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Sindrome de Moebius — Apresentacao de Trés Casos Clinicos
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Resumo

O Sindrome de Moebius caracteriza-se por paralisia congénita
do nervo facial (VII par), completa ou parcial, habitualmente bila-
teral. Pode acompanhar-se de paralisia de outros nervos cranianos,
sendo a paralisia do nervo abducente (VI par) a mais frequente.
Associa-se frequentemente a outras malformagdes dos membros e
das estruturas orofaciais.

Apresentam-se trés casos clinicos, todos com paralisia do VI
e VII pares cranianos, anomalias craniofaciais e musculo-esqueléticas.
Duas criancas apresentam agenesia do musculo grande peitoral
associada — sindrome de Moebius-Poland. Uma das criangas tem
atraso mental grave.

A maioria destas criangas, por terem atraso na linguagem,
sdo classificadas como tendo atraso mental, pelo que os autores
salientam a importincia deste diagnéstico e as possibilidades de
recuperagdo oferecidas pela Terapia da Fala.

Palavras-Chave: Sindrome de Moebius, Sindrome Moebius-
-Poland.

Summary
Moebius-Syndrome — Three Case Reports

Moebius syndrome consists of congenital complete or partial
facial nerve palsy, usually bilateral. The paralysis of other cranial
nerves (most commonly abducens paralysis) may also be present.
It is often associated with other malformations of the limbs and
orofacial structures.
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The author's decribe three cases, all with sixth and seventh
nerve palsy, craniofacial and musculoskeletal system anomalies.
Two children had unilateral absence of the pectoralis major muscle
— Moebius-Poland syndrome. One case had severe mental retar-
dation.

Despite the speech difficulties, these children have almost
always normal intelligence. We emphasis the importance of this
diagnosis and the possibility of recovery with Speech Therapy.
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Introducao

O Sindrome de Moebius (SM) caracteriza-se por
paralisia congénita do nervo facial (VII par), completa ou
parcial, habitualmente bilateral. Pode acompanhar-se de
paralisia de outros nervos cranianos (III, IV, V, VI, IX,
X, XII), sendo a paralisia do nervo abducente (VI par) a
mais frequente. Associa-se, muitas vezes, a outras
malformacdes dos membros (sindactilia, braquidactilia ou
agenesia de dedos, pés equinovaros), das estruturas
orofaciais (dvula bifida, micrognatia, anomalias dos pavi-
lhdes auriculares), e do sistema musculo-esquelético,
nomeadamente anomalia de Klippel-Feil, agenesia do
musculo grande peitoral, defeitos da grade costal e dos
musculos braquiais 2.

A auséncia unilateral do mdsculo pequeno peitoral e
da porcio esternal do musculo grande peitoral associada
a sindactilia da mao homolateral denomina-se Sindrome
Poland (SP) ®. Quando se associa ao SM forma o Sindro-
me de Moebius-Poland (SMP) ©.

O diagnéstico de SM pode ser feito apds o nasci-
mento, manifestando-se por encerramento incompleto dos
olhos durante o sono, perda de saliva e dificuldades de
suc¢do. Mais tarde, torna-se evidente a auséncia de sor-
riso ou movimentos dos musculos faciais durante o cho-
ro («fdcies tipo mdscara») .

As dificuldades na alimentagdo pdem problemas de
aspiracdo e sdo frequentemente responsdveis por atraso
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de crescimento durante a infincia. As dificuldades na
fala sdo frequentes, e, associadas ao fdcies inexpressivo,
causam muitas vezes, problemas de aceitacdo e adapta-
cdo social @, Cerca de 15% dos doentes t€m atraso
mental (240

H4 evidéncias que sugerem que interferéncias com a
circulagdo utero-fetal podem estar na origem destas ano-
malias 3.

A sua ocorréncia é, na maioria das vezes, esporadica.
Alguns casos de paralisia do VII par, com ou sem para-
lisia do VI par, mas sem anomalias dos membros, podem
ter incidéncia familiar com hereditariedade autossomica
dominante 2.

O diagnéstico diferencial inclui doencas neuromus-
culares, como a distrofia muscular facioscapulohumeral e
distrofia miotdnica infantil, com achados fenotipicos seme-
lhantes, mas ndo se associam a defeitos dos membros.

A raridade deste sindrome neurolégico e a importan-
cia do diagndstico na recuperacio e integracdo social destas
criangas, justificam a apresentagdo de trés casos clinicos
de Sindrome de Moebius — dois com agenesia do mds-
culo grande peitoral associada (S. Moebius-Poland).

Caso 1

SFCC, de sexo feminino, raga caucasiana, actual-
mente com 18 anos de idade. E a segunda filha de pais
jovens sauddveis e nio consanguineos. A irma (20 anos)
tem Artrite Reumatéide. A Gravidez foi vigiada, de 40
semanas, sem intercorréncias. O parto foi eutdcico hos-
pitalar, com choro imediato. Somatometria ao nascimento
adequada a idade gestacional (P=2900 g; C=50 cm;
PC=34 cm).

Internada até aos 2 meses e meio de idade por difi-
culdades na alimentagio.

