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O encontro de calcificações bilaterais e simétricas nos gânglios da base. 
núcleo denteado e sulcos cerebrais recebeu a denominação de doença de Fahr, 
embora tais tipos de calcificações já tivessem sido descritas por Delacour em 
1850 e por Virchow em 1895, segundo Lowenthal e Bruyn 6 e Minkler 9. Porém, 
foi Fahr que, em 1930, descreveu este tipo de calcificações idiopáticas de vasos 
cerebrais, sem arteriosclerose, num homem de 55 anos de idade 6,11. Em 1950, 
Fahr tornou a apresentar casos semelhantes em irmãos com microcefalia e 
meningoencefalite. Em 1984, Lowenthal e Bruyn reviram 32 casos da lite­
ratura dos quais três eram familiares, e em alguns, havia hipoparatiroidismo 6. 
Em 1954, Jervis descreveu dois casos de microcefalia com extensos depósitos 
de cálcio e desmielinização 5. Em 1960, Melchior e col. descreveram duas famí­
lias com irmãos afetados, três em 10 numa delas e dois em 4 na outra, cuja 
evolução clínica foi a de moléstia degenerativa em crianças, com deterioração 
neuropsicomotora, surgindo paralisia espástica e, algumas vezes, atetose, pro­
gredindo para estado de descerebração; havia atrofia óptica; encontraram depó­
sitos minerais no córtex cerebral, gânglios basais, núcleo denteado, subtálamo 
e núcleo rubro, com perda celular nessas regiões; as calcificações ocorreram em 
áreas de desmielinização e depósitos lipídicos 8. Nesses depósitos foram encon­
trados íons de cálcio, fósforo e ferro em matriz proteica, sendo os depósitos 
de cálcio também encontrados em capilares, arteríolas e pequenas artérias, nos 
locais em que se detectavam radiologicamente as calcificações 8,9,11. Em 1966, 
Norman e Tingey descreveram síndrome de micrencefalia, calcificações estrio¬ 
cerebelares, acompanhada de leucodistrofia, fato não referido nas condições 
descritas como doença ou síndrome de Fahr 10. Em 1968, Lyon e col. decre¬ 
veram síndrome semelhante à anterior, à qual acrescentaram nanismo 7 . As 
calcificações, entretanto, atingiam mais as regiões cerebelosas e parte dos 
putamens. Em 1969, Babbit e col. 2 descreveram o que chamaram ferrocalcinose 
familial idiopática (ou doença de Fahr) em três crianças, a saber: um menino 
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de 5 meses e sua irmã de 5 anos, e um menino de 5 meses, de outra família; 
discutiram o diagnóstico das calcificações intracerebrais em criança de modo 
extenso, mas não relataram, no estudo anátomo-patológico, alterações da subs­
tância branca. Sugerem eles herança autossômica recessiva para a doença de 
Fahr, a exemplo do que fizeram Melchior e col. 8 e, segundo estes, Fritzche, em 
1935. O diagnóstico diferencial de calcificações devido a causas infecciosas 
é facilmente efetuado mediante exames complementares, principalmente sorologia 
para vírus e parasitoses. Quanto à síndrome de Cockayne, o diagnóstico dife­
rencial é feito pelos autores citados mediante o faseies (progéria) e surdez 6. 
Em 1979, apresentamos o caso de um menino com 5 anos de idade, aparentando 
ter síndrome de Fahr, pois apresentava calcificações dos gânglios de base à 
tomografia computadorizada ( T C ) ; a doença teve início aos dois anos de idade, 
com um curso de involução neuropsicomotora até o momento em que o aten­
demos, além de apresentar crises convulsivas generalizadas e de serem seus 
pais consanguíneos; não se observavam aparentemente, alterações da substância 
branca à TC 3 . 

