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DOENÇA DE CHARCOT-MARIE-TOOTH ASSOCIADA A 
MALFORMAÇÃO DE KLIPPEL-FEIL 

REGISTRO DE UM CASO Ε REVISÃO DA LITERATURA 

CARLOS A. DE ASSIS VIEGAS • 

A doença de Chafcot-Marie-Tooth é entidade rara e a literatura especializada 
é vasta em relato de casos isolados e em associações com outros estados 
mórbidos. 

Para Bellina e Deming 1 , a doença de Charcot-Marie-Tooth estaria carac­
terizada pela ocorrência de uma história familiar; transmissão genética por 
alelos dominantes, recessivos e ligados ao sexo, ou recessivos simples; atrofia 
muscular progressiva, lenta, simétrica, acometendo inicialmente as extremidades 
dos membros inferiores e ulteriormente dos superiores, poupando tronco, ombros 
e face, e parcialmente os músculos proximais dos membros; contrações fibrilares 
e distúrbios vasomotores nas áreas afetadas; freqüentes alterações sensitivas 
subjetivas (cãimbras, parestesias) e objetivas (hipoestesia táctil e dolorosa); 
diminuição da velocidade de condução dos nervos periféricos; graus variados 
de atrofia sem aumento do tecido conjuntivo, porém com deposição de tecido 
muito semelhante a este, evidenciada à biópsia muscular. Consideram ainda, 
os mesmos autores, que a doença não traz efeitos deletérios para a gravidez 
ou trabalho de parto, porém aquela pode agravar a neuropatia. 

Outros elementos, tanto clínicos como laboratoriais, têm sido relatados em 
diversas publicações. Assim, Meier e Bischoff 2 0, estudando o caso de uma 
criança de 8 anos de idade, encontraram na biópsia do nervo sural uma dege¬ 
neração mucóide focal. Com relação à velocidade de condução nervosa, Vasi¬ 
lescu e Florescu 2 9 encontraram uma categoria na qual há discreta degeneração 
neuronal com limites normais de condução e uma outra, mais numerosa, apre­
sentando segmentos desmielinizados, portanto, com marcada diminuição na 
velocidade de condução. Dremenitzer e col. 1 5 , sugerem que os achados mielo¬ 
gráficos do aumento das raízes nervosas em pacientes com doença de Charcot-
Marie-Tooth são idênticos aos encontrados em pacientes com neurite hipertrófica 
intersticial e neurofibromatose, sendo que a hipertrofia das raízes pode repre­
sentar uma resposta a estímulos diferentes, devendo ser feita a diferenciação 
clínica e laboratorial entre estas doenças. Mcleod e col. 1 9 estudando uma família 
na qual dois membros apresentavam doença de Charcot-Marie-Tooth em asso­
ciação com a atrofia óptica de Leber concluíram haver fatores hereditários 
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independentes. Kilimov 1 4 , ao descrever 7 casos de Charcot-Marie-Tooth numa 
mesma família, encontrou a faixa de 35-40 anos como predominante para o 
início da sintomatologia, que incluía cansaço, dor, arreflexia, atrofia muscular 
e alterações de todos os tipos de sensibilidade, iniciando-se nos mebros infe­
riores; a velocidade de condução periférica estava reduzida e o eletromiograma 
era típico de atrofia neurogênica; o achado mais importante nesses pacientes 
constituia-se numa miose bilateral com anisocoria. Já Weerdt e Heerspink 3 0 

