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IDIOTIA AMAUROTICA FAMILIAR

ESTUDO DE UM CASO PESSOAL E REVISAO DA CASUISTICA BRASILEIRA

ALUIZIO MARQUES *

Por constituir incidéncia muita rara, a Idiotia Amaurdtica Familiar,
nas vezes em que se exibe ao neurologista, proporciona eventualidade de
real significado, no propédsito do estudo e das indagagles que emergem
da sua complexa semiologia.

A observagio dos exemplares aqui registados, que se pautam pelos
moldes classices, no concéito da modernidade, evolvido que se encontra
pelas achegas trazidas dos clinicos e patologistas, permitio-nos uma série
de consideragdes que acreditamos de oportuna divulgagio, tio minima é
a numerosidade dos casos estudados, quio carente a bibliografia escla-
recedora da matéria.

ASPECTOS SEMIOLOGICOS

Conhecida de longo tempo pelos oftalmologistas, a Idiotia Amaurd-
tica Familiar s6 comegou a merecer particular atengio dos estudiosos,
depois que Warren Tay, em 1881, observou uma crianca de 12 méses,
de raga judia, que tinha, além de impossibilidade de sustentar a cabeca
e mover os membros, alteragio do fundo do olho, ao nivel da macula,
caracterizada pcr mancha branca circular com ponto vermelho central,
Em 1887, B. Sachs, sem conhecer as observagdes de Tay, estudou, do
sentido neurolégico, um caso da mesma condigio moérbida. Por seu
turno, valeu-se da oportunidade para realizar exame histolégico dos cen-
tros nervosos, cnde verificou alteragbes das grandes e das pequenas cé-
lulas piramidais do cortex cerebral. Alguns anos depois do seu reconhe-
cimento, Sachs poude lobrigar a natureza familiar do mal e, em defron-
tando mesma sintomatologia no irmdo do seu primeiro doente, sugeriu
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The fosse dada a designagio de Idiotia Amaurética Familiar. E impor-
tante se rememore aqui, que coube a Kingdon ter, em 1892, reconhecido
correlagio entre o registro de Tay e a descricic de Sachs e realisado,
com Risien Russell, minuciosa descriminagio dos aspectos clinicos e da
tradugio patoldgica do mal.

,

A Idiotia Amaurdtica Familiar ¢ enfermidade hereditaria, de evo-
lugio relativamente lenta, que ocorre com {frequéncia em varios mem-
bros da mesma familia e se caracteriza, do sentido patoldgico, por dege-
neragio lipéide das células ganglionares do sistema nervoso e, do clinico,
por deterioracio mental progressiva, cegueira e paralisia.

No conmium dos casos, em consubstanciando a forma infantil classica,
os sintomas aparecem por volta do terceiro, quarto ou sexto més; a crian-
ca que se vinha desenvolvendo normalmente e ja sustentava a cabega e
aprendera a reconhecer a mae, comega a exibir menor interesse pelos
circunstantes, diminue-se-lhe a visdo, nio consegue mais segurar os obje-
tos, nem tio pouco reconhecer as pessoas das suas proximidades. Tal
desordem progride e, gradativamente, conduz a completa amaurose. De
paralelo, a crianga nio mais sustem a cabega e os seus membros a pouco
e pouco perdem a forga muscular. Por seu turno, é muito evidente a
hipersensibilidade que os pacientes exteriorizam, em face a todas as es-
pécies de estimulo, designadamente os sons; estremecem, ddo sobressaltos
e denunciam, mesmo, verdadeiros paroxismos epileptiformes, na vigén-
cia de excitagdes cutdneas, ou quando de ruidos estridentes e muito ba-
rulhentos. Precocemente, no curso da enfermidade, o exame do fundo
do olho mostra quadro bastante caracteristico: atrofia do nervo dptico e
nitida mancha vermelho-cereja da cordide, cercada de halo muito evi-
dente na regido da macula. Com o progredir da enfermidade, a crianga
denuncia desordens evolutivas do crescimento fisico e mental, além de
crescente diminui¢io da mobilidade voluntaria, que vai ao ponto de com-
pleta paralisia. E’ de se ver o doente, tornado em idiota, a recusar os
alimentos, emagrecer acentuadamente e, no fim de um ou dois anos,
terminar a vida por marasmo progressivo cu incidéncia de algum pro-
cesso morbido intercorrente.

Mostradas essas caracteristicas que, de modo geral, configuram a
fisionomia clinica da enfermidade, devemos recordar que a Idiotia Amau-
rética Familiar se manifesta por formas um tanto diferentes, nada obs-
tante determinadcs aspectos comuns a todas elas: ocorréncia familiar,
idiotia, fendmenos neurolégicos e acometimento do nervo optico e da re-
tina — ccndigdes surpreendidas em individuos que até entdo se manti-
nham em aparente normalidade.

De acordo com a idade em que o mal se verifica, pode defrontar-se
um dos quatro tipos seguintes:
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1. Idiotia Awmaurdtica Infantil, que se inicia abaixo de um ano,
tipo Tay-Sachs, (1881-1887).

2. ldiotia Awmaurdtica Infantil Tardia, iniciada acima de um ano,
tipo Bielschowsky (1914).

3. Idiotia Amaurética Juvenil, que se instala dos 6 aos 14 anos,
tipo Stock, Spielmeyer, Vogt (1906).

4. Idiotia Awmaurética Tardia, que comega na idade média da vida
ou mesmo mais tarde, tipo Kufs (1925).

A forma infantil comega nos primeiros méses da vida e, como regra,
termina fatalmente na proximidade dos 18 méses. A crianga que era
sadia, por volta dos 3 ou 6 méses comeca a apresentar fraquesa do pes-
cogo, do tronco ou dos membros e a exibir descrdens visuais. Para logo
evidencia indiferenca, falta de atengio e apatia, de forma a ndo dar sen-
tido do meio circulante. O tonus muscular de todo o corpo diminue; cs
musculos do pescogo ndo mais se mostram em ccndi¢des de sustentar a
cabega; os objetos caem das mdos. Numa segunda fase da enfermidade,
verifica-se intensa espasmocidade da musculatura e ocorrem fendémenos
reflexos muito intensos. Por seu turno, nao é rara, entdc, a incidéncia
de hipercinesias e a modificagio evidente do comportamento dos refle-
xos profundos que, por via de regra, mostram-se exaltados. Desde o
inicio do mal, a vista sofre gradativamente deterioragdo. O fundo do
olho, que se comporta normal durante as primeiras semanas ou 0s pri-
meiros méses da enfermidade, com o tempo denuncia manifestagio muito
caracteristica; a mancha vermelha ou sinal de Tay. Nessa altura, o exame
acurado mostra evidente atrofia do nervo 6ptico e a existéncia da man-
cha vermelho-cereja da macula, fendémeno que, nesta forma da doenga,
¢ absclutamente patognoménico e decorre da atrofia da retina incidindo
no nivel da regido macular. Na regido da févea, cada um dos clhos
exibe essa mancha vermelha; em torno, uma zona branca cinzenta ne-
crética e edematosa, acentua o contraste da mancha vermelha. Trata-se
de manifestagio bilateral, paralelamente progressiva em cada olho e re-
sultante do fato da atrofia retiniana tornar visivel a vascularizagio da co-
roide. Qutras manifestacfes retinianas sio fendémenos de maior rari-
dade, exceto a atrofia do nervo 6ptico que, por vezes, mesmo, pode pre-
ceder ao aparecimento da mancha vermelha. Paralelamente os membros
enfraquecem e, a pouco e pouco, tcrnam-se nitidanente paraliticos. A
deterioragio cerebral traduz-se com todas as evidéncias da deméncia
completa. A crianca passa a viver em absoluta condi¢io vegetativa. Em
tal emergéncia, aparece por exemplo cega e paralitica, deixando de
responder aos estimulos externos, exceto ocasionalmente. por simples
contragio muscular reflexa. Em algumas oportunidades, o quadro exi-
bido é o da rigidez de decerebragio, com a presenga dos reflexos tonicos
de postura. Por outro lado, nas fases adiantadas, mas designadamente
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nos primeiros periodos, as criangas revelam-se hipersensiveis aos va-
riados estimulos, de especial o som, evidenciando abalos epileptiformes
4 aproximagdo repentina dos sons e dos ruides. Os sintomas progridem
inexoravelmente; em poucos méses a crianga torna-se inteiramente cega,
demente e paralitica. O término da enfermidade ocorre pelo desenvol-
vimento de progressivo marasmo ou pela superveniéncia de processo in-
fectuoso de maior ou menor intensidade. Comegando aos 6 ou 9 mé-
ses, a enfermidade chega ao fim antes do segundo ou terceiro anc. Por
muito tempo, a forma infantil foi tida como atribtto da raga judia.
No momento atual, porém, conhece-se a descrigio de varios exemplares
ndo judeus, ccmo os que foram objeto das observagdes de Harris, Co-
ckayne, Atlel, Turner, Levy, Cohen, Wilson, e outros.

A forma infantil tardia descrita por Bielschowsky, comega por
volta de 1 ano e meio até 3 anos e estende-se as prcximidades dos 4 ou
5 anos da vida. De regra, os sintcmas sio mais ou menos os da forma
precedente, mas é importante consignar que, aqui, a ataxia e as outras
evidéncias semioldgicas de natureza cerebelar assumem grande preemi-
néncia. Por seu turno, a mancha vermelho-cereja ndo é verificada; em
seu lugar, de paralelo com a atrofia do nervo Optico, evidencia-se pig-
mentacio parda da retina,

A forma fuvenil da Idiotia Amaurética Familiar constitue ccnjunto
sintomdtico bem caracterizado e, clinicamente, traduzido por deméncia
adquirida na idade escolar, epilepsia, desordens motoras, sobretudo ce-
rebelares, atrofia do nervo Optico e modificagdes pigmentares da tetina.

Em 1903, Batten descreveu, sob a denominagdo Degeneragdo cere-
bral com alteragdes simétricas da mdcula em dois membros de uma fa-
milia, um complexo moérbido evidenciado por atrazo mental progressivo,
perda da visdo e desordens das fungfes motoras.

