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RESUMO/SUMMARY

Os autores descrevem o caso clinico de um
individuo jovem com a triade clinica de ataxia
cerebelosa, retinite pigmentar e hipogonadismo
hipogonadotroéfico (Sindroma de Boucher-
Neuhauser), de provavel hereditariedade
autossomica recessiva.

A ressonancia magnética (RM) encefalica ¢
essencial para estabelecer o diagnostico.

Palavras-chave: Sindroma de Boucher — Neuhauser (SBN),; hereditariedade
autossémica recessiva; ressondncia magnética (RM) encefilica.

INTRODUCAO

As ataxias hereditarias constituem entidades clinicas
clinica e geneticamente heterogéneas'.

A associacdo de ataxia cerebelosa e hipogonadismo
hipogonadotrofico é conhecida como ataxia de Holmes,
desde a primeira descrigdio em 1907!. Posteriormente, a
analise quantitativa das gonadotrofinas permitiu a distingdo
entre as formas hipogonadotrofica e hipergonadotrofica,
cujas etiologias sdo diferentes!.

A ataxia cerebelosa e hipogonadismo hipogonado-
trofico constituem uma associagdo rara com transmissao
autossomica recessiva. O quadro clinico pode incluir surdez
neurosensorial, neuropatia, deterioragdo cognitiva e
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THE IMPORTANCE OF BRAIN
MAGNETIC RESONANCE IN BOUCHER-
NEUHAUSER SYNDROME DIAGNOSIS

The authors report a case of a young patient with
the clinic triad of cerebellar ataxia, retinal dystrophy
and hypogonadotropic hipogonadism (Boucher
Neuhauser Syndrome), of probable autossomal
recessive inheritance, in which the brain MRI has a
major role to the diagnosis.

Key words: Boucher — Neuhauser Syndrome (BNS), autossomal recessive
inheritance; brain magnetic resonance imaging (MRI).

degenerescéncia corioretiniana!.

A associagao de ataxia cerebelosa, retinite pigmentar e
hipogonadismo hipogonadotrofico, foi inicialmente
descrita numa familia por Boucher em 1969 e posteriormente
por Neuhauser.

A idade de inicio da sintomatologia ocorre entre a
segunda e terceira décadas. A cronologia semiologica ¢é
variavel’.

O prognostico funcional ¢ incerto, dependente da
progressdo da ataxia cerebelosa e do compromisso da
acuidade visual.

Ocorrem constantemente atrofia cerebelosa marcada,
facilmente objectivada por ressondncia magnética (RM)
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encefalica , niveis reduzidos de gonadotrofinas, auséncia
de resposta ao teste de estimulagdo LH — RH e alteragdes
electrorretinograficas associadas ou ndo a degenerescéncia
corioretiniana na angiografia flouresceinica?.

O estudo genético das ataxias espinocerebelosas ¢

invariavelmente negativo.

CASO CLINICO

Individuo de 34 anos, caucasdide, com normal
desenvolvimento psicomotor. Apresenta — se com quadro
clinico, de instalagao insidiosa na puberdade e lentamente
progressivo caracterizado por puberdade tardia, nictalopia,
ataxia cerebelosa e disfungao sexual.

Tinha antecedentes pessoais de fractura patoldgica no
membro inferior esquerdo.

Néo existia registo de histéria familiar de casos
semelhantes. Os pais eram primos em primeiro grau.

O exame objectivo foi normal, com excepc¢do de
pilosidade corporal globalmente reduzida, de predominio
facial e atrofia testicular.

O exame neurologico evidenciou ataxia cerebelosa axial
e apendicular, com marcha de base alargada, dependente
do uso de canadianas, voz escandida, diminui¢ao global
do tonus muscular e dos reflexos miotaticos. Nao foram
detectadas alteragdes com significado patoldgico nos cam-
pos visuais.

Investigacao diagnostica

A ressonancia magnética (RM) encefélica demonstrou
atrofia cerebelosa cortical e central incluindo o vérmis
(predominio superior), sem evidente alteragdo do normal
sinal (Figura 1 e 2). A nivel supra-tentorial eram visiveis
multiplas lesdes hiperintensas, relativamente ao cortex ce-
rebral, nas imagens ponderadas em T2, centradas a
substancia branca cerebral e nucleos cinzentos basais
bilateralmente (Figura 3 e 4). Eram normais a morfologia e
sinal do tronco cerebral, do hipotalamo e da glandula
pituitaria.

Fig. 1 Fig. 2

Fig. 1 e 2 - Imagem sagitais medianas ponderadas em T1 e T2 com evidéncia
de atrofia do vérmis cerebeloso superior, tronco cerebral sem alteragoes.

