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A distrofia miotônica ou doença de Steinert, é uma afecção de evolução 
progressiva, com caráter familiar (transmitida por um gen autossômico do­
minante com penetrância v a r i á v e l 1 . 5 . 6 » 1 7 . 2 1 ) , caracterizada por miopatia dis­
tai, comprometimento de musculatura da face e pescoço, tendência à persis­
tência da contração muscular com dificuldade para relaxamento (fenômeno 
miotônico), além de sinais de comprometimento sistêmico: calvívie pre­
coce, hiperostose interna da abobada craniana localizada ou difusa, atrofia 
do córtex cerebral e substância branca subcortical, catarata, atrofia testicular, 
hipotiroidismo e alterações eletrocardiográficas n . 1 2 . 

O propósito deste trabalho é apresentar alguns aspectos clínicos e labo­
ratoriais desta afecção. 

M A T E R I A L E MÉTODOS 

F o r a m e s t u d a d o s 19 p a c i e n t e s e x a m i n a d o s no per íodo de 1967 a 1973. Dados 
de iden t i f i cação são a p r e s e n t a d o s n a t a b e l a l . Os p a c i e n t e s M . C . S . , D . S. e 
S . A . S . (casos 1, 2 e 3, r e s p e c t i v a m e n t e ) são e l e m e n t o s de u m a m e s m a famí l ia , 
sendo M . C. S. a m ã e dos o u t r o s dois pac i en t e s . A p a c i e n t e J . Q . N . (caso 7) 
é m ã e do p a c i e n t e R . K . N . (caso 17) . A p a c i e n t e J . M . N . (caso 16) é i r m ã o 
d o p a c i e n t e J . M . N . (caso 17) . 

O d i agnós t i co foi e s tabe lec ido por dados de a n a m n e s e , e x a m e cl ínico g e r a l e 
neuro lóg ico , e l e t r o m i o g r a f i a e biopsia m u s c u l a r . F o r a m r e a l i z a d o s os s egu in t e s 
e x a m e s : a — d o s a g e m de t r a n s a m i n a s e g l u t â m i c o - o x a l a c é t i c a (TGO) e g l u t â -
m i c o - p i r ú v i c a (TPG) pelo m é t o d o de R e i t m a n e F r a n k e l com l e i t u r a espec t ro fo to-
m é t r i c a ; b — d o s a g e m de c rea t ino fos foqu inase (CPK) m e d i a n t e o m é t o d o 520C 
(Bole t im S i g m a n? 5 2 0 / 8 0 F ) ; c — e le t ro forese de p r o t e í n a s sé r icas , pelo m é t o d o 
de c r o m a t o g r a f í a em p a p e l 1 8 ; d — imunoe l e t ro fo r e se d a s p r o t e í n a s sé r i cas — nos 
casos 1, 2, 3, 4, 5, 7, 8 e 19 e m p r e g o u - s e o m é t o d o de imunod i fu são r a d i a l de 
Manc in i & col., e m p l a c a s de P a r t i g e n ( B e h r i n g w e r k e A-G) e m c o m p a r a ç ã o com 
soro p a d r ã o B e h r i n g w e r k e A-G e, nos d e m a i s casos, foi u s a d o o m é t o d o de i m u n o ­
d i fusão e m gel de a g a r ; e — e l e t r o c a r d i o g r a m a ; / —- e l e t r e n c e f a l o g r a m a ; g — 
r a d i o g r a f i a s imples de c r â n i o ; h — p n e u m e n c e f a l o g r a m a . 

T r a b a l h o r e a l i z ado n a Cl ínica N e u r o l ó g i c a (Prof. H. M. C a n e l a s ) do Hosp i t a l 
d a s Cl ín icas d a F a c u l d a d e de Medic ina d a U n i v e r s i d a d e de São P a u l o : * Ass i s t en te ; 
** R e s i d e n t e ; *** Docen te -L iv re . 



2 — Enzimas séricas ( T a b e l a 2) — a — TGO (dados de 17 p a c i e n t e s ) m o s t r o u -
-se n o r m a l e m 12 casos (70,58 % ) ; n o s r e s t a n t e s , c o m exceção do ca so 4, h o u v e 
a u m e n t o r e l a t i v a m e n t e p e q u e n o ( 2 9 , 4 2 % ) ; b — T G P — (dados de 14 p a c i e n t e s ) : 
n o r m a l e m 10 casos (71 ,42%) , sendo q u e nos dema i s , com exceção dos casos 4 e 19, 
o a u m e n t o foi p e q u e n o ; c — CPK — (dados de 6 p a c i e n t e s ) : a p e n a s u m m o s t r o u 
n íve i s e l evados (16 ,66%) , sendo n o r m a l nos r e s t a n t e s (73 ,33%) . 