Recentemente, Aicardi e Goutièrres relataram 8 crianças com síndrome a 
que chamaram "encefalopatia familial progressiva com calcificações dos gânglios 
basais e linfocitose crônica do líquido cefalorraqueano (LCR)" 1 . O propósito 
deste trabalho é descrever paciente semelhante aos descritos por Aicardi e 
Goutièrres e discutir, principalmente, os achados do LCR à luz de estudos de 
imunologia. 
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A . D . , b r a n c o , a t e n d i d o a o s t r ê s m e s e s d e i d a d e , e m m e a d o s d e m a r ç o d e 1984, 

n a s c i d o d e p a i s s a d i o s e n ã o c o n s a n g u í n e o s . G e s t a ç ã o n o r m a l , c o m r e a l i z a ç ã o d e e x a m e s 

c o m p l e m e n t a r e s p r é - n a t a i s , t o d o s n o r m a i s . P a i s d e o r i g e m j u d i a a s q u e n a z i m . M ã e 

m é d i c a e t r a b a l h a n d o e m h o s p i t a l i n f a n t i l a t é o 9* m ê s d e g e s t a ç ã o ; ú n i c a r e f e r ê n c i a 

e s t r a n h a n a g e s t a ç ã o : n o 6? m ê s , a m ã e r e f e r i u n ã o t e r s e n t i d o o s m o v i m e n t o s f e t a i s 

d u r a n t e t r ê s d i a s , a p ó s o q u e v o l t o u a s e n t i r n o r m a l m e n t e . U l t r a s s o n o g r a f i a à s 24 

s e m a n a s d e g e s t a ç ã o : d i â m e t r o b i p a r i e t a l r e v e l a n d o i d a d e g e s t a c i o n a l d e 22 s e m a n a s 

c m e i a . P a r t o n o r m a l . A u n a s c e r : p e s o 2460g, e s t a t u r a d e 4 5 c m , p e r í m e t r o c r a n i a n o 

d e 32cm, i d a d e g e s t a c i o n a l ( e s c a l a d e C a p u r r o ) 41 s e m a n a s , A p g a r n o r m a l a o s 1 e 5 

m i n u t o s . I c t e r í c i a n e o n a t a l n o s e g u n d o d i a , d u r a n d o d o i s d i a s . S u c ç ã o e d e g l u t i ç ã o 

d i f i c u l t o s a s a t é a g o r a , a c r i a n ç a e s t a n d o s e m p r e i r r i t a d i ç a e c h o r a n d o m u i t o . C o m d o i s 

m e s e s d e i d a d e a p r e s e n t o u t e m p e r a t u r a d e 37,5oC, c o m a u m e n t o d a i r r i t a b i l i d a d e ; e m 

p o u c o s d i a s a t e m p e r a t u r a n o r m a l i z o u e n ã o s e a c h o u f o c o i n f e c c i o s o ( e x a m e s d e u r i n a , 

s a n g u e e r a d i o l ó g i c o s n o r m a i s ) . C o m p o u c o m e n o s d e t r ê s m e s e s ( a o s 88 d i a s d e v i d a ) 

t e v e n o v a m e n t e f e b r í c u l a , a u m e n t o d a i r r i t a b i l i d a d e e d a d i f i c u l d a d e e m s e a l i m e n t a r ; 

d e s c o b r i u - s e a n e m i a s e v e r a , f o c o I n f e c c i o s o ( o t i t e a g u d a ) e f o i f e i t o o d i a g n ó s t i c o d e 

s e p t i c e m i a . T r a t a d a c o m a n t i b i o t i c o t e r a p i a e n d o v e n o s a , a c r i a n ç a fo i c o n s i d e r a d a c u r a d a 

a p ó s 10 d i a s d e t r a t a m e n t o ( v e r e x a m e s c o m p l e m e n t a r e s ) . A o s t r ê s m e s e s o e x a m e 

n e u r o l ó g i c o m o s t r a v a : p e r í m e t r o c r a n i a n o d e 3 7 c m ; e s p a s t i c i d a d e d i f u s a , c o m r e d u ç ã o 

d o s m o v i m e n t o s e s p o n t â n e o s e m e m b r o s s u p e r i o r e s f l e x i o n a d o s ; r e f l e x o s m i o t á t i c o s , 

r e a ç ã o d e a p o i o p l a n t a r a u t o m á t i c o e r e f l e x o t ô n i c o - c e r v i c a l a s s i m é t r i c o , f a c i l m e n t e 



o b t i d o s ; f u n d o s o c u l a r e s n o r m a i s , a p e s a r d e n ã o s e d e m o n s t r a r q u e a c r i a n ç a s e g u i s s e 

f o c o l u m i n o s o , o b j e t o s o u o e x a m i n a d o r . P e s a v a n e s s a o c a s i ã o 4550g. A n t e c e d e n t e s 

f a m i l i a r e s — n a d a d i g n o d e n o t a . E x a m e s c o m p l e m e n t a r e s — H e m o g r a m a ( 2 5 - 2 - 8 4 ) : 

