SINDROME DE KLIPPEL-FEIL E COMPRESSAO MEDULAR
OLAVO NERY *

O registro de um caso clinico em neurologia, apresenta sempre
interésse de ordem pratica. Além disso, reveste-se, freqilentemente, de
aspectos doutrinarios dignos de aten¢fo e estudo. Cresce de importin-
cia, entretanto, quando se incorpora a convergéncia de esforgos para
o esclarecimento de determinado setor da neuropatologia que venha me-
recendo a atengio de estudiosos e pesquisadores.

As afeccgdes heredodegenerativas do sistema nervoso ultimamente
vém atraindo as vistas dos neurologistas em nosso meio. Duas publi-
cagbes revelam esta tendéncia e balisam a sua trajetéria: a primeira,
a tese de Antonio R. Mello !, regista os fatos com mintcia e precisio;
a segunda, a tese de Aluisio Marques 2, de carater doutrinario e erudito,
examina-os nos seus aspetos gerais, filia-os, interpreta-os a luz dos mais
recentes conhecimentos déste novo mas ja frondoso ramo da biologia —
a Genética. Falando de enfermidades heredodegenerativas do sistema
nervoso nio podemos deixar de citar os trabalhos de Austregésilo Filho 3
< seus pontos de vista pessoais sébre o assunto. Nio é ociosa esta in-
cursdo pela bibliografia de nosso meio, porquanto o caso que passaremos
a expor, em sua singeleza clinica, se filia aquela ordem de idéias e a
esta tendéncia de estudos. Em trabalho recente, com o nosso Mestre,
Professor Austregésilo 4, ja tivemcs a oportunidade de estudar trés
outros que filidmos a distiirbios na morfogénese do sistema nervoso.
Relataremos, agora, mais um que supomos enquadrar-se na mesma mol-
dura etiopatogénica.

OmservaGio — D. A. M., 41 anos, sexo masculino, branco, portugués, padeirn,
residente nesta Capital. HA cérca de um ano, comegou a sentir falta de forga nos
hragos. A principio, nio podia erguer pesos acima da cabega, em seguida, nem
mesmo pentear-se. Passado algum tempo, notou também fraqueza nos membros

inferiores: sentia prisdo nas pernas (sic) e tinha sobressaltos musculares. Atual-
mente todos ésses sintomas se agravaram: anda com muita dificuldade, na ponta
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Fig. 1 — Caso D. A. M. Em a e b, fotografias do doente mos-
trando pescogo curto e scapulae alatae. Em ¢, d e e, fusio e coales-
céncia de vertebras cervicais.
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2 — Caso D. A. M. Em a, lipiodol ascendente parado na al-

tura de C,. Em b, c e d, lesdes osteopordticas nas vertebras do res-

tante da coluna cervvical,
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dos pés, nio pode erguer os bragos, tem discreta retenciio de urina. Antecedentes
pessoais ¢ familiares — Desde pequeno, tem o pescogo imével. Nio virava a
cabega para os lados e o fazia com dificuldade e limitagio de amplitude para a
frente, e sobretudo, para tras. Apesar disso, desenvolveu-se normalmente e, salvo
a deformacio que apresenta, gozou boa saftide até a data em que surgiram os
atuais padecimentos. Pai falecido aos 41 anos de idade, de febre palustre. Mu-
Iher e trés filhos sadios.

