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A distrofia mioténica ou doenca de Steinert, & uma afeccido de evolucdo
progressiva, com carater familiar (transmitida por um gen autossémico do-
minante com penetrincia variavell, 5 6,17,21)  caracterizada por miopatia dis-
tal, comprometimento de musculatura da face e pescoco, tendéncia & persis-
téncia da contracio muscular com dificuldade para relaxamento (fendomeno
miotdnico), além de sinais de comprometimento sistemico: calvivie pre-
coce, hiperostose interna da abobada craniana localizada ou difusa, atrofia
do coértex cerebral e substincia branca subcortical, catarata, atrofia testicular,
hipotiroidismo e alteracbes eletrocardiograficas 11,12,

O proposito deste trabalho é apresentar alguns aspectos clinicos e labo-
ratoriais desta afeccao.

MATERIAL E METODOS

Foram estudados 19 pacientes examinados no periodo de 1967 a 1973. Dados
de identificacdo séo apresentados na tabela 1. Os pacientes M. C. S., D. S. e
S. A. S. (casos 1, 2 e 3, respectivamente) sdo elementos de uma mesma familia,
sendo M. C. S. a miae dos outros dois pacientes. A paciente J. Q. N. (caso 7)
€ mae do paciente R. K. N. (caso 17). A paciente J. M. N. (caso 16) é irmao
do paciente J. M. N. (caso 17).

O diagnéstico foi estabelecido por dados de anamnese, exame clinico geral e
neurolégico, eletromiografia e biopsia muscular. Foram realizados o0s seguintes
exames: a — dosagem de transaminase glutamico-oxalacética (TGO) e gluta-
mico-piravica (TPG) pelo método de Reitman e Frankel com leitura espectrofoto-
métrica; b — dosagem de creatinofosfoquinase (CPK) mediante o método 520C
(Boletim Sigma n¢ 520/80F); c¢ — eletroforese de proteinas séricas, pelo método
de cromatografia em papel®®; d — imunoeletroforese das proteinas séricas — nos
casos 1, 2, 3, 4, 5 7, 8 e 19 empregou-se 0 método de imunodifusdo radial de
Mancini & col, em placas de Partigen (Behringwerke A-G) em comparacio com
soro padrdo Behringwerke A-G e, nos demais casos, foi usado o método de imuno-
difusdo em gel de agar; e — eletrocardiograma; f — eletrencefalograma; g¢g —
radiografia simples de cranio; % — pneumencefalograma.

Trabalho realizado na Clinica Neurolégica (Prof. H. M. Canelas) do Hospital
das Clinicas da Faculdade de Medicina da Universidade de S&o Paulo: * Assistente;
#* Residente; *** Docente-Livre.



200 ARQ. NEURO-PSIQUIAT. (Si0 PAULO) VOL. 32, N° 3, SETEMBRO, 197}

RESULTADOS

1 — Idade de inicio da doenca, sexo e cor (Tabela 1) — A idade de inicio
da doenca variou desde os primeiros meses de vida (casos 13 e 16) até uma idade
méaxima de 42 anos, sendo a média 22,86 anos. Com relacdo ao sexo, 12 pacientes
eram do sexo masculino e 7 do feminino, numa propor¢cdo aproximada de 2/1.
Com relacdo a cor, dois pacientes (10,52%) eram pretos e os demais brancos
(89,48%).

Caso Paciente Registro Idade de Sexo Cor
inicio
1 M. C. S. 969548 37 F B
2 D. S. 969555 14 M B
3 S. A. S. 740654 N F B
4 J. A 891456 42 M B
5 N. G. P. 918001 35 F B
6 G. R. 489783 33 M B
7 J. Q. N. 823902 20 F B
8 R. K. N. 806484 N M B
9 0. A. F. 741861 13 M B
10 A. T. M. 999150 22 F B
1 B. P. S. 526603 29 M B
12 E. D. S. 579987 30 F B
13 J. J. S. S. 1027377 15 M B
14 B. E. 939713 27 M B
15 C. A. B. M. 779478 27 M B
16 J. M. N. 928351 35 F P
17 J. M. N. 897859 24 M P
18 F. M. 913654 14 M B
19 M. J. D. 1051145 17 M B
Tabela 1 — Dados de identificacdo dos pacientes estudados. Legenda: F = feminino;
M = masculino; B = branca; P = preta; Idade em anos; N =
nascimento,
2 — Enezimas séricas (Tabela 2) — a — TGO (dados de 17 pacientes) mostrou-
-se normal em 12 casos (70,58%); nos restantes, com excecio do caso 4, houve
aumento relativamente pequeno (29,42%); b — TGP — (dados de 14 pacientes):
normal em 10 casos (71,42%), sendo que nos demais, com excecdo dos casos 4 e 19,
0 aumento foi pequeno; ¢ — CPK — (dados de 6 pacientes): apenas um mostrou

niveis elevados (16,66%), sendo normal nos restantes (73,33%).