21000 l e u c ó c i t o s / m m 3 ( n e u t r ó f i l o s b a s t o n e t e s 4 % ; n e u t r ó f i l o s s e g m e n t a d o s 5 7 % ; e o s i n ó -

f i l o s 1 % ; l i n f ó c i t o s t í p i c o s 3 3 % ; l i n f ó c i t o s a t í p i c o s 3 % ; m o n ó c i t o s 2 % ) , e r i t r ó c i t o s 

4 0 5 0 0 0 0 / m m 3 . T e s t e s d e t r i a g e m p a r a e r r o s i n a t o s d o m e t a b o l i s m o : l e v e a u m e n t o d e 

a m i n o á c i d o s e m g e r a l ( d u r a n t e f e b r e ) . E x a m e s e m 3 -3 -84 : h e m o g r a m a r e v e l a n d o l e u c o -

c i t o s e (17900 /mm3: N b t 1%, N . s g . 46%, e o s i n ó f i l o s 1%, l i n f ó c i t o s t í p i c o s 45%, l i n f ó c i t o s 

a t í p i c o s 1%, m o n ó c i t o s 6 % ) ; e r i t r ó c i t o s 3900000 /mm3, H b . 1 0 g % ; u r i n a n e g a t i v a , i n c l u s i v e 

c u l t u r a ; g l i c e m i a n o r m a l ; L/CR ( p u n ç ã o l o m b a r ) l e v e m e n t e t u r v o , a p ó s c e n t r i f u g a ç ã o l í m ­

p i d o e i n c o l o r , 168 e r i t r ó c i t o s / m m 3 í n t e g r o s , l e u c ó c i t o s 1 0 , 6 / m m s (100% d e l i n f o m o n ó c i -

t o s ) , 1 0 3 m g % d e p r o t e í n a s , 7 0 m g % d e g l i c o s e , b a c t e r i o s c o p i a e c u l t u r a n e g a t i v a s . E x c e s s o 

d e b a s e - 7 , 0 ; p H s a n g u í n e o 7 ,45: l a c t a t o s é r i c o 1 5 5 m g % ( n o r m a l : 5 a 2 0 m g % ) , p i r u v a t o 

s é r i c o 4 , 3 m g % ( n o r m a l : 0,3 a 0 , 9 m g % ) . U l t r a s s o no g r a f i a d o c r â n i o n e g a t i v a . I m u n o g l o -

b u l i n a s s é r i c a s : I g A 6 0 m g % , I g G 7 2 9 m g % , I g M 2 0 8 m g % ( n o r m a i s p a r a a i d a d e ) . R e a ç õ e s 

s o r o l ó g i c a s p a r a t o x o p l a s m o s e , h e r p e s s i m p l e s e c i t o m e g a l o v í r u s n e g a t i v a s . R e a ç õ e s 

p a r a r u b é o l a 1 /192 ; a p ó s 2 - m e r c a p t o e t a n o l 1/96. P a r a t o r m ô n i o m e n o r q u e 400 p g / m l 

( n o r m a l a t é 900 p g / m l ) . C á l c i o 4,85 m E q / 1 . D o s a g e m d e a m i n o á c i d o s s a n g ü í n e o s : l e v e 

a u m e n t o d e t o d o s o s a m i n o á c i d o s , e x c l u i n d o c i s t i n a , o r n i t i n a , p r o l i n a , f e n i l a l a n i n a , l e u ­

c i n a e i s o l e u c i n a . T o m o g r a f i a c o m p u t a d o r i z a d a d o c r â n i o : c a l c i f i c a ç õ e s d o s g â n g l i o s d e 

b a s e ; l e u c o d i s t r o f i a e z o n a d e i n f a r t o n a r e g i ã o o c c i p i t a l d i r e i t a ( i n f a r t o r e c e n t e ? ) . 

E x a m e s r e p e t i d o s a 5 -3 -84 : l a c t a t o 5 2 , 7 m g % ; p i r u v a t o 2 , 7 m g % . E E G (7-3-84) n o r m a l . 