Exame clinico-neurolégico — Cabega semifletida para a frente. Face normal.
Coluna vertebral retificada na regido cérvico-toracica ( auséncia da cifose fisio-
lé6gica) Ao exame do paciente, de costas, nota-se que o pescogo é curto, embora
discretamente, € que a implantagio do cabelo é muito baixa (fig. 1). Scapulae
alatae. Atrofia dos musciilos da regido supra e infraspinhosa, dos deltéides e dos
biceps. As mios ndo evidenciam amiotrofia. Estitica normal. Marcha pareto-
espasmodica. Extensio e flexio da cabega limitadas, rotagio impossivel. Aboli-
¢do da forga de elevagio lateral dos bragos. Forga de flexdo e extensio do ante-
braco sébre o brago muito diminuida. Os movimentos da mio e dos dedos
acham-se relativamente conservadcs. Nos membros inferiores, a forga acha-se mui-
to diminuida e, & manobra de Barré, a perna esquerda cai mais ripidamente que
a direita. Fibrilagdo muscular na cintura escapular. Hipotonia muscular nos mem-
bros superiores, tono aumentado nos inferiores. Sinais de Babinski, Rossolimo e
Mendel-Bechtereff. Reflexo cremastérico normal i direita, abclido a esquerda.
Reflexos abdominais abolidos. Reflexos patelares e aquileus exaltados. Reflexos
bicipitais e tricipitais abolidos. Reflexos da munheca, estilo-radial e cibit -prona-
dor muito diminuidos. Clono do pé e da rétula, espontaneo e provocado. Re-
flexos de automatismo e defésa exagerados. Distiirbios esfincterianos, ora de tips
retengdo, ora incontinéncia. Parestesias nas mios, dorméncia em ambos os bragos.
Hipostesia tactil, térmica e dolorosa ao longo da face externa dos bragos e ante-
bragos (Cs-Cs). Nervos cranianos normais. Pupilas circulares, iguais, reagindo
bem 3 luz e & acomodagio. Palavra e psiquismo normais. Aparélho circulatério:
bulhas claras na ponta e na base. Aparelhos respiratérios e digestivo normais.

Exames complementares: — Exame de sangue: reagdes de Wassermann, Kahn
e Eagle negativas. Exame do ligiiido cefalorraqueano (29-1-1945): 8.8 céls. por
mm®; 46,8 grs. de proteinas totais por litro; r. Pandy, Ross-Jones e Nonne positi-
vas; r. benjoim 00000.01222.22000.0; r. Wassermann, duvidoso com 1 mm® He-
mograma (31-1-45) : Leucocitos 7300 por mm?® (baséfilos 0, eosin6filos 1, mield-
citos 1, formas jovens 0, nticleo em bastio 8, niicleo segmentado 50, linfécitos 35,
mondcitos 6) ; hipocromia moderada. Raquemanometria (31-5-45): Pressdo inicial
230: toque jugular 230-230; compressio profunda 230-240-250-240-230-230; compres-
sio abdominal 180-340-350-250-240-200-200; retirada de 7 cm®; pressdo inicial
210; pressio final 80; raquemanometria feita com aparélho de Fremont-Smuth,
com a colaboragio do Dr. Renato Barbosa.

O paciente faleceu na sua residéncia em conseqiiéncia de sincope respiratdria
ap6s alguns dias de intensa dispnéia (por comprometimento evidente dos centros
vegetativos bulbares). NZo foi conseguida a necrépsia. .

Resumindo, trata-se de individuo de 41 anos de idade, o qual, desde a infancia
apresentava deformidade da coluna cervical com postura viciosa. Entretanto, até
acs 40 vivera nor almente e constituira familia. A partir dessa época, instalou-se
paresia, acompanhada de amiotrofia, distarbios ensitivos e arreflexia, nos membros
s periores, de predominincia proximal. Em seguida, paraparesia crural espasmd-
dica e distdrbios e fincterianos.

O quadro clinico é tipicamente o da compressio medular, 3 altura
do engrossamento cervical, com sintomas segmentares, de destruigdo
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(paralisia flacida, amiotréfica, arrefléxica, com distfirbios sensitivos de
tipo radicular) e sintomas de compressio dos tratos longos, isto é, sinais
de liberagdo infra-segmentar (paraparesia espasmédica, sinal de Babinski,
clono, automatismo exagerado). O exame raquemanométrico revela
bloqueio, que o exame do liquor, com uma tipica dissociagio albumino-
citologica, confirma e a mielografia objetiva. E evidente, pois, tratar-
se de compressio medular.

