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A sindrome de Kallmann, associagao entre
hipogonadismo hipogonadotréfico e distirbio
olfatério (hiposmia ou anosmia), € causada por
uma deficiéncia da migragao neuronal que
envolve as células produtoras do horménio li-
berador de gonadotrofinas e os neurdnios ol-
fatérios, com origem embriolégica comum. O
primeiro gene descrito, KAL1, codifica uma pro-
teina chamada anosmina, que possui homo-
logia com moléculas de adesao axonal envol-
vidas na migracéo neuronal. Dentre as anor-
malidades fenotipicas descritas na sindrome de
Kallmann, destacam-se a malformacéao das
estruturas do rinencéfalo (bulbos e sulcos ol-
fatérios) e a presencga, em parte dos pacien-
tes, de uma alteragéo neurolégica especifica,
0s movimentos em espelho (ME).

No presente trabalho estudamos um grupo
de 21 pacientes com sindrome de Kallmann,
comparando com um grupo controle (n = 16),
utilizando técnicas qualitativas e quantitativas
de imagem por ressonancia magnética, com os
objetivos de: (i) correlacionar as diferentes al-
teragdes radioldgicas do encéfalo com os acha-
dos clinicos, laboratoriais e a presenga de mu-
tacdes génicas; (ii) caracterizar, qualitativa e
quantitativamente, as alteracoes do rinencé-
falo; (iii) investigar possiveis alteragdes asso-
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ciadas aos ME, dando atengao as duas princi-
pais hipdteses para sua causa, ou seja, desen-
volvimento anormal do trato corticoespinhal e
deficiéncia do mecanismo inibitério contralate-
ral via corpo caloso. Para estudo do rinencéfalo
utilizamos especialmente imagens coronais
ponderadas em T2 com cortes finos, avaliando
subjetivamente e posteriormente medindo o
volume dos bulbos olfatérios, comprimento e
profundidade dos sulcos. Para estudo dos ME
utilizamos a técnica de morfometria baseada
em voxel (VBM), procurando alteracoes volu-
métricas da substancia branca e substancia
cinzenta, seguida da avaliacao de alteracoes
da substancia branca com as técnicas de rela-
xometria (RL) e calculo da taxa de transferén-
cia de magnetizagéo (TTM).

Dezoito (85%) pacientes apresentaram
graus variaveis de acometimento das estrutu-
ras olfatérias. Demonstramos que a aplasia dos
bulbos e/ou sulcos olfatérios foi 0 achado mais
comum na sindrome de Kallmann, e a presenca
de aplasia de bulbo olfatério teve excelente
concordancia com a presenga de anosmia no
teste olfativo. O VBM otimizado mostrou areas
alteradas da substancia cinzenta envolvendo
0 cortex motor de maneira diferente nos pacien-
tes com e sem ME, compativeis com uma res-

posta cortical hipertréfica a uma decussagao
deficiente do trato corticoespinhal nos pacien-
tes com sindrome de Kallmann e ME. Ainda,
as alteragoes da substancia cinzenta nos pa-
cientes sem ME podem representar mecanis-
mos mais complexos determinando a presenca
ou nao do sinal. Apesar do nosso estudo de
VBM nao mostrar alteragéo significativa de vo-
lume da substancia branca, as avaliagdes com
RL e TTM mostraram areas de alteragao de si-
nal, demonstrando a presenga de desmielini-
zagéo e/ou desorganizagao axonal na substan-
cia branca dos pacientes com sindrome de Kall-
mann, envolvendo diferentemente o sistema
motor dos pacientes com e sem ME, sendo
compativel com estudos prévios que sugerem
a associacao entre uma anomalia do trato cor-
ticoespinhal e uma deficiéncia no mecanismo
inibitério inter-hemisférico como responsaveis
pela persisténcia patoldgica dos ME. A analise
da TTM demonstrou, ainda, alteracdo na area
da decussacao das piramides bulbares, que
pode representar o desarranjo primario desta re-
giao, com as alteracoes das fibras a montante,
superiormente (evidenciadas na RLe TTM), e
do cortex motor (evidenciadas na VBM), pos-
sivelmente sendo secundarias e acometendo
diferentemente os pacientes com e sem ME.
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