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“ A presença de esclerose hipocampal uni ou 
bilateral em um idoso com quadro demencial é 
agora reconhecido pelo acrônimo LATE 
(encefalopatia límbica relacionada a proteína 
TDP-43)”

FATO

FAKE

“O acometimento do tronco, especificamente da ponte, 
é uma dica neurorradiológica importante na 

diferenciação entre a Doença de Pelizaeus-Merzbacher 
(DPM) e a Doença de Pelizaeus-Merzbacher like 

(DPML).”
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A DPM e DPML são doenças geneticamente determinadas,  
possuem características clínicas superponíveis e por vezes 
indistinguíveis. Ambas cursam com quadro neurorradiológico 
clássico de hipomielinização difusa. Contudo, o acometimento 
do tronco encefálico, especificamente da ponte, é uma dica 
importante para o diagnóstico de DPML.

FATO

Doença de Pelizaeus-Merzbacher (DPM) x 
Doença de Pelizaeus-Merzbacher like (DPML)



Pelizaeus-Merzbacher

• Distúrbio hipomielinizante 
ligado ao X

• Mutação do gene PLP-1 
(de codificação do 
proteolipídeo proteína 1)

• RM:

- padrão hipomielizante difuso

- tronco e pedúnculos 
cerebelares usualmente 
poupados

Pelizaeus-Merzbacher like 

• Distúrbio 
hipomielinizante, 
autossômico recessivo

• Mutação do gene GJC-2

• RM:
- padrão hipomielizante difuso

- tronco e pedúnculos 
cerebelares  comprometidos

Doença de Pelizaeus-Merzbacher (DPM) x 
Doença de Pelizaeus-Merzbacher like (DPML)



Caso clínico e neurorradiológico

Sexo masculino, 6 anos

• Nistagmo bilateral desde os 6 meses de idade

• Instabilidade da marcha progressiva e dificuldade para 
caminhar desde os 2 anos de idade

• Tremores e falta de coordenação nos MMSS desde os 3 
anos de idade

Pais consanguíneos (primos de primeiro grau). 

Gravidez e parto foram normais; história de icterícia 
neonatal.

Caso gentilmente cedido por dr Clécio Godeiro – Natal- RN



Padrão de hipomielinização difusa, destacando-se o comprometimento 
pontino, indicando a possibilidade de DPM like. 

Doença de Pelizaeus-Merzbacher (DPM) x 
Doença de Pelizaeus-Merzbacher like (DPML)



Investigação – DPM like

• Pesquisa de erros inatos do metabolismo: normal

• Lactato, CPK e gasometria: normais

• EMG / Potencial evocado sensório-motor: normais

• Gene PLP-1: variante não-patogênica (exclui 
Pelizaeus-Merzbacher)

• Mutação homozigota do GJC2 (c.217 C>A) Pro73Thr

Doença de Pelizaeus-Merzbacher (DPM) x 
Doença de Pelizaeus-Merzbacher like (DPML)



Doenças Hipomielinizantes 
Características genéticas



Doenças Hipomielinizantes 
Características Neurorradiológicas



MENSAGEM FINAL

Suspeitar de desordem hipomielinizante na 
presença de ataxia cerebelar, hipotonia axial, 

quadriparesia espástica, nistagmo precoce, perda 
cognitiva lenta, neuropatia periférica, epilepsia.

•Protótipo de desordem hipomielinizante: 
Pelizaeus-Merzbacher

•Acometimento da ponte: Pelizaeus-Merzbacher 
like
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