relatam uma família com doença de Charcot-Marie-Tooth, na qual observaram 
uma transmissão autossômica dominante, de forma irregular; sintomas clínicos 
não habituais estavam presentes, como úlcera trófica e surdez nervosa; alguns 
jovens da mesma família apresentavam por seu turno fosfatase alcalina sérica 
aumentada. Delwaide e Schaeneu« mencionaram uma família com associação 
de neuropatia sensitivo-motora e tremor intencional; o exame clínico de 3 desses 
pacientes mostrava um grau variado de hiporeflexia, desgaste muscular, dimi­
nuição de sensibilidade profunda com marcha atáxica, pé cavo bilateral e tremor 
intencional, além de moderada diminuição na condução nervosa, enquanto a 
biópsia do nervo peroneal evidenciava degeneração sem desmielinização segmen­
tar. Julien e col . 1 1 reportam um caso de associação de diabetes mellitus e 
doença de Charcot-Marie-Tooth, no qual, à necrópsia, encontraram rarefação 
de fibras mielínicas, proliferação intensa de células de Schwann e reduplicação 
da membrana basal dos vasa-nervorum; tais alterações seriam compatíveis com 
amiotrofia peroneal e neuropatia diabética. Levy 1 β , relatando 4 casos de doença 
de Charcot-Marie-Tooth, conclui que esta moléstia pode ser considerada uma 
neuromiopatia, baseado em que algumas alterações histopatológicas musculares 
são primárias, ao passo que outras, são secundárias à lesão do neurônio motor 
periférico. Gonçalves e Barros da Si lva 8 estudaram um caso de uma irmandade 
afetada pela atrofia muscular peroneal de Charcot-Marie-Tooth, e consideram a 
possibilidade de que o fato possa corresponder a uma variante do fenômeno 
de antecipação, condição inusitada na literatura, não só para esta doença, mas 
também de modo geral em genética humana. 

Por outro lado, a malformação de Klippel-Feil pode, segundo Strax e Baran 2 8 , 
ser determinada de três maneiras distintas: 1) fusão na coluna cervical, situação 
em que os elementos de várias vertebras estão incorporados em um único bloco; 
2) fusões cervicais com ausência completa de segmentação em um ou dois 
níveis cervicais, podendo incluir fusão atlanto-occipital; 3) presença de um 
dos itens anteriores com segmentação defeituosa da coluna dorsal inferior ou 
lombar. Consideram também os citados autores que os achados mais impor­
tantes incluem a tríade clínica caracterizada por fusão de vertebras cervicais, 
pescoço curto e implantação baixa dos cabelos posteriormente e admitem que 
pessoas com malformação de Klippel-Feil estão mais sujeitas a injúrias da coluna 
vertebral. 

Cooper 5 considera que, se a malformação de Klippel-Feil surge por um 
defeito mesenquimal precoce na vida do embrião, da mesma forma poder-se-ia 
esperar anomalias da base do crânio, a exemplo de uma redução no tamanho 
do osso occipital. Brink e Athayde 3 descrevem um caso no qual havia soldadura 
das 6 primeiras vertebras cervicais com imobilidade do pescoço. Broudeur e 



col. 4 sugerem que a relativa freqüência com que se diagnotica clínica e radio-
logicamente a malformação de Klippel-Feil deve-se ao grande número de casos 
publicados, somados às variedades e ambigüidades de formas. Moore 2 1 , estu­
dando 39 pacientes com esta mal-formação encontrou, em 25 (64%), anomalias 
significaitvas do trato genito-urinário, sendo a agenesia renal unilateral a mais 
comum e por isso considera a urografia excretora como indicação de rotina 
em tais pacientes. 

OBSERVAÇÃO 

L.R.S., sexo feminino, 36 anos, parda, internada em 05-04-1978 referindo que aos 

12 anos de idade, aproximadamente, começou apresentar fraqueza nos membros infe­

riores, com ulterior deformação de ambos os pés, não observando progresso do deficit 

motor por um período de vários anos. Há 5 anos passou a referir também sensações 

parestésicas nos 4 membros e cãimbras dolorosas nos inferiores. Houve progressiva 

acentuação da deficiência motora. O exame físico geral era normal, exceto pela 

palpação do lobo esquerdo do fígado. Exame neurológico — Atrofia distai discreta 

de membros superiores (eminência hipotenar e interósseos), e acentuada de inferiores, 

até o terço superior de ambas as prnas; pé cavo bilateral, força muscular diminuída 

nos membros inferiores, principalmente no grupo ântero-externo das pernas; reflexos 

aquileus abolidos; cutâneo-plantares indiferentes; hipoestesia táctil em botas e hipo-

palestesia com a mesma distribuição. Diagnóstico clínico: doença de Charcot-Marie-

