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Virchow, em 1892, caracterizou um nanismo microcefalico proporcionado,
propondo o termo anao “cabeca de passaro” ou tipo nanocefalico. Jules
Francgois, em 1958, reviu a literatura e reportou 21 casos ‘“suficientemente
idénticos”, com discefalia e ‘“face de péassaro”, para serem relacionados em
sindrome auténoma. Seckel, em 1960, publicou monografia com duas obser-
vagoOes clinicas proprias, acrescentando 13 casos de andes célebres do passado
¢ mais 11 mal definidos. Para este autor, os principais critérios de identifi-
cacao da sindrome seriam: altura, com desv'o na infancia, de menos de 30%
do normal, tendo os adultos, em média, 120 cm; circunferéncia craniana de
39 a 42 cm no adulto, e menos de 27 cm no recém-nato; dimensées peque-
nas e proporcionadas do cranio e face; grande retardamento mental, nao
chegando, contudo, a idiotice microcefalica; frequentes malformagdes con-
génitas (mais comumente nariz grande protuso em bico de passaro, olhos
obliquos com hipo ou hipertelorismo, palato estreito e alto, dentes hipopla-
sicos com queda precoce, hipotrofia muscular e hipotonia, desfiguracbes e
deslocamentos articulares, deformidades Osseas).

O registro do nosso caso se deve aos resultados obtidos pela pneumence-
falcgrafia e pela dosagem de hormoénio de crescimento.

OBSERVACAO

G. S., com 42 anos de idade, admitida no Hospital Estadual Miguel Couto em
5-8-72, com dores paroxisticas e intermitentes, na regido mandibular direita. Pa-
c¢iente oriunda de gravidez a termo e parto eutdécico. Segundo seus pais teria nas-
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¢ido com peso abaixo do normal. N&ao conseguiu aprender a ler e escrever. Ante-
cedentes familiares —— Sua avo materna era de muito baixa estatura. Seus pais,
normais, eram primos em 2.» grau. Teve 10 irméos, 5 do sexo masculino e 5 do
feminino, e entre eles 3 apresentavam altura abaixo de 1,40 m, retardamento men-
tal e face similar. Exame clinico — Altura de 1,30 m; peso de 30 kg Circunfe-
réncia craniana de 43 ¢m. Maos e pés pequenos. Face estreita e hipognatismo.
Nariz tipo “bico de pdssaro (Fig. 1). Sem dentes. Apresentava hipotelorismo e
olhos obliguos. Palato profundo e estreito. Segmentos do c¢orpo proporcionads.
Menarca aos 18 anos e menopausa aos 40 anos. Imbecil. Voz de tom agudo.
Desinibida, irritadica e resmungona. Vida sexual normal. Nunca engravidou. Hipo-
tonia generalizada, sem outras alteracdes ao exame neurolégico. Exames romple-
mentures — Urina: exames de rotina normais; aminoacidura normal; auséncia de
substancias redutoras: creatinina, 17 mg/kg em 24 horas; catecolaminas, 121,6
meg/24 horas: 17-cetoesteréides, 2 mg/24 horas; 17-hidroxisterdides, 6,46 mg/24 ho-
ras; estrona + estadiol, 10 me¢g/24 horas; estriol, 1,. mcg/24 horas; estrogenos totais,
14 mceg/ 24 horas; prova de D-xilose, 23 g em 5 horas. Fezes: gordura fecal, 1,5
£/72 horas, auséneia de parasitas. Sangue: uréia, 30 mg%; proteinas totais, 6,4 g
talbumina, 51,37 : alfaglobulina-1, 38%: alfaglobulina-2, 9,0%; betaglobulina,
13.1‘; gamaglobhulina, 228 ); V.D.R.l. n&ao reativo: hemacias por mmec, 4.300.000:
hemoglobina, 128 g%: hematdcrito, 39%: leucdcitos, 5.500 (basélios, 1°¢: eosindfi-
los, 8¢ ; neutréfilos segmentados, 38°¢: linfocitos, 51« ; mondcitos, 2% ); hemossedi-
mentacdo, 1.2 hora, 30 mm: teste de afoicamento negativo; fosfatase alcalina 3,0
un. e acida, 3,6 un.: calcio, 4,0 mEq/i: fésforo, 35 mg< (Gomory); lipidios totais,
668 mg . : colesterol total (Bloor), 200 mg*: (76'. de esteres): fosfolipidios (Youn-
wehurh) 175 mg‘ : relacdo colesterol/fosfolipidios, 2.8; trigliceridios, 186 mg% ;

Fig. | Cuso (G.R. Orgdos sexudis scenpdarios narmalmente de-
senvolvidos, wariz em bico e olhos obliquos,
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acidos graxos totais, 407 mg; &acidos graxos ligados ao colesterol 107 mg; &acidos
graxos ligados aos fosfolipidios, 123‘c: &cidos graxos ligados aos trigliceridios, 177
mgc; lipoproteina alfa, 37,6% ; lipoproteina bheta, 41,9+ ;: prebheta, 20%; tetroiodoti-
ronina (T4), 3,8 mcg.

