RELATO DE CASO/

SINDROME DE STURGE-WEBER
STURGE-WEBER SYNDROME

RESUMO

A Sindrome de Sturge-Weber (SSW) é uma doenca
congénita, rara e ndo hereditaria que se manifesta por
angiomas envolvendo as leptomeninges e a pele no trajeto
do nervo trigémeo. O caso relatado apresentava quadro
sintomatologico e radioldgico compativeis com a SSW,
porém nao apresentava o angioma facial tipico da sindrome.
Descritores: Sindrome de Sturge-Weber; nevo; sindromes
neurocutaneas; epilepsia.

ABSTRACT

The Sturge-Weber Syndrome (SWS) is rare, congenital and
nonhereditary neurocutaneous affection, characterized by
leptomeningeal and cutaneous angiomas. We report a case of a
child with symptomatology and radiology compatible with
SWS, however without facial nevus.

Key-words: Sturge-Weber Syndrome; nevus; neurocutaneous
syndromes; epilepsy.

INTRODUCAO

A Sindrome de Sturge-Weber (SSW), conhecida
também como angiomatose encefalotrigeminal ou, ainda,
angiomatose craniofacial, ¢ caracteristicamente uma rara
condi¢do de desenvolvimento, congénita, ndo hereditaria,
embora haja relatos na literatura de casos herdados de forma
autossdmica recessiva e dominante."”

Manifesta-se por angiomas envolvendo as
leptomeninges e a pele da face, preferencialmente no trajeto da
primeira e segunda divisdo do trigémeo: os ramos oftalmico e
maxilar, respectivamente sendo, portanto, uma associacao na
qual predominam os hemangiomas cerebral, cutineo e ocular.™

Sua etiologia ¢ desconhecida. A hipotese mais aceita € o
envolvimento de um defeito no desenvolvimento embrionario.
Alguns autores afirmam que por volta da sexta semana de
gestacdo, ocorre a formagdo de um plexo vascular, responsavel
pela vascularizagdo de parte da face e leptomeninge, que,
fisiologicamente, regride até a nona semana. Quando ha
persisténcia desse plexo e do padrio embriologico de
vascularizagdo, afetando uma das zonas da crista neural,
origina-se a SSW.”” Outros autores complementam afirmando
que a SSW representaria a sobrevivéncia de um gene letal que
se manifesta por uma forma de mosaicismo, levando a
superproducio de um fator angiogénico.”*

A SSW, apesar de rara, ¢ a mais frequente entre as
sindromes neurocutaneas - especialmente com predominio
vascular - manifestando-se em 1 para cada 50.000 nascimentos.”"

Os primeiros relatos da sindrome foram feitos por
Schimer, em 1960, quando este observou a associagao de nevus
facial e glaucoma. William Allen Struge (1879) foi quem
primeiro a descreveu como doenga. Durck (1910), Weber (1922
e 1929) e Dimitri (1923) relataram as calcificagdes
intracranianas em radiografia simples de cranio, que poderiam
ser as responsaveis pelas alteragdes neurologicas.'
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As manifestacdes clinicas podem ser neurologicas
(anomalias cerebrais), cutdneas, oculares ¢ orais, que podem
oundo estarem associadas. "'

O nevus cuténeo do tipo flameo, ou mancha em vinho do
Porto, ¢ o achado mais frequente, porém ndo ¢é essencial para o
diagnostico. Esta presente desde o nascimento em 96% dos casos,
acometendo o dermatomo correspondente ao nervo trigémeo, em
uma metade da face, podendo estender-se até o pescogo,
possuindo a caracteristica de escurecer com a idade, sendo
avermelhada no inicio e tornando-se de coloragdo purptirea com o
tempo."

A angiomatose leptomeningeal ¢ a caracteristica
diagnoéstica fundamental da SSW. E uma anomalia vascular
intracraniana localizada na pia-mater, do lado contralateral ao
nevus cutdneo, mais comumente nas regides occipital e/ou
parietal. A alteragdo da microvasculatura cefalica leva a falta de
drenagem venosa cortical superficial (DVCS), aumentando o
fluxo de sangue nas leptomeninges e causando o
desenvolvimento de canais vasculares anormais com estase
vascular e trombose, as quais podem levar a oclusdo completa
da angiomatose, responsavel pelo agravamento clinico.

A angiomatose leptomeningeal leva a déficits
neurologicos que se desenvolvem progressivamente na infancia,
ndo estando presentes no periodo neonatal. As malformacdes
vasculares meningeas podem levar a hipertensdo venosa e
hipoperfusdo, causando hipdxia e isquemia cerebral cronica,
que podem levar ao surgimento de calcificagdes e atrofia do
parénquima cerebral."

Dentre as manifestagdes neurologicas, outra que merece
destaque é a epilepsia, sendo a primeira manifestagdo da SSW em
80% dos casos. Sua apresentagdo mais comum ¢ a crise motora
focal, podendo apresentar-se parcial ou generalizada, mioclonica,
atbnica, contralateral ao nevus."

O primeiro episodio, geralmente, acontece antes do
primeiro ano de vida. Quanto mais precoce seu aparecimento,
maiores serdo as implicagdes neuroldgicas. Podem ser resistentes
ao tratamento anticonvulsivante tradicional."

Cefaléia, alteracdes na sensibilidade e reflexos, e
hemiparesia’hemiplegia também sdo sequelas importantes da
sindrome, sendo provocadas pela alteragcdo hemodindmica
cerebral, hipdxia e correspondentes mecanismos adaptativos,
sendo o principal deles a atrofia."

