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A leucodistrofia metacromatica (LDM) é esfingolipidose na qual o quadro
clinico predominante se traduz por degeneragdo progressiva do sistema nervoso,
em geral condicionada por gene autossdmico 6.

Este registro tem por objeto relatar a enfermidade em um par de gémeas

monozigodticas, que parece representar o segundo caso em gémeos na literatura
pertinente 2, 3, 5, 8, 10,

OBSERVACOES

S.H. (caso 1) e S.H. (caso 2), gémeas com dois anos e meio de idade, brancas,
naturais e residentes em Gaspar, SC. Histéria da doenca atual — Informa a mée que
até a idade de aproximadamente 18 meses as duas gémeas desenvolveram-se normal-
mente. Apés quadro febril acentuado, comecaram gradativamente a apresentar involu-
cdo psicomotora. Inicialmente apresentavam quedas frequentes e dificuldades para
falar. Estas dificuldades foram se acentuando até h4 uns 6 meses, desde quando i4
ndo falam e nem deambulam. HA4 cerca de 4 meses, comecou a instalar-se espasticidade
progressiva nos 4 membros, levando ambas a um estado constante de extensio dos
4 membros, limitando-as ao leito. O nivel de contactacdo com o meio ambiente sofreu
deterioracdo progressiva, ndo se conseguindo atualmente quase nenhuma comunicacio
com as pacientes. O choro é constante, com irritabilidade como forma reacional g
qualquer solicitacio. Emagrecimento acentuado, com anorexia, bem como hipotrofia
muscular, surgiram nos 1ltimos meses. ' Antecedentes — Nasceram de parto ceséreo,
em gestacdo a termo, apresentando 1800 g de peso, com placenta e anexos embrioné.rios
Gnicos; choraram logo ap6s o nascimento e nfio apresentaram cianose. O desenvolvi-
mento psicomotor no primeiro ano de vida foi praticamente normal, .inicia.ndo o falar
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e 0 deambular com 12 meses. Pais relatam
consangiiinidade em segundo grau (Fig. 1). I O
Exame Fisico — Pacientes sem qualquer ativi-

dade voluntdria, limitadas ao leito, dominadas
por intensa hipertonia extensora de todos os
membros, em decerebragdo e apresentando cri-

ses tOnicas de extensdo dos membros e tronco.

Né&o sustentam a cabega em posicio sentada;

reflexos de Magnus-Kleiyn, preensio palmar, n
plantar e sinal de Babinski, presentes. Refle-

x08 cutdneo-abdominais ausentes. A coordena-

c¢io ndo pode ser avaliada; reagem a estimulos

sensitivos e dolorosos. Regressio mental pro-

funda. Nenhuma das duas pacientes apresenta
comunicagdo com o meio ambiente, seja por

fala, sorriso ou resposta motora, embora reco-

nhecam de alguma forma os pais, em cuja pre- I O—T-W

senga sdo capazes de ficar sem chorar. Fundo

de olho apresentando papilas p4lidas com hipo-
pigmentacdo de retina. Exames complementa-
res — (Caso 1: Eletrencefalografia (EEG) em
sono induzido mostra moderadas irregularida-
des de ritmo. Liquido cefalorraqueano (LCR),
puncéo lombar: células 0,6mma3; glicose 64mg%; n
protefnas 92mg9%:; reacéo de Pandy positiva (4).
Testes de triagem para erros inatos do meta-

bolismo na urina (mucopolissacarideos, amino-
dcidos e glicidios), negativos. Bi6psia muscular
(estudo histoquimico): anormal limitrofe, com
suspeita de atrofia muscular secundiria a lesfo
de neurdnio motor periférico. Bi6psia de nervo

maleolar (estudo histoquimico): presenca de X

importante metacromasia nos filetes nervosos. Pig. 1 — Quadro gemealbgico da
Caso 2: EEG em sono induzido, evidencia mo- da familia das gémeas estu-
derada lentificacio. LCR, puncdo lombar: cé- dadas.