Em 1906, Vogt publicou observagdes similares e, em descrigdo cli-
nica muito pormenorizada, procurou delimitar a forma juvenil da Idio-
tia Amaurdtica Familiar. Nesse propdsito, assim se expressou: “As
criangas que se acham nas melhores condiges de satde comegam a apre-
sentar, por entre os 6 e 14 anos, anomalias neuro-psiquatricas muito evi-
dentes; o acometimento é gradual e os primeiros sinais, de regra pre-
gressivos, incidem no aparelho oftalmico e, em poucos méses, induzem a
cegueira completa. Nessa altura, o exame ocular revela atrofia do nervo
optico.  Paralelamente verifica-se comprometimento mental, exteriori-
zado por gradativa regressio da integridade psiquica, deteriorada até a de-
méncia mais absoluta. As fungfes motoras, pcr seu turno, retrogradam
e instala-se evidente paralisia total, na mér parte dos casos, de feitio es-
pasmédico. O término letal sobrevem ao fim de 5 a 10 anos”.

Por volta de 1906 a 1907, Spielmeyer descreveu as alteragdes pa-
tologicas da condi¢io mdrbida. Seus doentes foram tres membros de
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uma familia e o quadro clinico, nesses casos, correspondia ao descrito
por Vogt, como o tipo juvenil da Idiotia Amaurética Familiar. As ani-
cas diferengas encontradas no complexo sintomdtico, foram a presenga
de retinite pigmentar adicionada a atrofia Gptica e a superveniéncia de
ataques epilépticos nos ultimos estadios da enfermidade. Spielmeyer
descreveu, no tipo para cuja individualizagio na Idiotia Amaurdtica Fa-
miliar colaborou, alteragfes patologicas similares as encontradas na mo-
dalidade originariamente descrita por Tay e Sachs.

A primeira revisio critica feita pormenorizadamente no assunto,
foi a de Schob, em 1924. Schob acentuou, entio, que o diagndstico
clinico da Idiotia Amaurética Familiar Juvenil, é de muito dificil reali-
zagio, sendo algumas vezes mesmo, apenas presumivel, como soe acon-
tecer nos casos ocorridos esporadicamente. Idéntica opinifo tem sido
sustentada por Spielmeyer e por Higier.

'Em monografia publicada em 1931, Sj6gren acentua que o tipo ju-
venil da Idiotia Amaurdtica Familiar ndo é de tanta raridade como se tem
acreditado. De acordo com Sjbgren, o primeiro estadio da enfermidade
assinala-se por desordens visuais, mormente do tipo amaurético, sendo
o quadro oftalmoscopico o de retinite pigmentar e atrofia do nervo
optico. O segundo estadio é caracterizado por convulsGes que assumem
feitio do grande mal epilépticc com inconciéncia e acometimento hiper-
cinético generalizado. Nesse transe aparecem desordens mentais: falta
do controle emocional, irritabilidade, inquietude, apatia, alteragées da pa-
lavra e da linguagem e apoucamento do nivel e da capacidade intelec-
tuais. No terceiro estadio da enfermidade, torna-se muito patente e
assume feigdo definitiva, a deterioragio mental: a atengio, a memoéria e
0 julgamento em muito se mostram comprometides, e a crianga esquece
por inteiro o que tenha aprendido; a alteragic da personalidade, entio,
muito se acentua e o paciente se torna completamente desinteressado dos
circunstantes, numa absoluta apatia irritavel. A face mostra-se enri-
jecida e inexpressiva; ha, por vezes, choro e riso espasmodicos; a pala-
vra evidencia-se monotona e a articulagio indistinta; o conteudo verbal
¢ esteriotipado e o paciente revela acentuada tendéncia para a persevera-
¢io. Nesse periodo, aparecem os primeiros sinais neurclogicos: os mo-
vimentos tornam-se lentos, verificam-se rigidez e anomalias posturais
muito caracteristicas, a marcha de passos curtos e lentos é muito peculiar,
os joelhos mostram-se semi-fletidos e o paciente mal despega a sola do
pé do chdo; observa-se concomitantemente perda dos movimentos asso-
ciados e automaticos da marcha, tremor de repouso e de movimentos
intencionais; os reflexos cutaneos e tendinosos podem estar normais ou
apresentar modificagGes bem caracterizadas. No quarto estadio o pa-
ciente alcanga, em sua condigio mental, o periodo de idiotia mixima:
malis se acentila a apatia, nio fala, nem se corresponde de forma alguma
com a ambiéncia. Tambem, exuberam-se os fendmenos neuroldgicos.
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No quinto estadio o paciente apresenta-se totalmente demente e para-
litico; fica inerte no leito, sem qualquer controle dos esfincteres. Os
reflexcs tendinosos exacerbam-se e o fendmeno de Babinski, em quasi
todos os casos, mostra a sua presenga. Verifica-se, habitualmente, o
aparecimento de acrocianose muito acentuada. Reaviva-se o desenrolar
dos ataques epilépticos e, para logo, o paciente termina a vida em estado
de mal epiléptico ou pela superveniéncia de infecgdo de natureza grave.

Dentre os principais aspectos que diferenciam a forma juvenil da
Tdiotia Amaurética Familiar, da forma infantil de Tay-Sachs, merecem
ser salientados: 1) o inicio na segunda infancia ou mais tardiamente;
2) a maior duragdo da enfermidade; - 3) a incidéncia fazer-se frequen-
temente fora da raga judia; 4) a grande variabilidade dos sintomas
neuroldgicos; 5) a inexisténcia da mancha vermelho-cereja da macula.

A aparicde, em pleno periodo escolar, da atrofia 6ptica ou da reti-
nite pigmentar com perda da visdo, associada a crises epilépticas e es-
tado de deterioragio mental progressiva, deve levar o juizo clinico para
a incidéncia de uma forma juvenil da Idiotia Amaurédtica Familiar, sobre-
tudo se o conjunto mérbido se entremostrar em varios membros da
mesma familia,

Foi do ponto de vista oftalmologico que Vogt isolou o tipo juvenil
da enfermidade. A manifestagio consiste, primacialmente, de atrofia
papilar, que aparece na idade escolar, o mais das vézes em virios mem-
bros de uma familia, acompanhando-se de baixa da visdo, instalada muito
rapidamente. A postericri, al se junta a presenga de depdsitos pigmen-
tares na parte periférica da retina, ao nivel da macula. Os varios tipos
de lesio retiniana dependem simplesmente, como mostrou Sjogren, do
momento em que se examina o paciente: de inicio, a amaurose pode
coexistir com exame oftalmolégico absolutamente negativo, o processo
patogénico, nesse instante, ainda nio atingiu suficiente intensidade para
acarretar lesGes retinianas observaveis. A degeneragdo maculo-cerebral
de Oatmann-Batten nio é, senfo, um estadio da evolugio do mal; os
sete casos de Sjogren que, no inicio, mostravam essa imagem, tornaram-
se mais tarde tipicos tendo desaparecido os actmulos pigmentares da
macula, verificados no inicio de determinados casos.

E’ importante dizer-se aqui, que a sindrome neurologica da enfer-
midade se enriqueceu depois do registo da primeira observagio. Na des-
cricio de Spielmeyer e Vogt, o quadro clinico constituia-se sobretudo
por deméncia progressiva e epilepsia. Os sintomas ataxico-espasmodi-
cos ou pareto-espasmodiccs atrairam a atengdo de Frennel e Higier e
foram assinalados por Schob.

No atual momento pode-se ter o conjunto semiologico da forma
juvenil da Idiotia Amaurdtica Familiar como fate bem conhecido. Di-
ferentemente de Spielmeyer, que considerava o diagndstico clinico da
forma juvenil extremamente dificil, Sjogren e Sjovall falam de um
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aspecto fotografico do mal, evidenciado por muitos autores e confir-
mado em suas proprias observagdes: tais doentes desenvolvem-se nor-
malmente até os cinco e oito anos; depois manifestam baixa progressiva
da visdo que, a pouco e pouco, se acentia para atingir o maximo; nessa
epoca observam-se frequentes ataques epilépticos; mas, o que ha de
caracteristico e significativo nesse quadro, é a associagio de fenoémenos
cerebelares e sintomas extrapiramidais. Do ponto de vista neurolégico,
tambem, lembram os supramencionados autores suecos, que os sintomas
cerebelares sio bem conhecidos e se integram sobretudo & custa de per-
turbagdes da cocrdenagio traduzidas por marcha atixica, alargamento
da base de sustentagio e dismetria. Por seu turmo, mostram que o qua-
dro extrapiramidal é menos bem estabelecido: & hipocinesia com ten-
déncia a antiflexdo da parte inferior do corpo, junta-se atitude de pro-
pulsdo, ficando os brages meio fletidos e a marcha rija e soldada, nos
moldes da que se verifica nos parkinsonianos; o aspecto acinético ou
hipocinético esteriotipado da observagio de Dide e Bogaert, do mesmo
mcdo que o verificado nos doentes de Sjogren, Schoenfeld e Béhrmig-
Schob, opde-se ao da atetose e da distonia de torsdo, fortemente hiper-
cinéticas, das observagdes de Van der Scheer e Winkler; o mesmo pro-
cesso degenerativo da Idiotia Amaurdtica Juvenil pode realizar, nos
moldes do-que se observa nas cutras degeneragSes familiares, coréa, do-
enga de Wilson e pseudo-esclerose, imagens extra-piramidais de sentido
inteiramente inverso.

A forma juvenil tardia, estudada por Kufs, comega dos quinze aos
vinte anos, podendo porém, iniciar-se muito mais tarde, mesmo na época
da senilidade. A sua evclugio faz-se muito lentamente. Os sintomas
dominantes, sio a deterioracio mental e os surtos convulsivos. Com
o progredir da enfermidade aparece o tremor, a rigidez muscular e a
ataxia do tipo cerebelar. Como regra, nio se verifica a perda da visio,
nem as manifestagées patologicas da retina. Kufs tem arrolado muitos
argumentos objetivos que demonstram estar a enfermidade relacionada
com a incidéncia familiar da degeneragio pigmentar da retina; refere
ser comum na ascendéncia dos pacientes, casos tipicos de lesGes retinia-
nas sem a concomitancia de qualquer outro sintoma.

