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Sindrome de Sturge-Weber
— Angiomatose Leptomeningea
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Resumo

A sindrome de Sturge-Weber € uma doencga neurocutinea rara,
de aparecimento esporadico que, na sua forma completa, é consti-
tuida por angioma cutineo, leptomeningeo e da coroideia. Frequen-
temente associa-se a epilepsia, por vezes de dificil controlo, hemi-
parésia, atraso mental e glaucoma. Apresentam-se as cinco criangas
com este diagndstico seguidas na consulta de Neuropediatria do
Servico de Pediatria do Hospital de Santa Maria. Salienta-se a grande
variabilidade de apresentacio clinica e evoluggo tal como descrito na
literatura e discutem-se as opgdes terapéuticas.
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Summary

Sturge-Weber Syndrome — Leptomeningeous
Angiomatosis

Sturge-Weber Syndrome is a rare sporadic neurocutaneous disease
characterized by cutaneous, meningeous and coroid angiomatosis.
Frequently difficult to control seizures, hemiparesis, mental retarda-
tion and glaucoma compound the clinical picture. The authors present
five SWS children seen in a Neuropediatric Clinic in Pediatric Depart-
ment, Hospital de Santa Maria. The great variability in clinical
presentation and evolution are emphised as refered in the literature
and therapeutic options are discussed.
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Introducao

A sindrome de Sturge-Weber (SSW) é uma doenca
neurocutanea, esporddica, com uma frequéncia aproxima-
da de 1:50 000 nados-vivos " que, na sua expressio
completa e tipica, consiste na associacdo de angiomatose
cutinea, leptomeningea e coroideia ipsilateral * ¥,

Esta € uma doenca progressiva que resulta da prolife-
racdo de vasos da piamater causando, na regido cortical
subjacente, alteragdes de perfusfo (estase e trombose)
que originam calcificac@o e atrofia dos territérios afecta-
dos.

Em muitos casos existe epilepsia e pode também exis-
tir hemiparésia contralateral a angiomatose, crises «stroke-
-like» e cefaleias. O inicio precoce das crises, a sua ele-
vada frequéncia e o seu dificil controlo sdo apontados
como factores importantes na deteriora¢cdo mental. Pode
existir glaucoma e a fundoscopia pode visualizar-se angio-
matose da coroideia.

Sdo descritos sumariamente 5 casos clinicos de SSW
e posteriormente, a propdsito destes e das suas particu-
laridades, sdo focados alguns aspectos relativos a fisio-
patologia, diagnéstico e tratamento desta doenca.

Casos Clinicos

Caso clinico 1

José, crianga de 13 anos, raga caucasiana, 1.2 filho de
pais jovens, sauddveis e ndo consanguineos. Antecedentes
familiares irrelevantes. Gestagc@o vigiada medicamente, sem
intercorréncias. Parto eutécico de termo, Indice de Apgar
(I.A.) ao 1.° minuto de 10, peso ao nascer (PN): 3200
gramas (g). Perfodo neonatal sem intercorréncias.

Aos 11 meses de idade teve crise focal esquerda
ténico-clonica febril com duragdo de cerca de 20 minu-
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tos. Ao exame objectivo, no periodo pds critico, apresen-
tava hemiparésia esquerda sendo a restante observagao
normal, nomeadamente ndo se observando angioma cuti-
neo. Fez electroencefalograma (EEG) e tomografia axial
computorizada cranioencefélica (TAC CE) que foram inter-
pretadas como normais. Teve alta clinicamente bem ao
fim de 4 dias com exame objectivo normal (regressao
progressiva da hemiparésia esquerda) e sem medicagao.

Aos 2 anos iniciou crises parciais motoras simples a
esquerda, ndo associadas a febre, com uma frequéncia
mensal aproximada e com a duragdo de cerca de 1 minuto.
O EEG durante o sono ndo mostrou actividade parox{s-
tica. Iniciou terapéutica com carbamazepina com controlo
das crises.

Aos 4 anos suspendeu a terapéutica. Manteve-se sem
crises até aos 6 anos de idade, quando reiniciou repetidas
crises parciais motoras simples a esquerda sendo retoma-
da a terapéutica com carbamazepina, com eficdcia.