lulas 1mma3; glicose 62mg% ; protefnas 104mg%:;

reagdo de Pandy positiva (4). Pesquisa de

erros inatos do metabolismo na urina (mucopolissacarideos, aminodcidos e glicidios),
negativa. Tomografia axial computorizada: &4rea em substincia branca, nas regides
fronto-parieto-temporais, bilateralmente, com baixos valores de atenuacdo, que n#o
acumulam contraste. Eletromiografia: velocidade de conducdio motora reduzida (pero-
neiro direito 28 m/s e ulnar direito, 27 m/s). Biépsia muscular (estudo histoquimico):
anormal limitrofe, sugestiva de atrofia por desenervacfo. Determinacdes da atividade
enzimética de arilsulfatase-A na urina nos dois casos foram negativas, com atividade
enzimitica em zero unidades (método de Baun, Dodgson e Spencer, com atividade nor-
mal acima de 5 U., limitrofe entre 3 e 5, baixa, de 0 a 2,9 U. 11). Concomitantemente
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foram realizadas dosagens na mée, aue apresentou taxa de atividade de 6,556 U. e no
pai, de 5,64 U.

Estudo genético — a determinaclio da zigosidade pode ser observada na tabela 1,
com os marcadores genéticos encontrados em ambas as gémeas, em seu pai e mée. Os
achados obstétricos, de conformidade com os marcadores genéticos determinados no
par de gémeas, nos permitem concluir pela monozigosidade das pacientes.

Sistema

testado Gémea Gémea 2 Pai Mie
ABO A A A A
MNSs Ns Ns Ns MNs
Rh (*) CDe/cde CDe/cde CDe/cde cDe/cde
DUFFY Fy (a+4b+) Fy (a+4b+) Fy (a—b+)  Fy (a+b+)
KELL K—k-{ K—k-} K—k-{- K—k -+
HLA Al,— Al,— A24,— Al,—
B§,13 BS§,13 B13,— BS8,16

Tabela 1 — Determinacdo de alguns marcadores geméticos na familia “H” para o estudo
da zigosidade das gémeas, casos 1 e 2. Legenda: (*), gembtipos mais provdveis.

COMENTARIOS

A leucodistrofia metacromatica constitui grupo de doengas metabdlicas que
tém como principal caracteristica degeneragcio progressiva da mielina, devida
a defeito na atividade da enzima arilsulfatase A(ASA), uma sulfatase de cere-
brosideo 7. Em geral, varias formas clinicas4 7 sio reconhecidas, de acordo
com a idade de inicio do quadro clinico: forma congénita; forma infantil, com
inicio do quadro clinico entre o primeiro e o segundo ano de vida; forma juvenil,
com inicio entre trés e 15 anos de idade; forma adulta, com inicio do quadro
neuroldgico apds os 16 anos de idade. Essas quatro formas clinicas sdo gene-
ticamente distintas, sendo, pelo menos as formas infantil e juvenil, condicio-
nadas por variantes alélicas mutantes4 6, Um outro grupo de formas clinicas
pode ser reconhecido, apresentando valores intermediarios de ASA ou, mesmo,
comprometendo a fun¢do de muiltiplas sulfatases 10, Este tltimo grupo se mostra
altamente heterogéneo constituindo, possivelmente, diferentes entidades nosolo-
gicas1, 7, 9,

A evolugdo clinica dos casos relatados apresenta o mesmo comportamento
dos casos de forma infantil relatados na literatura.
RESUMO

Os autores descrevem um par de gémeas monozigéticas, filhas de pais
consanguineos em segundo grau (f=1/32), com leucodistrofia metacromaética,



334 ARQ. NEURO-PSIQUIATRIA (840 PAULO) VOL. 43, N° 3, SETEMBRO, 1985

forma infantil. A zigosidade foi determinada pelos achados obstétricos e por
marcadores genéticos eritrocitarios.

SUMMARY
Infantil metachromatic leucodystrophy in twins.

The authors report two cases of infantil metachromatic leucodystrophy in
- monozygotic female twins, born from a second cousin marriage (f=1/32). The
zygosity was determined by means of obstetrics and genetics marker findings.
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