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APRESENTACAO

Apresentamos o segundo volume do livro “Frente Diagndstica e Terapéutica na
Neurologia”, um material rico e direcionado a todos académicos e docentes da area
da saude com interesse em neurologia e areas afins.

A especialidade médica responsavel por trabalhar e analisar os disturbios
estruturais do sistema nervoso &€ denominada como neurologia. Do diagnostico
a terapéutica, todas as enfermidades que envolvem o sistema nervoso central,
periférico, autbnomo, simpatico e parassimpatico, sao estudadas pelos profissionais
com especializacdoo em neurologia. Além das doencas neuropscicopatologicas, o
CID divide as patologias do sistema nervoso em dez grupos com fins de analise
epidemioldgica.

Assim abordamos aqui assuntos relativos aos avancos e dados cientificos
aplicados aos estudos de base diagnéstica e terapéutica nesse reamo tao interessante
da medicina, oferecendo um breve panorama daquilo que tem sido feito no pais.
Neste segundo volume o leitor podera se aprofundar em temas relacionados ao
Alzheimer, Hospitalizacao, Atencao Primaria a Saude, Apraxia, Demencia, Cognicao,
Neuropsicologia, Esclerose lateral amiotréfica, VIH tipo |, Parkinson, Epidemiologia,
Indicadores de Morbimortalidade, Melanoma, Metastase, Neurossarcoidose,
Endocardite bacteriana, Oligodendroglioma, Epilepsia Refrataria, Tumor Cerebral
Primario, Lobectomia Temporal Anterior e Doencas Neurodegenerativas como um
todo.

Esperamos que o conteudo deste material possa somar de maneira significativa
ao conhecimento dos profissionais e académicos, influenciando e estimulando cada
vez mais a pesquisa nesta area em nosso pais. Parabenizamos cada autor pela
teoria bem fundamentada aliada a resultados promissores, e principalmente a Atena

Editora por permitir que o conhecimento seja difundido em todo territério nacional.
Desejo a todos uma 6tima leitura!

Benedito Rodrigues da Silva Neto
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CAPITULO 26

SINDROME DE STURGE-WEBER ACOMPANHADA DE
ALOPECIA: UMA NOVA APRESENTACAO CLINICA?

Data de aceite: 14/01/2020
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RESUMO: A Sindrome de Sturge-Weber (SSW)
€ a terceira patologia mais comum de um grupo
heterogéneo de sindromes neurocutaneas
marcadas pela presenca de forte carga
genética, com angiomas envolvendo a pele da
face e leptomeninges, e glaucoma associado a
anormalidades vasculares oculares. O presente
relato de caso, trata de um paciente do sexo
masculino, 39 anos, branco, natural do estado
da Bahia, que desde os 2 anos de idade
apresenta crises convulsivas de dificil controle,

Frente Diagnéstica e Terapéutica na Neurologia 2

diagnosticado com SSW apoés realizacéo de
neuroimagem ha 2 anos, porém sem apresentar
nevo flamineo ou alteracbes oculares, mas
com a presenca de area de alopecia na regiao
fronto-parietal direita de aproximadamente
5cms de didmetro. A busca na literatura de
dados relacionados a etiopatogenia da SSW
e aos casos de sindromes neurocutaneas
associadas a alopecia, presume-se que 0
angioma de leptomeninges, tipico da SSW,
esteja relacionado a génese da alopecia. Frente
a apresentacédo rara, procurou-se através deste
relatar uma possivel nova forma clinica da SSW.
PALAVRAS-CHAVE: Sindrome de Sturge-

Weber. Alopecia. Angiomatose.

STURGE-WEBER SYNDROME
ACCOMPANIED BY ALOPECIA: ANEW
CLINICAL PRESENTATION?

ABSTRACT: Sturge-Weber Syndrome (SWS)
is the third most common pathology of a
heterogeneous group of neurocutaneous
syndromes characterized by the presence of a
strong genetic load, with angiomas involving the
facial skin and leptomeninges, and glaucoma
associated with ocular vascular abnormalities.
The present case report deals with a 39-year-old
male, white, from Bahia, who, since 2 years of
age, had convulsive seizures of difficult control,
diagnosed with SWS after neuroimaging 2
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years ago, but without nevus flamineus or ocular changes, but with the presence of
alopecia area in the right fronto-parietal region of approximately 5 cm in diameter.
The search in the literature of data related to the pathogenesis of SWS and to the
cases of neurocutaneous syndromes associated with alopecia, is presumed that the
leptomeninges angioma, typical of SWS, is related to the genesis of alopecia. In view
of the rare presentation, we attempted to report a possible new clinical form of SWS.
KEYWORDS: Sturge-Weber Syndrome. Alopecia. Angiomatosis.

INTRODUCAO

A Sindrome de Sturge-Weber (SSW) é a terceira patologia mais comum de um
grupo heterogéneo de sindromes neurocutdaneas marcadas pela presenca de forte
carga genética, com manifestacoes de alteragcdes neuroldgicas e tegumentares’232,
Dentre elas incluimos a Neurofibromatose, a Sindrome de Klippel-Trenaunay, a
Esclerose tuberosa e a Sindrome de von Hippel-Lindau?.

