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Decorridos 115 anos da descri¢do original feita por Charcot, pouco ou
quase nada se acrescentou a esclerose lateral amiotréfica (ELA). Desde que
foi reconhecida como entidade clinica autébnoma, a ELA, tem sido relacionada
com a atrofia muscular progressiva de Aran-Duchene e com a paralisia 14bio-
-glosso-laringea de Duchene, (Paralisia Bulbar Progressiva) 7. Até recente-
mente considerada como enfermidade de causa desconhecida, progressiva e fatal,
nos ultimos anos a dire¢do das pesquisas se voltou para os campos da viro-
logia e da imunologia, cabendo a Zil’ber 7, pesquisador russo, o mérito da
transmissdo experimental em 1963, fato, entretanto ndo comprovado por outros
experimentadores.

A oportunidade que tivemos de examinar caso de ELA com surdez (para-
lisia bulbo-pontina crénica progressiva), descrita também como forma de Van
Laere 6,7,11,12,20,28 leyou-nos 4 publicacio deste trabalho.

OBSERVACXO

M.M.R.B., 19 anos, sexo feminino, preta, solteira, doméstica, internada em 03-07-80
(Reg. 38.344) tendo como principais queixas “dificuldade para ouvir e alteracio na
lingua”. Infcio da doenga hd 9 anos, com queda do rendimento escolar devida a
progressiva hipoacusia. Logo ap6s instalaram-se disartria e disfonia. Cerca de 2 meses
ap6s foi observada atrofia da metade direita da lingua bem como amiotrofias nas
extremidades distais dos membros superiores e miofasciculagdes generalizadas. Apés b
meses de evolucdo notaram que a paciente ndo mals fazia a oclusdo palpebral bilateral
ao dormir. O quadro, desde ent#o, vem evoluindo lenta e progressivamente, sendo que
hd um ano, foi observada disfagia, notadamente para liquidos. Antecedentes familiares
— Filha de uma prole de 12 (7 homens e 6 mulheres). Irm#o (15 anos) e tia com
problemas semelhantes. Exame mneurolégico — Miofasciculagdes generalizadas mais
notadas nas musculaturas da lingua e paravertebral, amiotrofias nas regides supra e
infra-escapular e nas extremidades distais dos membros superiores (regifes tenares,
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hipotenares e interésseas). Discreta diminui¢io da forca no dimideo corporal direito,
notadamente nas extremidades distais. Reflexos profundos exaltados bilateralmente.
Presenca. dos reflexos de Rossolimo e Mendel-Becheterew, bilateralmente. Clono de
joelho e pés bilateralmente. Auséncia de alteracles sensitivas. Diplegia facial (Fig. 1)
e surdez neuro-sensorial bilateral. Disfonia e disfagia. Paresia do esternoclidomastéideo
e trapézio bilateralmente. Atrofia e miofasciculacées na lingta, mais A direita (Fig. 2).

Exames complementares — Resultaram normais os seguintes exames: hemograma,
glicose, uréia, creatinina, reagdes sorolégicas para lues, parasitolégico de fezes, provas
de func@io hepédtica, dosagens enziméticas (CPX, DLH, Aldolase), radiol6gicos (crénio,
poros actusticos buracos 6pticos “spot” da sela turca, coluna vertebral) e liquido cefa-
lorraquidiano. Tomografia computadorizada do cranio, normal. O E.E.G. revelou-se
moderadamente anormal com surtos de 4-7 c¢/s, descargas sinusoidais de morfologia
espiculada e de distribuigdo difusa. O erame otorrinolaringol6gico revelou disacusia
neuro-sensorial severa bilateral; impossivel a realizacio da logoaudiometria devido a
intensa perda auditiva e grande deterioragio da palavra. Acentuado declinio do reflexo
estapédico, atestando lesfio central do tipo nervoso. A eletromiografia evidenciou ocor-
réncia frequente e disseminada de atividade de insercdo prolongada, unidades motoras
polifdsicas e gigantes, intensas fasciculacdes e velocidade de condigdo nervosa motora
e sensitivas normais, sugerindo que as atrofias sejam secunddrias a processo mielopa-
tico. Biopsia muscular mostrou variabilidade dos didmetrns das fibras, extensa substi-
tuicfio adiposa, bem como, fibrose intersticial (Fig. 3 e 4).

