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RESUMO - A Sindrome de Moebius (SM) é disttrbio neurolégico raro e nio-progressivo com paralisia dos VI
e VII pares cranianos associada a outras manifestacoes. A incidéncia € de 1:50.000 nascimentos. Este trabalho
apresenta um caso de SM do Servico de Neurologia do HUEC. Descricao do caso: mulher, 38 anos, branca,
primogénita, gestacio indesejada, tentativa de aborto com substincia desconhecida. Relata 3 episodios de
convulsiao nao investigados ou tratados. Exame fisico: BEG, IMC 21, hipomimica facial, 1abios entreabertos,
sialorreia, arcada dentdria alterada, palato ogival, lingua geogrifica e micrognatia. No exame neurologico: 20
pontos no mini exame do estado mental, paralisia facial bilateral, convergéncia e nistagmo de acomodacao
ambos 2 esquerda, limitacao de campo visual com diminuiciao da acuidade visual (20/40 da tabela de Snel-
len), sem reflexo corneano bilateral, com sinal de Babinski bilateral, os testes index dedo e index nariz e
oposicao dos dedos se demonstraram alterados a esquerda.

DESCRITORES - Sindrome de Mobius, Relatos de Casos.

tado um aumento de casos que pode ser associado
aos efeitos teratogénicos do misoprostol, o qual se
popularizou nos ultimos anos’.

Sua origem permanece desconhecida, porém
sabe-se que ha fatores genéticos e fatores ambien-
tais envolvidos. Estudos neurorradiologicos e pato-
logicos apontam que a SM ¢ determinada por uma
desordem no desenvolvimento do tronco cerebral
decorrente de lesao por isquemia fetal transitoria
entre a sexta e oitava semana gestacional. Tal isque-
mia poderia ser desencadeada por anomalias cro-
mossomicas, exposicao a talidomida, cocaina, ben-
zodiazepinicos, alcool e misoprostol. A reducao de
fluxo sanguineo para o feto seria responsavel por
alteracdes em componentes neuronais, musculares,
morfofuncionais na base do crinio e no esqueleto
facial 111,

Visto que ainda ndo hd marcadores genéticos
para a SM, seu diagndstico € baseado nos dados
clinicos. Apesar da obrigatoriedade de paralisia con-
génita de origem central dos nervos VI e VII*'? pode
haver variacao fenotipica do comprometimento dos

INTRODUCAO

A Sindrome de Moebius (SM) ¢ um distdrbio
neurolégico-genético que afeta principalmente os
musculos da face e da motricidade ocular"*. Foi des-
crito pela primeira vez em 1880 por Alfred Graefe
e Saemisch e alguns anos depois, em 1892, pelo
neurologista alemao Paul Julius Moebius'.

E uma doenca rara, nio progressiva®, sem pre-
dominidncia de sexo® e que na maioria dos casos
ocorre de forma esporddica podendo haver recor-
réncia familiar*®. O gene responsavel pela sindrome
ainda nao foi determinado, porém ha evidéncias de
que ele se localize no cromossomo 13 ou proximo
a sua banda q12.27. Em 1977 Ziter e colaboradores
levantaram a hipétese da translocac¢iao entre o braco
curto do cromossomo 1 e o braco longo do 13. Em
1989 Dotti e colaboradores sugeriram uma possivel
heranca dominante .

A estimativa de incidéncia ¢ de 1:10.000 a
1:50.000 nascimentos. Recentemente tem se repor-
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pares cranianos III, V, IX e X",

As repercussOes clinicas se apresentam em dife-
rentes combinacoes, dentre elas estio o estrabismo
divergente e a ptose palpebral’. Geralmente, os mus-
culos retos laterais estao paralisados ou fortemente
contraturados com consequente exotropia e torcicolo
compensador'?. Os achados oculomotores podem ser
classificados em 4 padroes: paralisia bilateral do olhar
horizontal, paralisia bilateral do olhar horizontal com
deficiéncia no alcance vertical, abducao prejudicada e
alcance oculomotor total. Pacientes com um dos trés
primeiros critérios sao compativeis com o diagnostico
de SM2.

Também pode apresentar surdez e déficit de sen-
sibilidade nos territérios inervados pelo trigémeo®. No
acometimento do nervo vago pode haver disgenesia da
musculatura lingual, atrofia da lingua, disfonia e disfa-
gial?.

Outras manifestacoes da doenca incluem anoma-
lias Osseas e musculares frequentemente situadas na
porcio distal das extremidades como pé torto equino
varo, hipomelia, anomalias em dedos (sindactilia e/
ou polidactilia) e auséncia do musculo trapézio®>®2,
De forma menos comum, podem existir micrognatia,
defeitos nos dentes, problemas cardiacos e disfuncio
respiratoria central’.

