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Em 1957 Sjogren e Larsson 7 publicaram estudo de 28 casos nos quais se
associavam de forma constante os seguintes sinais: ictiose, oligofrenia e diplegia
espastica. Os pacientes eram oriundos de regido situada ao norte da Suécia,
area onde os autores referiam existir grande niumero de casamentos consanguineos,
nas sete a oito geracdes precedendo a época de seu estudo, o que os levava
a crer estarem lidando com uma doenca autossdmica recessiva. Desde sua
publicacdo original até o presente cerca de 177 casos foram descritos na literatura
mundial 3. Descrevemos dois casos desta sindrome que até o momento ndo
foi referida no Brasil. ‘

OBSERVACOES

Trata-se de dois pacientes, irm#os, um de cada sexo, filhos de pais jovens n#o
consanguineos, brasileiros mas ambos de origem siria.

Caso 1 — A.J.J. (Registro H.C. no 977.371), com 4 anos de idade, branca, natural
de Sdo Paulo. A paciente é a primeira filha do casal; gestacio a termo, sem
intercorréncias, parto normal, hospitalar, boas condigdes de nascimento. Aos quatro
meses de idade a mée notou descamacfio de pele da face e extremidades com espessamento
progressivo da pele nas extremidades. Essas alteragdes foram-se estendendo a todo
0 corpo e ao final do primeiro ano de vida as pregas axilares apresentavam-se espessas,
escuras e descamativas. O desenvolvimento neuropsicomotor foi atrasado: aos 7 meses
a mée notou dificuldade na movimentagdo dos membros inferiores pelo aparecimento de
espasticidade. Com 18 meses de vida ficava de pé com apoio e aos dois anos trocava
passos apoiada. A época da internagfo, com 4 anos, ainda ndo andava sem apoio. Aos
dois anos conseguia esbogar a articulagio de algumas sfilabas e aos quatro anos
falava quatro a cinco palavras-frases. N&@o tem controle esfincteriano. Ezame -clinico
geral — Fendas oculares com inclinagdo obliqua, epicanto bilateral; pele seca. espessa,
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descamativa em toda extensdo do tronco, membros e couro cabeludo exceto na face e
perineo. A descamag@o e espessura da pele variavam em intensidade com a regido
examinada: intensas nas regifes axiais e rizomélicas onde formavam concregdes corni-
ficadas, as vezes verrucéides nas grandes dobras (pescoco, axilas, cicatriz umbelical,
faces laterais do tronco). Nas méos e pés havia apenas espessamento e acentuacdo dos.
sulcos naturais da pele; no couro cabeludo e pavilhfes auriculares apenas descamacio
difusa, laminar seca. (Figs. 1 e 2). Exame neurolégico — Atraso global no desenvolvi-
mento neuropsicomotor com dificuldades a compreensio de ordens simples: falava
«mama», «d4» e articulava algumas silabas com dificuldade. Andava com apoio, nas
pontas dos pés, desenvolvendo tesoura pela presenca de hipertonia importante dos
adutores das coxas. A movimentacfo dos membros superiores era adequada. conseguindo
manipular objetos satisfatoriamente. O exame direto mostrou hipertonia discreta nos
grupos flexores dos membros superiores, hipertonia intensa dos extensores e adutores
dos membros inferiores com presenca de atrofia dos tenddes de Aquiles. Os reflexos
profundos estavam exaltados nos membros inferiores onde se encontrava também sinal
de Babinski bilateralmente; nos membros superiores os reflexos profundos eram vivos.
O exame dos fundos oculares revelou aspecto de degeneracdo macular. Exames com-
plementares — Eletrencéfalograma (EEG), pneumencefalograma, «screening» para erros
inatos do metabolismo, eletroforese de alta voltagem na urina, exame do liquido cefalor-
raqueano com eletroforese de proteinas, colesterolemia, hemograma e lipidograma foram
normais. A avaliacdo psicolégica aos 12 meses (na escala de desenvolvimento psicomotor
de Brunet-Lézine) mostrou um QD de 75 (controle postural 68; coordenacdo 6culo-motora
75; linguagem 66; sociabilidade 73). Aos quatro anos foi avaliada pelo Terman-Merril
L-M: atitude negativista, apatica e pouco colaborativa; idade mental 2,7; QI 51.
O cariotipo feminino foi normal (46 XX).

Caso 2 — A.J.J., dois anos, branco, natural de Sdo Paulo (Registro H.C. ne 977.372).
Tratava-se do segundo filho do casal, cuja gestagdo foi normal, a termo; o parto Ioi
hospitalar, normal, e apresentou boas condi¢cdes de nascimento. Desde os primeiros
dias de vida a mée notou a presenca de pele descamativa e ressecada na face, em especial
na regifo frontal. A partir dos seis meses houve acentuacdo do processo descamativo
com disseminacdo para todo o corpo ocorrendo, como em sua irma, espessamento e
escurecimento nas pregas axiais. O desenvolvimento neuropsicomotor mostrou-se
atrasado tendo ficado de pé com apoio aos 14 meses; aos. 18 meses tentava trocar
passos com certa dificuldade, pois o8 membros inferiores eram espésticos. Nessa mesma
época falava «mama», «papa», e & época do exame atual nio havia conseguido ampliar
sua fala além dessas duas palavras. Exame clinico geral — Fendas oculares com
inclinacdo obliqua, epicanto bilateral, discreto hipertelorismo. Pele seca, dspera,
descamativa exceto na face e regido perineal; hiperqueratose axial mais intensa nas
paredes abdominal e tordcica; nas porgdes distais dos membros a hiperqueratose se
resume a uma descamacdo do tipo ictiosiforme. (Figs. 3 e 4). Exame mneurolégico
— Atraso global no desenvolvimento neuropsicomotor com diplegia espdstica e sinais de
liberagdo piramidal nos membros inferiores; nos membros superiores nfo havia
anormalidades. O exame dos f.ndos oculares revelou aspecto de degeneracdo macular.
Exames complementares — EEG, exame do liguido cefalorragqueano com eletroforese de
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Fig. 1 — Caso 1 (A.J.J.). Paciente
de pé com apoio; nota-se a espasti-
cidade mos membros inferiores e o
aspecto ictiosiforme nma parede abdo-
minal.