COMENTARIOS

Bailey, Buchanan e Bucy, citados por Gomez !, em 1939 afirmaram que
a causa mais provavel de paralisias multiplas de nervos bulbares na infancia
era neoplasia. Desta forma poderiamos justificar a preocupacdo constante que

Fig. 1 — Caso M.M.R.B. — Diplegia facial.
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Fig. 2 — Caso M.M.R.B. — Amiolrofia bilate-
ral da lingua.

Fig. 3 — Caso M.M.R.B. — Bi6psia muscular: infiltracdo adi-
posa e fibrose intersticial. (Tricomico de Gomori,
oc. 10x; obj. 24x).
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Fig. } — Caso M.M.R.B. — Bi6psia muscular: fibrose inters-
ticial e wvariabilidade no tamanho das fibras mus-
culares. (Tricéomico de Gomori, oc. 10x; obj. 24x).

devemos ter no diagnéstico diferencial com os tumores de tronco cerebral
(principalmente astrocitomas -— tipos I e II), que representam grande percen-
tual no acometimento de criancas, e que além do envolvimento de nervos
bulbo-pontinos, podem acometer as vias piramidais, cerebelares e o feixe longi-
tudinal posterior. No caso em questdo, apesar da tomografia computadorizada
ndo ter revelado em todos os seus cortes, presenca de neoplasia, bem como
pela auséncia do acometimento de outras vias (que ndo as piramidais), ainda
assim, ressalta Gomez 11,12 que para esta regra existem poucas excegses.

Outra entidade a merecer especial atencdo no diagnéstico diferencial é a
paralisia bulbar progressiva da Infidncia e Adolescéncia (Doenga de Fazio-Lon-
de). Referida pela primeira vez em 1876 por Berger, conforme citam Nasci-
mento 20 e Sztajnberg 23, foi entretanto em 1892 que Fazio correlacionou trés
de seus fatores como de importidncia para o diagnéstico: 1) a precocidade
da instalacido dos primeiros sintomas; 2) a paralisia facial quase sempre
presente; . 3) o carater familial da doengca. Londe, em 1893, corroborou com
a descri¢do anterior passando a ser conhecida como Doenca de Fazio-Londe.
Ulteriormente outros autores como Marinesco 18 ¢ Gomez e col. 11,12 confirma-
riam muitos dos aspectos abordados. Trabalhos como os de Paulian e Van
Bogaert citados por Gomez 1! e Konigsmark 15 {ambém sdo dignos de citacao.

Apesar de nossa paciente ter apresentado o inicio de seus sintomas aos
10 anos com diplegia facial e de haver indicios de doenca semelhante em outros
familiares (irmdo de 15 anos e tia materna), ndo acreditamos na hipotese de
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paralisia bulbar progressiva da Infancia, pela inexisténcia na literatura de
casos em que o inicio da sintomatologia fosse marcado por surdez bilateral.
Este dado ¢ confirmado pelo tnico estudo andtomo-patoldgico de caso que
tivera a paralisia bulbar progressiva da infadncia e adolescéncia como diagnés-
tico, realizado em 1962 por Gomez e col. 11,12, no qual os 1ll, IV, VI, VII, X e
XII nicleos motores dos nervos cranianos estavam eletivamente atingidos. Outro
aspecto que depde contra o diagndstico da doenca de Fazio-Londe, na nossa
observagdo, € a evolucdo do quadro que costuma ser rapidamente desfavoravel,
e que aqui se mostra lentamente progressiva.

Devemos também citar o caso descrito por Becker3, de uma mulher de
24 anos que aos 13 iniciara sintomatologia com hipoacusia neurogénica pro-
gressiva, terminando em surdez e atrofia Optica; passados 10 anos apareceram
atrofia muscular, hiperreflexia, manifesta¢ées bulbares e atrofia gordurosa.

