoprotêico instável, poderia sugerir a possibilidade de formação 

de depósitos de lipóides. 

S U M M A R Y 

Hunter-Hurler syndrome. Report of a case with electrophoretic study. 

Case report of a Hunter-Hurler syndrome (ga rgoy l i sm) . T h e diagnosis 

was based on the clinical picture, although the grotesque facies, one of the 

main characteristics, was missing. T h e presence of typical vertebral altera

tions and the milk diffused opacity of the cornea, are sufficient to assure 

the diagnosis. T h e electrophoretic analysis of the serum proteins do not 

al low the authors to make definite statements because only one case was 

studied; however they point out the fact, considered very important by them, 

that there was a lipoprotein without electrophoretic mobili ty which indicat

ing the presence of an instable lipoprotein complex in the blood, may suggest 

the possibility of lipoid deposit formation in the cells. 
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