ASPECTOS PATOLOGICOS

A Idiotia Amaurdtica Familiar, do sentido pateclégico, caracteriza-
se por processo degenerativo das células ganglionares do sistema nervoso.
Nao obstante a variabilidade das formas clinicas no referente a idade
do acometimento e 4 rapidez evolucional do processo, a natureza essen-
cial da enfermidade parece sempre a mesma nos diversos tipos mor-
bidos por que se evidencia.
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Em todas as eventualidades, o cérebro torna-se aumentado de con-
sisténcia e exibe certo grau de atrofia. De regra, os centros nervcsos
apresentam-se diminuidos de volume; as circunvolugdes cerebrais mais
cu menos atrofiadas; o cerebelo, em alguns casos, atrofiado, habitual-
mente mantem volume normal; a protuberancia, o bulbo e a medula, per
seu turno, mostram-se diminuidos de volume. Mas, a manifestagio
mais particular, a que chama principalmente a atengio, é a dureza es-
pecial, a consisténcia de cauchu, melhormente observada pela palpacio
da regido rolandica, dos polos cccipitais e, tambem, da cama Otica.

As alteragies da Idiotia Amaurdtica Familiar sio muito caracte-
risticas; permitem, ao microscopio, o reconhecimento da enfermidade,
nao obstante poderem variar com a duragio do mal. Pelo exame histo-
légico, revela-se alteragdo total das células ganglionares do sistema ner-
voso. O processo degenerativo afeta as células ganglionares da retina,
do cortex cerebral, do mesencéfalo, ‘da ponte, do bulbo, do cerebelo e
da medula. As células mostram-se tumefeitas e o seu citoplasma com
aparéncia finamente granular e hialina. O mnicleo desloca-se para a
periferia e eventualmente mostra-se desintegrado. Os corptisculos de
Nissl encontram-se apenas na area que cerca o nucleo e mostram-se
reduzidos a grianulos muito fincs. Coloragbes especiais evidenciam que
a tumefacdo das células é devida a particular depésito de lipdides no
citoplasma. Acompanhando a degeneragio granulo-celular, verifica-se
degeneragio dos cilinder-axes. As neurofibrilas mostram-se deslocadas
para a periferia das células. As células apresentam-se como massas
voluniosas piri e fusifermes. A preferéncia do processo degenerativo
faz-se para as células piramirais do cortex cerebral, células de Purkinje
do cerebelo e radiculares da medula. Por seu turno, as células neuro-
gliais sio grandemente estimuladas pelos produtos de destrui¢io paren-
quimatosa, e € de se ver constituir-se processo de gliose responsavel pelo
aumento de consisténcia do encéfalo.

Devemos recordar, tambem, que a retina mostra alteragdes similares
as que se encontram em todas as partes do sistema nervoso. As células
ganglionares da regina partilham a degeneragio granular, sofrendo as
fibras do nervo oOptico evidente atrofia. FEssa degeneragdo fibrilar &
particularmente notada em torno da macula.

De acordo com Schifer, o primeiro processo patogénica é a tume-
fagdo do hialoplasma que, subsequentemente, sofre degeneragio granu-
lar com formagdo de lipdide e lipocrome.

Na forma infantil tardia da Idiotia Amaurdtica Familiar, isto é,
no tipo Bielschowsky-Jansky, as alteragfes sio andlogas s do tipo in-
fantil de Tay-Sachs. A diferenga reside, apenas, no fato da existéncia
de muito acentuada atrofia do cerebelo, que justifica a designacio dada,
tipo cerebelar de Jansky.
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Na forma juvenil, o acometimento patolégico é essencialmente da
mesma natureza que na forma infantil. Nada obstante, pode lembrar-
se que as alteragbes histoldgicas sio em menor teor que nas outras for-
mas da enfermidade. A destrui¢io celular é menos intensa e os elemen-
tcs podem conservar a mesma forma e o mesmo tamanho. Em seu
minucioso estudo, Greenfield e Holmes sugerem, do ponto de vista pa-
tolégico, distinguirem-se dois tipos de Idiotia Amaurética Familiar: um,
primariamente cerebelar; outro, em que o cerebelo e o resto do sistema
nerveso sio por igual acometidos. Tambem, devemos acentuar, aqui,
que a enfermidade parece de especial predilecdo para a retina e para o
cerebelo. De acordo comn Greenfield e Holmes, as alteragfes retinianas
da forma juvenil sio da mesma natureza que as observadas na forma
criginaria de Tay-Sachs.

A extensa degeneracio e outras desordens estruturais que, nas di-
versas formas da Idiotia Amaurdtica Familiar, envolvem ou nio o cere-
belo, o talamo ou o lobo occipital, estio sempre presentes em cada caso.
Tais processos denunciam, com muita evidéncia, que todos cs tipos da
enfermidade sdo decorréncias de um mesmo processo patogénico e nio
se podem individualizar tomando em consideracio somente as alteragbes
estruturais.

A Idiotia Amaurdtica Familiar cenfigura-se num processo degene-
rativo neuro-ganglionar que abrange o conjunto das formagdes pardas
encéfalo-medulares e se estende, tambem, is formagGes nervosas perifé-
ricas, sofrendo ai variagGes quantitativas, na conformidade das regides
e dos setores comprometidos. Essas variagdes regicnais parecem expli-
car a multiplicidade dos tipos clinicos descritos. A eletividade neuro-
citiria nfio é tio generalizada na forma de Spielmeyer e Vogt, como na
de Tay e Sachs, visto, nesta, os elementos celulares sofrerem prccesso
degenerativo quantitativamente mais uniforme.

A Idiotia Amaurética Familiar mostra um carater que Schiffer
considera fundamental para a defini¢do mesma das enfermidades heredo-
-familiares, isto é, a predilegio ganglio-celular especifica do processo,
no que se entende com o respeito absoluto que manteem pelos elementos
mesodérmicos. No particular da genética, sabe-se que a Idiotia Amau-
rética Familiar se comporta nos moldes de carater recessivo monohibrido,
cujo brotamento é favorecido pelas uniGes ccnsanguineas. Para Sjo-
gren, a forma juvenil seria inteiramente independente da forma infan-
til, ponto de vista que ¢é partilhado por certos neurologistas, como Sjo-
vall e Lindau, e contraditado por determinados geneticistas (Soren-
Hansen).

O prccesso patogénico na Idiotia Amaurdtica Familiar configura-se
na desordem do metabolismo protopldsmico, terminal numa sobrecarga
lipidiana instalada no principio da vida e assumindo evolugio progressi-
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vamente crescente e mortal. Semelhante distrofia, além de se observar
nas células nervosas normalmente isentas de lipidios, estende-se acs den-
dritos. Trata-se, assim, nem sé de modificagio funcional, mas ainda de
lipogenese neoformada. A essa hiperprodugio inicial, associa-se, em
determinadas células, a persisténcia de aspectos fetais ou infantis, par-
ticularmente verificados ao nivel dos elementos diencefalicos hiperpig-
mentadcs. Tambem tal. concepgio citoquimica, ajusta-se perfeitamente
bem com a doutrina geral de Van Bogaert, segundo o qual & disgenesia
da funcio citoneural corresponde uma série de aspectes morfologicos das
células nervosas, todos ligados entre si por estados sucessivos do pro-
cesso morbido.

Do sentido teérico é interessante rememorar, tambem, que hoje se
tém encontrado demonstragées objetivas da participagio visceral na Idio-
tia Amaurdtica Familiar. Kupa e, posteriormente, Van Bogaert, pro-
curaram reunir a Idiotia Amaurdtica Familiar a um grupo de enfer-
midades cuja caracteristica principal seria participarem de um distarbio
do metabolismo dos lipidios. Assim compreendida, a Idiotia Amauré-
tica Familiar haveria de se colocar entre a Degenera¢io Macular de
Stagard, a enfermidade de Niemann-Pick, a de Gaucher e a de Hand-
-Schiiller-Christian. Analogamente 4 Idiotia Amaurética Familiar, ocor-
rem na Niemann-Pick formas clinicas que apresentam idénticas altera-
¢bes nervosas e retinianas, acompanhadas das mesmas perturbacdes ge-
rais, fisicas e mentais. O encontro de formas clinicas idénticas em
ambas enfermidades, leva alguns autores a considerarem que elas nio
passam de localizagdes diferentes do mesmo processo geral que, ou tém
predilegio visceral manifesta, hépato-esplenomegalia na enfermidade de
Niemann-Pick, ou acomete de preferéncia o sistema nervoso, na Idiotia
Amaurética Familiar.

A identidade dessas condi¢es mérbidas gerou um novo capitulo,
no sentido dos problemas de patologia que buscam elementos preciosos
de elucidagdo nos complexos estudos de bioquimica e de histoquimica
celulares. Sachs consigna que o prccesso degenerativo da Idiotia Amau-
tética Familiar se contextura em desordem do metabolismo lipidico ocor-
rendo nas proprias células do neuraxe. Grande niimero de autores acre-
dita que a Idiotia Amaurética Familiar e a enfermidade de Niemann-
Pick se consubstanciam originalmente numa perturbagio metabélica fos-
fatidica, da esfigomielina. Para Marinescu, cs lipéides que fundamen-
tam o processo patogeénico da Idiotia Amaurdtica Familiar tém natureza
endogena. Bielschowsky, em contraposigio a Schaeffer, considera a
Idiotia Amaurética Familiar processo resultante de distirbio do proto-
plasma indiferenciade, acentuando que a enfermidade reside numa lipoi-
dose ectodérmica central com distirbio metabdlico geral. Pick, Spiel-
meyer, Oberling e Bogaert consideram a Idiotia Amaurdtica Familiar,
forma localizada e parcial da enfermidade de Niemann-Pick. Epstein
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e K. Lorentz, fundamentados em pesquizas quimicas e histo-patoldgicas,
declaram-se a favor da hipotese de Schaeifer, que a Idiotia Amaurodtica
Familiar é enfermidade degenerativa auténoma, distinta das condigbes
mérbidas que se originam de perturbagies do metabolismo lipidico.