Pode estar associada a Sindrome de Poland, que
envolve deficiéncia dos musculos peitoral maior e me-
nor, parte do musculo serratil, sindactilia ipsilateral e
hipoplasia da mao'~

Todas estas alteracoes resultam em uma ficies
caracteristica. Pela paralisia facial bilateral o paciente
apresenta aspecto de mdscara e sem mimica. A ausén-
cia do fechamento dos olhos e da boca sugere um sinal
clinico denominado sinal de Bell'.

Por conta destas caracteristicas, especialmente na
presenca de sialorreia, muitos pacientes com SM sao
erroneamente classificados como portadores de defi-
ciéncia mental. A deficiéncia mental é observada em
apenas 10-15% dos casos. Um estudo recente holandés,
usando o teste de inteligéncia Groninger relata nao ha-
ver diferenca no coeficiente de inteligéncia ou aten¢ao
entre a populacio normal e portadores da SM'. Por
mais que nlo sejam capazes de se expressarem atraveés
da mimica as pessoas com SM ndo possuem dificulda-
des em expor suas emocdes. Ha um grande nimero de
portadores que sao psicologicamente estaveis e apre-
sentam sucesso profissional®.

Esta sindrome n2o possui cura e sua conduta deve
ser multidisciplinar e atender as necessidades do pa-
ciente de acordo com a gravidade e o tipo das malfor-
macodes presentes. Os maiores problemas que podem
ameacar a vida de um paciente com SM sao a disfagia
e a aspiracdo. A fim de evitar a aspiracio torna-se im-
portante o papel do nutricionista e do fonoaudiélogo.
O primeiro atua de forma a instituir uma dieta especial,
por vezes pastosa e de consisténcia média. O segundo
¢ necessario para o melhor controle da fala e do ato
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de comer. A conduta oftalmolégica deve ser dirigi-
da para o estrabismo, correciio de ametropias e desvio
ocular, prevencao da ceratopatia de exposicio e outras
possiveis deficiéncias visuais'>. Deve ser considerado
também acompanhamento ortopédico e fisioterapico
precocemente para melhorar a qualidade de vida na
vigéncia de anomalias osteomusculares'®.

CASsO

Mulher adulta, branca, nascida em 01/03/1979, na-
tural de Curitiba (Parana), atendida no ambulatério de
Neurologia do Hospital Universitirio Evangélico, pela
primeira vez em 19/09/2016. Desde o nascimento é
acompanhada no ambulatorio de Neurologia do Hos-
pital das Clinicas de Curitiba. Tem duas irmas, por par-
te de mae, saudaveis e nega outros casos semelhantes
na familia. Primogénita, gestacio nao programada com
tentativa de aborto através de medicacio caseira niao
identificada. Nasceu de parto cesidrea, a termo, com
2.880 g de peso, comprimento de 47 cm, perimetro
cefalico de 39 cm, APGAR 7 e 9, com ictericia neonatal
fisiologica e pés tortos congénitos. Ficou internada na
UTI do Hospital das Clinicas de Curitiba durante onze
dias e, apos a alta nao recebeu aleitamento materno,
apenas solucao preparada em mamadeira. Aos quatro
anos de idade foi realizada cirurgia corretiva ortopédi-
ca dos pés tortos congénitos. Passou a maior parte da
infancia criada pela avo materna e nao ha informacoes
a respeito do progenitor. Ao longo desses 37 anos de
vida teve trés episddios de convulsao, o ultimo com
33 anos, sendo que nenhum desses foi investigado ou
tratado. A paciente frequentou escola regular até os 10
anos e escola especial até os 18 anos. Nao sabe ler
ou escrever. Possui habilidade motora fina. Alimenta-se
por via oral sem dificuldades ou disfagias. Apresenta
disartria com limitacio da fluéncia da fala. Possui hdbi-
tos gastrointestinais normais. Nega alteracdes no sono,
roncos ou engasgos noturnos. Tem, em média, 5 infec-
¢coes de vias aéreas a0 ano e nao fez ou estd em uso de
nenhuma medica¢io de uso continuo.

Ao exame fisico observa-se uma mulher em bom
estado geral, de estatura mediana e emagrecida, 1,61cm
e 56kg, IMC 21. Perimetro cefilico de 54,5 cm. Em di-
midio direito antebraco medindo 20 c¢cm, braco 23 cm,
coxa 39 cm, panturrilha 25,5 cm e tornozelo 15,5 cm.
Em dimidio esquerdo antebraco medindo 20 c¢m, braco
22,5 ¢cm, coxa 42,5 cm, panturrilha 24,5 cm e tornozelo
16 cm. Nio foram observadas alteracdes numerdrias de
dedos ou nas auscultas cardiaca e pulmonar.