Por outro lado, os achados radioldgicos evidenciaram sindrome
4ssea de natureza provavelmente congénita, caracterizada por fusio e
coalescéncia das vértebras cervicais. Bste quadro nio permite ddvida
também quanto 4 sua classificagio nosografica: trata-se da sindrome de
Klippel-Feil ou brevicollis congénito. Ja distinto ortopedista patricio,
o Dr, Dagmar Chaves, que vira o paciente em primeira mio, fizera o
diagnostico com rapidez e acérto.

Entretanto, qual a relagio existente entre as duas sindromes en-
contradas em nosso paciente: brevicollis congénito e compressio me-
dular? Na verdade, a natureza do agente compressivo nao foi, infeliz-
mente, esclarecida. Tratar-se-ia de tumor situado dentro do canal
6sseo, como o evidencia o fato de o lipiodol ascendente ter parado &
altura de C;, sem que houvesse sinais de alteragio da sinostose pré-
existente. Parece tratar-se de tumor extramedular.

Resumindo, em periodo tardio da vida de um portador de sindrome
de Klippel-Feil surge associagio mérbida que ocasiona a morte. A con-
comitancia de sindromes nervosas é fregiientemente encontrada nas do-
encas heredodegenerativas do sistema nervoso. Em nosso modo de ver,
a sinostose das vértebras cervicais ou cérvico-toricicas, que constitui o
substrato anatomico da sindrome de Klippel-Feil, pertence ao grupo das
dismorfias do sistema nervoso. A sindrome de Klippel-Feil, designagio
eponimica pela qual é geralmente conhecido o brevicollis congénito ou
a sinostose congénita da coluna cervical ou cérvico-toracica, € rara ano-
malia vertebral consistente em redugio numérica das vértebras cervicais
e alteragoes de forma e relagbes dos seus elementos constitutivos.
Klippel e Feil descreveram, em 1912, “um caso de auséncia das vértebras
cervicais” em um homem de 46 anos de idade cuja coluna apresentava
apenas doze vértebras nitidamente diferenciadas: a quinta lombar estava
reunida ao sacro, as oito tordcicas inferiores estavam bem individualiza-
das, mas as quatro toracicas superiores estavam fundidas a todas as vér-
tebras cervicais, formando uma pega Ossea tinica. A éste quadro radio-
logico corresponde, clinicamente, limitacio de movimentos da cabega,
implantacdo baixa do cabelo e auséncia de pescogo. Sdo os “homens
sem pescogo’ na pitoresca expressio de Dubreuil-Chambardel.
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Willet € Walsham, citados por Elsberg 5, publicaram em 1880, sob
o titulo “An account of the dissection of parts removed after death from
the body of a woman subject of congenital malformation of the spinal
column, bony thorax and left scapular arch, with remarks on the pro-
bable nature of the defects in development producing the deformities”,
o primeiro caso que, depois, tornou-se conhecido como a sindrome de
Klippel-Feil. Neste caso, havia auséncia de quatro vértebras dorsais e
cervicais, 0 que ocasionou a perda da convexidade superior da coluna e
escoliose de convexidade para a esquerda. Além dessas deformidades
vertebrais, havia deformidade do esterno e costelas, quatro das quais
faltavam 3 direita e cinco a esquerda.

Hutchinson (1894) apresentou & Sociedade de Patologia de Londres
uma crianga na qual o ombro estava altamente situado, logo abaixo do
occipital, e no qual as laminas das 3.2, 42, 5.2 e 6.2 vértebras cervicais
n3o se uniam na linha mediana e estavam fundidas a esquerda.

Clarke (1906) relatou o caso de uma crianga de 4 anos que desde
0 nascimento tinha o queixo tdo encostado no esterno que nio podia
mover a cabega. Clarke foi o primeiro a fazer radiografias da coluna e
encontrou anomalias extensas na regiio cervical e dorsal superior, e cos-
telas cervicais. Clarke operou o menino e submeteu-o a massagens,
obtendo movimentagio do pescogo.