As relagbes das fosfatidioses com a Idiotia Amaurdtica Familiar
tornam-se mais evidentes quando sabemos da existéncia de formas ner-
vosas da enfermidade de Niemann-Pick, com quadro oftalmoscépico se-
melhante ao da Idiotia Amaurdtica Familiar. A disseminagio das le-
soes infiltrativas em todcs os dérgios e tecidos na enfermidade de Nie-
mann-Pick, explica o aparecimento das formas nervosas e retinianas de
feito clinico muito préximo, sindo idéntico, ac da Idiotia Amaurética
Familiar. Como alguns casos de enfermidade de Niemann-Pick, pelos
seus caracteres clinicos e aspecto retiniano, assumem o0s Mmesmos aspec-
tos caracteroldgicos da Idiotia Amaurdtica Familiar, tem-se acreditado
que essa enfermidade ccnstitue forma nervosa do mal de Niemann-Pick,
com idéntico substrato andtomo-patoldgico, isto &, infiltragdo das célu-
las ganglionares do cérebro e da retina pelas mesmas substancias oriun-
das de desordem do metabolismo lipidico. A disseminagio dislipidica.,
com a variabilidade de Iccalizagdo, explica a diversidade das formas
clinicas.

Colocando-se em um tal conceito, resta provar a origem fosfatidica
das referidas enfermidades. No que se refere & Idiotia Amaurética Fa-
miliar, nas modalidades Spielmeyer-Vogt e Tay-Sachs, a wverificacio
histo-quimica das alteracdes mostra o sentide preferencialmente eletivo
do processo de degeneragio neuroganglionar, consecutivo a desordem do
metabolismo protoplasmico, e determinante da sobrecarga lipidica mani-
festada nas primeiras épocas da vida e gradualmente progressiva até a
morte. Marinescu, encarando a face bioquimica da Idiotia Amaurdtica
Familiar, conclue, apoiado em Bielschowsky, que o substrato de todas
as perturbagbes que caracterizam o mal reside numa oxidagio defei-
tuosa pela diminui¢io do nimero de oxidases, que parece proporcional
ao aumento dos lipo-protidios. Hurst, por seu turno, em dois casos de
Idiotia Amaurdtica Familiar, observou lipédides constituidos de fcsfa-
tidios e cerebrosidios, derivados de lipo-protidios. Para B. Sachs, as
enfermidades de Gaucher, de Niemann-Pick e a Idiotia Amaurotica Fa-
miliar tém caracteres comuns, cujos fundamentos residem no distiirbio
do metabolismo dos lipdides. As descricées de Hamburger e J. Norde-
mann sio bem tipicas no sentido das afinidades histoquimicas, clinicas
e neuro-oftalmo-patolégicas do mal de Gaucher, do de Niemann-Pick e
da Idiotia Amaurdtica Familiar. Mas, o problema basilar dos processos
patogénicos da Idiotia Amaurdtica Familiar permanece ainda muito obs-
curo para que se acredite resolvido com facilidade. Faz-se mistér es-
tudo iterativo de revisio da casuistica existente e a realizagtao de uma
série de pesquizas bem orientadas no sentido da clarificagio dos possi-
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veis processos histoguimicos que se acreditam Icbrigar nos casos con-
cretos. Doutra forma, qualquer conclusio € aprioristica, nio se po-
dendo fazer corpo de doutrina para a compreensio objetiva de tdo in-
trincadc problema de neuropatologia.

Vista dessa incidéncia, a Idiotia Amaurdtica Familiar situa-se en-
tre as enfermidades de armazenamento, a que Van Gierke, em 1932,
chamou Tesaurismoses. Tambem, nessa mesma diregio, é oportuno re-
cordar que a designagio Tesaurismose ou enfermidade de armazena-
mento, compreende as condigdes moérbidas que se caracterizam pelo au-
mento patolégico da deposi¢ie de substincias quimicas bem definidas,
que se elaboram no corpo da célula ou ai se infiltram quando promanen-
tes do meio interior; concebida nesse grupo, a Idiotia Amaurética Fa-
miliar constitue, de acérdo com Kate, Tesaurismose que tem por subs-
tincia de armazenamento um fosfolipidio e, por tecido armazenador, as
células reticulo-endoteliais, a glia e as células ganglionares.

CONTRIBUICAO CASUISTICA

Neste proposito deselamos consignar 0s poucos exemplares clinices
observados em nosso meio. Tambem, em procedendo assim, acredita-
mos trazer valioso préstimo 4 compreensio de¢ assunto. O registro do
caso de nossa observagio pessoal, de parceria com a recapitulagio de
outros que, em oportunidades diferentes, foram consignados pcr mais
de um autor, além de servir para o cotejo da individualizagio das for-
mas clinicas do mal, certamente haverd de permitir a melhor fundamen-
tagdo do estudo de conjunto, onde se visa o conhecimento da caractero-
logia exterior dos biotipos e a demonstragdo de alguns aspectos genéti-
cos da maior importincia neuroldgica.

I — OBSERVAGAG PESSOAL — N. V,, branca, brasileira, de 4 anos de idade,
residente em Vicente de Carvalho, Distrito Federal, trazida ao Servigo de Clinica
Neurolégica do Hospital Getulio Vargas em 17 de Junho de 1942, por especial
gentileza do pediatra Dr. Gentil de Castro.

Antecedentes de familia: Os pais, ambos vivos e sadios, primos em segundo
grau. portanto consanguineos, sio brasileiros, brancos e originarios de familia por-
tugueza, sem qualquer ligagio de parentesco com judeus. Recordam-se dos seus
antecedentes, pais e avds, e dos seus colaterais, tios-avds, tios de primeiro grau,
irm3os e primos, e dizem nio se lembrarem de parentes de outra nacionalidade,
que nio a portugueza e a brasileira. Arguidos, insistentemente, sobre a existéncia
de judeus ou correlatos em sua familia, respondem categoricamente pela inexis-
téncia. Afirmam jamais terem tido parentes com doenga nervosa semelhante ou
diferente da dos seus fithos. Nao recordam, positivamente, mas tém no¢io muito
viva da inexisténcia de epilepsia, doengas mentais, alcoolismo, desordens endocri-
nas, anomalias do desenvolvimento, téxico-filia e outros antecedentes mérbidos de
real importancia genética. O casal, que informa ter sempre gozado boa saide
fisica e mental, procriou 10 filhos, dos quais 7 estdo vivos. Dos 3 mortos, 1 faleceu
aos 2 anos e 2 mezes, outros aos 6 anos e meio e outro aos 4 anos. Esses 3 meni-
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nos, segundo repetida e minuciosa informagio da mie, sofreram as mesmas mani-
festagbes clinicas da N. Entre 1923 e 1927, a mie do paciente frequentou a Poli-
clinica da rua Miguel de Frias, servico do Prof. Fernandes Figueira, onde subme-
teu seus filhos a exames e tratamento. Com o fim de colhermos informes pre-
cisos que nos pudessem esclarecer sobre o mal dos irmios da nossa paciente, diri-
gimo-nos aos Drs. Mello Leitdo e Adamastor Barbeza, que muito atenciosamente
comnosco deram husca no registo clinico do Servigo, sem contudo ser possivel
achar qualquer informagio sobre os doentes que, nos foi informado, teriam frequen-
tado a Policlinica ao tempo do Prof. Fernandes Figueira. Nada obstante, cstamos
seguros da realidade categoricamente pintada pela tnde, que afirma: “Os meus
3 filhos sofriam da mesma doenca que a N. Estiveram na Policlinica do Dr.
Figuetra e, ai foram minuciosa e repetidamente examinados. O Dr, Figueira e
seus assistentes fizeram-lhes muitos exames, inclusive exame elétrico dos mlsculos
e retirada de um fragmento de misculo para exame microscopico Os meninos
eram molesinhos e sofriam dos mesmos sintomas apresentados pela irmd. Quanto
a vista, posso garantir que nunca foi examinada, e que eu nio posso dizer se eles
enxergavam ou nio. Mas, hoje, depois que o Snr., me mostrou que a N. sofre
da vista € ndo vé, o que até agora eu nio sabia, mas desconfiava, sou levada a
acreditar que os outros, tambem, nio deviam vér, porque, como a irmisinha, se
mostravam indiferentes ao meio e nio davam acordo do que se passava em frente
dos seus olhos”. Fora disso, convém registar, ainda, que a mie jamais teve
aborto; no entanto, em certa ocasiio, evidenciou reagio de Wasserman positiva
no sanguc.