3 — Proteinograma ( T a b e l a 3) — E s t u d o fei to e m 13 p a c i e n t e s p e r m i t i u a s 
s e g u i n t e s conc lusões : p r o t e í n a s t o t a i s e m n íve i s a b a i x o do l imi t e infer ior d a 
n o r m a l i d a d e e m u m caso (7 ,69%) , a c i m a do n o r m a l e m u m caso, n o r m a l nos 
r e s t a n t e s ( 8 4 , 6 1 % ) ; a l b ú m i n a n o r m a l e m t r ê s casos (23,07%) e n íve is ba ixos nos 
r e s t a n t e s (76 ,92%) ; g l o b u l i n a a l f a - 1 n o r m a l e m 6 casos (46 ,15%) , a b a i x o do 
n o r m a l e m dois casos (25,38%) e a c i m a do n o r m a l e m 5 casos (38 ,46%) ; g l o b u l i n a 
a l f a -2 n o r m a l e m 7 casos (53,84%) e a c i m a do n o r m a l e m 6 casos (46 ,15%) ; 
g l o b u l i n a b e t a n o r m a l e m 6 casos (46,15%) e a c i m a do n o r m a l e m 7 casos 
( 5 3 , 8 4 % ) ; g l o b u l i n a g a m a n o r m a l e m 9 casos (69 ,23%) , a b a i x o do n o r m a l e m 
u m caso (7 ,69%) e a c i m a do n o r m a l e m t r ê s casos (23 ,07%) . 

4 — Imunoeletroforese ãe 'proteínas ão soro ( T a b e l a 3) — E x a m e fe i to e m 
16 casos m o s t r o u I g A n o r m a l e m 1 1 casos (61 ,25%), a u m e n t a d a e m t r ê s casos 
(18,75%) e d i m i n u í d a e m dois casos ( 1 2 , 5 0 % ) ; IgM n o r m a l e m 7 casos (43 ,75%) , 





a u m e n t a d a e m 6 casos (37,50%) e d i m i n u í d a e m t r ê s casos (18 ,75%) ; IgG n o r m a l 
e m 5 casos (31 ,25%) , a u m e n t a d a e m 4 casos (25,00%) e d i m i n u í d a e m 7 casos 
(43 ,75%) . E m b o r a o m é t o d o de imunod i fusão r a d i a l fo rneça dados q u a n t i t a t i v o s , 
os r e s u l t a d o s s ão a p r e s e n t a d o s n a T a b e l a 3 e m f o r m a q u a l i t a t i v a , pois, como os 
v a l o r e s n o r m a i s p a r a d e t e r m i n a d a d o s a g e m v a r i a m de acordo com o soro p a d r ã o 
usado , a a p r e s e n t a ç ã o dos dados r e a i s d i f i cu l t a r i a a l e i t u r a d a t a b e l a . 

5 —• Eletrocardio grama ( T a b e l a 4) — Rea l i z a do e m 16 pac ien te s , fo rneceu 
os s egu in t e s d a d o s : n o r m a l em 5 casos (31 ,25%) , hemib loque io a n t e r i o r e sque rdo 
ou d i re i to e m 6 casos (37,50%) e o u t r a s a l t e r a ç õ e s em 5 casos (31 ,25%) . 

6 — Eletromiografia — O e s tudo foi r e a l i z ado em 19 pac i en t e s . Somen te no caso 
11 n ã o h o u v e r e g i s t r o de fenômeno mio tôn ico . 

7 — Eletrencefalografia — R e a l i z a d a e m 9 pac ien te s , foi n o r m a l em 7. No caso 
13 e n c o n t r a m o s m o d e r a d a d e s o r g a n i z a ç ã o d a a t i v i d a d e e l é t r i ca c e r e b r a l n a s r eg iões 
f ron to - t empora i s , p r e d o m i n a n d o à e s q u e r d a ; no caso 14 e n c o n t r a m o s a n o r m a l i d a d e 
p a r o x í s t i c a n a s reg iões f ron to - t empora i s , p r e d o m i n a n d o o r a à e s q u e r d a o r a à d i r e i t a 
(ondas l e n t a s de m é d i a e e l e v a d a v o l t a g e m ) . 

8 — Pneumencefalografia ( T a b e l a 5) — F e i t a em 14 pac ien te s , foi n o r m a l em 
t r ê s (21 ,42%), m o s t r o u a t r o f i a s u b c o r t i c a l e m 10 (71,43%) e e m u m caso (7 ,14%) n ã o 
h o u v e c o n t r a s t a ç ã o do s i s t ema s u b a r a c n o i d e u pe i iencefá l ico . 

DISCUSSÃO 

Idade de início da moléstia — A idade de início da doença está na de­
pendência da variação na penetrância do gene e sua manifestação diferente 



nas gerações sucessivas 8, explicando a faixa etária tão extensa da nossa 
casuística. Dyken & Harpers 5 relataram os casos de dois pacientes com 
forma congênita de distrofia miotônica, cujas mães haviam iniciado a doença 
em idade mais tardia — o mesmo ocorreu nos casos 3 e 8 (forma congênita) 
e suas respectivas mães, casos 1 e 7 de nossa casuítica. 