Curva de tolerancia a glicose com determinacdo dos N.E.F.A.

(&cidos graxos
nao saturados) e insulinemia:

Glicose Insulina N.E.F.A
0 75 Mg 13 «U/ml 415 mEq/Il
60 5 mg 20 xU/ml 184 mEq/Il
1200 87 mg% 41 uU/ml 108 mEq/!
180’ 91 mg % 8 pU/ml 94 mEq/!
Hormonénio de crescimento (H.G.H. — método de Molinatti) 3 ng/m! de plasma.

Apés a injecdo de 2 unidades de insulina, a curva foi:

H.G.H. Glicose
(13 3 ng/ml 54 mg’',
30 42 ng/ml 36 mgy
60’ 50 ng/mi 29 mg‘/
o 40 ng/ml 50 mg%

I.L.A. (insulin like activity 335 xU/ml; N.S.I.L.A. 240 xU (non supressivel
insulin like activity). A configuracdao dermoglifica ndo demonstrou anormalidades.
Biépsia de pele e musculo sem alteracdes. Eletrocardiograma normal. Eletren-
cefalograma: baixa voltagem, com depressio das ondas alfa nos periodos poscriticos
de neuralgia trigeminal. Radiografias do esqueleto: sem alteracdes. Pielografia

descendente, idem. Pneumencefalografia: apesar da microcefalia, mostrou acentuada
atrofia cortical (Fig. 2).

Fig. ¢ - Caso G.8. Pneumencefaluografia: grande quantidade de ar na corti-
calidade cerebral e ventriculos normais,
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DISCUSSAO

Para McKusick, os casos descritos por Seckel poderiam ter origem em
desordens diferentes, tendo o referido autor, entretanto, chamado atencao
para um especifico tipo de nanismo. Segundo Smith, Seckel teria enqua-
drado na entidade alguns dos seres humanos de menor estatura descritos na
literatura, sendo provavel que tenha somente identificado os exemplos mais
severos, podendo ndo ser tdo raros os de menor expressio. O diagnostico
diferencial seria feito principalmente com:

1 — Sindrome de Hallermann-Streiff, de origem genética. Clinicamen-
te, ha despropor¢édo entre o volume do cranio e a face pequena, especialmente
da mandibula. Face de passaro com nariz em bico. Microftalmo e micro-
cornea. Cataratas, esclerdticas azuis e curvatura antimongoldide das fen-
das palpebrais. Baixa estatura proporcionada. Hipoplasia dentaria, atrofia
da pele e hipotricose.

2 — Sindrome de Rothmund-Thomson, que ocorre na infancia, e sin-
drome de Werner, que surge apos a puberdade. Hereditarios, com a face
de passaro, hipognatismo, diabete, osteoporose, pele atréfica e catarata. Ate-
rosclerose com calcificacdo. Envelhecimento precoce.

3 — Sindrome de Hutchinson-Gilford ou progeria. Forma de transmis-
sao discutivel. Face de passaro, pele atrofica, diminuicdo da graxa subcuta-
nea, com relevo das veias, olhos salientes, articulagcées deformadas, inteli-
géncia normal, surgindo nos primeiros anos de vida, dando aspecto de ve-
lhice precoce. Alopécia. Aterosclerose generalizada.

4 — Sindrome de Pierre-Robin que, segundo Smith, melhor seria cha-
mada de anomalia do que sindrome. Teria origem genética. HAa microg-
natia, glossoptose, as vezes fenda palatina, debilidade mental. Pode-se ainda
notar anomalias dos dedos das maos e dos pés, defeitos cardiacos e surdez.
Pode aparecer em trissomia de 18 e em pacientes com evolucdo ulterior
normal.