A SSW, também denominada de angiomatose encefalotrigeminal, é uma
condicdo que inclui angiomas envolvendo a pele da face e leptomeninges, e
glaucoma associado a anormalidades vasculares oculares'?3. H& variacées na
literatura que classificam a sindrome em 3 ou 4 tipos, sendo que a apresentacao
clinica mais recorrente é nevo flamineo, chamado de mancha vinho do porto, além
de alteragdes neuroldgicas causadas pelo angioma leptomeningeo que cursam com
crises convulsivas, atrofia de regides cerebrais e déficits cognitivos'=.

A incidéncia da SSW nao esta totalmente esclarecida, sendo estimado em 1 a
20 000 até 50 000 nascidos vivos?2. Tal qual, a etiologia da SSW é foco de grandes
estudos, ao passo que as ultimas pesquisas mostram uma relacdo da doenca com
mutagcdes em mosaico somatico no gene GNAQ, localizado no brago longo do
cromossomo 923,

O presente relato de caso, trata de um paciente do sexo masculino, 39 anos,
branco, baiano, que desde os 2 anos de idade apresenta crises convulsivas de dificil
controle, diagnosticado com SSW apds realizacdo de neuroimagem ha 2 anos,
porém sem apresentar nevo flamineo ou alteragdes oculares, mas com a presenca
de area de alopecia associada ao angioma de leptomeninges.

Frente a apresentacéo rara, procurou-se através deste relatar uma possivel
nova forma clinica da SSW associada a alopecia, sob a perspectiva de conhecimento,
diagnostico e intervencao frente a patologia.

RELATO DE CASO

G. C. S., 39 anos, sexo masculino, solteiro, branco, ensino fundamental

incompleto, procedente do interior da Bahia e residente no interior de S&o Paulo, aos
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2 anos de idade iniciou episodios de crises epilépticas recorrentes, caracterizadas
por paresia progressiva em todo o dimidio esquerdo evoluindo para movimentos
tonico-clénicos com generalizagdo secundaria. Passou a fazer uso de Fenobarbital
100mg ao dia (que se estendeu até o inicio da vida adulta) sob orientacdo médica
mantendo cerca de 5 episédios por més com duracao de até 20 minutos.

Aos 17 anos mudou-se para o interior de Sao Paulo, e aos 20 anos teve sua
primeira consulta com neurologista. Na época realizou eletroencefalograma que
registrou atividade cerebral normal, mantendo-se o tratamento com Fenobarbital

Logo ap6s os 2 anos de acompanhamento, voltou para a Bahia perdendo
seguimento. Retornou ao interior de S&o Paulo, e hd um ano foi reencaminhado ao
Neurologista devido persisténcia do quadro.

Na avaliacao inicial foram descartados antecedentes mérbidos que pudessem
justificar o quadro, tanto na vida fetal quanto ap6s o nascimento do paciente e durante
toda a sua vida até a presente data.

Ao exame fisico foi identificada hipoestesia tatil em dimidio esquerdo além de
ser observada area de alopecia na regiao fronto-parietal direita de aproximadamente
10 cm de diametro.

Fig. 1: Imagem paciente evidenciando area de alopecia e auséncia de nevo flamineo.

Solicitaram-se exames complementares: hemograma (dentro dos parametros
de normalidade), exame oftdlmico com PIO de 12 mmHg em ambos os olhos e
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aumento do calibre e tortuosidade dos vasos sanguineos, eletroencefalograma com
atividade elétrica cerebral em repouso normal e ressonéancia magnética de cranio
(RM) que evidenciou (1) Area de perda tecidual circundada por gliose comprometendo
o polo temporal direito. (2) Reducéo volumétrica da substéncia branca associada a
calcificacao cortical e distorcéo arquitetural comprometendo parcialmente o restante
do hemisfério cerebral direito, com retracé&o e desvio das estruturas da linha média
para a direita em cerca de 1 cm. (3) Dilatacdo do ventriculo lateral direito, sem
sinais de transudato liquérico, e espessamento 6sseo do assoalho da fossa craniana
anterior a direita, de aspecto compensatorio. (4) Imagem linear cortical com marcado
hipossinal na sequéncia T2, devendo corresponder a calcificagédo cortical, associado
a impregnacao justacortical pelo gadolineo comprometendo parcialmente o
hemisfério cerebral direito, devendo corresponder a estruturas vasculares justapiais.
(5) Restante do parénquima encefalico apresentando forma e caracteristicas de
sinal normais.

Fig. 2: Corte Transversal RM crénio.
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Fig. 4: Corte Transversal RM cranio.

O conjunto de achados descritos acima sugere o diagnéstico de Sindrome de
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Sturge-Weber.

Atualmente o paciente esta em uso de Acido Valpréico de 2500mg/dia, com
reducao das crises para 1-2 crises/més, com duracao menor que 10 minutos, com
as mesmas caracteristicas descritas acima.