Fig. 2 — Caso 1 (4.J.J.). Detalhe
da éctiose mna parede abdominal.
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Fig. 3 — Caso 2 (A.J.
J.). Aspecto da ictiose
na regido axial.

Fig. 4 — Caso 2 (A.J.
J.). Detalhe da ictiose
nas extremidades.

alta voltagem na urina. lipidograma, colesterolemia e hemograma foram normais. O
pneumencefalograma mostrou discreta atrofia cértico-subcortical. A avaliagdo psicolégica
feita aos dois anos mostrou crianca apética, negativista. N&o realizava os itens de
dois anos do Terman-Merril: submetido & escala de Brunet-Lézine apresentou os
seguintes resultados: controle postural 30 (12 meses); coordenacdio O6culo-motora 51
(20 meses):; linguagem 38 (15 meses): sociabilidade 41 (16,6 meses). QD-total 41.

Cariétipo masculino normal (46 XY).
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COMENTARIOS

Nos dois casos aqui apresentados a triade ictiose precoce, retardo mental
e diplegia espastica caracterizam o diagndstico de sindrome de Sjogren-Larsson.

A ictiose foi de aparecimento precoce no caso 1 e praticamente congénita
no caso 2. Corresponde nos dois casos a uma eritrodermia ictiosiforme e

costuma ter progressdo acentuada nos primeiros 12 meses de vida3. Do
ponto de vista patolégico corresponde a um espessamento de todas as camadas
da epiderme 468, QOs sinais neurolégicos correspondem aos de uma paralisia
cerebral forma diplégica ou dupla hemiplegia e estdo plenamente instalados por
volta dos dois anos de idade; pouco se sabe sobre a origem e patologia das
alteracoes do sistema nervoso central. (SNC). Na literatura encontra-se apenas
uma descricdo anatomo-patolégica mostrando, no SNC, degeneragdo neuronal
no cortex e ganglios da base bem como desmielinizacdo subcortical e dos tratos
cortico-espinais e vestibulo-espinais; despopulagdo de células de Purkinje no
cerebelo, no qual se encontram também pequenos nddulos de atrofia cortical 2.
Sylvester acredita que esses achados correspondem a diferentes graus de um
processo patologico unico8. As alteragdes nos fundos oculares correspondem
exatamente as descritas por Sjogren e Larsson em apenas trés casos de sua
série, mas referidas por varios autores e que segundo Richards seriam encontradas
em 259 de todos os casos publicados 6. Esse mesmo autor acredita tratar-se
de um aspecto semelhante ao encontrado no ultimo estadio da degeneracio macular
viteliforme da doenga de Best. Contrariamente ao descrito por Sjogren e
Larsson a degeneracdo macular nos dois casos aqui apresentados apareceu
precocemente como em outros casos registrados 259, A deficiéncia mental
estava nitidamente presente nos dois irmdos que apresentamos como se pode
verificar na avaliagdo psicolégica. Ainda que a época em que foram estudados
a idade impedisse a utilizagdo de testes mais completos, pudemos recentemente
ter informacgdes da familia confirmando-nos a presenca de uma deficiéncia mental
nitida nos dois pacientes atualmente com dez e oito anos, respectivamente.
O estudo cromdssomico ndo mostrou alteracOes; no “pedigree” familiar nio se
encontraram outros elementos acometidos; ndo havia consanguinidade entre os
pais embora se tenha verificado que ambos tinham ascendéncia em aldeias
proximas na Siria, onde casamentos consanguineos sdo frequentes segundo
informou uma tia dos pacientes. Tratando-se portanto de pacientes de sexos
diferentes, sem antecedentes familiares, pode-se concluir tratar-se de patologia
de transmissdo autossOmica recessiva com penetragdo completa dos sinais cardiais
da doenca: ictiose, diplegia espastica e retardo mental. Do ponto de vista
epidemiologico os unicos dados conhecidos sdo os decorrentes de varios estudos
na Suécia onde a prevaléncia deste sindrome em dezembro de 1978 foi estimada
em 04 por 100.000 habitantes®. O diagnéstico diferencial, unico, que se
imporia nestes casos seria com ¢ sindrome de Rud na qual além de ictiose
¢ retardo mental, existe sindrome convulsiva precoce e sinais de infantilismo 1.
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RESUMO

Sdo registrados dois casos, irmdos e um de cada sexo, com ictiose de
aparecimento precoce, deficiéncia mental, diplegia espatica e alteragGes nos
fundos oculares. A associacdo destes sinais sem outros concomitantes levam
ao diagnéstico do sindrome de Sjogren e Larsson.

SUMMARY

Syndrome of Sjogren-Larsson: clinical and laboratory study of two cases.

Two cases of Sjogren-Larsson syndrome are reported. In analysing the
clinical symptoms and laboratory data the authors established the diagnosis of
this rare entity which has an autosomal recessive kind of inheritance.
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