Aos 6 anos fez TAC CE que mostou atrofia do lobo
occipital direito coexistindo com lesdes espontaneamente
hiperdensas de tipo giriforme com discreta captagdo de
contraste e ressondncia magnética nuclear (RMN) que
confirmou a atrofia occipital e revelou angioma pial e
dilatacdo do sistema venoso profundo. A fundoscopia ndo
evidenciou angioma da coroideia.

Actualmente com 13 anos de idade, estd sem crises
desde hd 5 anos e sem terapéutica desde hd 3 anos. Na
idade pré-escolar foram referidas persistentemente dificul-
dades na aquisi¢do da linguagem. Tem tido aproveita-
mento escolar satisfatério com apoio pedagégico desde o
inicio da escolaridade.

Caso clinico 2

Mariana, crianga de 4 anos, 1.* filha de uma fratria de
2, de pais jovens, sauddveis, ndo consanguineos com
antecedentes familiares irrelevantes. Gestagdo vigiada, sem
intercorréncias. Parto de termo, hospitalar, eutécico. LLA.
9/10 respectivamente, ao 1.2 e 5.° minutos. PN: 3260g.
Periodo neonatal sem incidentes. Desenvolvimento psico-
motor e estaturo ponderal adequados.

Aos 3 anos teve crise ténico-clénica febril generali-
zada que focalizou posteriormente a esquerda com dura-
cdo total superior a 60 minutos. O exame objectivo no
periodo pds critico era normal, a excepcio de hemiparésia
esquerda de que recuperou progressivamente nos dias
seguintes. Ndo tinha angioma cutdneo. O exame citoqui-
mico do liquor era normal ¢ o exame bacterioldgico era
negativo. A TAC CE efectuada mostrou lesdo calcificada
occipital direita adjacente & tenda do cerebelo e dura-
-mater. A RMN CE mostrou atrofia cortical occipital
direita e angioma pial. A fundoscopia foi normal. Teve alta
medicada com carbamazepina.

Actualmente com 4 anos de idade, ndo apresenta
alteracdes ao exame objectivo, apresenta um desenvolvi-
mento psicomotor adequado a idade, ndo voltou a ter
crises convulsivas e mantém terap€utica com carbama-
zepina.

Caso clinico 3

Pedro, crianga de 3 anos de idade, caucasiano, filho
de pais jovens, sauddveis, ndo consanguineos. Dois meios
irmaos saudéveis. Gestagéo vigiada medicamente, diabetes
gestacional controlada com dieta. Parto eutdcico de
termo, hospitalar. I.A. 8/10 respectivamente ao 1.° e ao
5.2 minuto. PN: 2615 g. Hemangioma plano, cor de vinho
do Porto, bilateral da face (abrangendo a regido frontal e
palpebra superior) e couro cabeludo. Ecografia transfon-
tanelar realizada no periodo neonatal sem alteracoes.

Aos 3 meses de idade teve um episddio de cianose,
sem movimentos convulsivos. Aos 4 meses teve crise
focal a direita com posterior generalizagio, no contexto de
doenga febril (gastroenterite aguda) com durag@o superior
a 60 minutos que cedeu a terapéutica com fenobarbital.
A TAC-CE mostrou calcificagdes no hemisfério esquerdo,
sobretudo no lobo frontal, com atrofia cortical (Fig. 1).
Desde os 4 meses apresenta hemiparésia direita que man-
tém. Aos 6 meses foi diagnosticado glaucoma bilateral
e instituida terapéutica médica. Nao tinha angioma da
coroideia.
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FIG. 1 — TAC CE: calcificacdo a nivel do lobo frontal com atrofia
cerebral.

Até aos dois anos de idade teve multiplas crises, perio-
dos de mal convulsivo, periodos com dezenas de crises
por dia tendo necessitado apoio ventilatério para tera-
péutica com tiopental em trés ocasides. As crises que
inicialmente pareciam ser focais direitas, verificou-se por
video-EEG que eram de 2 tipos, havendo também fre-
quentes crises focais esquerdas.
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A RMN encefilica realizada aos 2 anos mostrou atrofia
cerebral bilateral com calcificagdes e angioma pial bilateral
com dilata¢@o acentuada do sistema venoso profundo. Foi
medicado com fenobarbital, fenitoina, acetazolamida e
diazepam.

