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Desde que, em 1911, a distonia muscular deformante (DMD) foi des-
crita como entidade nosolégica por Ziehn e Oppenheim tém sido feitas di-
versas revisbes do assunto sem que se tenha chegado a uniformidade de
opinido quanto ao seu substrato anatomo-patolégico 2. 1. O quadro clinico
tem sido descrito de maneiras diversas com énfase maior em um ou outro
sintoma e/ou sinal. A extensa sinonimia, traduz a diversidade de conceitos:
distonia de torsdo, disbasia lordética familiar, cidibra tbénica com sintomas
histéricos, neurose de torsdo e coréia tetdnica sdo algumas das denomina-
¢bes propostas 1, 2,4, 5,6, 9,10,

Apesar das discordancias clinicas e patolégicas, fazendo-se uma sintese
dos conhecimentos oriundos de diversos autores, pode-se definir a DMD como
entidade clinica bastante caracteristica, com gquadro clinico iniciando-se pre-
ferencialmente por atitudes distonicas numa das extremidades, geralmente
um membro inferior. A doeng¢a progride mais ou menos rapidamente numa
relacdo bastante definida com a forma genética (autossdmica dominante ou
autossdmica recessiva), levando os pacientes a atitudes posturais bastante
bizarras, com deformidades Osseas decorrentes da persisténcia em posicao
distonica e, finalmente, a incapacjtacdo completa. Genericamente e segundo
as descricées de casos de literatura, especialmente dos trabalhos de Cooper 2 3,
poder-se-ia afirmar que a doenca caminha numa sucessdo de alteracbes que
se iniciam por movimentos anormais, distonicos, evoluindo para a adocdo de
atitudes distOnicas inicialmente esporadicas e, mais tarde, intensas e persis-
tentes, inclusive no repouso. Este carater persistente leva a deformidades
6sseas, especialmente cifoescoliose, que podem dar & marcha um aspecto gue
muitos autores denominam de “marcha em dromedario” *. 6. Em etapa mais
avancada nota-se impedimento dos movimentos de deambulacdo, confinan-
do o paciente ao leito, totalmente incapacitado.

Atualmente considera-se a DMD como doenca geneticamente determi-
nada que se transmite por heranga autossOmica dominante ou heranca au-
tossdmica recessiva. Esta 0ltima é mais freqilente entre os judeus, embora
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tenham sido encontrados casos em todas as racas. Esta forma tem como
caracteristicas clinicas o inicio entre 4-16 anos de idade e a localizacido pre-
dominando em musculatura apendicular, a evolucdo rapida principalmente no
inicio; o nivel de inteligéncia dos pacientes costuma ser normal ou alto. A
forma dominante inicia-se entre 1-40 anos, média 13,3 anos, com localizacdo
em musculos axiais; muitas vezes aparece apenas torcicolo, podendo haver
formas com envolvimento orofacial determinando distirbios da fala; o curso

é mais lento, as vezes com discreta melhora espontanea na puberdade % 5 6, 9,

Devemos lembrar que existemm quadros distonicos com expressdo clinica
semelhante 4 da DMD mas com etipatogenia bastante precisa. Tais ocorrén-
cias podem ser secundarias a processos traumaticos, a intoxicacido por drogas,
a neoplasias e encefalites. Cabe salientar a alta incidéncia desta ultima
etiologia no periodo de 1925-1930 como conseqiiéncia da epidemia de influenza,
quando ocorreram muitos casos de encefalite, muitos dos quais apresenta-
ram, como sequela, quadros distdonicos que foram catalogados por diversos
autores como DMD 1% 9 Isto levou a ampliar a confusdo que entdo ja
ocorria na classificacio da DMD e na sua patogenia. Merece ainda ser con-
siderado o fato de que algumas entidades clinicas do sistema extrapiramidal
(moléstia de Wilson, coréias, atetoses) no decurso de sua evolucao podem
apresentar um quadro disténico, motivo pelo qual sdo denominadas distonias
sintomaticas.

Nossa intencdo ao publicar este registro se prende ao fato de termos ob-
servado trés casos que apresentaram esta sindrome pouco freqiiente em nosso

meio. Em um dos casos pudemos assistir & evolucdo rapida, incomum, com
aparecimento da maioria dos sinais numa sucessdo em tempo muito curto.
Finalmente, nossos casos pareceram interessantes por se tratar de formas
consideradas autossdmicas recessivas, apesar de ndo serem os pacientes da
raca judia onde essa forma costuma ser mais freqiiente.