Feil distingue trés tipos: 1) Sindrome com um mdximo de lesges:
fusio de um certo niimero de vértebras em um bloco, espinha bifida e
elevagio congénita da caixa tordcica. O cranio pede apresentar uma
cifose basilar. Térax cervical. 2) Sindrome de tramsicio: fusio me-
nos extensa (2 a 3 vértebras), espinha bifida inconstante. Esta forma
acompanha-se de occipitalizagdo (Bertolotti) ou de fusGes menos exten-
sas Cp-Cg, Co-C4.  As apdfises espinhosas podem ser aplasiadas ou hi-
pertrofiadas. 3) Sindrome muito complexa grave: sinostose cervical
com redugdes extensas em t6da a coluna e malformagdes muito acentua-
das e pouco compativeis com a vida: é a telescopagem de Bar.

A concomitincia da sindrome de Klippel-Feil com outros distiirbios
neurologicos tem sido registrada por numerosos autores. A associagio
com a espinha bifida foi encontrada por Feil, Vallois, Vajas, Kirmisson,
Lop e Pujol. A coexisténcia com a escipula alta congénita — deformi-
dade de Sprengel — foi referida por Greig, Paterson Brown, Rocher,
Dubreuil-Chambardel 6 © 7. 'Wilson 8 refere um caso ao qual posterior-

5. Flsberg, Ch. A, — Surgical diseases of the spinal cord, membranes and nerve
roots. Paul B. Hoeber, New York, pigs. 44 e 163,
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prag. 1432.
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mente se ajuntou paraplegia e paralisia do simpatico cervical — sindro-
me de Claude Bernard-Horner.

Outros distarbios tém sido descritos como associagbes e complica-
goes: devidas a lesBes cranianas — cefaléia, diminuicdo do nivel mental
(Guillain e Mollaret), oftalmoplegia, surdez ou surdomudez, hemiplegia
congénita (Lereboullet, Bernard e Villey). Fiszhaint e Zeldowicz
publicaram o caso de um paciente que sofreu um encurvamento forgado
de pescogo e foi acometido de tetraparesia espasmoddica subita. A
siringomielia tem sido descrita como associagio por diversos autores ? € 10,
Também ja foram assinalados: doengas de Friedreich (Mattirolo e Ber-
tolotti) ; pseudo-miopatia (Siccard e Lermoyez), atrofia dos mfisculos
tenares e hipotenares (Kallius); anestesia com parestesias (Roger,
Arnaud e Audier) ; paralisia espasmoédica do brago com mio em garra
(MacKenzie e Tallerman); escrita em espelho (Bauman, Villard, Ni-
cholson), edema do brago (Turner). Associagdes a distarbios endéeri-
nos foram descritas, sobretudo, afetando a tiredide. Merio e Risak
publicaram dois casos de mixedema e uma forma eunucéide. Paisseau
descreve-a em um idiota mongoldide com cardiopatia congénita.

Outros disturbios neurolégicos menos definidos tém sido publicados:
perturbacdes da sensibilidade (dobres e parestesias na nuca, espidua e
membros superiores), contratura da musculatura cervical, distrbios res-
piratérios e da degluticdo, calcificagdo dos plexos cordides (Deolindo
Couto). Entre os defeitos esqueléticos associados a siringomielia (ci-
foscoliose, costelas cervicais, hidrocefalia, acromegalia, platibasia) en-
contra-se a sindrome de Klippel-Feil. Entre nds, Deolindo Couto pu-
blicou, em 1937, com A. Homem de Carvalho, “uma observacio na qual
complexa deformidade da coluna cervical se acompanhava de nitida sin-
drome de Claude Bernard-Horner”.