Actualmente com 3 anos, ndo tem crises desde os 2
anos. Tem um grave atraso do desenvolvimento psicomotor:
ndo tem controlo da cabega, € ndo tem discurso inteligi-
vel. Apresenta hemiparésia direita ¢ movimentos descoor-
denados esporddicos dos quatro membros. A acuidade
visual € indeterminada por ndo haver colaboragdo. Neces-
sita de sonda nasogdstrica para nutricdo e terapéutica e
tem incontinéncia de ambos os esfincteres.

Caso clinico 4

Paulo, crianga de 1 ano e 6 meses de idade, de raga
caucasiana, unico filho de pais jovens, saudaveis e ndo
consanguineos. Antecedentes familiares irrelevantes. Ges-
tagdo vigiada sem intercorréncias. Parto eutdcico de ter-
mo. LLA. 9/10 ao 1.° e 5.° minutos respectivamente. Peso
ao nascer adequado a idade gestacional. Apresenta angioma
facial incluindo regido frontal e palpebra esquerda e couro
cabeludo e tem um angioma da coroideia e glaucoma a
esquerda diagnosticado no periodo neonatal para o qual
faz terapéutica médica.

Aos 6 meses de idade teve duas crises focais direitas,
sem febre e detectou-se hemiparésia direita. A RMN CE
mostrou atrofia cortical de todo o hemisfério cerebral
esquerdo com captacdo hemisférica de gadolineo (Fig. 2).
Ficou medicado com fenobarbital.

FIG. 2 — RMN CE: atrofia cortical esquerda com captagao hemisférica
de gadolineo.

Com um ano de idade registou-se agravamento da
hemiparésia direita, aparentemente ndo antecedido de crise
convulsiva, com recuperagdo parcial.

Actualmente com 1 ano e 6 meses de idade, mantém
teraputica com fenobarbital e ndo tem crises desde os 6
meses. No exame objectivo salienta-se hemiparésia direita.
Tem atraso moderado do desenvolvimento psicomotor.

Caso clinico 5

Maria, crianca sexo feminino, 7 meses de idade, 1.2
filha de pais jovens, sauddveis, ndo consanguineos. Ges-
tacdo vigiada, diabetes gestacional no tltimo trimestre
controlada com dieta. Parto eutdcico, de termo. LLA. 9/10
respectivamente ao 1.° e ao 5.° minuto, PN: 3110g. Angioma
bilateral da face, dorso e membros esquerdos. No periodo
neonatal iniciou crises mioclonicas e é medicada com
fenobarbital. A TAC CE e o EEG realizados nédo revelaram
alteracdes. Foi diagnosticado glaucoma bilateral tendo sido
submetida a cirurgia.

Aos 2 meses de idade iniciou mioclonias do hemicorpo
esquerdo e crises focais tonico-clénicas no membro su-
perior esquerdo. Inicia terapéutica com hidantina. A TAC
CE mostrou atrofia cerebral difusa, calcificacdo justa-
-ventricular e hiperdensidade do III.° ventriculo. O EEG
revelou actividade lenta a esquerda.

Aos 3 meses teve vdrias crises convulsivas focais e
generalizadas pelo que se associou fenobarbital a terapéu-
tica com hidantina. A TAC CE nesta altura mostrou agra-
vamento da atrofia cerebral e imagem sugestiva de calci-
ficacdo. Por apresentar periodos de irritabilidade, interpre-
tados como sendo devidos a cefaleias, iniciou flunarizina.

Actualmente com 7 meses de idade, medicada com
fenobarbital, carbamazepina e flunarizina, ndo tem crises
desde hd 4 meses. A observacdo ndo segue com o olhar,
apresenta hipotonia axial major e tem hipertonia do mem-
bro superior esquerdo.