OBSERVACOJOES

Caso 1 — O.M.R., 11 anos de idade, sexo masculino, branco, internado em
02-04-71 (Reg. 961051). Aos 2 anos O paciente comecou a apresentar tremor nos
membros inferiores que rapidamente atingiu o0s membros superiores, sempre com
predominio distal e fino, que aumentava com a atividade e diminuia com o0 re-
pouso. Aos 6 anos apresentava contracdes freqiientes na musculatura do tronco e,
aos 7 anos, apresentou torsdo do membro superior direito com pronacdo do ante-
braco direito. Dois meses antes da internacio comecou a apresentar distirbio da
marcha com flexdo do tronco e semi-flexdo das pernas sobre as coxas. Desde os
9 anos de idade apresenta fala alterada. Antecedentes pessoais ~— Sofrimento peri-
natal com anoxia. Anitecedentes familiares — Tremor fino nas extremidades em
varios membros da familia pelo lado materno. Exame clinico geral — Cifoesco-
liose dorsolombar. Exame neurolégico — Atitude distonica com flexao do tronco
para a frente (Fig. 1), marcha em dromedario, hipertonia plastica com paroxismos
de hipotonia, fala disartrica com interrupcdes freqiientes pela ocorréncia de espas-
mos musculares na faringe; reflexos axiais da face exaltados. Exames comple-
mentares — EEG, pneumencefalograma, amioacidemia, hemograma, liquido cefalor-
raqueno e radiografias do cranio normais. A eletroforese de proteinas no liquido
cefalorraqueano mostrou discreta elevacdo da fracdo gama (16,5%). Avaliacdo
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psicolégica — Foram realizados os testes de nivel mental tendo o paciente recebido,
pelo Darven infantil, o percentil 25; mostrou dificuldade no teste de organizacio es-
pacial (conhecimento direita-esquerda). Trata-se de crianca capaz de colaborar
mas negativista; ao perceber que pode errar recusa-se a responder fugindo as
questdes; quando néo estd sendo examinado é capaz de provocar os outros e liderar
os jogos. Foram tentadas as pranchas do CAT (teste de personalidade) mas pela
negativa do paciente em responder, em entrevistas consecutivas embora ele gos-
tasse de falar chamando a atencdo sobre si, ndo foi possivel chegar-se a dados con-
cretos e conclusivos neste setor. Inseguranca, ansiedade e grande labilidade emo-
cional prejudicaram a avaliag¢do psicolégica de um modo geral.

Fig. 1 — Caso 1 (O.M.R.) Semiflexdo do membro inferior di-
reito e flexdo do tromco. Cifoescoliose.

Evolucdo — O paciente foi medicado com L-DOPA, em doses progressivas até
2,5 g havendo, nesse periodo, diminuicdo dos espasmos musculares e do tremor.
Como se acentuassem o0s periodos de depressdo e agressividade foi suspensa a admi-
nistracio. Foi tentada uma reducdo da cifoescoliose mediante colocacdo de colete
de gesso toraco-pélvico, retirado apés 20 dias pelo fato de restricdo ter acentuado
a labilidade emocional do paciente. Nos ultimos dois meses de internacdo foi me-
dicado com Dienpax (30 mg/dia) e Mogadon (4 comp./dia) tendo havido discreta me-
lthora do quadro emocional. Alta hospitalar com esta medicacdo, ndo tendo o pa-
ciente retornado ao ambulatério para controle ulterior.

Caso 2 — M.C.S., 7 anos de idade, sexo feminino, parda, internada em 21-06-
1972 (Reg. 981043). A paciente, em junho de 1971, comecou a apresentar distirbio
na marcha com rotacdo interna do pé direito embora, ao sentar-se, desaparecesse a
alteracdo; dois meses depois foi colocado gésso na perna para tentar correcdo; con-
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Fig. 2 — Caso 2 (M.C.S8.). Hipertonia mo membro inferior es-

querdo, posicbées distonicas em ambos os pés e cabeca discreta-

mente inclinada para a direita. Com a paciente de pé, acentua-

¢do das atitudes disténicas em ambos os pés em pronacdo e in-
clinacao da cabeca mara a direita.

