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SINDROME DE BROWN-VIALLETO-VAN LAERE
RELATO DE DOIS CASOS
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RESUMO - A sindrome de Brown-Vialetto-van Lacre ¢ entidade degenerativa hereditdria ou esporédica, rara,
caracterizada por surdez neuro-sensorial seguida ou acompanhada por uma variedade de alteragdes de nervos
cranianos, podendo ainda ocorrer acometimento de como anterior e vias 6pticas. Relatamos dois casos e discutimos
o diagnéstico diferencial e a relagfio da sindrome com as atrofias espinhais e surdez hereditéria.

PALAVRAS-CHAVE: sindrome de Brown-Vialetto-van Laere, paralisia ponto-bulbar com surdez, atrofia
muscular espinhal, surdez hereditéria.

Brown-Vialetto-van Lacre syndrome: report of two cases

SUMMARY - Brown-Vialetto-van Lacre syndrome is a rare hereditary or sporadic degenerative disorder
characterised by progressive sensoryneural deafness, followed or accompanied by cranial nerve palsies. The
anterior horn cells and the optic pathways may be involved in some cases. We report two cases, and comment
the differential diagnosis and the relationships of this syndrome to the muscle spinal atrophies and the hereditary
deafness.

KEY-WORDS: Brown-Vialetto-van Laere syndrome, ponto-bulbar palsy with deafness, muscle spinal
atrophy, hereditary deafness.

A sindrome de Brown-Vialetto-van Laere (SBVL), ou paralisia ponto-bulbar com surdez, é
caracterizada por surdez neuro-sensorial seguida ou acompanhada por uma variedade de alteragbes
de nervos cranianos. Geralmente sdo acometidos os componentes motores do sétimo nervo e dos
nervos bulbares. Menos frequentemente sfo acometidos o terceiro, 0 quinto e o sexto nervos. Em
20% dos casos ocorre atrofia 6ptica®*°. Os cornos anteriores da medula podem também estar
comprometidos®, estando, portanto, relacionada as atrofias motoras espinhais''. Os casos relatados
na literatura sdo hereditdrios e esporddicos. O padrio hereditdrio mais comum é autossdmico
recessivo*® mas hd casos de heranga autossdmica dominante ou uma mutagio genética no cromossoma
X". Na literatura brasileira h4 um caso'. Relatamos dois casos avaliados no Servigo de Neurologia
do Hospital das Clinicas da UFMG
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RELATO DOS CASOS

Caso 1. MMP, 12 anos, sexo feminino. Aos 7 anos iniciou-se hipoacusia bilateral progressiva e aos 11
anos surgiram paralisia da musculatura facial, disartria ¢ disfagia. Antecedentes familiares: pais ndo
consanguineos; dois irmios falecidos, sendo um trés dias apés o nascimento e o outro aos 4 anos ¢ meio, de
causas nfio determinadas, sendo que este tltimo, que tinha hipoacusia, faleceu subitamente enquanto dormia; a
paciente tem quatro irmés sadias; trés tios paternos tém hipoacusia. Exame - Estado mental normal. Fundo de
olho normal. Paralisia facial bilateral, assimétrica. Voz anasalada. Pélato mole mével bilateralmente e reflexo do
vOmito presente. Fraqueza dos esternocleidomastdideos. Atrofia e fasciculagbes da lingua. Fraqueza muscular
dos membros superiores e dos iliopsoas. Reflexos tendineos profundos hipoativos nos membros superiores e
normoativos nos membros inferiores. Sensibilidade tdtil, dolorosa e vibratdria normais. Audiometria tonal limiar
demonstrou surdez neuro-sensorial bilateral e o potencial evocado auditivo (PEA) demonstrou auséncia de
todas as ondas. Potencial evocado visual (PEV) normal. Os estudos de condugfo nervosa nos nervos fibular,
mediano e sural foram normais. A eletromiografia (EMG) de vérios misculos dos membros ndo revelou sinais
de denervagio mas o niimero de unidades motoras estava reduzido. Imagem por ressonfncia magnética do
encéfalo (IRM-E) foi normal. Os seguintes exames foram normais ou negativos: hemograma, hemossedimentagéo,
glicose, uréia, creatinina, ionograma, cdlcio, transaminases glutdmico-oxaloacética e pirdvica, eletroforese de
proteinas séricas. Exame do liquido cefalorraquidiano (LCR) revelou protefnas de 57 mg/dL. (normal até 45mg)
e VDRL nio reativo.

Caso 2. WIC, 17 anos, sexo masculino. Aos 15 anos notou perda da audig@io no ouvido direito e
posteriormente no esquerdo. Aos 17 anos surgiu paralisia facial bilateral. Nega disfagia. Hist6ria de hipertensédo
arterial hd trés anos. O paciente € filho de pais nfio consanguineos e tem 11 irmdos; dois irmdos do sexo
masculino apresentam hipoacusia; um irmio com 38 anos desenvolveu hipoacusia recentemente € um outro,
com 29 anos, apresenta hipoacusia grave desde os 9 anos; hé relato de trés tios paternos com hipoacusia. Exame
- Cifose tordcica. Estado mental normal. Fundo de otho normal, Paralisia facial bilateral. Hipoacusia bilateral
acentuada. PEA em 12/1/93 revelou auséncia de ondas 2 direita e ondas de I a V com interpicos normais
esquerda. PEV normal. Proteinas do LCR 106mg/dL. A eletromiografia demonstrou potenciais polifdsicos e
redugdo do padrio de interferéncia em vérios miisculos das extremidades. IRM-E normal.

