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RELATO DE CASO

Distrofia miotdnica tipo 1: um relato de caso

Myotonic dystrophy type 1: a case report

Nancy Watanabe?, Jaime Lin? Luiz Paulo Queiroz?, Lucia Sukys-Claudino?, Katia Lin*

Resumo

A distrofia miotdnica tipo | (DM1) é considerada a
forma mais comum de miopatia em adultos, sendo ca-
racterizada clinicamente por fraqueza muscular, evi-
déncias clinicas de miotonia e uma histéria familiar
positiva. Apresenta, no entanto, uma grande variabili-
dade fenotipica, podendo ser encontradas manifesta-
¢bes clinicas multissistémicas (cardiacas, endocrinas,
gastrointestinais, oftalmolégicas e cognitivas) que po-
dem dificultar seu diagnostico. Relato de caso: paciente
masculino de 26 anos iniciou ha 10 anos com quadro
de fraqueza em membros superiores e inferiores. Apds
anos sem melhora clinica, confirmou-se o diagnéstico
de DM1. Neste relato de caso ressalta-se a importan-
cia da historia clinica e exame fisico do paciente para o
diagnostico de DM1.
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Abstract

Myotonic dystrophy type 1 (dystrophic myotonia type
1 or DM1) is a muscle disorder, inherited in an autoso-
mal dominant fashion, characterized by muscle wasting
and weakness associated with myotonia and a number
of other systemic abnormalities, including cardiological,
endocrine, gastroenterological, ophthalmological and
developmental impairment. A 26-year-old male patient,
started 10 years ago with progressive superior and infe-
rior limb weakness, associated with agoraphobia. Initially
he received the diagnosis of panic disorder and he was
treated with antidepressants. After years without clini-
cal improvement, the diagnosis of DM1 was confirmed.
Few diseases are as easy to recognize as DM1 once the
diagnosis is considered. Conversely, misdiagnosis occurs
when the presenting complaint may be unrelated to the
basic problem, with patients presenting themselves to
many different specialists.
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Introducdo

A distrofia miotonica do tipo 1 (DM1) é a miopatia
mais comum entre adultos, com incidéncia de 1:8.000
habitantes e prevaléncia que variade 2,13 14,3:100.000
habitantes®. E uma doenca genética de heranca autos-
sdmica dominante decorrente de uma mutagdo no cro-
mossomo 19q13.3 23. O quadro clinico caracteriza-se
por fragueza muscular, evidéncia clinica de miotonia e
histéria familiar positiva. No entanto, o espectro de si-
nais e sintomas é amplo, podendo haver manifestacoes
cardiacas, intestinais, endocrinas, oftalmolégicas e cog-
nitivas, o que pode dificultar o diagnostico*.

Testes genéticos especificos sao o padrdo-ouro para
o diagnostico de DM1, mas ndo disponiveis na rede
puUblica de salde brasileira, devido ao alto custo. A
eletroneuromiografia (ENMG) é um exame importante
na avaliacdo de pacientes com suspeita de desordem
miopatica, sendo Util para demonstrar a presenca de
miotonia®.

Neste relato de caso ressalta-se a importancia da
histdria clinica e exame fisico do paciente para o diag-
néstico de DM1. Um paciente adulto jovem, com qua-
dro de distrofia miotbnica, em acompanhamento com
médico generalista, recebeu diagnostico de sindrome
de panico, sendo tratado com antidepressivos por anos,
sem melhora do quadro clinico. Como nao houve sus-
peita clinica, nenhum exame complementar que pode-
ria ter auxiliado no processo diagndéstico foi solicitado.

Relato de caso

R.0., 26 anos, natural de Florianopolis, procedente
de S3o José, desempregado, iniciou ha 10 anos com
fraqueza progressiva em membros superiores e infe-
riores de predominio proximal, caracterizando-se por
dificuldade para subir e descer escadas, praticar fute-
bol e quedas ao solo. Desde entdo, o paciente passou
a apresentar agorafobia. Adicionalmente, iniciou com
palpitacoes, dispnéia aos esforcos, insénia, constipacao
intestinal, diminuicdo da acuidade visual, calvicie e di-
ficuldade de soltar objetos que segurava com as maos,
como macganetas de porta e sabonetes. Ao procurar
atendimento médico em unidade local de saldde, rece-
beu diagnostico de sindrome do panico, sendo acom-
panhado e tratado com amitriptilina 25 mg/dia. Perma-
neceu por 10 anos sem melhora clinica. H3 4 meses
foi encaminhado ao Servico de Neurologia do Hospital
Universitario da Universidade Federal de Santa Catarina
(UFSCQ) para investigacao.