Em cuidadosa revisio do assunto sob a rubrica de “Distirbios
nervosos da sindrome de Klippel e Feit”, éste tltimo autor ! refere mais
dois interessantes casos. “No primeiro era a sintomatologia repre-
sentada, além do vicio esquelético, pela restrigdo dos movimentos de
abdugio dos membros superiores, cefaléia occipital e calcificagio acen-
tuada e simétrica dos plexos cordides, fendmeno éste concomitante mais
digno de realce. No segundo, notava-se amiotrofia das méos, que lem-
bravam as simiescas pelo comprometimento simultaneo das regides tena-
res e hipotenares e por leve restricio dos movimentos de oposicio dos
polegares”.

. 9. Du Toit, F. — A case of congenital elevation of scapula with defect of the cervical
spine associated with syringomyelia. Brain, 54: 421, 1931,
10. PFord, F. R. — Diseases of the nervous system in infancy, childhood and adolescence.

Ch. C. Thomas, Springfield, Illinois, 1937, pag. 231.
11. Couto, D. — Clinica Neurolégica. Rio de Janeiro, 1944, pag. 75.
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No caso que motiva a presente publicagio, encontrou-se uma conco-
mitdncia ainda ndo descrita, ao que nos consta: brevicollis e compressdo
medular. A primeira sindrome foi nitidamente evidenciada pelo tamanho
do pescoco, implantacio do cabelo, redugio da mobilidade da cabega, de-
formagdo da coluna cérvico-toracica e, finalmente, um quadro radioldgico
tipico integrado por redugio numérica e sinostose das vértebras cervicais.
A 1ltima sindrome, com seu cortejo clinico habitual, teve localizagio alta,
apresentou sintomas lesionais de nivel (Cj, Cg) e foi comprovada pela
raquemanometria e dissociagio albumino-citolégica.

Para termos idéia segura da patogenia da sinostose congénita da
coluna cérvico-tordcica, torna-se mister procedermos a breve recapitula-
cdo da morfogénese do esqueleto. Este, segundo Arey 12, se divide em:
axial (cranio, vértebras, costelas, esterno) e apendicular (cinturas esca-
pular e pélvica, membros). As vértebras e costelas sio derivadas dos
esclerétomos, de maneira complexa. De cada par de primordia (Anla-
gen) das vértebras definitivas, da-se o crescimento em trés diregBes:
1) medial, para cercar o notocérdio, estabelecendo, assim, o corpo ver-
tebral; 2) dorsal, flanqueando o tubo neural para constituir o arco ver-
tebral; 3) ventrolateral, para formar os processos costais, que dardo
ulteriormente os primordia das costelas.

Com excegdo dos ossos chatos da face e da abobada craniana, os
ossos do esqueleto dos mamiferos apresentam primeiro um estidio blas-
témico (mesenquimatoso ou membranoso), em seguida, uma fase cartilagi-
nosa ¢, finalmente, uma fase 4ssea permanente. O suporte axial de todos
os vertebrados é o notocérdio, finico esqueleto no Amphiorus mas que,
nos Chordata superiores, é substituido por um esqueleto mais rijo, cons-
tituido de vértebras. Convém lembrar que, nos mamiferos superiores,
o finico vestigio do notocérdio é o niicleo pulposo.

As vértebras se originam, assim como as costelas, daquela massa
de células difusas do mesénquima que, no somite de quarta semana, pro-
liferam na sua parede ventromedial e constituem o chamado esclerétomo.
O mesénquima esclerotdmico apresenta-se como massas segmentares co-
locadas ao longo do notocérdio, separadas pelas artérias intersegmentares.
No embrido de 4 milimetros cada esclerétomo prolifera, de modo que a
sua metade caudal fica mais densa e a superior menos densa. Em
seguida, uma fissura separa estas duas metades, que vdo se reunir ao
esclerétomo adjacente, de modo que a metade mais densa caudal junta-se
a metade menos densa crania] em uma nova combinagio na qual a arté-
ria intersegmentar ocupa o centro. Esta recombinagio e ndo os esclerd-