Konigsmark 15, no capitulo das Doencas Hereditarias do Sistema Nervoso
com Surdez, destaca a paralisia bulbo-pontina crénica com surdez, que tivera
Vialetto (1936) 15, Van Laere (1964) 16:26, Arnold e col. (1968) 3:15, Boudin
(1971) 615 e o proprio Konigsmark (1975) 15, como principais autores na sua
descricdo. Em todos os casos sdo ressaltadas caracteristicas frequentes tais
como: surdez bilateral severa do tipo perceptiva com hipo ou inexcitabilidade
labirintica (sinal constante e precoce, que remonta geralmente & infincia):
acometimentos de outros nervos cranianos, instalados mais tardiamente na ado-
lescéncia ou na idade adulta, e de evolucdo lenta, sendo os mais comuns os
VII, IX, X, XI e XII nervos cranianos, e, acometimento discreto das pontas
anteriores da medula cervical, bem como sinais piramidais.

De todas as descri¢es, as que mais se aproximam do nosso caso, sido as
de Van Laere 28, razdo pela qual merece maior destaque. O primeiro de seus
casos (de um total de quatro), tem o seguinte relato: “Paciente de 11 anos
do sexo feminino, com surdez progressivamente crescente de inicio aos 10 anos,
que se acompanhou de perda da motilidade dos misculos faciais. A lingua era
atrofica, deprimida e fibrilante. Quando movimentada, desviava-se ligeiramente
para a esquerda. O exame otoneuroldgico evidenciou surdez neuro-sensorial
bilateral e perda bilateral da excitabilidade labirintica. Ha também acometi-
mento do IlI, X e XII nervos cranianos. A eletromiografia mostrou a existéncia
de sinais de denervacdo periférica de origem nos niicleos motores ventrais da
ponte e do bulbo. A surdez de percep¢do, bilateral, somou-se paresia labio-
-glosso-laringea esquerda. Haviam 3 outros casos semelhantes em familia.

Podemos resumir o estudo destes casos, da seguinte forma: “afec¢do heredo
degenerativa, com penetrancia marcada, homotipia nata, homocronia pelo acome-
timento otovestibular, anteposi¢do pela lesdo labio-glosso-laringea e de expres-
sividade cruzada” 2s.

Concluiu Van Laere 26, que os casos descritos se aproximavam da paralisia
bulbar progressiva familiar de Londe, sublinhando que somente o estudo anato-
mopatolégico poderia fornecer a solugdo do problema. Acrescentou que consi-
derava as diversas sindromes como variantes da E.L.A., na sua forma juvenil
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com heranca familiar, ainda mais que as duas irma3s maiores apresentavam
nitidos sinais piramidais nos membros inferiores. Frisou, ainda, que no adulto
a E.L.A. evolui, geralmente, para a morte com 3 a 4 anos, sendo que os casos
familiais na infancia se distinguiam por evolucdo muito mais lenta.

E provavel que as contribuicbes ultimamente observadas na imunologia e,
principalmente na virologia, possam ajudar a esclarecer a etiopatogenia destas
sindromes, que pelo seu evolver lentamente engravescente, levam a supor a
possivel participacdo de virus de acdo lenta, contribuindo também para classi-
ficacdo nosoldgica mais correta.

RESUMO

E relatado um caso de paralisia bulbo-pontina cronica progressiva com
surdez, de inicio precoce, evoluindo de maneira protraida ha 9 anos. Pelos
achados histopatoldgicos e eletromiogrédficos concluem tratar-se de variante da
forma juvenil de esclerose lateral amiotrofica, forma de Van Laere.

SUMMARY
Amyotrophic lateral sclerosis with deafness (Van Laere form): a case reporl.

A case of chronic bulbe-pontine paralysis with deafness, with early onset,
coursing along nine years is reported. There seem to be histopathologic and
electromiographic evidences on which is concluded to be a variant form of
juvenile amyotrophic lateral sclerosis (Van Laere form).
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