Histéria do paciente: A menina nasceu depois de normal gravidez e de parto
espontaneo, pezando cerca de 3 quilos. Vacinou-se pelo B. C. G. Teve alimen-
tagdo materna exclusiva até os 6 meses de idade; de entdo, iniciou a alimentacdo
mista, variada, continuando, nio obstante, até os 22 meses, com a concomitincia
da alimentagio materna. Teve desenvolvimento fisico normal até os 11 meses,
conseguindo ficar de pé, sem auxilio, e dar alguns passos apoiada. Inteligéncia
normal até 1 ano de idade aproximadamente; conseguiu pronunciar algumas pala-
vras, sobretudo as monosildbicas. Aos 22 meses teve sarampo complicado de
bronco-pneumonia. Aos 11 meses, quando ja ficava de pé e dava os primeiros
passos, a genitora comegou a notar enfraquecimento gradativo dos membros infe-
riores (estando de pé, repentinamente a crianga caia, nio conseguindo, depois,
voltar a4 posi¢do primitiva) ; outras vezes, brincando com os irmios, tinha crises
de riso convulsivo, ficava com a face cianética e caia ao solo, sem, contudo, perder
os sentidos. Essas manifesta¢cdes tornaram-se de dia para dia mais frequentes e
mais pronunciadas. A pouco e pouco, a doente foi perdendo a capacidade de pre-
ensic, ao ponto de nio poder tomar os alimentos sosinha. Contemporaneamente,
comegou a exibir sobresaltos, a mostrar reagdes de defeza desproporcionais ao
estimulo recebido. Assim, ao ruido de uma palmada, de uma palavra mais alta, a
paciente evidenciava choque, abalo excessivo, em completa despropor¢io com a
intensidade do estimulo. A medida que progrediam esses sintomas, a capacidade
intelectual diminuia; a crianga denunciava profunda apatia, nio mais réconhecendo
as pessdas que a cercavam e nio mais pronunciando qualguer palavra ou emitindo
som adequado. Esse estado nio permitia a justa apreciacio da capacidade visual,
¢ a genitora, desconfiando que a visdo diminuira, disso ndo podia ter impressdo
positiva,

Exame semiolégico: A menina, de estatura mediana em relagio a sua idade,
mantem-s¢ em deciibito dorsal ou lateral. Nido € possivel ficar de pé, nem sentar-
se. A face, acaracteristica, sem expressio e muito pouco tnovel, evidencia, de
quando em quando, abalos mioclénicos que abrangem a mandibula. Os globos oculares
apresentam-se completamente sem vivacidade, mas exibem abalos nistagmicos hori-
zontais e verticais. Em certas oportunidades, ai se verificam movimentos paroxis-
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ticos de lateralidade, possuidos de maior extensdo do que os observados habitunl-
mente. Todo o corpo da paciente mostra acentuada hipotonia. A cabeca tende
para diante, para traz ou para os lados. O tronco, por seu turno, nio se consegue
equilibrar, caindo para a frente ou para traz, Os membros superiores permane-
cem estendidos, evidenciando relativa hipertonia e tremor de leves oscilagdes. Os
membros inferiores estio possuidos de grande flacidez e adaptam-se as posigdes
em que sdo postos., (Fig. 1). S3o muito curiosos os abalos tonicos que, vez por
outra, sofre a paciente na totalidade do seu corpo. Tendo presenciado, em muitas
oportunidades, a exibigdo de tais fenomenos, podemos nos capacitar da sua natureza

F16. 1 (caso 1) — Idiotia Amaurdtica Familiar. Atitude da
paciente (caso de Aluisio Marques).
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epiléptica. A ocorréncia desses paroxismos tdnicos do corpo, vindos de parceria
com abalos dos glotos oculares e movimentos clonicos da mandibula, configura
realmente uma manifestagéio epiléptica, mesmo que seja admitida num feitio larvado.
Os misculos mostram-se flicidos e hipotonicos; a pele seca; o paniculo adiposo
normalmente desenvolvido. Palpando a carnagdo da paciente, sente-se consisténcia
pastosa e falta dos relevos musculares. Normais 0s orgdos e func¢des da vida
somatica.

O estudo dos reflexos evidencia aboli¢gio dos abdominais; presenca bilateral
do fendmeno de Babinski e dos reflexos de automatismmo ¢ defeza. Quanto aos
reflexos tendinosos, & curioso verificar que, contrastando com o aspecto flacido
dos membros paralizados, evidencia-se acentuada vivacidade. Tambem merece re-
gisto, a presenca. dos reflexos t¥nicos do pescogo, patenteados cxuberantemente nos
membros superiores, nas vezes que se realiza manobra de rotagio passiva da cabega.

A sensibilidade nio poude ser devidamente perquirida, em virtwde do estado
mental da paciente, que é o mais rudimentar possivel. Nada obstante, podemos
dizer que se observam reagdes motoras defensivas, quandc se provocam excitagdes
sensitivas de grande intensidade. Outrosim, merece ser consignado aqui que, tal
como foi referide no propédsito da histéria da enfermidade atual, a paciente exibe
abalos e espasmos globais do corpo, toda vez que se promove ruido forte na pro-
ximidade dos seus ouvidos, ou se pinga muito intensamente a pele ou as massas
musculares.

No que se refere ao estado mental, merecem registo aspectos muito interes-
santes. A menina nio fala. A sua impoténcia motora muito pronunciada, por
sva vez nio lhe permite a possibilidade de exprimir-se por gestos. A paciente nio
chora senia quando tem fome ou quando se lhe provocam maltratos. Na ocasido
da alimentagio, denuncia seu desejo mediante gritos; e. quando ja tem comido
satisfatoriamente, principia a recusar os alimentos, deixando-os transbordar da
boca. A paciente conserva-se em geral limpa, mas, quando urina ou defeca, nio
reage, nem reclama a circunstancia de ficar suja. Numa olhada de conjunto, tem-
se a impressio positiva de que a paciente é uma oligofrénica na grau maximo.
Fora dos elementos que nos foram fornecidos pela apreciagio do comportamento,
niaoc & possivel apurar aspectos que nos possam fornecer com mais seguran¢a um
juizo concreto sobre a capacidade, o nivel e outros requisitos intelectuais da paciente.
Existc desordem do esfincter urinirio; como mais evidente na ocasiio em que a
paciente dorme, tem a justifici-la, tambem a espina-bifida oculta,

O exame ocular foi realizado em varias oportunidades, tendo, para o seu me-
Jhor esclarecimento, interferido a preciosa colaboragio do especialista Dr. Paulo
Filho. A paciente, em todas as vezes, mostrou olhar vago, de quem nio enxerga,
movimentos irregulares em A. O., com abalos nistigmicos do tipo ondulatério.
Midriase média.Rea¢do pupilar & luz muito preguicosa. O exame do fundo do
olhe, em ambos os olhos, evidenciou pagilas palidas maxime i direita, com vasos
de aspecto normais. As maculas apresentam-se com a configuragio e reflexos nor-
mais, mostran’o alteragBes pigmentares, mas inexisténcia da mancha vermelho-
cercja ou sinal de Tay-Sachs. Pelos elementos fornecidos nesse exame, pode
concluir-se que a paciente apresenta atrofia simples, bilateral, do nervo 6ptico, em
estado adiantado de~endo ter ainda alguma visio, pelo fato de as pupilas reagirem
preguicosamente a luz; alem disso, ligeiras manifestacBes caracteristicas da dege-
neragic pigmentrr da retina. (fig. 2)

O exame radiolégico do craneo nio revelou alteragio patoldégica. O exame
radioldgico da coluna vertebral mostrou espinha bifida lombar. Os exames de labo-
ratério forneceram os seguintes resultados: Reserva alcalina; 49 vols. de CO? por
100 cc. de plasma. Potdssio: 20.00 mgrs. % Sédio: 305.00 mgrs. %. Fosfa-
tasse: 1.56 U. Bodansky. Glicemia: 70.0 mgrs. %. Colesterol: 1.60 grs °/c.
Acidns graxos: 3.75/co. Fosfolipidios: 1.£0°/e. Asotemia: 30.00 mgrs.%. Crea-
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Fig. 2 — Descnhe de acordo com Fia. 3 — Aspécto oftalmoscopico da
Z‘Z n(lizmijgcsc(:;: I;;tgi(:ﬁ:as(cizofu&_ retina na forma infantil (Tay-Sach )
Aluisio Marques) — Idiotia Amau- da Idiotia Amaurética Familiar (se-

rotica Familiar., gundo Lindsay Rea).

timinemia: 3.26 mgrs.%. Reacdo de Wassermann: negativa no sangue e no liquor.
Reagido de Kahn: negativa, no sangue e no liquor. Hemdtias: 4.500.00 por mm’.
Leucécitos: 5.200 por mm®.  Metabolismo basal: prejudicado. Urina: normal, nem
glicose, nem zlbumina. Feses: auséncia de parasitos e de ovos dos mesmos.

A paciente faleceu em Janeiro de 1943, sendo impossivel rezlizar a necropse,
uma vez gue o obito se dew em casa da familia.

II — Caso de Adamastor Barbosa e Abreu Fialho1 — D. R. sexo feminino,
onze méses de idade, nascida no Rio de Janeiro.

Antecedentes de familia: O pai com 34 anos, israelita, natural da Ukrania.
A mie de 26 anos, é tambem judia e igualmente natural da Ukrania. Ambos sio
sadios e sem antecedentes mérbidos. Nido ha consangumidade entre os pais. Nada
informaram os pais, quanto a antecedentes morbidos hereditarios, infeccdes e into-
xicagdes graves, emogdes violentas, crises morais, neuropatias dos ascendentes. Do
casal houve apenas dois filhos, ambos a termo. O primeiro filho nascido na
Rissia, adoeceu 2os seis méses de idade e veio falecer com um ano e meio, com-
pletamente cego e paralitico.

Histéria da paciente: D. R. nasceu a termo, de parto natural. Foi amamen-
tada ao seio materno até seis méses de idade. sem incidente algum, até que come-
garatn a se manifestar os primeiros sintomas da atual enfermidade. Ao remper
o primeiro dente, havia entrado no décimo més de vida. Atualmente ja possue
os dois incisivos inferiores. Aos sete méses notou a mie que a crianga estava
“ficando mole”, e essa flacidez dos membros chamcu-the a aten¢zo quando
vestia a filhinha, Mais tarde a mie observava que a filha tinha dificuldade em
sustentar a cabega; dificilmente permanecia semtada, mesmo quando cercada de
almofadas.