Seguida em consulta de Pediatria, salientando-se do
estudo efectuado: cariétipo 46 XX, CPK normal,
electromiografia normal, bidpsia muscular — «atrofia de
fibras musculares tipo 2 e mitocOndrias de matriz
electrotransparentes», TAC cerebral — «atrofia cortical
global», RMN cerebral — «fossa posterior grande», T3,
T4 e TSH normais; prova da clonidina normal; Rx pu-
nhos e mios — «idade Gssea compativel com 9 anos»
(idade real de 14 anos).

Observada pela primeira vez na Consulta de Neuro-
pediatria aos 14 anos de idade, apresentava grave atraso
global de desenvolvimento, ficies inexpressivo, estrabis-
mo convergente bilateral, parésia do VII e VI pares
cranianos, epicanto, hipertelorismo, micrognatismo, den-
tes com inser¢iio andmala e cariados, agenesia do mus-
culo grande peitoral esquerdo, hipotonia com reflexos
miotdticos presentes, pés equinovaros, atrofia muscular

mais evidente a nivel dos membros inferiores, baixa esta-
tura, auséncia de caracteres sexuais secunddrios e escoliose
marcada. O quadro clinico é compativel com o diagnds-
tico de Sindrome de Moebius-Poland. Esta crianga man-
tém actualmente o mesmo estado clinico, e € seguida nas
consultas de Fisioterapia e Ortopedia, aguardando correc-
cdo cirdrgica da escoliose.

Caso 2

CFMS, de sexo masculino, raca caucasiana, actual-
mente com 7 anos de idade. Trata-se do primeiro filho
de pais jovens sauddveis e ndo consanguineos. Tem um
irmdo de 4 anos sauddvel. A gravidez foi ndo vigiada, de
37 semanas. O parto foi eutécico hospitalar. Indice de
Apgar de 8 ao 5.° minuto. Somatometria a0 nascimento
adequada a idade gestacional (P=2700 g; C=50 cm; PC
ndo registado).

Internado apds o nascimento em Unidade de Neona-
tologia, tendo necessitado de ventilacio assistida nos pri-
meiros dias de vida no contexto de sépsis neonatal.
Referéncia a dificuldades de suc¢do e degluti¢io.

Foi observado na Consulta de Neuropediatria do HGSA
aos 4 anos e 10 meses de idade, apresentando ao exame
objectivo: ficies dismarfico, com epicanto; diparésia facial;
estrabismo convergente bilateral; protusdo dos dentes
incisivos superiores; palato ogival; ldbios finos; microgna-
tismo; pavilhdes auriculares grandes (figura 1); agenesia
do miusculo grande peitoral esquerdo, sem mamilo
homolateral (figura 2); sindactilia dos 2.° ¢ 3.° dedos da
mao direita e 2.% 3.° e 4.° dedos da mio esquerda e
polegares em mola (figura 3); hipotonia global com atrofia
de massas musculares generalizada; reflexos miotdticos
globalmente diminuidos.

FIG. 1 - Menino de 7 anos com Sindrome de Moebius (caso 2).
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FIG. 2 — Agenesia do misculo grande peitoral esquerdo com auséncia
de mamilo homolateral (Sindrome de Moebius-Poland)
(caso 2).

FIG. 3 - Sindactilia dos dedos de ambas as maos (Sindrome de Moebius-
-Poland) (caso 2).

Apresentava crescimento estaturo-ponderal abaixo e
paralelo a curva de percentil 5.

Do estudo efectuado realca-se caridtipo 46 XY,
electromiografia normal, ecocardiograma normal, ecografia
abdominal normal, RMN cerebral normal.

E feito, nesta altura, o diagnéstico de Sindrome de
Moebius-Poland.

Em relacdo ao desenvolvimento psicomotor, € de referir

um atraso de desenvolvimento motor e na linguagem. Do
ponto de vista motor teve uma boa evolu¢ido com o apoio
da Fisioterapia, apresentando marcha auténoma desde os
5 anos ¢ meio. Frequenta infantdrio, onde tem apoio de
Terapia da fala 3 vezes por semana, com franca recupe-
racdo. Actualmente com 7 anos compreende bem o que
se lhe diz, diz o nome e a idade, faz frases, sabe o nome
dos familiares, sabe o numero de telefone, faz recados,
gosta de jogar computador.

E seguido também nas consultas de Oftalmologia e
Cirurgia Pldstica.

Caso 3

PAFS, do sexo masculino, raca caucasiana, actual-
mente com 5 anos de idade. E o terceiro filho de pais
sauddveis e ndo consanguineos. Tem dois irmaos (25 e
22 anos) sauddveis. A Gravidez foi vigiada, de risco
(idade materna 38 anos), sem intercorréncias; realizou
amniocentese que revelou cariotipo 46 XY. O parto foi
por cesariana as 39 semanas, por sofrimento fetal agudo,
em clinica particular. Referéncia a asfixia perinatal por
procidéncia do corddo. Indice de Apgar de 7/9, respec-
tivamente aos 5.° e 10.° minutos. Foi reanimado com O2
por TET e ventilado durante 2 dias. A somatometria ao
nascimento era adequada a idade gestacional (P=3180 g;
C=50 cm; PC=35 cm). Durante o internamento apresen-
tou boa evolu¢do do ponto de vista neuroldgico, a ecografia
transfontanelar foi normal; apresentando dificuldades de
sucgao.