Apresentava hipomimica facial com labios entrea-
bertos, sialorreia, arcada dentéria alterada, palato ogi-
val, lingua geogrifica e micrognatia (FIGURA 1).
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FIGURA 1 — A.FASCIES COM HIPOMIMIA, DEVIDO AO COMPRO-
METIMENTO DO VII PAR CRANIANO.

i

B. ALTERACOES DENTARIAS E LABIOS ENTREABERTOS.

Nos testes de estado mental a paciente totalizou 20
pontos no mini exame do estado mental e 6 pontos no
teste do relogio. Nenhum tipo de distirbio comporta-
mental foi observado durante as entrevistas, a paciente
reagiu bem e ativamente as avaliagcoes.

Na avaliacdo neurolégica dos pares cranianos foi
encontrada paralisia facial bilateral, convergéncia e nis-
tagmo de acomodacdao ambos a esquerda. Apresentou
limitacao de campo visual com diminuicao da acuidade
visual, sendo capaz de distinguir as letras até a 5° linha
ou 20/40 da tabela de Snellen. Na avaliacao do trigé-

meo apresentou auséncia bilateral do reflexo cornea-
no. Nao apresentou comprometimento das palpebras
ou presenca de estrabismo.

Em relacao a amplitude de movimento nio houve
alteracoes. Quanto ao tonus e a for¢a muscular no tron-
co estavam normais, porém notou-se uma hipotonia
dos musculos do pescoco. Nos membros superiores,
a forca muscular foi classificada em grau 4 simétrica,
e os reflexos profundos biciptal, triciptal e estilorradial
em grau 1. Nos membros inferiores a for¢ca muscular
foi classificada em grau 5, com excecio do pé direito
que apresentou grau 4, e os reflexos profundos patelar
e aquileu em grau 1.

O sinal de Babinski foi encontrado bilateralmente.
Os testes index dedo, index nariz e oposicao dos dedos
se demonstraram alterados 2 esquerda e nao apresen-
tou disartria, disfagia ou disdiadococinesia. A paciente
demonstrou preservacao da estereognosia, grafoestesia
e propriocepcio. As provas de Lasegue, Kernig e Bru-
dzinski foram negativos. Nao foram observadas altera-
¢coes quanto 4 sensibilidade dolorosa, tatil, térmica ou
vibratoria.

O teste de Romberg se mostrou positivo, porém
nao foi possivel distingui-lo da auséncia de equilibrio
estitico em virtude da anormalidade dos pés, pé varo
bilateral (FIGURA 2) e encurtamento médio de 2,2 cm
na medida calcaneo esquerdo e piso, que resultou tam-
bém em uma marcha anserina. O equilibrio ativo esta-
va preservado permitindo locomog¢io autdnoma da pa-
ciente, ou seja, sem auxilio de Orteses ou de terceiros.

FIGURA 2 — ALTERACOES NOS PES BILATERALMENTE E PES EM
EQUINO VARO BILATERAL.

Na ultrassongrafia de abdémen total, realizado em
junho de 20106, nao foram encontradas alteracdes eco-
grificas visiveis.

Na tomografia computadoriza de cranio, realizada
em junho de 2016, parénquima cerebral com densidade
normal. Sulcos da convexidade, cisuras e cisternas sem
alteracoes. Auséncia de calcificacio patologica. Dilata-
¢ao leve dos cornos occipitais dos ventriculos laterais.

Ao exame do cariétipo com bandeamento de san-
gue periférico pelo método da cultura padrao tempora-




ria de linfocitos, realizado em agosto de 2016, encon-
trou-se cariotipo feminino normal (46,XX) ndo havendo
nenhuma anormalidade cromossdmica numérica ou
estrutural em uma resolucao de 400 bandas. Porém
o exame nao detecta pequenas delecoes bem como
mosaicismo de baixa frequéncia e rearranjo genético.
Sendo que a descricao do caridtipo ¢ feita seguindo o
ISCN2013 (An International System for Human Cytoge-
netic Nomenclature de 2013).

Na escanometria de membros inferiores, realizada
em maio de 2017, constatou-se que o membro inferior
direito é 1,6 cm menor que o esquerdo. Sendo o seg-
mento superior direito medindo 44,0 cm e o esquerdo
medindo 44,8 cm. O segmento inferior direito com 36,0
cm e o esquerdo com 37,1 cm. Totalizando a direita
80,3 cm e a esquerda 81,9 cm.

Ao eletrocardiograma, realizado em julho de 2017,
ritmo sinusal e 79 batimentos por minuto. Sem sinal de
sobrecarga cardiaca ou dano ao miocdrdio.

