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Neste trabalho relatam-se os achados da sindrome de Aicardi, um disturbio de etiologia desconhe-
cida composta por espasmos muiltiplos, lacunas coriorretinianas e agenesia do corpo caloso. Os
autores apresentam um caso desta sindrome, com clinica e achados de ressonancia magnética
caracteristicos. A doenca, apesar de considerada rara, apresenta achados de imagem caracteris-
ticos. Nos ultimos anos, a importancia da ressonancia magnética tem aumentado expressivamente,
uma vez que demonstra outros achados além da agenesia do corpo caloso, tornando o papel do
radiologista muito importante na suspeicao diagndstica desta enfermidade.

A sindrome de Aicardi é um disttrbio cerebrorretiniano de etiologia desconhe-
cida, originalmente descrita em 1965 por Aicardi e cols.! como uma triade com-
posta por espasmos multiplos, lacunas coriorretinianas e agenesia do corpo caloso.
Afeta apenas individuos com dois cromossomos X, e dos cerca de 400 casos descri-
tos, apenas dois eram meninos, ambos com cromossomos XXY.

A ressonancia magnética demonstrou, nos ultimos anos, que uma malforma-
¢do complexa do cérebro é mais caracteristica da sindrome do que a agenesia do
corpo caloso, isoladamente, o que nao ocorre em todos os casos.

RELATO DO CASO

Paciente com 25 anos de idade, G1P1AO, idade gestacional de 40 semanas e 1
dia, foi submetida a parto cesariana por causa de hipertensao arterial na gestagao.
O recém-nascido, do sexo feminino e pesando 3.230 gramas, apresentava fenda
palatina e microftalmia. Com 48 horas de vida manifestaram-se espasmos de dificil
controle, sendo solicitada avaliagdo genética e ressonancia magnética do encéfalo.

Os achados da ressonancia magnética foram: 1) hemiatrofia cerebral direita, com
sinais caracteristicos de polimicrogiria; 2) heterotopia da substancia cinzenta; 3)
agenesia do corpo caloso; 4) deformidade dos globos oculares com microftalmia a
direita associada a formagoes compativeis com colobomas (Figs. 1, 2 e 3).

A avaliagdo oftalmolégica demonstrou lacunas coriorretinianas ao exame de
fundoscopia.

DISCUSSAO

Acredita-se que esta sindrome tenha heranca dominante ligada ao cromossomo
X, sendo letal em individuos do sexo masculino nos primeiros meses de gestagao.
Uma vez que todos os casos descritos nao possuem histéria familiar, e pelo fato de
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Fig. 1 - Sequiéncia turbo spin echo
T2 no plano axial. (A) Deformi-
dades oculares caracterizadas
por microftalmia a direita e co-
loboma a esquerda (seta). (B)
Focos de heterotopia da substan-
cia cinzenta (seta).

Fig. 2 — Hemiatrofia cerebral a
direita, com presenca de giros
pequenos e numerosos (setas) —
polimicrogiria — e heterotopias
nodulares, definidas como focos
de substancia cinzenta na regiao
subependimaria periventricular
(cabecas de setas). Notar o para-
lelismo ventricular, outro sinal
indireto da agenesia do corpo
caloso.

Fig. 3 — Seqiiéncia T1 pds-con-
traste no plano sagital na area da
linha média evidenciando a age-
nesia do corpo caloso e do giro
do cingulo, distribui¢ao radiada
dos giros e terceiro ventriculo
em posicao mais alta que a habi-
tual.
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o status heterozigoto associar-se com a expressao da
doenca, supde-se que todos os casos sejam resultantes
de mutagdes novas, e o risco de um novo caso em futu-
ras gestagbes seria raro e igual ao risco de uma nova
mutaciol®.