Fig. 3 Fig. 4

Fig. 3 e 4 - Imagens coronal e axial ponderadas em T2, leses hiperintensas,
relativamente ao cortex cerebral, centradas a substincia branca cerebral e
niicleos cinzentos basais bilateralmente.

Estudo endocrinolégico

Verificaram-se niveis séricos de testosterona total, livre,
LH e FH reduzidos e auséncia de resposta das
gonadotrofinas séricas ao teste de estimulagao LH — RH.

A Prolactina, o cortisol, o estradiol, a hormona
adrenocorticotréfica (ACTH), a hormona de crescimento
(GH) e as hormonas tirdideias (T3, T4 e TSH) encontravam-
se dentro dos valores de referéncia.

O estudo electrorretinografico objectivou respostas
escotofica e fotdpica reduzidas bilateralmente.

A restante investigagdo diagnoéstica, que incluiu
estudos analiticos de rotina, estudos especificos para
doengas metabolicas e inflamatorias, o doseamento de
aminoacidos plasmaticos e urinarios, acido fitanico, vitamina
E sérica, lactato e piruvato (sérico e no LCR), analise
cromossdémica, analise genética das
espinocerebelosas tipo 1, 2 e 6, electromiograma, potenciais
evocados, caridtipo, bidpsia muscular com estudo do DNA
mitocondrial e angiografia flouresceinica, ndo revelou
alteragdes com significado patoldgico.

ataxias

DISCUSSAO

Os autores descrevem um caso clinico de um individuo
de 34 anos, com a triade clinica de ataxia cerebelosa, retinite
pigmentar e hipogonadismo hipogonadotrofico (Sindroma
de Boucher — Neuhauser), de transmissdo autossomica
recessiva’. Existem cerca de 20 casos descritos na literatura
mundial’.

A auséncia de resposta das gonadotrofinas séricas ao
teste de estimulagdo LH — RH ¢ sugestiva de hipogo-
nadismo hipogonadotréfico de origem pituitéria3.

Os resultados da restante investigagdo permitiram a
exclusdo de outros tipos de ataxia cerebelosa com inicio na
idade adulta e sdo semelhantes aos descritos na literatura
mundial’.
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A ressonancia magnética (RM) encefalica objectivou
atrofia cerebelosa cortical e central, achado constante nesta
Sindrome, com normalidade do sinal e da morfologia das
estruturas que integram o tronco cerebral, nomeadamente
as olivas cerebrais, o que permitiu o diagnostico diferencial
imagiolégico com outras formas de ataxia cerebelosa,
nomeadamente com a degenerescéncia olivo-ponto-
cerebelosa (OPCD) e a degenerescéncia cerebelosa corti-
cal. Mesmo que a atrofia das olivas fosse subtil e
consequentemente ndo visivel na ressonancia magnética
encefalica, a normalidade dos potenciais evocados
auditivos e dos reflexos eléctricos de pestanejo excluiria
essa hipotese diagnostica’-®.

As lesdes hemisféricas cerebrais centradas aos nucleos
cinzentos basais e substancia branca cerebral pensa-se
serem de etiologia dismielinizante, como descrito na
literatura mundial e esporadicamente associadas a esta
Sindrome?.

Nao foram detectadas alteragdes morfologicas e / ou
de sinal a nivel do hipotalamo ¢ glandula pituitaria, o que
mais uma vez refor¢a a hipotese colocada de que as
alteracdes endocrinoldgicas sdo funcionais e nao
estruturais3-*.

Uma vez que os doentes com disfun¢do mitocondrial
por défice de citocromo C oxidase podem apresentar ataxia
e alteragdes endocrinoldgicas foi realizada uma biopsia de
musculo, cujo resultado foi negativo?.

A normalidade da angiografia flouresceinica nao excluiu
o diagnodstico de degenerescéncia pigmentar da retina,
comprovado posteriormente no estudo electrofisiologico.

Os achados clinicos, analiticos e imagiologicos neste
doente s@o consistentes com Sindroma de Boucher —
Neuhauser. A auséncia de outros casos na familia sugere
hereditariedade autossomica recessiva®>.
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CONCLUSAO

A associacdo de ataxia cerebelosa e hipogonadismo
hipogonadotrofico é provavelmente subestimada, como tal
sugerimos uma investigacdo detalhada de todos os
doentes atdxicos.

A ressonancia magnética (RM) encefalica deve
obrigatoriamente integrar a investigacao diagnostica, uma
vez que a marcada atrofia cerebelosa cortical e central ¢ um
achado constante e fundamental para o diagndstico do
Sindroma de Boucher-Neuhauser.
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