O paciente segue em acompanhamento regular com especialista, com ajuste

de anticonvulsivante para melhor controle do quadro.

DISCUSSAO

O conhecimento sobre a Sindrome de Sturge-Weber (SSW) é de interesse do
médico generalista e do neurologista principalmente, visto que uma de suas principais
caracteristicas envolve a presenca de crises convulsivas frequentes e refratarias.
Este fato associado ao nevo flamineo (ou mancha vinhosa), na maioria dos casos,
leva ao diagnéstico mais rapidamente.

Tratando-se da etiopatogenia, as ultimas investigacbes revelaram como
principal causa para a SSW mutacdes em mosaico somatico no gene GNAQ'2345, Ha
evidéncias de que as células endoteliais em malformacdes capilares sao enriquecidas
para mutacdes no GNAQ e sao provavelmente responsaveis pela fisiopatologia
das malformacdes capilares'*°. O gene GNAQ codifica a subunidade alfa (Gaq)
da proteina G responsavel pela ligacao dos receptores acoplados a proteina G e
a ativacao da fosfolipase C'. Além disso, encontramos um aminoacido na posi¢cao
183 na Gaq conservado na bolsa de ligacdo a GTP'4. Uma mutagcdo nessa posicao
diminui a funcdo da GTPase e a consequente ativacado das vias efetoras a jusante
faz com que ocorra uma modificagdo na sinalizagdo normal para o desenvolvimento
e funcao dos vasos sanguineos’.

Assim sendo, haveria uma persisténcia de um plexo vascular ao redor da por¢ao
cefélica do tubo neural — que se desenvolve entre a quarta e a oitava semana de
vida intrauterina, e que sofre regressao durante a nona semana — do qual, parte-se
do entendimento de que nesse periodo a vesicula optica e o cortex visual do lobo
occipital estdo anatomicamente préximos, permitindo a prevaléncia da associacao
do nevo flamineo com o hemangioma coréide e o envolvimento do lobo occipital.
Uma falha do desenvolvimento das veias corticais superficiais daria suporte para a
ocorréncia do evento, e assim, o déficit na drenagem superficial venosa desviaria
0 sangue para as meninges em desenvolvimento, ocorrendo a formacao de canais
vasculares anormais, originando a angiomatose leptomeningea®.

A angiomatose encefalotrigeminal apresenta manifestagcdes neuroldgicas,
cutaneas, oculares e orais, que podem ou néo estar associadas, permitindo a
classificacdo em trés tipos classicamente: (1) aparecimento de angioma facial

e leptomeningeo, com ou sem glaucoma — forma classica da SSW, (2) presenca
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de angioma facial sem comprometimento cerebral, com ou sem glaucoma, e (3)
relacionado a presenca de angioma leptomeningeo isolado, geralmente sem
glaucoma — condicao rara®”®. Alguns autores ainda citam uma quarta forma de
apresentacdo, que consiste em angioma facial e de leptomeninges, com ou sem
glaucoma, associado a manifestagdes sistémicas como esclerose tuberosa?.

O curioso sobre o caso relatado, é o surgimento da area de alopecia proeminente
na regiéo fronto-parietal mais voltado para linha medial do hemicrénio direito sem o
aparecimento da mancha vinhosa e altera¢des oculares indicativas de SSW.

A revisdo da literatura encontramos um caso de alopecia associada ao
angioma de leptomeninges, em que Okada et al. relatam o caso de um lactente
de 5 dias do sexo masculino, que apresentava lesdes papulosas ao redor do olho
direito, associada a alopecia ipsilateral das regides frontal e parietal, e angioma
leptomeningeo, sem nevo flamineo®. Ao exame histopatologico da area de alopecia
foi demonstrado grande numero de foliculos pilosos imaturos sem achados de
aplasia cutis®. Apesar de no exame de ressonéncia magnética revelar o angioma de
leptomeninges, nao foi encontrado nevo tipico da SSW nem anormalidades oculares
frequentemente presentes na sindrome, fatos que fizeram os autores concordarem
na hipétese de uma nova sindrome neurocutanea previamente desconhecida, que
se expressa com nevo do foliculo piloso e alopecia congénita acompanhada de
angioma de leptomeninges®.

Embora outras investigacdes e observagdes sejam necessarias, os achados de
imagem sugestivos de SSW juntamente com a clinica do caso relatado, faz com que
acreditamos que nosso caso possa representar uma nova forma de apresentacao da
SSW nunca antes relatada.

CONCLUSAO

Os achados clinicos e de neuroimagem do caso, vide busca na literatura de
dados relacionados a etiopatogenia da SSW e aos casos de sindromes neurocutaneas
associadas a alopecia, permite-nos correlacionar o angioma de leptomeninges da
SSW a alopecia, de modo que acreditamos que nosso caso possa representar uma
nova forma de apresentacédo clinica da SSW previamente desconhecida ou nao

relatada na literatura médica.
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