E tabagista (1 maco/dia) ha 8 anos e etilista (aproxi-
madamente 400 g de 3lcool por més) hd 6 anos. Desis-

tiu dos estudos no 3° ano do ensino fundamental por
dificuldade de aprendizagem. N3o ha registro de caso
semelhante entre familiares maternos. Desconhece o
pai e os familiares paternos.

Ao exame neurologico, apresenta falta de expressdo
facial, ptose e paresia facial periférica bilateral (Figura
1); atrofia difusa da musculatura, incluindo musculos
masseteres, temporais, esternocleidomastoideos, inte-
résseos das mdos; postura ulnar das mdos e pés caidos;
tetraparesia difusa 4-/5, com paresia mais acentuada em
membro superior direito (3/5); e hiporreflexia difusa. O
fendmeno miotdnico ndo foi clinicamente visualizavel.

O presente estudo foi aprovado pelo Comité de Eti-
ca em Pesquisa em Seres Humanos (CEPSH) da UFSC
de acordo com parecer consubstanciado no 2265/12,
estando em conformidade com a Resolu¢do no 196/96
do Conselho Nacional de Saude e um termo de consen-
timento livre e esclarecido foi obtido do paciente para
participacao neste estudo.

Todos os resultados dos exames laboratoriais séricos
mostraram-se normais e estao especificados na Tabela 1.

Tabela 1. Exames laboratoriais.

Exame Resultado *VR Exame Resultado *VR

Anti-HBC IgM, 196 Nao reagente Anti- HBs Néo reagente

HosAg Néo reagente Anti-HCV/ Nio reagente

cMV igM Nio reagente cMV 196 Nio reagente

VDRL Néo reagente Anti-HIV Te 1l N reagente

Toxoplasmose IgM o reagente Toxoplasmose 196 Néo reagente

Sodio 135 mEg/l 136 - 145 mE/I Potssio 3,9 mEg/l 33-51mEg/l

Magnésio 15 Uidl 1.8-24 mgid Célcio 8 mg/dl 8,5-101 mg/dl

Amilase a9un 25115 U/l Fosfatase alcalina 58Ul 50 - 136 U/l

Gama GT 18UN 15-85 UM Bilirrubinas 0,7 mo/di <1mgdl

ALT 28U 22-56 UMl AST 16U 15-37 01

Colesterol 103 mgfdl <200 mg/dl Acido latico 0,8 mmol/l 0,4 -2 mmol/l

Creatinina 08 my/di 0,821,3mgidl Uréia 20 mEg/! 15- 39 mEg/l

Vitamina B12 182 pg/mi 193 - 982 pg/ml Creatina quinase 197 UN 35-232UN

Proteina C reativa <3 mg/l <5 gl VHS 2mmih At 15mm/h

TAP - atividade 872 70-100% TTPA - relagio DIN 11 <13

Glicose 72 gl <100 mydl LDH s7ul 100 - 190 UIH

TSH 187 1U/mi 0440 pg/ml Ta-livre 1,29 ng/dl 0,89 - 1,76 ng/di

FSH 1,74 miufmi 07- 11,1 miu/mi LH 1,46 miy 0,8-7,6 miu/mi

Testosterona 360 ng/dl 245 - 16000 ng/di Aldolase a3un AET6UN

FAN ndo reagente FAN ndo reagente

Anti-Jo 1 Negativo Anti-Ro Negativo

Anti-RNP Negativo Antir-SM Negativo

*VR = Valor de referéncia.

A ressonancia magnética de cranio revelou disten-
sao das bainhas de mielina perineurais, aracnoido-
cele selar anterior, minima distensdo focal do espaco
subaracnoéideo temporal superior direito e cisto arac-
noideo. O eletrocardiograma nao revelou alteracoes
e a ecodopplercardiografia transtoracica evidenciou
ventriculo esquerdo com fracdo de ejecdo de 57% e
disfuncao diastolica leve. Na avaliacdo oftalmologica,
foram diagnosticadas catarata e retinose pigmentar em
olho direito. Na avaliagdo neuropsicolégica, o paciente
apresentou alteracdo em fungdes cognitivas, predomi-
nantemente localizadas em lobo frontotemporal, carac-
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terizadas por letargia psicomotora, déficit de atencao,
de memoria verbal e operacional e quociente de inte-
ligéncia (Ql) na faixa média inferior (Ql = 86). A ENMG
revelou padrdo tipico de doenga muscular distrofica
crbnica e miotonia principalmente em membros supe-
riores (Figura 2).