Proteinograma — Wochner 2 0 e Hariga & col. 9 decreveram hipogamaglo-
bulinemia, hipoalbuminemia e aumento das globulinas alfa-2 nos pacientes por 
eles estudados. Lowenthal & van Sande 1 4 observaram também aumento da 
fração beta. Em nosso estudo, observamos hipoalbuminemia em 76,92% dos 
casos e aumento da fração globulina alfa-2 em 46,15%. Quanto à fração 
gama, nossos resultados não coincidiram com os dados de literatura, pois 
um caso apenas mostrou hipogamaglobulinemia. 

Imunoeletroforese de proteínas — Watters & Williams 1 9 estudaram 5 
famílias com doença de Steinert e encontraram níveis de IgG significativa­
mente baixos em adultos afetados, se comparados com adultos normais. Tal 
baixa deve-se a um catabolismo excessivo das IgG nestes pacientes 1 0 . 2 0 . Bundey 
& col . 2 notaram que as frações IgM e IgA também estão diminuídas em 
alguns pacientes. Na presente casuística, o estudo imunoeletroforético evi­
denciou níveis baixos de IgG em 43,75%, de IgM em 18,75% e de IgA em 
12,50% dos casos. As demais alterações por nós encontradas não obedecem 
a um padrão definido e estão, até certo ponto, em desacordo com os dados 
de literatura. 

Eletrocardiofframa — Serratrice e Roux 1 6 afirmam que 60-70% dos pa­
cientes com distrofia miotônica mostram algum tipo de alteração eletrocar-
diográfica; De Wind & Jones 4 encontraram ondas P diminuídas, intervalo 
P-R alargado, condução intraventricular prolongada, elevação do segmento 
S-T, e chegam à conclusão de que o próprio miocardio estaria envolvido 
pelo mesmo processo que afeta o músculo esquelético. Fisch 7 notou altera­
ções cardíacas em 5 de seus 6 pacientes. Goodman 8 encontrou anormalidades 
várias: P-R alargado, bloqueio de ramo direito e esquerdo, complexos QRS 
entalhados, elevação do espaço S-T, depressão das ondas T e disritmias. 

Em nossos casos, a maior parte das anormalidades foi do tipo hemi-
bloqueio anterior esquerdo ou direito e distúrbios do ritmo, tipo taquicardia 
sinusal, isto é, alterações, de maneira geral, coincidentes com aquelas rela­
tadas por Goodman. A percentagem de doentes com alterações eletrocardio-
gráficas caiu dentro da faixa esperada. 

Radiografia de crânio — Serratrice e Roux 1 6 referem que 50% dos 
casos aproximadamente mostram hiperostose difusa ou frontal interna do 
tipo Morgagni-Morel e, que, nos pacientes acima de 40 anos, pode-se encon­
trar espessamento da tábua óssea; são descritos, ainda, segundo estes autores, 
hipoplasia de sela turcica, hiperpneumatização dos seios frontais e outras 
disostoses cranianas. Como os de Caughey 3, os nossos achados mostram-se 
semelhantes aos acima referidos. 

Pneumencefalograma — Estudos pneumencefalográficos mostraram que 
grande percentagem de doentes apresenta alargamento dos ventrículos ce­
rebrais 1 3 . Refsum & co l . 1 5 encontraram alargamento progressivo dos ven­
trículos cerebrais em 5 de seus 10 casos; este mesmo autor sugere que deve 
haver uma degeneração cerebral lentamente progressiva durante a vida dos 
pacientes. Em nossos casos, 78,57% apresentaram sinais de dilatação ven­
tricular e/ou alargamento dos sulcos cerebrais. 



RESUMO 

São relatados os casos de 19 pacientes com distrofia miotônica. São 
discutidos alguns aspectos clínicos e para-clínicos da doença: eletroforese 
e imunoeletroforese de proteínas do sôro, eletrocardiograma, eletrencefalo¬ 
grama, radiografia de crânio e pneumencefalograma. Os resultados apresen­
tados foram comparados àqueles da literatura. 

SUMMARY 

Myotonic dystrophy: some clinical and laboratorial data in 19 cases 

Some clinical and laboratorial data in 19 patients with myotonic dys­
trophy are reported. The results of electrophoresis of serum proteins, X-ray 
of skull, pneumoencephalogramm and electromyogramm are similar to those 
reported by other authors. Electrocardiographic studies disclosed: left or 
right anterior hemiblock in 37,50% of the patients; rythm disturbances in 
12,50%, and other alterations included supra-ventricular extrassystoles, right 
branck block and disturbances in intra-ventricular conduction. The results 
of serum protein immuno-elecrophoresis were as follows: IgA — normal 
in 61,25%, increased in 18,75% and decreased in 12,50%; IgM — normal 
in 43,75%, increased in 37,50% and decreased in 18,75%; IgG — normal 
in 31,25%, increased in 25% and decreased in 43,75%. Abnormalities of 
immunoglobulins were found to be mainly in IgG fractions, but also in IgA 
and IgM. Although IgC was significantly decreased in our patients we found 
other abnormalities of immunoglobulins with no definite pattern. 
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