1. Adamastor Barbosa — Idiotia Amaurdtica Familiar. Revista Brasileira
de Pediatria (Jutho), 1926.

Abreu Fialho — Um caso de idiotismo amaurdtico familiar ou doenga de Tay-
Sachs. Anaes de Oculistica do Rio de Janeiro 2, 5, 1930.
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Exame semioldgico: No momento do primeiro exame, apresentava boa consti-
tuicio; desenvolvimento corporal normal; estado de nutrigio geral bom; peso
quilos; estatura 68 centimetros. O cranio dolicocéfalo, apresenta a fontanela an-
terior pouco aberta, sem baulamento da bregma. A face é inexpressiva; o olhar
vago, o que fez logo suspeitar qualquer perturba¢io mental. Parece nio reconhe-
cer as pessoas que a rodeiam. Os movimentos oculares sio normais. Nio ha pa-
ralisia, nem nistagmo. As pupilas, dilatadas, reagem preguigosamente a luz. O
exame oftalmoscépico revela em ambos os olhos, a meio da zona macular, um
ponto vermelho vivo cercado de zona esbranquicada ou acinzentada de bordos
indistintos. Além disto, palidez da papila e atrofia incipiente dos nervos
opticos, que a pouco e pouco se tornou completa, Verifica-se acentuada hipotonia,
podendo mesmo chegar-se a dobrar em duas a crianga, a ponto de levar os mem-
bros inferiores a altura das orelhas. Os reflexos tendinosos, principalmente os
patelares, estio ligeiramente exagerados, mas os cutineos reagem normalmente.
A paciente segura com dificuldade os objetos que se lhe oferecem. Permanece imo-
vel por longo tempo, quando colocada em determinada posi¢io. Se ouve um ruido
forte, assusta-se, sobressalta-se, e é o {inico meio de mudar a atitude costumeira.
Estio normais os orgidos da vida somatica. Nao é palpavel o ba¢o, nem o figado.
As reacdes de sangue e de liquor mostram-se negativas. Aos 23 méses de idade
a paciente apresentava paralisia dos dois membros inferiores e do brago direito,
com a mio direita em garra. Ao mesmo tempo, observavam-se bléfaro-espasmos,
alternados umas vezes concomitantes outras, Ha disfagia. Verifica-se grande
emagrecimento. A cegueira é total e completa a atrofia dos nervos Opticos. Conr
24 meéses ocorreu a morte, precedida de convulsdes.

I1IT — Caso de Tretiakoff e Pujol > — E. R., de 27 méses, branco, brasileiro,
nascido em S. Paulo.

Antecedentcs de familia: Pai de 33 anos e mie de 29 anos, italianos, sadios.
O« rais sio primos em terceiro grau e procrearam 3 filhos: o primeiro de, atual-
mente, 8 ancs, é normal em todos os sentidos; o segundo morreu na idade de 2
méses. de gastro enterite, tendo sempre aparentado boa saide. Nunca houve abor-
tos. Um primo do pai morreu idiota na idade de 51 anos. Uma tia materna foi
tida como raquitica e nio andou até os 7 anos, desenvolvendo-se porem, em se-
guida, normalmente, casando-se e tendo nove filhos.

Histéric do paciente; A gestacdo e o parto foram normais. O menino foi
criado nc seic até a idade de 2 méses, depois teve alimentacio mista. Até os 4
méses o menino pareceu perfeitamente normal; nesse momento teve bronquite e
febre quc duraram mais de uma semana e o deixaram muito enfraquecido. TFoi, en-
tic, que se rercebeu a flacidez da perna esquerda, que ranidamente atingiu os qua-
tro membros: o pescogo, tambem. mostrou-se muito flacido e o menino ndo podia
levantar, nem suster a caheca. Essa quadriplegia acentuou-se rapidamente, sendo
os fenomenos paraliticos sempre mais acentuados 3 esquerda. O desenvolvimento
intelectual do menino nio se prosseguiu, desde o acidente febril. Jamais o paciente
conseguiu falar.

Exame semiolégico: Trata-se de um menino de tamanho médio, que consegue
bom decubito dorsal, tem os membros inferiores estendidos e flacidos, os membros
superiores em atitude de flexdo. A cabeca é grande, pesada e oscilante. Eviden-
cia nistagmo horizontal e inconstante; ligeiro estrabismo interno; pupilas dilatadas
¢ regulares, Face pouco movel, mas, em certos instantes, muito expressiva. A
cabeca, o tronco e os membros inferiores sio iméveis; s6 os dedos das mios se

2. Tretiakoff, C. e Pujol, A. — Un cas de Maladie de Tay-Sachs. Ar-
chives de Medicine des Enfants. 24, 5, 1926.
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agitam. O menino estende por vezes seu brago, mas esses movimentos sio deso-
rientados, sem forca, imprecisos, € os membros superiores tém sempre a tendéncia
de voltar i sua posi¢io de flexdo. Os musculos sdo flicidos e emagrecidos, so-
bretudo o dos membros inferiores. A pele é seca e o paniculo adiposo muito
abundante, mas as carnes sio moles e nio se consegue perceber o relevo muscular.
O menino nio se pode sentar, a sua cabega pesada acarreta o tronco que se de-
forma para todos os lados. Exame mais acurado mostra que os membros infe-
riores sdo completamente flacidos e inertes. Os pés sio moles, com pronunciada
lassidio tibio-tarsica. Essa flacidez nio é tio acentuada nos joelhos e nas ancas.
A pantorrilha direita parece um pouco mais desenvolvida que a esquerda. Os mo-
vimentos espontaneos sio quasi nulos; contudo, o menino pode estender as pernas,
quando fletidas. Ha ligeira escoliose dorsal. O menino nio pode ficar sentado
sem amparo, seu corpo tende a cair para todos os lados. O pescogo é igualmente
flacido. A cabega é oscilante. Os membros superiores mostram curiosa associa-
¢io de flacidez e tendéncia a contratura. Qs reflexos tendinosos estio muito exal-
tados, hi presenga bem caracterizada dos reflexos de automatismo medular e de
fenémeno de Babinski, evidencias que se exteriorizam bilateralmente. A pesquisa
da sensibilidade nio mostrou alteragio maior.

O exame do fundo do olho revelou, bilateralmente, inexisténcia de mancha
vermelhg-cereja da macula, mas presenga de pontilhado discreto, muito caracte-
ristico, da retina.

O exame mental revelou os seguintes aspectos: o menino nio fala e nunca
falou. Pela sua impossibilidade motora nio consegue exprimir gestos adequados.
A sua face é bastante expressiva e o paciente comunica-se com a mfie por Sorrisos,
caretas e gritos de satisfagio. E suficientemente atento no que se refere a vida
exterior; reconhece a mie, o pai e seu irmio, pela vista ou ao ouvir-lhes a voz.
Na hora da refeigio, reclama comida, e, quando se acha satisfeito, recusa os ali-
mentos. Enfim, é calmo e asseiado, manifesta, na medida dos recursos, sentimen-
tos afetivos pelos seus prdximos e interesse pela vida exterior; reage de modo
adequado as excitagdes € aos acontecimentos exteriores; nio sabendo falar, expri-
me-se de forma inteligivel por caretas, por sorrisos, gritos e sons de tonalidade
variavel; nido parece haver idiotia, mas, talvez, simples retardamento mental.

No dizer dos autores, o menino revela atrazo intelectual bastante acentuado,
alteragBes retinianas discretas e mal caracterizadas e, sobretudo perturbagdes pa-
raliticas graves e quasi generalizadas que dominam nitidamente o quadro clinico.

IV — Caso de Aureliano Fonseca® — J. M., de 1 ano de idade, branco, bra-
sileiro, nascido em Limeira, S. Paulo.

Antecedentes de familia: O pai tem 49 e a mie 33 anos, sio ambos bra-
sileiros e netos de alemies. Os pais sio primos em primeiro grau, portanto, con-
sanguineos. N#o se apuraram entre os antecessores, idiotas ou cegos. O paciente
tem 6 irmios; desses, dois, por volta de um ano, apresentaram corpo e cabega sem
firmeza, ndo podendo sentar-se, nem mostrar interesse pelos brinquedos. Tais ir-
miaos faleceram ainda pequenos, apds manifestarem ataques convulsivos.

Histéria do paciente: Nasceu a termo, com seis méses ja se sentava e aos
oito se mantinha bem firme, Aos nove méses teve febre e convulsdes, desde entdo
nio mais se sentou, ficando tambem com o pescogo mole e impossibilitado de firmar
a cabeca, que pendia para todos os lados.

Exame semiologico: E menino gordo, pesando 10 quilos e 250 grs.; apresenta
fontanelas anteriores muito abertas. A face se mostra inexpressiva, o olhar vago

3. Fonseca, A. — Idiotia Amaurdtica Familiar. Primeiro Congresso Bra-
sileiro de Ophtalmologia, Rio de Janeiro, 1936.
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e indiferente, pouco atende s solicitagdes da mde, ri de quando em quando, porem
inexpressivamente; chora com frequéncia, dorme bem, nio se interessa pelos brin-
quedos e tem sobressaltos diante de qualquer ruido mais forte. A mie observou
que o menino nio enxerga. O exame do sistema nervoso realizado por A. Tolosa
e D. Marcondes, revelou reflexos tendinosos presentes, fenomeno de Babinski bila-
teral, reflexos cutaneos abdominais abolidos, ausencia de hipotonia, impossibilidade
de sentar-se e de manter-se de pé.

O exame ocular mostrou: olhar indiferente e vago, pupilas medianamente di-
latadas e reagindo preguicosamente 3 luz. O fundo do olho apresenta na regiio
macular coloragio branco-acinzentada de forma oval alongada, com mancha central
cor vermelho-cereja. As papilas mostram-se - esbranquigadas, de bordos nitidos e
com vasculariza¢gio normal. NZo hi nistagmo.

_Negativas para a sifilis as reagBes praticadas no sangue e no liquido cefalo-
Taquiano.

V — Casos de Tubal Valenga* — T, M. L., de 12, 10 e 9 anos respetiva-
mente, de cor branca, filhas de pais sadios e consanguineos, residentes no sertdo
de Pernambuco. Os pais nio apresentam parentesco, nem mesmo afastado, com
pessoas da raca judia.

As pacientes foram examinadas em setembro de 1930. Duas ji nio andavam
sosinhas, pois estavam quasi cegas, e a outra, L., a mais moga, mal via para se
orientar. Teem cinco irmios, dos quais tres sio sadios e o restante sofre mal
da mesma ordem que o das pacientes: J., de 16 anos, ji estd cego, paralitico e
com evidentes fenoémenos psicopaticos; a sua moléstia comegou apss 0s quatro
anos, quando entio apareceram ataques epilépticos, cegueira progressiva, e perda
da fala. N., de tres anos de idade, apresenta ataques epilépticos e acentuada baixa
da visdo.