Tooth (Fig. 1). Exames complementares — Hemograma. exame sumário de urina e 

bioquímica do sangue (uréia = 21mg%, creatinine = 0,5mg%, glicose = 90mg%, 



Fig. 2 — Caso L.RJ3.. Radiografia de coluna cervical mostrando soldadura dos 
corpos vertebrais a nivel de C -C . 

COMENTÁRIOS 

O presente trabalho foi motivado não só pela raridade em que se constitui 
a doença de Charcot-Marie-Tooth, mas também por outro aspecto igualmente 
pouco comum, ou seja, a concomitância com a malformação de Klippel-Feil, 
associação esta não verificada pelo autor na literatura disponível, embora a 
possibilidade de coexistência de uma ou outra com diversas entidades mórbidas 
seja freqüentemente referida. Em relação à doença de Charcot-Marie-Tooth, 
a literatura registra sua associação com esclerose múltipla e "mixed glioma" 1 8 ; 
oligofrenia e epi lepsia 2 4 ; atrofia óptica de Lebe r 1 9 ; atrofia muscular espinhal, 
ataxia de Friedreich e disautonomia famil iar 1 0 ; diabetes mel l i tus 1 1 ; megaesôfago 
acalás ico 2 2 ; cifoescoliose de Schenermann 1 3 ; anomalias pupilares 1 4 > 1 2 e tremor 
essencial 2 5 > 2 e . 

No que tange à malformação de Klippel-Feil, a literatura revisada registra 
sua associação com várias outras entidades, entre elas, anomalias renais e 
card íacas 1 7 , disostose crânio-facial, hidrocefalia, siringomielia e hemangioma 
cutâneo 2 ; coarctação da aorta, deformidade de Sprengel, anomalias de costela 
e siringomielia 7; anomalias do trato genito-urinário 2 1 ; escoliose, anomalias 
renais, deformidade de Sprengel, distúrbios auditivos, cardiopatias congênitas 
e pneumopatias 9 ; anomalia do occipital, espinha bifida cervical e retroflexão 

proteínas totais = 7,0g%, albumina = 4,lg%, globulinas = 2,9%) dentro dos níveis 

normais. VDRL e Machado Guerreiro negativos. ECG, urografia excretora, radiografias 

de cranio e coluna lombo-sacra normais. Radiografia de coluna cervical: soldadura 

de corpos vertebrais de C o -C o , indicando a malformação de Klippel-Feil (Fig. 2). 



fixa da cabeça 2 7 ; síndrome de Duane bilateral e lacrimejante paroxístico 3 ; 
surdez de condução e agenesia de v a g i n a 2 3 ; deformidade crânio-facial 5; síndro­
me de T u r n e r 4 e síndrome complexa de miosite ossificante 3 1 . 

RESUMO 

Depois de caracterizar a doença de Charcot-Marie-Tooth e a malformação 
de Klippel-Feil, o autor relata um caso em que ambas estão associadas e procede 
a uma revisão da literatura pertinente, apresentando múltiplas possibilidades 
de associação de uma e outra com diversos entidades mórbidas. 

SUMMARY 

Charcot-Marie-Tooth's disease associated with Klippel-Feil's syndrome: a 
case report and review of the literatura. 

Initially the author characterises Charcot-Marie-Tooth's disease and Klippel-
Feil's syndrome and reports a case in which both these conditions were associa­
ted. A review of the concerning literature showing the several possibilities of 
association of eitherone with another nosological conditions is reported. 
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