3 — Proteinograma (Tabela 3) -— Estudo feito em 13 pacientes permitiu as
seguintes conclusdes: proteinas totais em niveis abaixo do Ilimite inferior da
normalidade em um caso (7,69%), acima do normal em um caso, normal nos
restantes (84,61%); albumina normal em trés casos (23,07%) e niveis baixos nos
restantes (76,92%); globulina alfa-1 normal em 6 casos (46,15%), abaixo do
normal em dois casos (25,38%) e acima do normal em 5 casos (38,46%); globulina
alfa-2 normal em 7 casos (53,84%) e acima do normal em 6 casos (46,15%);
globulina beta normal em 6 casos (46,15%) e acima do normal em 7 casos
(53,84%); globulina gama normal em 9 casos (69,23%), abaixo do normal em
um caso (7,69%) e acima do normal em trés casos (23,07%).

4 — Imunoeletroforese de proteinas do soro (Tabela 3) — Exame feito em
16 casos mostrou IgA normal em 11 casos (61,25%), aumentada em trés casos
(18,75%) e diminuida em dois casos (12,50%); IgM normal em 7 casos (43,775%),
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Caso TGO TGP CPK
1 23 22 8
2 46 22 10
3 27 10 12
4 128 180 —
5 37 — —
6 10 22 8
7 15 14 1
8 J— J— J—
9 18 16 —

10 18 20 —
11 39 35 85
12 35 25 —
13 a5 34 —
14 — — —
15 40 18 —
16 23 — —
17 44 27 36
18 17 — —
19 4 83 —

Tabela 2 — Resultado das dosagens de transaminases glut@mico-oxalacética (TGO)
e glutdmico-pirivica (TPG) e da fosfocreatinoquinase (CPK). Valores
normais para o método TGO 8-40 unidades Frankel em 1ml de soro;
TPG 5-30 wunidades Frankel em 1ml de soro;, CPK walores normais

0-12 wunidade sigma.

Eletroforese *

Inumoeletroforese

Caso Proteinas Albumina Globulinas IgA IgM IgG
Alfa 1 Alfa 2 Beta Gama

1 6,1 3,38 0,18 0,49 0,73 1,28 A N N

2 73 4,16 0,75 0,77 1,10 0,95 N N A

3 6,5 4,22 0,26 0,52 0,72 0,72 D D D

4 7.4 3,42 0,55 0,89 1,14 1,40 N A N

S 7,4 3,38 0,50 0,89 1,14 1,49 N A N

6 7.5 3,63 0,47 0,60 0,89 1,91 A A D

7 — — —_ —_ — - N A D

8 —_ —_— — — —_— A N A

9 85 4,60 0,20 1,10 1,00 1,60 N A A

10 — — — _ — D A N
11 —_— — — —_ — — — —_ —_
12 5,50 2,70 0,20 0,70 0,70 1,20 N N D
13 -— — —_ — — — — — —
14 6,40 3,80 0,10 0,60 0,90 1,00 N D N
15 6,10 3,23 0,40 0,57 0,95 0,95 N D D
16 7,00 2,87 0,63 0,72 1,06 1,72 N N D
17 7,50 2,89 0,65 0,91 1,03 2,02 N N D
18 — — — —_ — — — — —
19 6,50 3,94 0,37 0,51 0,85 0,84 N N A
Tabela 3 — Eletroforese e imunoeletroforese das proteinas séricas. Legenda: A =
aumentado; D = diminutdo; N = normal; * Os resultados sdo for-

necidos em ¢g/100ml.
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aumentada em 6 casos (37,50%) e diminuida em trés casos (1875%); IgG normal
em 5 casos (31,25%), aumentada em 4 casos (25,00%) e diminuida em 7 casos
(43,75%). Embora o método de imunodifusdo radial forneca dados quantitativos,
os resultados sfdo apresentados na Tabela 3 em forma qualitativa, pois, como os
valores normais para determinada dosagem variam de acordo com o soro padrac
usado, a apresentacdo dos dados reais dificultaria a leitura da tabela.