Baseando-se nestes achados foi estabelecido o
diagnéstico clinico de DM1.

Discussao

Na DM1, a fraqueza ocorre mais frequentemente em
musculos faciais, elevadores palpebrais superficiais,
temporais, esternocleidomastoideo, musculos distais
do antebraco, intrinsecos das maos, e dorsiflexores do
tornozelo, o que é compativel com o quadro clinico re-
latado*. O paciente apresenta a aparéncia facial tipica
dos pacientes com DM1, devido ao padrdo e a natureza
prolongada da fraqueza muscular e atrofia.

A miotonia esta universalmente presente na DM1,
sendo o sinal mais proeminente nos estagios mais pre-
coces da doenga, sendo tipicamente agravada por frio
e estresse, e € vista mais consistentemente nos mulscu-
los faciais, da mastigacdo, lingua, e intrinsecos da mao*.
Mesmo nao havendo evidéncia clinica de miotonia pre-
sente, o paciente refere que, principalmente nos anos
iniciais da doenca, apresentava dificuldade em soltar
objetos que segurava com as maos, como maganetas de
porta e sabonetes, o que caracteriza o fenbmeno mio-
tdénico. Com a progressao da doenca, a atrofia muscular
acentua-se e torna-se mais dificil a percepcao de fend-
menos miotdnicos®.

A DM1 esta associada a distlrbios da condugdo car-
diaca e anormalidades cardiacas estruturais, que sao po-
tenciais causas de mortalidade precoce’-°. Portanto, a
investigacao precoce de altera¢des cardiovasculares é
de extrema importancia ndo somente para proporcionar
suporte ao diagnostico de distrofia miotdnica, mas tam-
bém para o reconhecimento e a caracteriza¢cdo de defei-
tos de conducdo cardiaca assintomaticos’. O paciente
relatado ndo apresentou altera¢des eletrocardiograficas,
mas o ecocardiograma revelou disfun¢do diastélica.

Além disso, a constipacdo intestinal relatada é fre-
quente em pacientes com DM1, pois também pode ha-
ver comprometimento da musculatura lisa*!. O pacien-
te também apresentava insdnia e sonoléncia diurna
excessiva, achados comuns em pacientes com DM213,
Evidenciou-se disfuncdo cognitiva, o que é frequente
em DM1, sendo que quanto mais precoce o inicio da
doenca, menor o Ql do individuo 415,

Em relacdo ao diagnostico diferencial, é importante

descartar doengas autoimunes que podem se manifes-
tar com comprometimento muscular, como polimiosite,
lupus eritematoso sistémico e doenca mista do tecido
conjuntivo, sendo necessaria a pesquisa de anticorpos
especificos (Tabela 1)°.

O diagnostico clinico pode ser estabelecido quando
ha fraqueza muscular, evidéncia clinica de miotonia e
histéria familiar positiva. O fato de o pai e toda a fa-
milia paterna do paciente serem desconhecidos pode
ter colaborado para o retardo diagnostico. Os principais
exames complementares para estabelecer o diagndsti-
co sao a ENMG e os testes genéticos. No entanto, se
ndo ha suspeita clinica de distrofia miotdnica, é pouco
provavel que sejam solicitados® .

Considerando-se o amplo espectro de manifestacdes
clinicas, torna-se imprescindivel a realizacdo de anamne-
se e exame fisico detalhados para estabelecimento do
diagnostico de DM1, bem como investigacdo adequada
com o intuito de se estabelecer o diagnostico correto e
precoce, reduzindo a morbimortalidade nesses pacientes.
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Figuras

Figura 1

Paciente apresentando falta de expressao facial,
ptose e paresia facial periférica bilateral; atrofia difusa
da musculatura, incluindo mulsculos masseteres, tem-
porais, esternocleidomastoideos (A) e interésseos das
maos (B e Q).

Figura 2
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Laudo eletroneuromiografico demonstrando poten-
ciais de aspecto polifasico de curta duragdo em grande
ndmero em praticamente todos os musculos exami-
nados, tipicos de doenca muscular distréfica cronica.
Estes potenciais somaram interferencialmente de ma-
neira precoce. O fendmeno mioténico foi de dificil visu-
alizacdo, mas foi detectado na musculatura interéssea
da mado direita. Ndo foram encontradas alteracées no
estudo da velocidade de conducao.
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