L.CR d e 21-3-84 ( p u n ç ã o l o m b a r ) l í m p i d o e i n c o l o r , 25,0 l e u c ó c i t o s / m m 3 ( l i n f ó c i t o s 59%, 

r e t i c u l o m o n ó c i t o s 34%, p l a s m ó c i t o s 3 % , m a c r ó f a g o s 4 % ) , 9 6 m g % d e p r o t e í n a s , 6 2 m g % 

d e g l i c o s e , r e a ç õ e s i m u n o l ó g i c a s p a r a s í f i l i s , c i s t i c e r c o s e e t o x o p l a s m o s e n e g a t i v a s , 

t r a n s a m i n a s e o x a l a c é t i c a ( T G O ) 2 2 U F r a n k e l ( n o r m a l a t é 22 ) , d e s i d r o g e n a s e l á c t i c a 

( D H L . ) 7 3 m U I / m l , c r e a t i n o f o s f o q u i n a s e ( C P K ) 8 m U I / m l ; e l e t r o f o r e s e d e p r o t e í n a s : p r é -

a l b u m i n a 5 ,4%, a l b u m i n a 6 0 % e g l o b u l i n a s a l f a - 1 4 ,0%, a l f a - 2 8 ,2%, b e t a 8,8%, t a u 

4,6%, g a m a 9 , 0 % ; i m u n o g l o b u l i n a s ( L C R ) I g G 8 , 0 m g % ( n o r m a l a t é 3 , 6 m g % ) ; I g A 0 , 4 m g % 

( n o r m a l a t é 0 , 7 m g % ) ; I g M n ã o d e t e c t a d a ; d e t e r m i n a ç ã o d a s s u b p o p u l a ç õ e s d e l i n f ó c i t o s : 

l i n f ó c i t o s - B 9 , 3 % ( n o r m a l 4 a 1 0 % ) , l i n f ó c i t o s - T 7 3 , 1 % ( n o r m a l 70 a 8 0 % ) , T - a t i v a s 2 8 , 1 % 

( n o r m a l 47 a 6 0 % ) , T - s e n s i b i l i z a d a s 45 ,0% ( n o r m a l 14 a 3 0 % ) , T - á v i d a s p a r a T - t o t a l 

1 7 , 3 % ( n o r m a l 11 a 2 8 % ) , T - á v i d a s p a r a T - a t i v a s 4 , 2 % ( n o r m a l 7 a 15%) ( c o n c l u s ã o : 

s u b p o p u l a ç ã o d i m i n u í d a d o T - a t i v a s ; a u m t n t o d a s u b p o p u l a ç ã o d e T - s e n s i b i l i z a d o s ; 

T - á v i d a s d i m i n u í d a s , s u g e r i n d o s i n a l i z a ç ã o l o c a l ) . L C R d e 4-5-84 ( p u n ç ã o l o m b a r ) l í m p i d o 

e i n c o l o r , 27,0 l e u c ó c i t o s / m m 3 ( l i n f ó c i t o s 75%, r e t i c u l o m o n ó c i t o s 2 1 % , p l a s m ó c i t o s 2%, 

m a c r ó f a g o s 2 % ) , 5 4 m g % d e g l i c o s e , 6 6 m g % d e p r o t e í n a s , e l e t r o f o r e s e d e p r o t e í n a s c o m 

p e r f i l d e t i p o m i s t o , p o r é m c o m d a d o s n u m é r i c o s d e n t r o d o n o r m a l ; d o s a g e m d e i m u n o ­

g l o b u l i n a s : I g G 6 , 0 m g % ( a u m e n t a d a ) , r e l a ç ã o I g G / P T e I g G / P A + A n o r m a i s ; l i n f ó c i t o s - B 

5,0%, l i n f ó c i t o s - T 2 5 , 3 % ; s u b p o p u l a ç õ e s d e l i n f ó c i t o s - T : T - a t i v a s 2,7%, T - s e n s í b i l i z a d a s 

22 ,6%, T - á v i d a s p a r a T - t o t a l 8 ,1%, T - á v i d a s p a r a T - a t i v a s 5 ,0% ( c o n c l u s ã o : d i m i n u i ç ã o 

d a s s u b p o p u l a ç õ e s d e l i n f ó c i t o s - T , T - a t i v a e T - á v i d a s , c a r a c t e r i z a n d o p r e d o m í n i o d e 

l i n f ó c i t o s n ã o - B e n ã o - T , i s t o é, l i n f ó c i t o s n u l o s ) . L C R d e 24-5-84 ( p u n ç ã o l o m b a r ) l í m ­

p i d o e i n c o l o r , 15,0 l e u c ó c i t o s / m m 3 ( l i n f ó c i t o s 78%, r e t i c u l o m o n ó c i t o s 20%, p l a s m ó c i t o s 