5 — Sindrome de Franceschetti-Collins, hereditaria dominante, de pe-
netracio incompleta. Olhos obliquos antimongoldides, coloboma, microtia.
crethas deformadas, arcos zigomaticos hipoplasicos, micrognatia, boca grande
e, as vezes, fenda palatina.

6 — Microcefalia verdadeira, com desproporgGes entre cranio e face, cir-
cunferéncia craniana abaixo de 42 cm, idiotia, auséncia de dismorfias fa-
ciais tipo nanismo de Seckel, hipotonia na infancia. Foram descritas for-
mas familiares.

7 — Nanismos enddcrino-metabdlicos — Torna-se aparente que as for-
mas familiares de distarbios do horménio de crescimento sdo um grupo de
desordens genecticamente heterogéneas, que podem ser classificadas segundo
critérios genéticos, clinicos e endocrinolégicos.
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Na nossa observacdo, o hormoénio de crescimento (H.G.H.) estava em
nivel normal no plasma. O estimulo insulinico o elevou a nivel semelhante
ao do acromegalico. Por sua vez, na curva de tolerancia a glicose, os acidos
graxos ndo saturados (N.E.F.A.) baixaram acentuadamente, provavelmente
pela auséncia da acdo lipolitica do hormodnio de crescimento ou de seus
intermediarios Laron, em 1966, descreveu, em familia judia originaria do
Iemen, uma sindrome que se caracterizava por nanismo, obesidade do tronco,
anodontia parcial, cranio com circunferéncia normal mas relativamente gran-
de para o corpo, hipognatismo, nariz em sela, sinal do “por do sol”, fronte
saliente e horménio de crescimento frequentemente elevado ou muito sensi-
vel ao estimulo insulinico. A somatomedina, intermediaria do H.G.H., esta-
ria em niveis baixos. A resposta a administracdo do hormoénio de -cresci-
mento humano foi precaria e as alteracbes metabolicas foram sensiveis

Na sindrome de Laron e Seckel da nossa observacido, a etiologia do dis-
tarbio metabdlico do hormoénio de crescimento, poderia estar: no hormonio
de crescimento anormal e imunorreativo, mas biologicamente inativo, inclu-
sive por anticorpos bloqueadores; em distirbios nos locais receptores perifé-
ricos do hormoénio de crescimento (ou seus intermediarios); em distarbios
na resposta dos oOrgaos terminais (celulares) ao horménio de crescimento
(ou seus intermediarios); na sintese defeituosa de um ou mais, interme-
diarios necessarios a atividade do hormoénio de crescimento, as somato-
medinas.

As dosagens hormonais da paciente nos fazem concluir: 1) os nanismos
tipos Laron e Seckel apresentam nivel alto de H.G.H. ou sua elevacio acima
do normal pelo estimulo insulinico; 2) a queda acentuada dos N.E.F.A.
(acidos graxos ndo saturados), na curva de tolerancia a glicose, demons-
traria a falta de acdo lipolitica do horménio de crescimento ou seus inter-
mediarios.

O nanismo de Seckel e o quadro pneumencefalografico poderiam ser
causados por uma das etiologias ja enumeradas, inclusive por deficit de um
dos intermediarios do H.G.H., as somatomedinas, que sabemos serem varias,
cada uma com especificidade tecidual.

RESUMO

Relato de um caso de sindrome de Seckel apresentando resultados pneu-
mencefalograficos e hormonais dignos de registro. As dosagens hormonais
indicaram a existéncia de um disturbio na atividade do hormoénio de cres-
cimento, havendo estimulo acima do normal do H.G.H. e inatividade sobre
a curva dos acidos graxos nao saturados. O registro pneumencefalografico
de atrofia das circunvolucdes cerebrais é o primeiro a ser publicado em pa-
ciente com sindrome de Seckel, podendo ser considerado como uma con-
firmacdo dos achados anatomo-patologicns relatados por McKusick (micro-
cefalia pongidea).
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SUMMARY
Scckel's syndrome: pneumoencephalographic and hormonul study of « case

A case of Seckel's syndrome in which the results of hormonal tests and
pneumoencephalographic findings are worth relating is reported. 'The hor-
monal dosages have shown a disorder in the growth hormone activity with
an over normal stimulus of the H.C.H. and its inefficacy over the N.K.F.A,
(non csterefied frec acids) curve. Pneumoencephalographic examination has
shown cortico-cerehral atrophy reported for the first time in a case of
Seckel's syndrome; this result may be considered as confirming the patho-
logical findings reported by McKusick (microcephaly pongidae).
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