Resumo semiolégico: T. ndo anda; é incapaz de distinguir os dedos e o
vulto da mio, muito préximos; fala com palavras arrastadas e nunca termina a
frase, nem mesmo, is vezes, comp8e a palavra; desde a idade de quatro anos co-
mecou a sofrer ataques epilépticos. M. ainda vé vultos, mas nio pode andar; fala
um pouco melhor do que sua irmi T. L. ainda tem visio para poder andar, fala
um pouco melhor que as outras, respondendo com mais acerto as perguntas feitas;
como as suas duas irmds comecou a manifestar ataques epilépticos e baixa da visdo
apds o quarto ano de vida.

O exame do fundo do olho mostrou lesdes mais ou menos idénticas em todos
esses casos, abundantes manchas pigmentares em toda a retina, mixime na regiio
macular ; a papila descorada em T., mostra-se aparentemente normal nas duas outras,

O exame neurologico e psiquidtrico dos casos ndo foi devidamente registado,
por nido ter sido procedido com minicia, como era desejo do ohservador,

COMENTARIOS

Em referindo esses casos clinicos, ccm as suas caracteristicas fun-
damentais, tivemos, como proprésito, contribuir para a divulgagio em
nosso meio, dos aspectos semiologicos que configuram a Idiotia Amau-
rotica Familiar.

4, Valenga, T, — Idiotia Amaurdtica Familiar, tipo juvenil. Revista Me-
dica de Pernambuco 12 (Outubro) 1942,
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Se, nesta altura, rememorarmcs nogoes assinaladas linhas atras, fa-
cilmrente se compreende que a enfermidade ndo mais se pode cingir ao
seu concéito originario. O melhor conhecimento dos quadros clinicos
e o encontro de formas que se imbricam por lagos de correlagio geneto-
patoldgicos, levam a se acreditar que o biotipo da enfermidade n3o tem
caracterizagio rigorosamente definida. Por seu turno, a consideracio
casuistica ndo fornece base irrecorrivel ao concéito de Josephi, no pro-
posito que recomenda sé se compreenderem na Idiotia Amaurdtica Fa-
miliar os casos onde a verificagio microscopica permite evidenciar pro-
cesso especifico nas oélulas ganglionares dos centros nervosos; nem tio
pouco, abona a opiniio de Spielmeyer e Schiffer, que relegam para ou-
tras condigbes moérbidas os exemplares que nesse molde nio se compor-
tam, mesmo em sendo traduzidos pelo complexo sintomitico, idiotia e
amaurose de caracter familiar. Devemos lembrar, existirem casos da
enfermidade onde o processo patolégico ndo se acompanha de amaurose
e que foram esses mesmos que induziram Walter a propor se denomi-
nasse o mal, simplesmente, Idiotia Familiar, em vez de Idiotia Amaurd-
tica Familiar. Todavia, nada obstante a possibilidade de tdo curiosa
inicidéncia e, ainda mais, o autorizado abono que lhe empresta Schiffer,
Josephi julga de melhor acerto conservar-se a antiga denominagio per
serem mais frequentes os casos com amaurose, e sugere, falar-se em
Idiotia Amaurética sem Amaurose, nas eventualidades dos excepcionais
exemplares dessa ordem.

Vista a questio desse modo, é facil compreender que a Idiotia Amau-
rotica Familiar deve ccnstituir condigdo moérbida mais frequentemente
encontradica do que de habito se consigna nos servigos de clinica neuro-
légica. Tambem, o seu diagnéstico exige do observador, experiéncia
clinica longa e bem fornecida, ji que de outro modo ndo se podem sur-
preender as fcrmas insolitas do mal, n3o assim os casos de transigio,
nem os exemplares clinicos cujo biotipo se configura pela interferéncia
decisiva de circunstincias ambientes e fatores genéticos que, por via de
regra, se exercitam muito caprichosamente,

Do registo feito neste trabalho, devemos acentuar que o caso de
nossa observagdo configura exemplar clinico da forma infantil tardia.
Intermediaria do tipo Tay-Sachs e Spielmeyer-Vogt, conforme precei-
tua Bielschowsky, a forma infantil tardia nio entretem relacio genética
com a raga judia e comega o seu quadro semioldgico, por via de regra,
entre um e quatro anos. As manifesta¢des cculares comportam-se nos
moldes da forma juvenil e os sintomas neuroldgicos, integrados em
grande parte por desordens cerebelares, reproduzem, com muita aproxi-
magio, a fisionomia clinica da modalidade infantil de Tay-Sachs. Acre-
ditamos que o caso observado por Tetriakoff e Pujol, em face dos ele-
mentos semiolégicos referidos pelos préprios autores, se {ilie 4 mesma
forma.
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Em qualquer dessas mencionadas eventualidades casuisticas, pode-
ria ter-se falado da forma juvenil de Spielmeyer-Vogt, ou melhor, da
forma juvenil precoce, lembrada por Marinesco a propdsito de um seu
caso. Mas, aqui, tal qualmente fizeram Dide e Van Bogaert, manifes-
tamos parecer diferente, de vez que, no propdsito de evitar confusdes,
melhor serd reunir semelhantes casos no tipo infantil tardio, modalidade
ja bem definida e que se afasta do verdadeiro tipo juvenil por determi-
nados aspectos semioldgicos, designadamente por sua evolugdo, bem mais
rapida. A forma juvenil de Spielmeyer-Vogt, conforme dissemos nou-
tro lango, principia na segunda infincia, evolue até o fim da adoles-
céncia e traduz-se por deméncia prcgressiva e quadro neurolégico e oftal-
moscopico bastante variavel. Por seu turno, a infantil tardia tem a es-
tigmatisa-la desordens cerebelares, cabendo realmente a Bielschowski a
primasia de chamar a atengfio sObre a importincia das relagfes entre o
cerebelo e a Idiotia Amaurdtica Familiar. J4d nesse propdsito, Brod-
mann, Schobb e Straussler haviam registado especimes clinicos que no
quadro morbido exibiam evidentes fendémenos de natureza cerebelar, e
Higier havia descrito familia, onde, de par com a Idiotia Amaurdtica
Famiiar, teve oportunidade de evidenciar caso de ataxia cerebelar bem
caracterizada.

A proposito dos casos de Tubal Valenga, nio nos podemos manifes-
tar categoricamente, ccm referéncia a dizer qual seja o tipo da Idiotia
Amaurética Familiar em que se possam catalogar. Como esse oftal-
mologista, acreditamos que os pacientes possam caber na forma juvenil
de Spielmeyer-Vogt, mas, em virtude de nio possuirmos dados precisos
no que se refere ao exame neurclégico, aqui nido podemos ir além de
mera suposigio.

Os exemplares clinicos estudados, um por Adamastor Barbosa e
Abreu Fialho (pai) e, outro, por Aureliano Fonseca, configuram, por
muitas evidéncias, a forma infantil de Tay-Sachs, caracterizados, como
foram, pelo fator genético e pela mancha vermelhc-cereja da micula.

E’ de grande importincia, recordar-se aqui que a Idiotia Amau-
rotica Familiar nio constitue enfermidade cuja contextura semiologica
tem por fator irrecorrivel a correlagio da raga judia. Cendigio mor-
hida heredo-familiar de carater recessivo, a enfermidade tem, no elemento
censanguineo, circunstancia decisiva para sua revelagdo. E’ nocdo bas-
tante divulgada que, entre os judeus, as ligagGes matrimoniais de pa-
rentes, se realizam com habitual frequéncia; e, parece-nos, a nods, residir
nessa circunstiancia o mctivo da grande incidéncia que o mal desempe-
nha nos procedentes de tal povo.

Condigdo moérbida de natureza heredo-familiar, a Idiotia Amauré-
tica Familiar tem por base fundamental toda uma série de processos
patogénicos que se pautam rigorosamente pelas diretivas tragadas nas



228 ARQUIVOS DE NEURO-PSIQUIATRIA

leis de Mendel. As anomalias decorrentes de censtituigao genotipica es-
pecial sio transmissiveis, como as propriedades normais. As unidades
germinais ou genes localizani-se nos cromosomas do nucleo e, ai, ocupam
posi¢io perfeitamente bem definida, As mutagSes do gene censtituem
fenémeno da maior importancia em patologia genética. Uma modifica-
Gdo dos cromosomas, uma desordem no gene, tera influéncia decisiva
na marcha dos processos e das reagfes que condicionam a manifestagio
dos caracteres individuais. Um determinado gene deve contribuir para
a realizagio de varios caracteres; e, tal ou qual carater, deve ser a re-
sultante da agdo de diversos genes; cada gene podendo, entretanto, de-
sempenhar papel preponderante na realizagio de determinado cariter e
ter, ao mesmo tempo, ao lado do seu efeito visivel e localizado, outra
a¢i3o mais ou menos direta, mais ostensiva e objetivavel.