1%, m a c r ó f a g o s 1%), 6 1 m g % d e g l i c o s e , 6 6 m g % d e p r o t e í n a s ; d o s a g e m d a s i m u n o g l o b u ­

l i n a s : s o m e n t e a u m e n t o d e I g G ( 5 , 8 % ) ; l i n f ó c i t o s - B 7,7%, l i n f ó c i t o s - T 2 0 , 8 % ; s u b p o p u ­

l a ç õ e s d e l i n f ó c i t o s - T : T - a t i v a s 5 ,0%, T - s e n s i b i l i z a d a s 15,8%, T - á v i d a s p a r a T - t o t a l 5,0%, 



T - á v i d a s p a r a T - a t i v a s 1,9% ( c o n c l u s ã o : d i m i n u i ç ã o d a s s u b p o p u l a ç õ e s d e l i n f ó c i t o s T , 

T - a t i v a e T - á v i d a s , c a r a c t e r i z a n d o p r e d o m í n i o d e l i n f ó c i t o s n ã o - B e n ã o - T , i s t o é, l i n f ó ­

c i t o s n u l o s ) . T o m o g r a f i a c o m p u t a d o r i z a d a d o c r â n i o (27-12-84) a t r o f i a s c ó r t i c o - s u b c o r -

t i c a í s ( a l a r g a m e n t o d a s f i s s u r a s s i l v i a n a s , i n t e r - h e m i s f e r i c a s e d o s s u l c o s c o r t l c a i s ) , 

a u m e n t o d e v o l u m e d o s i s t e m a v e n t r i c u l a r s u p r a t e n t o r i a l ( m a i o r à e s q u e r d a ) , á r e a s d e 

l e s õ e s i s q u é m i c a s ( á r e a s U i p o d e n s a s m a i s e v i d e n t e s n o h e m i s f é r i o c e r e b r a l e s q u e r d o ) , 

n ó d u l o s c a l c i f i c a d o s p e r i v e n t r i c u l a r e s e n a r e g i ã o t a l â m i c a . L C R d e 20-12-84 ( l o m b a r , 

L 4 - L 5 ) l í m p i d o e i n c o l o r , 19 c é l u l a s / m m 3 ( l i n f ó c i t o s 50%, r e t i c u l o m o n ó c i t o s 4 3 % , p l a s m ó -

c i t o s 3 % e m a c r ó f a g o s 4 % ) , 5 5 m g % d e g l i c o s e ; 5 4 m g % d e p r o t e í n a s t o t a i s , r e a ç õ e s p o s i ­

t i v a s p a r a g l o b u l i n a s ( P a n d y e N o n n e - A p p e l t ) , r e a ç õ e s d e W a s s e r m a n n , V D R L i e 

W e i n b e r g n e g a t i v a s , i m u n o f l u o r e s c ê n c i a p a r a t o x o p l a s m o s e , s í f i l i s , e s q u i s t o s s o m o s e e 

C h a g a s n ã o r e a g e n t e s ; e l e t r o f o r e s e d e p r o t e í n a s : p r é a l b u m i n a 2 ,6%, a l b u m i n a 70%, a l f a - 1 

3 ,5%, a l f a - 2 4 ,4%, b e t a 9,6%, t a u 2 ,5%, g a m a 7 ,4% ( c o n c l u s ã o : p e r f i l d e t i p o m i s t o , c o m 

a u m e n t o d e t e o r d e a l b u m i n a ) ; I g G 3 , 6 m g % ; I g G / P T 0,7 e I g G / P A + A 0,9 ( n o r m a i s ) . 

