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RESUMO

A sindrome de Aicardi representa 1 a 4% dos casos de espasmos infantis
e ocorre provavelmente devido a mutagdo ligada ao X. Apresenta alteracdes
neuroldgicas e oftalmoldgicas caracteristicas que incluem espasmos infan-
tis, agenesia de corpo caloso e lacunas coriorretinianas (triade caracteristica),
freqiientemente associados com coloboma do disco 6ptico. Para fetos
masculinos a morte ocorre intra-titero, € para meninas, nos primeiros anos
de vida. O prognéstico é ruim, com persisténcia das crises epiléticas e
retardamento grave. Descrevemos os casos de duas pacientes com essa
sindrome atendidas em nosso servico. O exame oftalmolégico foi decisivo
em ambos 0s casos, j4 que as alteragdes caracteristicas encontradas,

associadas a agenesia do corpo caloso fecham o diagndstico da sindrome.

Descritores: Sindrome/diagnostico; Espasmos infantis; Retina/anormalidades; Cordide/
anormalidades; Corpo caloso/anormalidades

INTRODUCAO

A sindrome de Aicardi foi descrita em 1965 por Aicardi e col. Representa
1 a 4% dos casos de espasmos infantis e ocorre provavelmente devido a
mutagdo ligada ao X. Encontrada quase que exclusivamente em meninas,
contudo ja foram relatados dois casos em meninos, que apresentavam um
cromossomo X extra (XXY), e somente um caso familial é conhecido!-?.

Achados caracteristicos da sindrome incluem espasmos infantis, age-
nesia de corpo caloso e lacunas coriorretinianas (triade caracteristica),
freqiientemente associados com coloboma do disco 6ptico. As lacunas
coriorretinianas sdo os achados patognomonicos da sindrome, e associa-
das as anormalidades na ressonancia magnética (heterotopia periventricu-
lar, cértex displdsico, cistos ependimais), permitem o diagndstico. Anorma-
lidades vertebrocostais estdo presentes em metade dos casos®+9,

As lesdes caracteristicas do fundo de olho sdo lacunas brancas, circula-
res, bem definidas, com pigmenta¢c@o minima de suas bordas, variando em
tamanho de 1/10 a 20 didmetros papilares. Usualmente sdo bilaterais e com
freqiiéncia distribuidas simetricamente. Em geral as lesdes estdo agrupadas
em torno do disco éptico e diminuem em tamanho e nimero quando se
estendem para a periferia®.

Histologicamente existem multiplas dreas de heterotopia e polimicrogiria
das camadas do cérebro, enquanto as lacunas representam um afinamento
do epitélio pigmentar e cordide, com perda de granulos de pigmento. Cistos
ependimais sdo freqiientemente encontrados préximo ao terceiro ventriculo
e cistos ou tumores do plexo coroidal podem atingir grandes tamanhos. Eles
podem permitir um diagndstico pré-natal quando encontrados com agene-
sia de corpo caloso®¢7,

Em casos raros o corpo caloso pode estar presente.

O progndstico é ruim, com persisténcia das crises epiléticas e retarda-
mento acentuado. A morte ocorre nos primeiros anos de vida®®,
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Este relato foi proposto com a finalidade de descrever dois
casos dessa sindrome atendidos no departamento de retina do
servico de residéncia da Sociedade Beneficente Santa Casa de
Campo Grande — MS, documentar as caracteristicas clinicas
da mesma e comparar os achados a outros relatos da literatura.

CASOS CLINICOS

Caso 1

L.S.V., 2 meses, feminina, parda, encaminhada ao departa-
mento de retina do servigo de residéncia da Sociedade Benefi-
cente Santa Casa de Campo Grande, com suspeita de sindrome
de Aicardi, pelo departamento de neurologia.

Mae relatava histéria de espasmos e crises convulsivas
parciais desde os 8 dias de vida, além de retardo no desenvol-
vimento neuropsicomotor.

Nao apresentava histdria familial positiva, nem casamen-
tos consangiiineos na familia. Mae GI/PI/A0.

O exame neurolégico mostrou retardo no desenvolvimento
neuropsicomotor, hipotonia muscular e espasmos em flexao
localizados.

A ressondncia magnética do crinio constatou-se agenesia
do corpo caloso e redugdo da massa encefdlica, com microce-
falia. O EEG mostrou multiplos focos heterotépicos.

No exame oftalmolégico a ectoscopia observaram-se glo-
bos oculares de tamanho e forma normais. Ndo foram encon-
tradas alteracdes a biomicroscopia. A oftalmoscopia indireta
constataram-se discos épticos com forma ovalada, contornos
ndo nitidos e irregulares, com hiperpigmentacdo em suas mar-
gens, aumento da tortuosidade vascular, areas de atrofia co-
riorretinianas multiplas ao redor do disco (lacunas coriorreti-
nianas) e descolamento parcial de retina no olho direito (tam-
bém observado a ultra-sonografia ocular).

O acompanhamento pela neurologia mostrou aumento da
intensidade e freqiiéncia dos espasmos, evolugdo gradual das
crises parciais para crises generalizadas, EEG hipsarritmico
(caracteristico da sindrome de West), atraso global no desen-
volvimento neuropsicomotor, hipotonia dos musculos esque-
1éticos e microcefalia.

Atualmente aos 7 meses de idade, a crianga apresenta um
quadro epilético polimérfico, com crises parciais, generaliza-
das e espasmos, de dificil controle, e progndstico muito ruim.

Caso 2

G.V.C., 13 meses, feminina, branca, também encaminhada
ao departamento de retina pelo departamento de neurologia.