Espasmos infantis sdo o principal tipo de convulsao
relacionado a sindrome de Aicardi, ainda que outros
tipos possam ocorrer. Sio, normalmente, a primeira
manifesta¢iao da doenca, com episdédios multiplos ao
longo do dia, e se iniciam no primeiro ano de vida. Os
espasmos ocorrem freqiientemente de forma assimé-
trica e muitas vezes sao precedidos por uma convulsao
focal tonica ou clonica limitada ao lado onde o espasmo
predomina. As anormalidades neurolégicas mais fre-
quentes sio hemiparesia ou hemiplegia no lado mais
afetado. Um grau de microcefalia pode se desenvolver,
mas a circunferéncia craniana é normal ao nascimento.
As associacoes sistémicas mais comuns na sindrome de
Aicardi sio malformacées costovertebrais!!.

As lacunas coriorretinianas podem ser mais ou
menos extensas, geralmente bilaterais. Em varios casos,
outras anormalidades oftalmolégicas estdo associadas.
Coloboma e hipoplasia do disco e/ou nervo 6ptico sdo
encontrados em mais de metade dos casos e podem ser
uni ou bilaterais. Microftalmia também pode ser obser-
vadal®.

Exames de neuroimagem podem revelar a agene-
sia parcial ou completa do corpo caloso, dilatagao ven-
tricular, hidrocefalia e heterotopia cortical.

Um artigo de revisdo publicado em 2005 pelo pri-
meiro autor a descrever a sindrome, Jean Aicardi®, in-
troduziu novos critérios diagndsticos, aumentando a
importancia da ressonancia magnética e, conseqliente-
mente, do neurorradiologista para a determinacgao da
doenga. Eles incluem: 1) agenesia do corpo caloso; 2)
areas de cértex displdsico (presente em graus variados
na maioria dos pacientes); 3) heterotopias da substan-
cia cinzenta periventricular; 4) assimetria macroscopica
dos hemisférios cerebrais; 5) cistos de plexo cordide ou
nos arredores do terceiro ventriculo, regido pineal ou
raramente na fossa posterior; 6) papilomas do plexo co-
réide; 7) agenesias ou hipoplasias do vermis cerebelar
(raramente); 8) anormalidades oculares, como colobomas,
e as lacunas coriorretinianas descritas classicamente.

Mesmo sem o cléssico achado da agenesia total ou
parcial do corpo caloso, na maioria dos casos varias
anormalidades estao presentes, com achados de resso-
nancia magnética bastante sugestivos quando associa-

dos aos dados clinicos. Em raras situagbes, apenas um
ou dois aspectos da doenca sdo identificados, mais fre-
quientemente as malformagoes corticais e heterotopias
periventriculares.

A sindrome de Aicardi, mesmo descrita ha mais de
40 anos, ainda apresenta poucos casos descritos na lite-
ratura. Em razdo da gama de altera¢es de imagem
presentes nesta doenga, o radiologista tem papel impor-
tante no seu diagndstico.

O prognéstico da sindrome de Aicardi é extrema-
mente reservado, com expectativa de vida baixa por
causa de retardo mental profundo e convulsoes intra-
taveis, sendo o atraso no crescimento iniciado na infan-
cia e a sobrevida, rara apés os 18 anos de idade'®!,

CONCLUSAO

Em virtude de novos achados da doenca descober-
tos recentemente, critérios atualizados tém sido propos-
tos'®), porém, a triade classica segue como peca funda-
mental para o diagnéstico na maioria dos pacientes.
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Abstract. Aicardi syndrome: a case report and radiologic findings.

The authors report the findings of Aicardi syndrome, a disease of
unknown etiology composed of multiple spasms, chorioretinal la-
cunae and agenesis of the corpus callosum. They present a case
of Aicardi syndrome with characteristic clinical presentation and
magnetic resonance imaging findings. The disease, despite being
considered rare, has characteristic imaging findings. Over the past
years magnetic resonance imaging has improved its ability in dem-
onstrating other findings besides agenesis of the corpus callosum,
making the radiologist’s role very important in the diagnostic sus-
picion of this disease.
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