L i n f ó c i t o s - B 7 , 5 % ; l i n f ó c i t o s - T 2 3 , 8 % ; s u b p o p u l a ç õ e s d e l i n f ó c i t o s T : T - a t i v a 8,6%, 

T - s e n s i b i l i z a d a : 15 ,2%, T - á v i d a p a r a T - t o t a l 6 ,0%, T - á v i d a p a r a T - a t i v a 2 , 1 % ( c o n c l u s ã o : 

d i m i n u i ç ã o d a s s u b p o p u l a ç õ e s d e l i n f ó c i t o s T, T - a t i v a , T - s e n s i b i l i z a d a e T - á v i d a s , c a r a c ­

t e r i z a n d o p r e d o m í n i o d e l i n f ó c i t o s n ã o - T e n ã o - B , i s t o é, l i n f ó c i t o s n u l o s ) . L C R d e 

3-4-85 ( l o m b a r , L 4 - L 5 ) l í m p i d o e i n c o l o r , 16 c é l u l a s / m m 3 ( l i n f ó c i t o s 55%, r e t i c u l o m ó c i t o s 

36%, p l a s m ó c i t o s 5 % e m a c r ó f a g o s 4 % ) , 6 3 m g % d e g l i c o s e , 5 4 m g % d e p r o t e í n a s t o t a i s , 

r e a ç õ e s i m u n o l ó g i c a s ( p a r a s í f i l i s , t o x o p l a s m o s e , c i s t i c e r c o s e , e s q u i s t o s s o m o s e ) n ã o r e a ­

g e n t e s , D H L 18TJ/ml ( n o r m a l a t é 3 3 T J / m l ) ; e l e t r o f o r e s e d e p r o t e í n a s : p r é - a l b u m i n a 3 , 1 % , 

a l b u m i n a 70%, a l f a - 1 3 ,4%, a l f a - 2 4 ,4%, b e t a 7,7%, t a u 3 ,2%, g a m a 8 , 2 m g % ; IgG 

3 , 6 m g % ( c o n c l u s ã o : p e r f i l d e t i p o a l b u m í n i c o ) ; l i n f ó c i t o s - T 7,8%, l i n f ó c i t o s - B 1 8 , 4 % ; 

s u b p o p u l a ç õ e s d e l i n f ó c i t o s T : T - a t i v a 5 ,0%, T - s e n s i b i l i z a d a 12 ,5%, T - á v i d a p a r a T - t o t a l 

3 ,0%, T - á v i d a p a r a T - a t i v a 1,0% ( c o n c l u s ã o : d i m i n u i ç ã o d a s s u b p o p u l a ç õ e s T - a t i v a , 

T - s e n s i b i l i z a d a e T - á v i d a s , c a r a c t e r i z a n d o p r e d o m í n i o d e l i n f ó c i t o s n ã o - T e n ã o - B , i s t o 

é, l i n f ó c i t o s n u l o s ) . E v o l u ç ã o — a c r i a n ç a f o i c u r a d a d a s e p t i c e m i a , n ã o t e v e m a i s f e b r e , 

n ã o a p r e s e n t o u o u t r o s p r o c e s s o s i n f e c c i o s o s , a l i m e n t a n d o - s e m e l h o r , t e n d o e n g o r d a d o , 

m a s m a n t e n d o o p e s o e e s t a t u r a n o s l i m i t e s i n f e r i o r e s d a n o r m a l i d a d e ; m a n t é m - s e 

m i c r o c é f a l a e c o m e x a m e n e u r o l ó g i c o i n a l t e r a d o , i s t o é, s e m c o n t a t o c o m o m e i o 

a m b i e n t e , a l h e a d a ( v i s ã o n u l a ? ) , r e t a r d o a c e n t u a d o d o d e s e n v o l v i m e n t o n e u r o p s i c o m o -

tor , c o m p r e s e n ç a d e r e f l e x o s a r c a i c o s e s i n a i s b i l a t e r a i s d e l i b e r a ç ã o p i r a m i d a l . 

C O M E N T A R I O S 

A presença de calcificações em gânglios da base faz pensar imediatamente 
em "síndrome de Fahr", e doenças da paratiróide (pseudo-hipoparatiroidismo 
e pseudo-pseudohipoparatiroidismo) 4. Entretanto, em nosso caso, assim como 
nos descritos por Aircardi e Goutièrres 1 , a hipótese de moléstia ligada à para­
tiróide pode ser afastada em vista do grupo etário, forma de inicio, ausencia 
de alterações do paratormônio e cálcio e dos aspectos radiológicos 4 . Embora 
tenhamos descrito e apresentado o caso de um menino com "síndrome de Fahr", 
ele se aproxima do quadro do nosso propósito atual, pelo menos quanto à 
involução neuropsicomotora; porém, a idade de início foi diversa, a partir do 
segundo ano de vida, não apresentava microcefalia e nem alterações do LCR 3 
£ interessante observar que, dos 8 casos de Aicardi e Goutièrres \ dois não 