Atualmente a paciente frequenta regularmente
consultas ambulatoriais no Hospital das Clinicas onde
recebe assisténcia para reabilitacao oral e motora.

DISCUSSAO

A Sindrome de Moebius é uma sindrome rara’, de
incidéncia global ainda nao determinada’, sem pre-
dominio de sexo'™'®. A sua etiologia ainda nao estd
completamente esclarecida e, apesar da forte teoria
da origem vascular, nenhuma hipdtese abrange todos
as caracteristicas da mesma'. Embora existam familias
com mais de um caso relatado® e alguns autores atribu-
am a heranca genética autossdmica dominante>'®%-2! 3
maioria € esporadica®.

A paciente deste estudo se encaixa no perfil es-
porddico da SM uma vez que seu cariétipo ¢ normal
(46,XX) e ndo apresenta na familia casos da mesma
sindrome ou semelhantes em parentescos maternos ou
paternos de até segundo grau. De etiologia mais pro-
vavel a isquemia vascular transitoria do tronco cerebral
durante o periodo gestacional ja que ha historico de
tentativa de aborto através de medicacio caseira com
complicacdes no parto e um exame de caridtipo sem
anormalidades.
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Uma das caracteristicas principais da SM € a para-
lisia facial bilateral incompleta ou completa® associada
a alteracoes na lingua, dentes, palato®, dedos, orelhas,
mandibula entre outros pares cranianos'’-**%. A pacien-
te em questdo apresentou paralisia completa do VII
par, associada a alteragcdes caracteristicas descritas na li-
teratura, tais como palato ogival, diminuicao numeraria
e alteracoes dentarias, além de micrognatia e alteracoes
musculoesqueléticas nos pés. Nao apresentou altera-
¢oes relacionadas a sindrome de Poland. A compreen-
sao da fala estava preservada, contudo a comunicacio
¢ pouco prejudicada devido a disartria®®. Nao possui
alteracdes corneanas ou conjuntivais, como em outros
casos7%, Os musculos da mastigacdo, ao contrdrio da
maioria dos casos descritos, nao estavam afetados?.

Quanto ao estado mental, esta nao demonstrou
indicios de comprometimento ou retardo mental, con-
cordando com estudos que comprovam que a grande
maioria dos portadores da SM* nao possuem diminui-
¢ao da inteligéncia® 2 39,

O diagnéstico da SM ¢é essencialmente clinico,
possuindo ficies caracteristica e alteracdes anatdmicas
extremamente visiveis diante de um exame fisico minu-
cioso, podendo ser realizado logo nos primeiros meses
de vida. Exames complementares podem ser solicita-
dos para melhor descricao e investigacao dos achados.

Nao existe tratamento para a SM, apenas as pre-
vencdes como aconselhamento genético e cuidados es-
peciais com os portadores através de acompanhamento
multidisciplinar!”-3!.

CONCLUSAO

O caso apresentado evidéncia multiplas caracteris-
ticas da sindrome de Moebius jd descritas na literatura
e a paciente ja se encontra em acompanhamento mul-
tidiscilpinar para melhor qualidade de vida. Embora a
Sindrome de Moebius seja um conjunto de anomalias
raras e infrequente, de apresentacao diversa, seus rela-
tos e revisoes tém sido cada vez mais frequente. No en-
tanto, medidas preventivas e instru¢des sobre o acom-
panhamento dos pacientes e orientagdes aos familiares
ainda precisam ser enfatizadas a fim de proporcionar
uma melhor qualidade de vida aos portadores da SM.

Sabbag JRA, Yoshida TS, Sardagna TTCP, Novak Filho JL, Dianin HM. Moebius syndrome: review of the literature
and case report. Rev. Méd. Parand, Curitiba, 2017;75(2):62-66.

ABSTRACT - Moebius Syndrome (MS) is a rare and non-progressive neurological disorder with paralysis of VI and
VII cranial nerves associated with other manifestations. The incidence is 1:50,000 births. This paper presents a case
of MS from the HUEC Neurology Service. Case Description: woman, 38 years old, white, first-born, unwanted ges-
tation, abortion attempt with unknown substance. Reports 3 seizure episodes not investigated or treated. Physical
examination: Good General Condition, BMI 21, facial hypomimicry, parted lips, sialorrhea, altered dental arch, oval
palate, geographic tongue and micrognathia. Neurological exam: 20 points in the MEEM, bilateral facial mimic pa-
ralysis, convergence and nystagmus of accommodation both left, visual field limitation with decreased visual acuity
(20/40 of the Snellen table), without bilateral corneal reflex, with bilateral Babinski’s sign, finger-to-nose and finger

opposition test were shown altered on the left.
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