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Johanson-Blizzard syndrome

Sindrome de Jobanson-Blizzard
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INTRODUCAO E REVISAO DA
LITERATURA

A Sindrome de Johanson-Blizzard (SJB)
¢ hereditaria autossbmica recessiva. Apresenta
displasia ectodérmica, insuficiéncia enddcrina e
exoécerina, podendo haver deficiéncia mental e
do crescimento. E marcada com a aparéncia de
hipoplasia ou aplasia da asa do nariz e anormali-
dades dentdrias'. Pode apresentar deficiéncia no
crescimento pré-natal; surdez neurossensorial;
hipotonia; microcefalia; defeito na linha média
do cranio; cabelo ralo ou topete frontal; fistula
nasolacrimal; calicectasia ou hidronefrose; im-
perfuracao anal; vagina septada; criptorquidia;
micropénis; hipotireoidismo primario; insuficién-
cia pancreatica com mal absor¢ao. Descrita pela
primeira vez em 1971 por Johanson & Blizzard®.
Aliteratura identifica 51 casos até 2004.

APRESENTACAO DO CASO

Paciente da raga branca, sexo feminino,
trés anos de idade, com atraso de desenvolvimento.
Nascimento no 82 més de gestagdo por cesarea,
alta hospitalar em trés dias. Aos quatro meses
ndo sustentava a cabega, quando foi submetida a
cirurgia de cranioestenose. Sentou-se com apoio
aos doze meses e sem apoio aos dezoito. Nao

Figura 1. Tomografia computadorizada de ossos temporais corte
axial: atresia dos condutos auditivos externos que se afunilam,
nao chegando até o que seriam as membranas timpanicas.
Perda da aeracao das células e antro da mastoide e caixa do
timpano ocupadas por material com densidade de parte mole

na orelha direita.

pronunciava palavras e parecia ndo ouvir. Ficava
de pé com apoio e ndo andava. Nenhum antece-
dente gestacional. EXAME FiSICO: Hipertelorismo;
nariz afilado; micrognatia; hipotonia global com
frouxiddo dos ligamentos; forca muscular grau
V nos quatro membros; hiporreflexia miotatica;
coordenagdo motora normal membros superiores
e inferiores; reflexo cutaneo plantar em flexao
bilateral. Tonsilas palatinas volumosas, pavilhdes
auriculares com hélices alteradas, atresia dos
meatos acusticos externos (MAE) e hipoplasia
da asa do nariz. EXAMES COMPLEMENTARES:
Hormonios tireoidiamos normais. BERA: Ouvido
direito - auséncia de potenciais evocados auditivos
com 130 dBpeSpl; Ouvido esquerdo - limiar com
100 dBpeSpl. Andlise da morfologia das ondas
e diferenciais de laténcia I-Ill, 1lI-V e I-V (11PPS):
Ouvido esquerdo - 130 dBpeSpl, ondas |, Il e Ill de
morfologia normal; onda V com amplitude inferior
em mais de duas vezes a da |; intervalo de laténcias
normal. TOMOGRAFIA COMPUTADORIZADA (TC)
DOS 0OSSOS TEMPORAIS: atresia dos MAE e até as
orelhas médias interposicdo de material sugestivo
de tecido de parte mole; orelhas médias, internas
e meatos acusticos internos normais, exce¢do da
perda da aeragdo das células e antro da mastoide
e caixa do timpano da orelha direita, ocupadas por
material com densidade de parte mole (Figura 1).

DISCUSSAO

Os casos considerados como SJB, mos-
tram variedades de achados clinicos e anatomi-
cos diferindo um pouco da descricao original.
Nesta paciente nao ha hipotireoidismo, presente
em 1/3 dos casos'? e nio se investigou insu-
ficiéncia pancredtica porque nao apresentava
sintomas que justificasse. Ha virios casos em
que a insuficiéncia pancredtica nao foi citada,
porque o diagnostico foi intrauterino, ou por-
que o enfoque foi o estudo radiologico do osso
temporal’. Ha casos de irmdos portadores da
SJB° e a consanguinidade ¢ considerada como
fator de risco, havendo duvidas se a heranca é
mesmo autossdmica recessiva. Na maioria dos
casos nao foi feita uma investigacao genética e

hd casos bem definidos com cariétipo normal®.

A malformacao do MAE nesta sindrome
nao havia sido descrita. Apenas em um caso hd
um estudo de TC* onde foi encontrada dilatacao
cistica bilateral da coclea e do vestibulo. Nao
ha relato da presenca de otite média secretora,
que foi possivel mediante a TC. A malformacao
nao permitiu a realizacio da otoscopia e da
timpanometria.

CONSIDERACOES FINAIS

O diagnostico precoce ¢ importante pela
insuficiéncia pancredtica e pelo hipotireoidismo,
que podem ser os principais fatores do atraso
do desenvolvimento mental®. Na ultrassonografia
pré-natal, o sigmoide dilatado e a aplasia da
asa do nariz (nariz em forma de bico) podem
representar o diagnostico mais precoce da SJB,
sobretudo quando gestacao de casais consan-
guineos’. Em rela¢ao a surdez neurossensorial,
considerar a reabilitagao com aparelho individual
de amplificacio sonora e o implante coclear.
Quanto a disacusia de conducio, tentar o tra-
tamento clinico.
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