apresentavam calcificações (casos 2 e 4 ) , todos apresentavam alterações do 
LCR. Porém, não há estudo das subopopulações de linfócitos-T, embora tenham 
feito pesquisa de linfócitos OKT3, OKT4 e OKT8 somente no caso 2, no qual 
descrevem predomínio de linfócitos T (todos marcados por OKT3, metade mar­
cados por OKT4 e um terço, por OKT8). Embora relocionem seus 8 casos 
com mais 9 da literatura, é necessário lembrar que neste 9 não se descreveu 
nanismo (afora os casos de Lyon e colJ) e nem alterações persistentes do LCR, 
além das calcificações que nem sempre predominaram em alguma estrutura dos 
gânglios de base e, sim, no cerebelo. Levantam esses autores a hipótese de 
ser essa moléstia herdada como autossômica recessiva, em vista de incidir 
familiarmente em ambos os sexos, não dependendo de consagüinidade. O que 
fica difícil de explicar é o estudo das subpopulações de linfócitos-T em nosso 
paciente, que se demonstraram em evolução, com diminuição de linfócitos-T-ativos 
no primeiro exame e predomínio de linfócitos nulos (não-B e não-T) nos exames 
subseqüentes, sugerindo sinalização local ao nível do SNC, isto é, particulari­
zação da resposta imunológica a este nível, com conseqüente produção local de 
anticorpos. Dificilmente tal fato se explicaria por doença autossômica recessiva, 
inclusive a pleocitose persistente. A pesquisa de vírus em nosso caso, teve 
resultados negativos, o que não exclui hipótese infecciosa a virus persistentes, 
os quais, sabidamente, são difíceis de serem isolados. 

R E S U M O 

Em 1966 Norman e Tingey descreveram síndrome de micrencefalia, calcifi­
cações estrio-cerebelares e leucodistrofia, síndrome esta que, em 1968, acrescida 
de nanismo, Lyon e col. tornaram a relatar. Esses autores não descreveram 
alterações do LCR. Em 1984, Aicardi e Goutièrres descreveram 8 crianças 
pertencentes a 5 famílias, com a síndrome antes referida, porém com a diferença 
de as calcificações serem dos gânglios de base, além de haver pleocitose do 
LCR crônica linfomononuclear. Todos os pacientes tiveram evolução progres­
siva e caráter familiar, com provável herança autossômica recessiva. 

É propósito deste registro relatar caso semelhante, num paciente branco 
do sexo masculino, com 6 meses e meio de idade e que apresentou quadro 
semelhante, diagnosticado aos 3 meses de idade: nanismo e microcefalia limiares, 
calcificações dos gânglios de base e leucodistrofia à TC. Seis exames de LCR 
sucessivos mostraram pleocitose de predomínio linfomononuclear. Fez-se estudo 
das subpopulações de linfócitos T-ativos e T-ávidos, o qual sugeriu sinalização 
local no sistema do LCR. São discutidos o diagnóstico diferencial e a estranha 
combinação de provável etiologia genética associada a mecanismo imunitário, 
revelando processo inflamatório local. Processaram-se pesquisas no intuito 
de afastar etiologia a vírus, as quais se revelaram negativas, o que não afasta 
esta hipótese. 

S U M M A R Y 

Syndrome of calcifications of basal ganglia, leucodystrophy, and chronic 
lymphocytosis of cerebrospinal fluid: a case report. 

Norman & Tingey (1966) reported a new syndrome of micrencephaly, 
strio-cerebellar calcifications and leucodystrophy and in 1968, Lyon & col. 



reported the same syndrome plus dwarfism. These authors did not describe 
cerebrospinal fluid (CSF) alterations. In 1984, Aicardi & Goutièrres described 
8 children from 5 different families with a syndrome like above referred to 
but with chronic CSF lymphocytosis; all patients had a progressive evolution, 
with familial character, with probable autosomic recessive heritage. 

It is the purpose of this report to relate a case similar to Aicardi & 
Goutièrres' cases in a male Caucasian patient of jewish ashkenazim origin with 
6 and a half month of age, but with a study of CSF lymphocytes T and B. 
Diminished T-subpopulations of active and avid-T were found suggesting local 
signalization of antibodies in the central nervous system. The differential 
diagnosis and that strange combination of a probable genetic etiology and an 
immunitary process revealing a local inflammatory process are discussed. 
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