5 — Eletrocardiograma (Tabela 4) — Realizado em 16 pacientes, forneceu
os seguintes dados: normal em 5 casos (31,25%), hemiblogueio anterior esquerdo
ou direito em 6 casos (37,50%) e outras alteracdes em 5 casos (31,25%).

Caso Eletrocardiograma
1 Hemibloqueio anterior superior esquerdo.
2 Ritmo sinusal com extrassistoles supra-ventriculares, hemibloqueio anterior

superior esquerdo.

3 Taquicardia sinusal. Provavel sobrecarga ventricular direita.
4 Normal.
5 Hemibloqueio anterior esquerdo. Bloqueio de ramo direito.
6 Aumento da voltagem de T em todo o tracado.
7 Taquicardia sinusal. Sobrecarga ventricular esquerda.
8 Hemibloqueio anterior esquerdo. Provavel sobrecarga de camara esquerda.
9 Provéavel sobrecarga ventricular esquerda.
11 Normal,
13 Hemibloqueio anterior esquerdo.
14 Dentro dos limites normais.
16 Normal.
17 Normal.
18 Disturbios da conducédo intra-ventricular.
19 Sobrecarga ventricular esquerda. Sobrecarga atrial direita. Hemibloqueio
anterior esquerdo.
Tabela 4 — Resultados do eletrocardiograma em 16 casos.
6 — FKEletromiografia — O estudo foi realizado em 19 pacientes. Somente no caso

11 ndo houve registro de fendébmeno mioténico.

7 — Eletrencefalografia — Realizada em 9 pacientes, foi normal em 7. No caso
13 encontramos moderada desorganizacdo da atividade elétrica cerebral nas regides
fronto-temporais, predominando & esquerda; no caso 14 encontramos anormalidade

paroxistica nas regides fronto-temporais, predominando ora & esquerda ora & direita
(ondas lentas de média e elevada voltagem).

8 — Pneumencefalografia (Tabela 5) — Feita em 14 pacientes, foi normal em
trés (21,42% ), mostrou atrofia subcortical em 10 (71,43%) e em um caso (7,14%) néao
houve contrastacdo do sistema subaracnoideu petienceféalico.

DISCUSSAO

Idade de inicio da moléstia — A idade de inicio da doenca estd na de-
pendéncia da variacdo na penetréncia do gene e sua manifestacdo diferente
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Caso Craniograma Pneumencefalograma

1 Diminuicdo da diploe ao nivel das Auséncia de dilatacdo ventricular, alar-

regides parietais, com osteoporose gamento do espaco subaracnoideu com

difusa. Seios frontais hiperpneuma- especial acumulo de ar ao nivel da ci-
tizados. sura de Silvius.

2 Sem alteracdes Osseas. Dilatacdo dos ventriculos. Quadro de
atrofia subcortical.

3 Sem alteracfes Osseas. Dilatacdo dos ventriculos. Quadro de
atrofia subcortical.

4 Hiperplasia dos seios frontais. Normal.

_— Ventriculos assimétricos, sendo o direito
maior que o esquerdo, discretamente di-
latado.

6 Hiperostose difusa da tdbua interna Ventriculos laterais de volume modera-

frontal. mente aumentado na regidao frontal.

— Normal,

8 Sem alteracdes 6sseas. Ventriculos de volume normal.

9 Sem alteracdes Osseas. Ventriculos de volume discretamente au-
mentado. Sulcos cderebrais moderada-
mente alargados.

10 Sem alteracOes 6sseas. Ventriculos de volume discretamente
aumentado. Sulcos cerebrais modera-
damente alargados.

11 Apice da odontoide ultrapassando as _—

linhas de Chamberlain e McGregor.

12 Espessamento das tdbuas dsseas da Sulcos cerebrais moderadamente alar-

calota craniana. gados.

13 —_— -

14 Espessamento difuso da diploe, hi- Ventriculos de volume aumentado.

perostose homogénea na regido fron-

tal.