Discussao

Clinicamente a SSW consiste na presenca de angio-
matose leptomeningea, podendo ou ndo fazer-se acompa-
nhar de angiomatose cutinea e coroideia. A existéncia de
todas as caracteristicas tradicionalmente necessdrias para
definir o SSW, é actualmente reconhecido como desne-
cessario ** %, Os meios auxiliares de que dispomos pre-
sentemente, como a tomografia axial computorizada, a
ressondncia magnética nuclear com contraste (gadolineo)
e a angiografia cerebrais, permitem constatar a existén-
cia de SSW quando se identifica a angiomatose leptome-
ningea, sendo este o uUnico critério que por si s6 faz o
diagnéstico.

Assim, os casos clinicos apresentados (Quadro-resu-
mo) reflectem a grande variabilidade desta entidade. Ape-
nas trés das cinco criancas apresentam o angioma plano
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facial caracteristico, cor de vinho do Porto, envolvendo o
ramo oftdlmico do nervo trigémio (pdlpebra superior e
regido frontal) para além de outras zonas da face e corpo,
sendo que duas destas tém angioma facial bilateral (casos
3 e 5). De salientar que angiomas faciais que ndo incluam
o territério do ramo oftdlmico do nervo trigémio tém baixo
risco de constituirem SSW ©.

QUADRO I
Resumo

CASOS 1 2 3 4 5
CLINICOS
Idade actual 13 A 4 A 3A 18 M M
Angioma + + + + +
leptomeningeo
— Occipital + +
— Hemisfério +
— Bilateral + +
Atrofia cortical + + + + +
Epilepsia + + + + +
Idade 1.2 crise I11M 3A 3M 6 M 1..M
Terapéutica - C FB,F.D |FB FB,C
actual

Sem crises ha... [3 A 1A 1A 1A 4 M

Atraso cognitivo |+/- - e —+ o
Hemiparésia - = 4 i +
Crises - _ - a _

«stroke-like»

Cefaleias - - ? 7 ?
Angioma - - - + (esq) |-
coroideia

Glaucoma - - + + +

Angioma cutdneo |- - + (bilat) |+ + (bilat)

Legenda do quadro:

A: anos; M: meses

+: presente; — ausente; ?: desconhecido

FB: fenobarbital; C: carbamazepina; F: fenitoina; D: diazepam

O glaucoma presente em cerca de 30-50% dos doen-
tes @, encontra-se em 3 das criangas apresentadas, sendo
bilateral nas criancas dos casos 3 e 5. E importante o
diagnéstico precoce porque o tratamento atempado desta
situagdo pode impedir a lesdo do nervo dptico e logo a
perda da visdo. O angioma da coroideia presente em cerca
de metade dos doentes com SSW com glaucoma @ &
visivel apenas na crianca do caso 4.

A SSW tem gravidade e evolucio muito varidveis tal
como se pode perceber pelos casos clinicos apresenta-
dos, o seu espectro vai desde a angiomatose meningea
bilateral (casos 3 e 5) com epilepsia intractdvel (caso 3)
e atraso profundo do desenvolvimento cognitivo e motor,
até a angiomatose leptomeningea focal com controlo
farmacoldgico das convulsdes e sem atraso (caso 2)
ou com atraso ligeiro do desenvolvimento (caso 1). Em
todos os casos hd atrofia cortical mais ou menos extensa.

O atraso mental existe em cerca de 50% dos doentes
com SSW 367 ¢ em 70 a 75% dos que tém epilepsia
@D, Verifica-se que ndo hd atraso cognitivo quando ndo
h4 histéria de convulsdes @, contudo 75 a 90% dos
doentes com SSW tém epilepsia * . Todas as crian-
cas apresentadas tém epilepsia sendo o controlo médico
variavel.

Tal como € descrito na literatura, na maioria dos ca-
sos a epilepsia surge no 1.2 ano de vida ", assim se
verificou em 4 das 5 criancas apresentadas, apenas a
crianga do caso 2 iniciou crises aos 3 anos de idade. A
precocidade das crises nio parece, segundo alguns auto-
res, ser factor de risco para uma epilepsia refractdria ao
tratamento médico. De facto, foi possivel controlar me-
dicamente as crises da crianca do caso 5 que iniciou as
crises ainda no primeiro més de vida, o mesmo ndo acon-
teceu a crianca do caso 3 que iniciou a sua epilepsia aos
3 meses tendo sido intractdvel durante um grande periodo
de tempo. A precocidade das crises parece associar-se a
uma maior extensdo do angioma leptomeningeo, e logo
gravidade do quadro clinico. Nos nossos doentes consta-
tdmos, de facto, uma maior gravidade do quadro clinico
nos doentes com inicio precoce da epilepsia.