12. Arey, L. B. — Developmental Anatomy. W. B. Saunders Co. Philadelphia e Lon-
dres, 1946, pag. 369.
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tomos primitivos sio os primordia da vértebra definitiva. Da porgdo
mais densa de cada primordium brotam os processos que se tornario os
arcos vertebrais e as costelas. O novo arranjo referido acima cria novas
fissuras intervertebrais. Tecido mesenquimatoso condensa-se em cada
espago entre as vértebras, como disco intervertebral. No interior désses
disco é que se incluem os restos do notocérdio que constituirdo o niicleo
pulposo.

Apds éste estado blastémico, comecam a aparecer, na sétima semana,
centros de condrificagdo, em numero de dois para cada corpo vertebral
e um para cada metade do arco vetebral ainda nido completo e separado
na linha mediana. Estes quatro centros descem e constituem a vértebra
cartilaginosa. Sé no terceiro més os arcos vertebrais se unem envolvendo
completamente a medula. Déles nascem as apofises espinhosas e trans-
versas. Na décima semana comega a ossificagdo. Cada arco vertebral
tem dois centros, um para cada metade, e o corpo vertebral apenas um.
No quinto més, todos os centros estio presentes, salvo nas vértebras
sacras. A unido completa désses centros sO s¢ dard anos apds o nasci-
mento. Os varios ligamentos da coluna vertebral diferenciam-se do me-
sénquina na proximidade das vértebras. O atlas e o axis (epistropheus)
apresentam variacbes déste padrio de desenvolvimento.

Desta sumdria incursio na morfogénese do esqueleto podemos con-
cluir que a sinostose do corpo das vértebras s podera dar-se por dis-
thrbios muito precoces na sua diferenciagio, isto é, maquela fase em
que os esclerdétomos se rearranjam para individualizarem os futuros cor-
pos das vértebras. Nesta ocasido, provavelmente, tal diferenciagio nio
se dard. E, por conseguinte, distirbio no Anlage dos corpos vertebrais.
Que causa preside a esta indiferenciagdo ignoramos ainda. Mas, de-
certo, reconhece, como outras alteragbes no desenvolvimento do sistema
nervoso central, distirbio remoto, de causa talvez genotipica.

RESUMO

O A. apresenta o caso de um homem de 40 anos de idade portador
de Brevicollis Congénito, em que se instalou tetraparesia flicida nos
membros superiores, espasmédica nos inferiores. A mielografia ascen-
dente com lipiodol revelou bloqueio & altura de C;. Morte por acidente
bulbar.

O A. sugere a coexisténcia de brevicollis e tumor intravertebral,
concomitincia ainda ndo descrita entre as sindromes nervosas associadas
3 sindrome de Klippel e Feil. Estuda a morfogénese da coluna verte-
bral a fim de demonstrar que a sinostose das vértebras se processara em
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um periodo muito precoce do desenvolvimento da coluna. Procura filiar
o Brevicollis Congénito ao grupo dos distlirbios na morfogénese do sis-
tema nervoso (encéfalo-mielodisplasias).

SUMMARY

The A. reports the case of a man, forty years old, who had Con-
genital Brevicollis. At this age it manifests itself tetraparesy, flaccid
in the superior limbs and spastic in the inferior ones. Ascending mye-
lography with Lipiodol reveals blockage at the seventh thoracic vertebra.
Death by bulbar accident.

The A. suggests the coexistence of Brevicollis and intravertebral
tumor, concomitance not yet described among the nervous syndromes
associated with Klippel-Feil’s. He studies the morphogenesis of verte-
bral column in order to demonstrate that the synostosis of vertebrae
processes itself in a very early period of developement of the column.
He tries to affiliate Congenital Brevicollis to the group of troubles in
the morphogenesis of nervous system (encephalo-myelodysplasias).
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