Aos 4 meses foi observado no Instituto de Genética
Médica do Porto, onde foi notada hipertonia generalizada,
reflexos miotdticos aumentados, movimentos disténicos,
atraso de desenvolvimento psicomotor, estrabismo con-
vergente, hérnias inguinais bilaterais; tendo sido colocada
como hipdtese de diagndstico uma doenga metabdlica.

Aos 21 meses foi, pela primeira vez, observado na
Consulta de Neuropediatria do HGSA, apresentando ao
exame objectivo: parésia bilateral do VII e VI pares cra-
nianos, palato ogival, anteversdo dos pavilhdes auriculares
(figura 4), rigidez dos membros inferiores sem espasti-
cidade, atrofia muscular mais marcada nos membros
inferiores, reflexos miotdticos normais, clinodactilia do
5.° dedo de ambas as mios, pés planos valgos, escoliose
lombar (provdvel malforma¢io da charneira), hérnias
inguinais bilaterais.

FIG. 4 — Menino de 5 anos com Sindrome de Moebius (caso 3).
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Nesta altura apresentava um atraso global de desen-
volvimento ligeiro com atraso mais marcado a nivel da
linguagem.

A investigacio efectuada revelou: caridtipo 46 XY,
electromiografia — «achados compativeis com miopatia,
embora nao suficientemente demonstrativa, a necessitar
de comprovagao por outros meios de diagndstico»; bidpsia
muscular (9/98) — «alteracdes muito discretas e inespeci-
ficas, consistindo em atrofia isolada de fibras de tipo 2».

O quadro clinico é compativel com o diagnostico de
Sindrome de Moebius.

Frequenta infantdrio com apoio do Ensino especial e
Terapia da fala. Tem feito progressos em termos de
desenvolvimento. Comecou a andar aos 2 anos e meio,
mantendo ainda alguma dificuldade em subir escadas.
Actualmente com 5 anos, compreende bem o que lhe
dizem, fala com alguma dificuldade, diz varias palavras,
mas ndo faz frases; cumpre ordens simples; brinca pou-
co com as outras criancas no infantdrio; ainda ndo tem
controle de esfincteres.

Apresenta uma curva evolucdo ponderal no percentil
5 e estatura no percentil 10-25.

E seguido nas consultas de Ortopedia, ORL (amigda-
lites de repeti¢c@o, submetido a adenoidectomia e miringo-
tomia bilateral com tubos em 9/98), Oftalmologia (usa
oculos desde os 9 meses, com oclusdo; proposto para
correc¢do cirdrgica do estrabismo), Cirurgia (operado a
hérnias inguinais bilaterais) e Fisioterapia.

Discussao

O Sindrome de Moebius é uma situacdo rara cujo
diagndstico € clinico e pode, geralmente, ser feito apds o
nascimento.

As 3 criangas apresentadas tiveram diagndstico tar-
dio, apesar dos achados clinicos serem caracteristicos.
O atraso no diagnéstico pode prejudicar a aceitagio e
integracdo destas criancas na familia e na sociedade.

Os casos nimero | e 2 tém agenesia do musculo
grande peitoral, associada a auséncia de mamilo e
sindactilia das mios no segundo caso (anomalia Poland),
defeitos que podem ocorrer no SM 2,

Para além disso, o caso nimero 1 tem pés equinovaros
(dismorfia encontrada em cerca de 1/3 dos casos) 2.

Todos tém baixa estatura, provavelmente relacionada
com as dificuldades de mastigacio e degluticdo que apre-
sentam desde o nascimento, caracteristica desta doenga.

Apresentagcdo de Trés Casos Clinicos

O atraso da fala, encontrado em todos os casos, €
caracteristico do Sindrome, condicionando frequentemente
um diagnoéstico errado de atraso mental. O apoio da tera-
pia da fala é fundamental e tem geralmente bons resulta-
dos, como se verifica nas duas Gltimas criangas descri-
tas. Apenas o primeiro caso descrito apresenta atraso
mental grave com comportamento do espectro autista, o
qual, segundo alguns autores, estd presente em cerca de
40% dos casos .

As alteracdes inespecificas encontradas na bidpsia
muscular nos casos | € 3, bem como os achados com-
pativeis com miopatia registados na electromiografia do
caso 3, podem estar relacionados com a etiopatogenia da
doenca .

A delec¢do do cromossoma 13 foi descrita em duas
criancas com Sindrome de Moebius ©. Nenhuma destas
criancas apresenta alteracdes cromossomicas.

Nestes trés casos a ocorréncia foi esporddica. No
entanto, estao descritos casos de transmissio autossomica
dominante e recessiva, pelo que o aconselhamento gené-
tico ndo deve ser esquecido "%,
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