Nos dois primeiros casos o angioma estd limitado a
regido occipital, esta localizacdo associa-se a uma menor
frequéncia das crises ®. De referir a auséncia de angioma
cutdneo em ambos. A SSW € geralmente unilateral (80 a
90% dos casos). Dois dos doentes apresentados (casos 3
e 5), ambos com situa¢Oes graves, t€ém doenca bilateral,
definindo-se esta como a presenca de angioma leptome-
ningeo bilateral. Estes dois casos sdo ambos situagdes
graves.

Factores como a maior extensdo e a bilateralidade do
angioma leptomeningeo, assim como o inicio precoce da
epilepsia, relacionam-se, na nossa série de doentes, com
uma evolu¢do mais grave com perturbagdes importantes
do desenvolvimento cognitivo e motor.

O cardcter progressivo desta doenca nfo deve ser
esquecido &7 9. No decurso de uma convulsido determi-
nadas dreas cerebrais ficam mais seriamente comprome-
tidas pelo aumento da relacdo necessidade/aporte de oxi-
génio, assim a intractabilidade das crises, na medida em
que mantém um ciclo vicioso de hipéxia / crise / atrofia,
€ um factor de extrema importincia na progressao e gra-
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vidade da doenga. Deste modo, o principio fundamental
orientador da terapéutica dos doentes com SSW ¢ o con-
trolo precoce e eficaz das crises epilépticas. Além disso,
a estase dos territdrios afectados (dilatagdo vascular) e
consequente hiperviscosidade favorece eventos «stroke-
-like», tendo alguns autores colocado a hipdtese de utili-
zacdo da aspirina como adjuvante terapéutico. De qual-
quer forma a atrofia cortical que se vai instalando e pro-
gredindo nfo depende unicamente do carécter intractdvel
das crises.

O metabolismo das areas afectadas pode actualmente
ser avaliado pelo SPECT (Single Photon Emission
Computed Tomography) e pela espectroscopia protdnica
por ressonincia magnética que sdo técnicas sensiveis para
as alteragdes precoces da neuroquimica no SSW (0 1112
no entanto, estes testes estdo sobretudo indicados em
situacdo de pré-cirurgia que ndo foi o caso de nenhum
dos nossos doentes.

A terapéutica cirtrgica da epilepsia, tal como € actual-
mente aceite, estd indicada apenas para a epilepsia intrac-
tavel, logo é também assim no SSW & 19,

Existem algumas condigdes imprescindiveis a consi-
derar, a principal é a necessidade, para que o custo com-
pense o beneficio, que as crises sejam total e comprova-
damente originadas num hemisfério cerebral, de modo a
ter a certeza do controlo das crises. A crianca do caso 3
tinha crises bilaterais o que retirou a indica¢io para hemis-
ferectomia. Actualmente esta crianca, que apresenta um
atraso cognitivo e motor acentuados, tem a sua epilepsia
controlada medicamente, caso contrario seria de ponderar
uma intervencdo paliativa descrita por alguns autores — a
calosotomia.

Outro aspecto a considerar é a elei¢do do momento
para efectuar a cirurgia. Vdrios autores defendem que esta
deve ser realizada precocemente ® logo que surja a epi-
lepsia, o que impediria a progressdo da doenga. Em rela-
¢do a crianga do caso 4, que apresenta doenga de todo o
hemisfério esquerdo e hemiparésia contralateral, foi pon-
derada a hemisferectomia precoce, contudo como existe
controlo médico das crises seria dificil definir o beneficio
retirado desta forma tdo agressiva de tratamento.

As indicagdes para hemisferectomia sio ainda matéria
de discussdo, contudo esta cirurgia ¢ aceite em geral na
presenga de crises significativas e resistentes a terapéutica
médica. A decis@o deve ser tomada caso a caso e a ci-
rurgia deve ser realizada em centros com experiéncia na
terapéutica cirurgica pedidtrica da epilepsia.
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