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SINDROME DE AICARDI

Relato de caso

José Alexandre Bastos’, Moacir Alves Borges?,

Regina Albuquerque’, Nely Silvia Aragao De Marchi?

RESUMO- Relatamos um caso de sindrome de Aicardi completa em crianga do sexo feminino de 2 meses de
idade com defeitos lacunares da cordide, espasmos em flexdo, agenesia de corpo caloso e alteragoes
eletrencefalograficas do tipo hipsarritmia assimétrica e alterna atendida no Servico de Neuropediatria e
Neurofisiologia clinica do Hospital de Base de Sao José do Rio Preto, SP .
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Aicardi syndrome: case report

ABSTRACT: We report a case of Aicardi syndrome in a female child with 2 month old, ocular abnormalities
“chorioretinal lacunae”, flexion in spasms, hipsarrhythmic “split brain”, callosal agenesis refered to Service of
Neuropediatric and Neurophysiology of Base Hospital of Sao José do Rio Preto, SP, Brazil.
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Aicardi, Lefebvre e Lerique-Koecklin, em 1965,
descreveram oito casos de criancas com sindrome
de “espasmos infantis, agenesia de corpo caloso e
defeitos lacunares da cordide’?. Desde entdo, foram
descritos numerosos casos, sendo conhecidos sob a
denominacao de sindrome de Aicardi (SA). As crises
focais, geralmente, precedem os espasmos infantis
(Els) que costumam surgir entre a 1° e 6° semana’.

O eletrencefalograma apresenta padrao hipsarrit-
mico assimétrico* e as anormalidades alternando-
se, por vezes, entre os hemisférios cerebrais®. Parece
nao haver relagdo com a agenesia do corpo caloso,
pois as descargas podem ter origem no hemisfério
mal-formado, independentemente do seu tamanho®.
A ressonancia magnética (RM) sugere que o retardo
mental, as crises epilépticas e as alteracdes eletrence-
falograficas podem estar mais relacionados as anor-
malidades de desenvolvimento cortical do que a age-
nesia de corpo caloso’.

Relatamos caso de SA acompanhado no Hospital
de Base de Sao José do Rio Preto.

CASO

Crianca com 2 meses de idade, sexo feminino, branca,
segunda filha de pais jovens, nao consanguineos, cuja ges-
tacdo evoluiu sem intercorréncias. Nasceu de parto nor-
mal, a termo, choro imediato (Apgar 8 e 9) e peso de
3.200g. Foi avaliada com 1 més de vida, devido as “cri-
ses” que aconteciam desde os 10 dias, do tipo hemiclénicas
ora a direita, ora a esquerda, varias vezes ao dia. Com 1
més e 10 dias, apareceram crises caracterizadas por “es-
pasmos em flexdo” em salvas, varias vezes ao dia. Ao exa-
me neurolégico: PC 36 cm, ativa, atitude assimétrica,
hipotonia axial, movimentagdo espontanea (normal) nos
4 membros, reflexos profundos presentes e simétricos,
reflexos arcaicos presentes e nistdigmo horizontal bilate-
ral. O exame oftalmolégico mostrou microftalmia a es-
querda (Fig 3, 4) e defeitos lacunares da coroide bilateral-
mente (Fig 2). Os Rx de coluna vertebral e de arcos costais
nao mostraram alteragdes. Ressonancia Magnética e o EEG
serdo discutidos em seguida (Fig 1).
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Fig 1. O EEG (duas paginas sequenciais) mostra padrdo caracterizado por ondas lentas e ondas agudas de elevada voltagem, predomi-
nando no hemisfério cerebral esquerdo. Na primeira pagina ha decremento da atividade elétrica cerebral no hemisfério direito. Na
segunda pagina observa-se aparecimento de ondas agudas independentemente das ondas a direita.

crises epilépticas focais, hemiclonicas, ora de um lado
ora de outro. A crise epiléptica mais freqliente nesta
sindrome é o espasmo infantil, que, no caso, surgiu
precocemente, por volta de um més e meio. Esta
observacdo coincide com o que é referido por ou-
tros autores®*. Os espasmos ocorrem geralmente em
salvas, podendo tanto ser em flexao quanto em ex-
tensao. Podem ser persistentemente lateralizados ou
alternarem o lado comprometido. As crises de “es-
pasmos” desaparecem em muitos pacientes, mas as
crises focais tendem a persistir na infancia ou na ado-
lescéncia. Qualquer que seja o tipo, as crises tornam-
se menos frequentes com o passar do tempo®.

