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RESUMO

Apresenta-se o caso de um recém-nascido, filho de gestante
idosa portador de sequéncia de Moebius, uma rara doenga
caracterizada por paralisia do sexto e sétimo nervos cranianos.
Suspeitou-se de anomalia genética ja no bercario, onde foi
notada a presenca de desvio de rima labial para a direita. O
recém-nascido foi entdo encaminhado para o Ambulatério de
Genética, onde, apdés avaliacdo clinica, confirmou-se o
diagnostico.

Descritores: Sindrome de Mobius, anormalidades congénitas,
paralisia facial, paralisia, nervos cranianos.

ABSTRACT

We report the case of a elderly pregnant woman’s newborn
presenting Moebius sequence, a rare disease characterized by
paralysis of the sixth and seventh cranial nerves. A genetic
defect was suspected at the nursery, where the presence of labial
rima to the right was noticed. The newborn was sent to the
clinical genetics ambulatory where the diagnosis was confirmed
after clinical assessment.

Key-words: Mobius Syndrome, congenital abnormalities,
facial paralysis, paralysis, cranial nerves.

INTRODUCAO

A sequéncia de Moebius (SM) foi descrita em 1888 pelo
neurologista alemdo Paul Julius Mobius (pronuncia-se
Moebius). E rara; até 2002 apenas 320 casos tinham sido
reportados na literatura.” Suas caracteristicas basicas sio a face
tipo mascara com paralisia do sexto e sétimo nervos cranianos,
usualmente bilateral. As necropsias implicam pelo menos quatro
formas de patologias do desenvolvimento na génese do problema.
Sao elas: (1) hipoplasia ou auséncia de nicleos cerebrais centrais,
(2) degeneracao destrutiva de nucleos cerebrais centrais (o tipo
mais comum), (3) envolvimento do nervo periférico e (4) uma
miopatia.’ Independentemente da teoria principal, alguns fatores
ambientais tém sido implicados na génese da SM: hipertermia,
exposicdo da gestante a infecgdo, utilizagdo de misoprostol,
alcool, cocaina, talidomida e benzodiazepinicos, entre outros.' O
gene responsavel pela doenga permanece desconhecido, todavia
imimeras pesquisas sugerem um gene candidato localizado
proximo abandaq12.2 do cromossomo 13.

A micrognatia ¢ uma caracteristica frequente e que pode
ser interpretada como secundaria ao déficit neuromuscular nos
movimentos iniciais da mandibula. Alguns pacientes apresentam
um maior envolvimento dos nervos cranianos, incluindo o
terceiro, quarto, quinto, nono, décimo e décimo-segundo nervos.
Cerca de um tergo dos pacientes apresentam pé equino varo, que
pode ser consequéncia da deficiéncia neuroldgica relativa aos
movimentos iniciais do pé. Cerca de 15% dos pacientes
apresentam deficiéncia mental como a indica¢@o mais 6bvia de
que em alguns casos o defeito do sistema nervoso central (SNC)
envolve mais que apenas os niicleos dos nervos cranianos.’
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As dificuldades de alimentacdo e problemas de
aspiracdo frequentemente levam a uma falha no
desenvolvimento durante a infancia. A inexpressividade da
mimica (“facies de mascara”) e dificuldades na fala criam
problemas na aceitagdo ¢ adaptagdo social. O diagnéstico pode
ser realizado logo apds o nascimento: nota-se incapacidade de
sugar e fechamento incompleto das palpebras durante o sono;
posteriormente percebe-se que a crianga ndo sorri,
apresentando face inexpressiva, boca entreaberta, epicanto,
olhos que ndo se fecham e, ao tentar fecha-los, observa-se o
sinal de Bell, decorrente de paralisia facial do tipo periférica
bilateral. As alteracdes da musculatura oculomotora sdo
variaveis. Geralmente existe paralisia dos musculos retos
laterais de modo a fixar cada olho em adugao, estabelecendo
estrabismo convergente em varios graus com incapacidade de
movimentar lateralmente os olhos, comprometendo a visdo
lateral. Dificuldades na ingestdo e degluticdo podem ser
agravados por malformacio no palato.™

Defeitos associados ndo relacionados ao SNC incluem
defeitos de reducdo dos membros, sindactilia, sequéncia de
Polland e, ocasionalmente, anomalia de Klippel-Feil.” O
diagnostico diferencial € feito com uma série de doencgas que
cursam com alteragoes faciais, tais como: sindrome de Claude
Bernard-Horner, apraxia ocular de Cogan, sindrome de Duane,
sindrome acro-oral, distrofia muscular fascio-escapulo-umeral,
distrofia miotonica infantil e doenca de Charcot-Marie-Tooth.*

Por se tratar de uma moléstia rara, o presente estudo tem
como objetivo informar a presenca da doenga para que seja mais
reconhecida e permita um diagnostico precoce. Também ¢
importante a publicagdo de mais estudos sobre o tema, visando a
esclarecer outras anormalidades nao relacionadas anteriormente
ao quadro clinico da SM e seus aspectos etiopatogénicos, que
ainda permanecem incertos.