Apresentava histéria de espasmos e crises convulsivas
parciais desde os 33 dias de vida, além de retardo no desenvol-
vimento neuropsicomotor.

Nao houve relato de histdria familial positiva, nem casa-
mentos consangiiineos na familia. Mae GI/PI/A0.

O exame neuroldgico, como no primeiro caso, mostrou
retardo no desenvolvimento neuropsicomotor, hipotonia
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muscular, espasmos em flexdo localizados e difusos, crises
parciais e generalizadas, e microcefalia.

A ressondncia magnética do crinio constatou-se agenesia
parcial do corpo caloso, discreta dilatacdo dos ventriculos
cerebrais supra-tentoriais e pequeno cisto junto a foice cere-
bral. O EEG mostrou atividade convulsivogena tipo hipsarrit-
mica (caracteristico da sindrome de West).

Ao exame oftalmoldgico observaram-se globos oculares
de tamanho normal e auséncia de alteragdes a biomicroscopia.
A oftalmoscopia indireta registrou-se no olho direito, disco
optico com contornos irregulares, bordos com redugdo da
nitidez, aumento da tortuosidade vascular e atrofia do epitélio
pigmentar da retina; no olho esquerdo papila com contornos
irregulares, margens ndo nitidas e hiperpigmentadas, dreas de
atrofia do epitélio pigmentar da retina na regiio macular (lacu-
nas coriorretinianas), estafiloma de dois didmetros papilares
superior a macula, com margens hiperpigmentadas e aumento
da tortuosidade vascular.

DISCUSSAO

A sindrome de Aicardi representa uma afecgdo rara, ligada
ao cromossomo X, com manifestagdes neuroldgicas e oftalmo-
l6gicas caracteristicas. Para fetos masculinos a morte ocorre
intra-utero, e para meninas, nos primeiros anos de vida‘®.

A triade caracteristica pode se associar a inimeros acha-
dos clinicos:®

Achados do sistema nervoso central

- agenesia do corpo caloso,

- heterotopia cortical nodular da substincia cinzenta,
- assimetria dos hemisférios cerebrais,

- diverticulos ventriculares, dilatacao dos ventriculos laterais,
- auséncia da glandula pineal,

- cistos do plexo coréide,

- polimicrogiria,

- hidrocefalia,

- cistos aracndéides, do plexo coroidal,

- atrofia do cerebelo,

- hipoplasia do quiasma 6ptico,

- microcefalia secundaria.

Outros achados neurologicos

- problemas na degluticio,

- hipotonia dos musculos esqueléticos,
- retardo intelectual,

- retardo das aquisi¢des posturais.

Achados esqueléticos

- assimetria craniana,

- malformacdes palatinas,

- imagens lacunares do cranio,

- dismorfia facial (implantacdo baixa das orelhas, base do
nariz aplanada).
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Achados costovertebrais

- spina bifida,

- hemivértebras,

- fusdo dos corpos vertebrais,
- escoliose e cifoescoliose.

Achados oculares

- lacunas coriorretinianas (patognomonicas),

- coloboma do nervo 6ptico, coloboma de fris,
- microftalmia, microcérnea,

- catarata,

- hipoplasia do nervo 6ptico,

- estrabismo,

- descolamento de retina,

- sinéquia de iris,

- presenca de membrana pupilar,

- persisténcia do vitreo primdrio hiperpldsico.

Tumores

- papilomas do plexo coroidal,
- carcinomaembrionario,

- hepatoblastoma,

- teratoma de nasofaringe.

As criancas com essa sindrome apresentam inicialmente
espasmos e crises parciais. Com a mielinizagdo do SNC, as
crises passam a ser generalizadas, com focos cada vez mais
extensos, levando a um EEG hipsarritmico, caracterizando a
sindrome de West. Esse quadro epilético polimérfico torna-se
de dificil controle, mesmo com o uso de anticonvulsivantes em
altas doses.

O progndstico desses pacientes é muito limitado, com
rapida deterioracdo funcional e morte nos primeiros meses ou
anos de vida.

Os dois casos descritos em nosso servico demonstraram
achados bastante semelhantes. As duas criangas registram
um quadro evolutivo com piora das crises convulsivas, de
dificil controle com medicac¢do e retardo do desenvolvimento
neuropsicomotor. Em ambas, foram encontradas agenesia do
corpo caloso nos estudos por imagem do sistema nervoso
central e lacunas coriorretinianas a oftalmoscopia indireta.
Outros achados oftalmolégicos que contribuiram para o diag-
nostico foram o encontro do disco dptico andmalo em ambas
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as criangas, com hiperpigmentacdo em seus bordos, além do
descolamento de retina em uma das criangas.

O exame oftalmoldgico foi decisivo em ambos os casos, ja
que as alteragdes caracteristicas encontradas, associadas a
agenesia do corpo caloso e espasmos fecham o diagndstico
da sindrome.

ABSTRACT

Aicardi’s syndrome is thought to be an X-linked dominant
disorder. Females are exclusively affected, the disorder being
lethal in males. This syndrome is characterized by infantile
spasms, agenesis of the corpus callosum and ocular lesions.
Clinically it presents as severe mental retardation, severe
limitation of motor development and of language, with a
prognosis of survival for only a few months or years. We
present two cases of this uncommon syndrome and describe
the clinical symptoms and signs, and prognosis.

Keywords: Syndrome/diagnosis; Spasms, infantile; Retina/
abnormalities; Choroid/abnormalities; Corpus callosum/
abnormalities
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