Outras manifestagdes da sindrome sdo os disturbios
ortodonticos (angioma na lingua, que leva a macroglosia,
hipertrofia gengival, alteracdo na mucosa da bochecha e palato)
e visuais (hemianopsia homoénima, estrabismo, glaucoma,
buftalmia, coloboma, heterocromia da iris, atrofia dptica,
deslocamento da retina, exoftalmia e dilatagdo dos vasos da
esclerotica).""
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O atraso no desenvolvimento neuropiscomotor da
crianca afetada ¢ marcante e ocorre principalmente em fungdo
das alteragdes motoras. "

O diagnostico da doenga ¢ feito com base no quadro
clinico, sendo a presenca do nevo flimeo na face o critério de
maior suspeigdo. Exames como a tomografia computadorizada
(TC) podem mostrar atrofia do cortex e calcificagdes, porém, sdo
alteragdes encontradas apds o primeiro ano de vida. Os casos em
que ndo hd a presenca do nevo flameo normalmente sido
diagnosticados por ressondncia magnética, tomografia
computadorizada e angiografia."” Na radiografia de cranio podem
ser visualizadas as calcificagdes intraparenquimatosas corticais
como imagem de duplo contorno (trilho de trem).’

No diagnostico diferencial outras sindromes que cursam
com alteragdes neuroldgicas e a presenca de nevus cutineo devem
ser lembradas, como Klippel-Trénaunay-Weber, Rendu-Osler-
Webe, Mafucci e Beckwith-Wiedemann. "

RELATO DE CASO

Paciente masculino, nove anos de idade, branco, natural
e procedente de Sorocaba, foi admitido no Pronto-Socorro de
Pediatria do Hospital Regional de Sorocaba com queixa de
cefaleia de forte intensidade hda um dia acompanhada de
vomitos.

No exame fisico da admissdo apresentava-se com 34 kg,
em regular estado geral, corado, hidratado, eupneico, aciandtico,
anictérico, afebril ao toque; aparelho respiratério e cardiovascular
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Figuras 1 e 2
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sem alteragdes; abdome plano, flacido, indolor a palpagdo, sem
visceromegalias. Pele e anexos sem alteragdes. Ao exame
neuroldgico apresentava hemiparesia a direita (forca muscular
grau II), sem déficit sensorial, reflexos diminuidos a direita,
auséncia de sinais meningeos.

Segundo a mae, a crianga apresentou desenvolvimento
neuropsicomotor normal até os dez meses de idade, quando
teria sofrido uma queda do andador e iniciado os episodios de
convulsdes. A partir dessa época, partiu-se a investigagdo da
etiologia do quadro neurolégico, tendo sido realizadas varias
tomografias (Figuras 1 e 2) e até uma angiografia cerebral. A
crianga continuou apresentando convulsdes mesmo com o uso
de acido valproico e foi varias vezes internada com crises de
cefaleia de forte intensidade; teve grande comprometimento na
aquisicdo de habilidades como a escrita e dificuldades para
acompanhar as criangas da mesma idade na escola. Foi tratado
como portador de epilepsia até que, em 2007, apds realizagdo de
arteriografia, a crianga recebeu o diagnostico de Sindrome de
Sturge-Weber. Passou a fazer acompanhamento em institui¢ao
especializada em educagdo especial, fisioterapia e terapia
ocupacional, além de frequentar a escola tradicional. Ha seis
meses apresentou perda progressiva da for¢a muscular no
hemicorpo direito, com piora significativa da marcha.

Apos dois dias em observa¢do no Pronto-Socorro, o
paciente continuava a se queixar de cefaleia, mesmo recebendo
medicacdo. Foi entdo transferido para a enfermaria da
Pediatria, onde permaneceu por dois dias até receber alta apds
melhora da cefaleia.



DISCUSSAO

O caso relatado diverge da apresentagio usual da SSW. A
crianga apresenta crises convulsivas, retardo do desenvolvimento
neuropsicomotor e as alteracdes radiologicas compativeis com a
sindrome, entretanto, ndo apresenta o nevus cutdneo do tipo
flameo no trajeto do nervo trigémeo, manifestagdo mais comum
da SSW. A presenca da mancha, associada as manifestagdes
neuroldgicas, ¢ bastante sugestiva da SSW, contudo, ndo é critério
obrigatorio para o diagnostico, que pode ser fechado gracas a
exuberancia e peculiaridade do quadro neurolégico.

Existem diversas classificagoes para a SSW na literatura.
Uma delas elaborada por Del Monte," classificaa SSW de acordo
com a quantidade e a distribui¢do das manifestagdes clinicas em:
trissintomatico completo, quando todos os trés sistemas do
organismo estiverem envolvidos; bissintomatico incompleto,
quando o envolvimento ¢ de dois sistemas, oculocutidneo ou
neurocutineo; monossintomatico incompleto, quando ha sé
envolvimento neural ou cutaneo.

O paciente relatado, trata-se, portanto, de um
monossintomatico, uma vez que somente existe manifestagao
do quadro neurolégico. Pacientes sem envolvimento cutaneo
parecem ser poupados das manifestagdes oculares da sindrome.

O progndstico da doenga é reservado e a tendéncia € a
piora progressiva dos sintomas neurologicos, que podem ser
controlados através de tratamento adequado.
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