15 Hiperostose difusa das tabuas 0s- —_—

seas do cranio.

16 Hiperostose da tdbua interna da re- Nao houve contrastacdo do espaco su-

gidao frontal. baracnoideu periencefélico.

17 Normal. Normal,

18 Hiperostose da t4dbua interna da ——

regido parietal esquerda.

19 Normal. -

Tabela 5 — Resultado dos cranogramas e pneumencefalogramas.

nas geraces sucessivas 8, explicando a faixa etaria tdo extensa da nossa

casuistica.

Dyken & Harpers? relataram os casos de dois pacientes com

forma congénita de distrofia mioténica, cujas maes haviam iniciado a doenca
em idade mais tardia — o mesmo ocorreu nos casos 3 e 8 (forma congénita)
e suas respectivas mées, casos 1 e 7 de nossa casuitica.
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Proteinograma — Wochner 20 e Hariga & col. ? decreveram hipogamaglo-
bulinemia, hipoalbuminemia e aumento das globulinas alfa-2 nos pacientes por
eles estudados. Lowenthal & van Sande* observaram também aumento da
fracdo beta. Em nosso estudo, observamos hipoalbuminemia em 76,92% dos
casos e aumento da fracdo globulina alfa-2 em 46,15%. Quanto a fracao
gama, nossos resultados nao coincidiram com os dados de literatura, pois
um caso apenas mostrou hipogamaglobulinemia.

Imunoeletroforese de proteinas — Watters & Williams 1? estudaram 5
familias com doenca de Steinert e encontraram niveis de IgG significativa-
mente baixos em adultos afetados, se comparados com adultos normais. Tal
baixa deve-se a um catabolismo excessivo das I1gG nestes pacientes 19,20, Bundey
& col.?2 notaram que as fracoes IgM e IgA também estdo diminuidas em
alguns pacientes. Na presente casuistica, o estudo imunoeletroforético evi-
denciou niveis baixos de IgG em 43,75%, de IgM em 18,75% e de IgA em
12,50% dos casos. As demais alteracoes por noés encontradas nao obedecem
a um padrao definido e estdo, até certo ponto, em desacordo com os dados
de literatura.

Eletrocardiograma — Serratrice e Roux 1% afirmam que 60-70% dos pa-
cientes com distrofia mioténica mostram algum tipo de alteracdo eletrocar-
diografica; De Wind & Jones* encontraram ondas P diminuidas, intervalo
P-R alargado, conducdo intraventricular prolongada, elevacdo do segmento
S-T, e chegam & conclusdo de que o préprio miocardio estaria envolvido
pelo mesmo processo que afeta o musculo esquelético. Fisch? notou altera-
coes cardiacas em 5 de seus 6 pacientes. Goodman & encontrou anormalidades
varias: P-R alargado, bloqueio de ramo direito e esquerdo, complexos QRS
entalhados, elevacdo do espaco S-T, depressio das ondas T e disritmias.

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

Radiografia de crdnio — Serratrice e Roux1® referem que 509 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 tabua dssea; sdo descritos, ainda, segundo estes autores,
hipoplasia de sela turcica, hiperpneumatizacdo dos seios frontais e outras
disostoses cranianas. Como os de Caughey 3, os nossos achados mostram-se
semelhantes aos acima referidos.

Pneumencefalograma — Estudos pneumencefalograficos mostraram que
grande percentagem de doentes apresenta alargamento dos ventriculos ce-
rebrais 13, Refsum & col.1® encontraram alargamento progressivo dos ven-
triculos cerebrais em 5 de seus 10 casos; este mesmo autor sugere que deve
haver uma degeneracao cerebral lentamente progressiva durante a vida dos
pacientes. Em nossos casos, 78,57% apresentaram sinais de dilatacdo ven-
tricular e/ou alargamento dos sulcos cerebrais.
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RESUMO

S0 relatados os casos de 19 pacientes com distrofia miotonica. Sao
discutidos alguns aspectos clinicos e para-clinicos da doenca: eletroforese
e imunoeletroforese de proteinas do soéro, eletrocardiograma, eletrencefalo-
grama, radiografia de cranio e pneumencefalograma. Os resultados apresen-
tados foram comparados aqueles da literatura.

SUMMARY
Myotonic dystrophy: some clinical and laboratorial datea 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 37,509 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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