COMENTARIOS

Nossos pacientes apresentam o quadro cldssico da SBVL que é caracterizada por surdez
neuro-sensorial de fnicio na infancia ou no inicio da idade adulta e paralisia de miltiplos nervos
cranianos. Embora ndo apresentem alteracOes neurogé€nicas acentuadas na eletromiografia como em
outros casos da literatura®, a redugio do padro da interferéncia sugere acometimento dos cornos
anteriores. Nenhum dos nossos pacientes apresenta alteraces visuais.

A paralisia ponto-bulbar progressiva com surdez ¢ doenga rara e parece ser processo
abiotréfico®®. As alteragGes anitomo-patolégicas sdo encontradas principalmente no tronco cerebral
e medula cervical e sdo caracterizadas por degeneracdo neuronal, reduc@o do mimero de neurdnios
e gliose?®. As estruturas mais acometidas sdio os nicleos dos nervos facial, vestibulares, cocleares e
as olivas superiores?*#!!, Pode ainda ocorrer acometimento da formag#o reticular em vérios niveis®®,
dos coliculos inferiores?*4, locus coeruleus®*4, micleo ambiguo?*#, micleo dorsal do vago®*, nicleo
do hipoglosso®*3!', micleo do abducente® e nicleo motor do trigémeo. O quiasma e trato Gptico
podem apresentar desmieliniza¢io? e nos cornos anteriores da medula pode-se observar degeneragio
e perda neuronal acentuadas!*7, O estudo da imagem por ressonincia magnética &s vezes demonstra
atrofia do tronco-cerebral e cerebelo®; é importante também para afastar glioma do tronco,
siringobulbia e doengas infecciosas e inflamatdrias, que também ocorrem na mesma faixa etéria.

Os casos descritos na literatura s3o esporadicos e familiares. A maioria dos casos relatados
indica heranga autossdmica recessiva. Hawkins et al.” descreveram uma familia em que o pai da
paciente, um tio paterno e possivelmente um primo paterno tinham surdez neuro-sensorial e uma tia
paterna tinha sinais clfnicos da SBVL. Esta familia levanta a posibilidade de que a doenga seja
geneticamente heterogénea, com formas autossdmica recessiva e dominante. Alternativamente, ela
poderia ser causada por uma gene mutante no cromossoma X.
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A SBVL tem sido relatada como sendo mais frequente no sexo masculino, na proporgio de
4:12, Gallai et al.* sugerem a possibilidade de ser esta predominancia devida a expressdo mais acentuada
do distiirbio genético no sexo masculino, que as vezes leva a morte prematura antes que o diagndstico
possa ser feito. A este respeito é de se notar que os dois irméos do Caso 1 faleceram precocemente
sendo que o irmdo que viveu quatro anos e meio, falecido durante o sono, tinha hipoacusia.

Virios autores relatam a ocorréncia de surdez em familiares de pacientes com a SBVLY73.10,
A ocorréncia de surdez isolada como manifestagio da doenga foi relatada por Hawkins et al.”. Na
familia do Caso 1 h4 trés tios paternos com hipoacusia. O Caso 2 tem dois irm3os surdos. A hipoacusia
isolada poderia representar manifestacio benigna do gene’, contrariando a hipétese de Gallai et al.4

A condigdo clinica mais proxima da SBVL ¢ a doenca de Fazio-Londe (DFL). O inicio da
DFL ¢ geralmente no segundo ou terceiro ano de vida, mas pode comegar até os 12 anos. E
caracterizada por dificuldade de degluti¢do, paralisia facial, estridor, paralisia da musculatura extra-
ocular e infecgdes frequentes. Em alguns pacientes aparecem hipotonia, atrofia e arreflexia tendinea
profunda. Ndo ocorre acometimento da audi¢io?*S. A variedade Madras da doenga do neurdnio
motor é entidade nosolégica ndo familiar de curso progressivo, porém benigno, de inicio em idade
jovem, com envolvimento assimétrico dos membros e dos nervos cranianos inferiores. Disttrbios
auditivos neuro-sensoriais ocorrem em dois tergos dos pacientes®. Por ndo haver casos autopsiados,
é dificil saber se estes casos devem ser agrupados em uma entidade distinta!. Perda de audiggo pode
ocorrer também na atrofias musculares espinhais, distrofia facioescidpuloumeral, distrofia miot6nica
€ nas heuropatias sensitivo motoras, mas em nenhuma dessas doengas os distiirbios auditivos sio
sintomas iniciais®®,

Nio h4 tratamento para SBVL, tendo sido usado corticéide porém sem resultado*'°.
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