Inicialmente, todas as criancas com SA foram des-
critas como apresentando atraso grave, tanto nas
habilidades motoras, como nas cognitivas®. Entre-
tanto, tém sido relatadas formas mais brandas de

atraso. Em 1990, Abex et al’ identificaram 11 crian-
¢as que puderam caminhar independentemente e
apresentaram algum grau de aprendizado da lingua-
gemé. O presente caso necessita acompanhamento
para afericdo das possiveis sequelas.

Ao exame neurolégico, segundo os relatos ini-
ciais de Aicardi, havia hipotonia e sinais piramidais.
A microcefalia é também achado freqliente. Muitas
vezes, o RN tem circunferéncia craniana normal ao
nascimento, mas ndo ocorre o crescimento do cra-
nio subseqlientemente.

Lesdes patognomonicas da SA, os defeitos lacu-
nares da coréide, de tamanhos e localizacoes varia-
veis, foram encontradas nesta crianca (Fig 2). Estas
lesdes sao descritas como “fendas” no epitélio pig-
mentar da retina, que assumem coloracdo branco-
amarelada, com bordas nitidas. Ocorrem também

Fig 2. Foto da retina esquerda, aos 6
meses de idade, mostra os defeitos
lacunares da cordide.
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Fig 4. RM de encéfalo, no corte axial na ponderacdo Axial T1, apés

contraste paramagnético, mostrando microftalmia a esquerda.
Fig 3. Foto mostrando aspecto facial, com destaque a microftalmia.

alteracbes pigmentares na retina circundante. En- O diagnéstico é baseado na ocorréncia de epi-
controu-se ainda microftalmia (Fig 3 e 4) conforme lepsia, nos defeitos lacunares da cordide e na age-
descricao de Aicardi e Chevrie?. nesia de corpo caloso.

Podem ser encontradas outras manifestacoes en- A imagem caracteristica da SA aos exames de
volvendo a coluna e os arcos costais: escoliose pode neuroimagem de cranio é a agenesia de corpo caloso
estar presente, com ou sem anomalias identificadas (Fig 5). No presente caso encontrou-se ainda:
ao Rx, como vértebras em bloco, ou hemi-vértebras. ventriculomegalia assimétrica afetando os cornos

Fig 5. RM de encéfalo, corte sagital na
ponderagdo T,, mostrando auséncia (seta)
da imagem do corpo caloso e imagem

cistica na fossa posterior.
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occipitais, atrios com margens irregulares e um cis-
to supratentorial de linha média. A ressonancia mag-
nética encefalica, possibilita definir a extensao da
agenesia do corpo caloso, identificar possiveis ano-
malias dos giros cerebrais e anormalidades na mie-
linizacdo (Fig 4 e 5). As Figs 3 e 4 destacam o aspec-
to da microftalmia.

Tém sido relatadas diversas causas possiveis para
a SA. E um transtorno congénito??, ocorrendo ex-
clusivamente em meninas, exceto por um relato em
um menino, com cariotipo XXY'°. Isso sugere tratar-
se de uma doenca de heranca dominante, ligada ao
cromossomo X, expressando-se na forma heterozi-
gotica em meninas e letal em meninos. Por ser es-
poradica, tem sido considerada uma nova mutacao
no brago curto do cromossoma X''. A prevaléncia
da SA é desconhecida devido a dificuldade no diag-
nostico, mesmo por parte de neurologistas e oftal-
mologistas. O progndstico dessa doenca é reserva-
do, interferindo na qualidade de vida. A resposta ao
tratamento com drogas anti-epilépticas é pobre, ndo
obstante as crises diminuirem com o tempo®.

Os autores relatam um caso de sindrome de Ai-
cardi completa com as classicas anormalidades ocu-
lares, espasmos em flexao, agenesia de corpo caloso,
microgiria e alteracoes eletrencefalograficas. Estas
sdo do tipo hipsarritmia assimétrica, com ondas agu-

das de localizacao independente entre os hemisféri-
os cerebrais.
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