RELATO DE CASO

Recém-nascido do sexo masculino, branco, com 13 dias
de vida, brasileiro, natural ¢ procedente de Sorocaba, foi
atendido no Ambulatdrio de Genética, acompanhado pela mae,
encaminhado do Bergario devido ao desvio de rima labial paraa
direita quando chorava.

A mae possui 36 anos, natural de Sorocaba, ¢ do lar e
completou o ensino fundamental. O pai tem 32 anos, natural de
Pilar do Sul, ¢ ajudante de caminhoneiro e ndo chegou a
completar o ensino fundamental.

Antecedentes gestacionais: G4P4A0, sendo todos os outros
filhos saudaveis. Nega uso de medicamentos durante a gravidez.
Nega tabagismo. A translucéncia nucal estava aumentada em
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ultrassonografia realizada no terceiro més de gestaco (sic). A
mae apresentou hiperglicemia durante a gravidez, tendo sido
controlada apenas com dieta.

Antecedentes paternos: estrabismo.

Antecedentes do parto: cesarea, feto inico, vivo, de 39
semanas, 4.160 g, 51 cm, oligodrimnio no final da gestacao,

Boletim de Apgar nove no quinto minuto. A crianga chorou ao
nascer ¢ mamou no dia seguinte, com boa sucgdo. Recebeu alta
apds 72 horas sem intercorréncias.

Ao exame fisico observou-se: microrretrognatia, paralisia
facial esquerda (Figura 1), sem outros dismorfismos, genitais
normais.

Figura 1. Paralisia de hemiface esquerda, com desvio de rima
labial a direita

DISCUSSAO

O termo sindrome corresponde a um padrao consistente
de anomalias congénitas multiplas relacionadas a um mesmo
fator causal. Entre as etiologias estariam as aberragdes
cromossomicas, muta¢des génicas, condigdes ambientais como
aacdo de teratogenos, ou ainda um mecanismo multifatorial.

O termo sequéncia ¢ utilizado para um padrdao de
anomalias congénitas multiplas, resultantes de uma cascata de
eventos iniciada por um fator unico, estrutural ou mecanico,
conhecido ou presumido.’

Dessa forma, a terminologia ainda mais adequada para
tal quadro ¢ Sequéncia de Moebius, uma vez que sua etiologia
ainda ndo estd definida, podendo estar relacionada a
insuficiéncia vascular uteroplacentaria na organogénese,
levando a agenesia de nticleos dos pares cranianos, lesdes supra
e pos-nucleares.

Dentre os fatores ambientais que podem contribuir
para este defeito vascular e que estdo associados & SM incluem-
se: (1) infecgdo (rubéola, por exemplo), (2) hipertermia, (3)
asfixia grave e (4) drogas como benzodiazepinicos, cocaina,
talidomida, misoprostol utilizadas no primeiro trimestre de
gravidez assim como diabetes gestacional.™"

Nos tltimos anos, houve um maior nimero de casos da
SM, possivelmente como resultado do aumento real da sua
incidéncia, ja que numerosos fatores ambientais vém sendo
relacionados a génese desta doenga. Com o aumento global dos
casos de diabetes tipo 2, houve uma elevagao da prevaléncia de
diabetes gestacional,” predispondo a um fator de risco para a
SM, como no caso relatado.
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A popularizagdo do uso do misoprostol como abortivo,
em nosso meio, também pode ser responsavel pelo aumento do
namero de casos da SM observado em anos recentes."

No Brasil, a pratica do aborto s6 € permitida legalmente
em casos especiais. A gravidez indesejada ¢ interrompida quase
sempre de forma ilegal, sendo o misoprostol utilizado largamente
para tal finalidade, adquirido clandestinamente, sendo
responsavel por muitos casos de complicagdo pds-aborto,
atendidos em emergéncias de hospitais, principalmente publicos.
A subnotificagdo de casos de aborto dificulta o conhecimento de
suarepresentatividade na populacio potencialmente exposta.'""*"*

O exame eletroneuromiografico e a bidpsia de musculo
podem fornecer subsidios para o diagnostico da SM. O tratamento
cirirgico para proteger a cornea e as corregdes cirtrgicas dos
defeitos associados devem ser considerados. O prognostico
quanto a vida, por se tratar de anomalias congénitas e nao-
evolutivas, ébom.’
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