Ha boas probabilidades para se acreditar que nenhuma enfermidade
heredo-familiar, do ponto de vista da genética, resulta de um sé gene,
€ que antes se origina de um grupo fatorial. Parece impossivel explicar
por um dunico gene dcente, a complexidade da condi¢io moérbida fami-
liar mais pobre em sintoma. Numa mesma arvore genealdgica encontra-
se ao lado de formas classicas, formas parcelares, mono ou §4ligo-sinto-
maticas. Por vezes, o mesmo individuo exibe, durante certo nimero
de anos, um grupo limitado de sintomas e, s6 mais tarde, com a evolu-
¢do da idade, é que o quadro clinico se vai completar. Uina enfermidade
familiar do sistema nervoso, jamais é a exteriorisagio exclusiva de fator
unico, senio de um grupo fatorial organizade nos moldes do fenémeno
de soldadura que Morgan tem evidenciado por pesquizas experimentais
na Drosophila Melanogaster; como é bem conhecido, Morgan mostrou
que o gene e os grupos fatoriais que integram os cromosonas, ligam-se
por lagos de fixidez desigual; se determinados grupos separam-se facil-
mente no curso da divisdo celular porque possuem scldadura de menor
resisténcia, outros evidenciam solidez suficiente para impedir a sua desa-
gregagio. Tambem, é na maior ou menor intensidade dessa scldadura,
onde reside a diversidade das formas clinicas da mesma doenca. Se o
grupo fatorial, que fundamenta a condigio, passa por inteiro a um dos
descendentes, sobrevird forma integral da enfermidade; se, porém, ve-
rifica-se a desagregagio, e o grupo fatorial s6 em parte passa, surgird
uma forma parcial da doenca, correspondente, qualitativa e quantitativa-
mente, &s particularidades dos cromosomas herdados. De fato, na cli-
nica, ao lado das formas classicas, bem acabadas, das enfermidades fa-
miliares do sistema nervoso, existe grande numero de documentos de
genética humana que abalam a concepcio dos tipos considerados auténo-
mos. E’ facil verificar que os quadros bem definidos se ligam a for-
mas complexas e a formas intermediirias. As modalidades complexas
sio realmente mais numercsas e, se nio se verificam com maior fre-
quéncia, é porque o observador as acompanha por lapso de tempo rela-
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tivamente curto. Uma das particularidades essenciais das doengas fa-
miliares do sistema nervoso é a sua mutabilidade no tempo. Nem sé se
agravam quantitativamente no curso da evolugio mas, tambem, podem
variar qualitativamente no seu aspecto, chegando mesmo a passar de
um tipo clinico a oucro.

Nesse proposito, devemos recordar que as enfermidades heredo-
familiares se podem agravar, extinguir ou deixar de se manifestar, por
forga de circunstancias muito interessantes de serem, aqui, consideradas.
Doengas do tipo heredo-familiar evidenciam-se, por vezes, em familias
que mostram acentuada decadéncia social. Circunstancia de igual sorte,
atribuivel a fator condicicnal, exibe-se em individuos de aparéncia si,
mas pertencentes a familias taradas, quando a intervenc¢io do fator exo-
geno forga o aparecimento da enfermidade; talvez o mal surgisse de
qualquer forma e a causa externa nio tenha, senfo, antecipado a sua
aparigdo. Mas, € possivel acreditar que certas enfermidades jamais se
revelariam; em muitas familias encontram-se, ao lado de membros in-
discutivelmente doentes, individuos bem dispostos, que sé herdaram fra-
gilidade orginica quasi imperceptivel e nunca chamariam a atengio, se-
nio se um estado toéxico, infectuoso ou de vicio metabdlico, nio viesse
desencadear a condi¢io moérbida. A necessidade desse fatcr condicional,
apontado pelas observagfes clinicas e humanas, na produgio de uma
particularidade hereditaria, tem sido confirmada experimentalmente por
Morgan. Do mesmo modo, lembre-se que uma parte das doengas heredo-
-familiares do sistema nervoso scfre nas geragbes seguintes precessio
de aparecimento, a0 mesmo tempo que pode ser presa de transformagio
pejorativa do quadro moérbido. Nessas circunstancias reside uma f6r-
mula, mediante a qual a enfermidade desaparece, expontaneamente na
familia. Em seu grau mdiximo, o principio da anteposi¢io age, nem
sé por via da heranga, mas tambem no plano da geragio mesma, dimi-
nuindo a idade da apari¢io da doenca em cada membro que nasce do
mesmo par; e, quando esse decréscimo, de ano para ano, alcanga o limite
da viabilidade, se vé a linhagem dos descendentes portadores de uma
tara, de mais em mais precoce, continuar atravez de toda uma série de
prematuros inviaveis e de abortos de tcda ordem.

Se se pode firmar a opinido de que as doencas nervosas hereditarias
necessitam para o seu desenvolvimento uma constitui¢gio heredo-degene-
rativa, deve-se, tambem, ter como certo que, mediante a melhora da cons-
tituigdo, a enfermidade pcde desaparecer.

No sentido das enfermidades heredo-familiares, o tipo anatomo-
clinico ¢ habitualmente constante para cada familia; no entanto, entre
os membros de uma mesma familia, se podem observar algumas dife-
rengas. Nio é fora de logica supor-se que, antes de alteragio objetiva
dos neurédnios, se verifique desvalorizagiio de carater funcional; e por
um tal motivo, alguns exemplares s se exibem clinicamente numa época
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relativamente tardia, isto é, sOmente na ocasiio que os neurdnios vica-
rios evidenciam manifesta decadéncia.

As consideragdes que acabamcs de fazer no proposito de determi-
nados aspectos genéticos da Idiotia Amaurotica Familiar, sdo de enorme
préstimo para a apreciagio das caracteristicas semiologicas da enfer-
midade. O acervo de tais nocdes constitue o fundamento basilar da
orientagio descriminativa, por que se procuram individualizar as formas,
infantil de Tay-Sachs, infantil tardia de Bielschcwski, juvenil de Spiel-
meyer-Vogt e do adulto de Kufs; e a diretiva cientifica que preside as
correlagbes morbidas, suas formas o6ligo-sintomaticas e os varios tipos
de transigdo, a miude defrontados no dmbito do processo mérbido. Por
seu turno, os concéitos ventilados nesta emergéncia sio de molde a per-
mitirem descortinar-se amplo panorama propicio a revelagio das muilti-
plas incégnitas que, longa data, obscurecem a compreensio do problema.
Demais disso, bem individualizada como se encontra, a Idiotia Amau-
rética Familiar configura condi¢io anatcmo-clinica altamente valiosa,
no sentido que abrange vdrios aspectcs capazes de clarificar os fatores
genéticos que contexturam numerosas enfermidades do sistema nervoso.

SUMARIO E CONCLUSOES

1. Realizando pormenorizado estudo do assunto, o A. define a
Idiotia Amaurdtica Familiar como condigio moérbida caracterizada, do
sentido patoldgico, por degeneragio lipdide das células ganglionares do
sistema nervoso e, clinicamente, per deterioragio mental progressiva,
amaurose e desordens do tipo paralitico.

2. Recapitula os aspectos semiolégicos do processo, e mostra, de
acérdo com a idade em que ocorre o mal, pederem ser individualizados
quatro tipos clinicos: 1) Idiotia amaurdtica infantil, iniciada abaixo
de 1 ano, forma Tay-Sachs; 2) Idiotia amaurdiica infantil tardia, co-
megada acima de 1 ano, fcrma Bielschowski; 3) Idiotia amaurética ju-
wenil, de principio entre os 6 e 14 anos, forma Spielmeyer-Vogt; 4)
Idiotia amaurdtica tardia, que aparece na idade média da vida ou mais
tarde, forma Kufs.

3. Valendo-se de fundamentos objetivos encontrados, tanto na ca-
suistica estrangeira, quanto na nacional, mostra n3o ser ccmpulséria a
necessidade do elemento étnico judaico para o diagnéstico da enfermidade.

4. Ainda, a proposito da semiologia da Idiotia Amaurética Fami-
liar, insiste no fato, da mancha vermelho-cereja da macula, ou sinal de
Tay, nao constituir manifestagio ocular imprescindivel para o diagnés-
tico: se a forma infantil de Tay-Sachs tem, nesse fenomeno, elemento
semioldgico obrigatdrio, as outras modalidades traduzem-se por atrofia
do nervo odptico, retinite pigmentar e, as vezes, pelo menos durante al-
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gum tempo, fundo de clho normal, conforme consignam os achados de
Sjogren ¢ de outros pesquizadores autorizados.

5. Ocupando-se do aspecto patologico, recorda que a natureza es-
sencial da enfermidade, isto &, o processo degenerativo das células gan-
glionares do sistema nervoso, se mantem, sempre, o mesmo, nos diversos
tipos mérbidos por que se evidencia a Idiotia Amaurdtica Familiar.

6. Rememora os poucos exemplares clinicos registados na litera-
tura nacional e descreve, com minficia, -0 caso que teve oportunidade de
estudar na Clinica Neuroléogica do Hospital Getulio Vargas.

7. Em realizando consideragbes gerais, trata do aspecto genético
da Idiotia Amaurdtica Familiar, e mostra, que essa enfermidade con-
figura condi¢gdo mérbida, interessante por varios aspectos, ji de si ca-
pazes de contribuirem para a clarificagio dos fatores heredoldgices que
contexturam numerosas enfermidades do sistema nervoso.

SUMMARY

1. After detailed study based on a personal case and on the inci-
dence reported by both brasilian and foreign litterature, the Author de-
fines Familiary Amaurotic Idiocy, in patholcgical sense, as a lipoid
degeneration of the nervous system ganglionary cells and clinically, as
a progressive mental deterioration, amaurosis and disturbances of paretic
type.

2. Clinical aspects of the process are revised and divided into four
groups according to age: Infantile Amaurotic Idiocy (onset under 1
year of age) — Tay-Sachs’ form; Late Infantile Amaurotic Idiocy
(onset after 1 year) — Bielschowski’s form; Juvenile Amaurotic Idio-
¢y (between ages of 6 and 14 years) — Spielmeyer-Vogt’s form; Late
Amaurotic Idiocy (onset during middle age or after) — Kufs’ form.

3. The jewish ethnical element offers no greater influence in in-
cidence in view of local and foreign statistics.

4, Tay’s sign, i. e. cherry-red discoloration of macula does not
constitute a necessary feature for diagnosis in cases other than infantile
form of Tay-Sachs. In the other forms, optic nerve atrophy or pig-
mentary retinites may be present; fundi may be normal at least for a
reasonable period of time.

5. Pathologically, the degenerative process of the nervous system
ganglionary cells, which is the essential feature of the disease, is iden-
tical in all morbid types.

The Author demonstrates, after general considerations, that the
morbid conditicns of the disease contribute to the explanation of here-
ditary factors comumon to numerous affections of the nervous system.
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