seguia andar antes e durante a imobilizacdo gessada, mas deixou de fazé-lo 2
meses apoés a retirada do mesmo, época em que comecou a apresentar posicdo
distonica também no pé esquerdo; logo apdés apareceu tremor de tronco e cabeca
“em crises”, ocasifes em que necessitava de apoio para nfdo cair. Essas crises du-
ravam mais ou menos 15 minutos e, nos intervalos, a paciente andava bem apesar
da posicdo distonica dos pés (6 meses apés o inicio); apés um ano de evolucdo apre-
sentou posicAo distdnica das pernas e, a seguir, do braco direito. Antecedentes
pessoais — Otites freqiientes até hd um ano e meio; desidratacio aos 2 meses, va-
ricela aos trés anos. Antecedentes familiares — Dois irmdos (12 e 14 anos) e uma
irma de 13 anos sadios; uma irmid de 5 anos com 0s mesmos sintomas; um primo
sofre convulsdes. Exame clinico geral — Cifoescoliose dorsolombar. Exame neuro-
logico — Paciente lugida, permanece em decubito dorsal ou sentada com apdio, o
o membro superior direito e extrema rotacdo interna, com a palma da méo vol-
tada para cima; o membro superior, & tentativa de executar movimentos volunta-
rios, apresenta tremor de atitude e movimentos opocionistas; membro inferior es-
querdo em hiperextensdao com flexado plantar dos dedos; membro inferior direito
fletido a altura do joelho com rotacdo interna e flexao plantar; cabeca inclinada
para a direita e tronco fletido para 0 mesmo lado, ambos apresentando movimen-
tos involuntarios ao movimentar o membro superior esquerdo ou ao tentar mudar
de posicdo (Fig. 2). Devido a4 grande hipertonia plAstica nos 4 membros obteve-se
somente o reflexo patelar a direita; os reflexos axiais da face estavam simétricos.
Exames complementares — EEG, liquido cefalorraqueano, radiografias de cranio, he-
mograma, eletroforese de proteinas no soro e no LCR, TGO, TGP, floculacao e tur-
vacdo do timol, fosfatase alcalina, bilirrubinas, cerulopiasmina, pneumencefalogra-
ma, aminoacidiria e cupremia normais. Awvaltacdo psicolégica — A paciente obte-
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ve, pelo teste de Terman, um QI = 100. Falante, desinibida, cooperou satisfatoria-
mente apresentando nos ultimos dias, euforia permanente bem como certa ansie-
dade apoOs experiéncias masturbatérias com outras criancas da enfermaria. Quan-
to & personalidade, apresentou pelos testes (CAT e questionarios) agressividade con-
tra 0 meio que sente hostil, inseguranca diante do futuro e consciéncia de sua di-
ficuldade motora; revela ambivaléncia quanto ao desejo de crescer, jia preocupada
com o problema fisico (casar, ter namorado ou filhos) e sua ansiedade surge com
necessidade de agredir o meio e destrui-lo. Apresenta facilidade de expressio, bom
vocabulario e lideranca sobre as outras criancas. Eletromiografia realizada com
eletromidografo DISA, modelo 14 AZO e 14AZI de dois canais, com eletrodos 9013K e
0511 DISA, sendo feito o estudo simultaneo dos seguintes grupos musculares: biceps
braquial esquerdo e triceps braquial esquerdo, havendo o aparecimento de contra-
¢d0 simultanea dos dois musculos em contracdo leve-maxima; biceps braquial direi-
to/triceps braquial D e musculos tibial anterior direito gastrocnémio direito os
quais mostraram contracio simultinea agonista/antagonista durante contracio le-
ve-méxima, respectivamente (Figs., 3 e 4).

Fig. 8 — Caso 2 (M.C.S.) Eletromiografia:
em 1, biceps braquial esquerdo 700 wV/cm, 50
mseg/; em 2 triceps braquial esquerdo 500
uV/em, 50 mseg/cm; contracdo de agonista
e antagonista em contracdo leve-mdxima,; em
3, biceps braquial direito 1 mV/cm, 50 mseg/
cm; em 4, triceps braquial direito 700 wV/cm,
50 mseg/cm; contracdo simultdnea agonista
e antagonista em contracdo leve-mdxima,; em
5, biceps braquial direito 1 mV/cm, 50 mseq/
cm; em 6, triceps braquial direito 700 uV/cm,
50 mseg/cm,.
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Fig. 4, — Caso 2 (M.C.S.). Eletromiografia: em 1,

tibial anterior direito 700 wV/cm, 20 mseg/cm; em

2, gastrocnémio direito 500 wuV/cm, 20 mseg/cm.

Contracdo agonista e antagonista durante contrac¢do
leve-minima.

Evolu¢dio — A paciente foi medicada com Haloperidol (4mg/dia), Gardenal
{75 mg/dia) e Dienpax (20 mg/dia) havendo melhora das hipercinesias sem que,
no entanto, ocorresse modificacdo da hipertonia. Ao ser suspenso © Haloperidol
ocorreu melhora da hipertonia permitindo a deambulacdo com apdie mas logo houve
piora das hipercinesias gue novamente prejudicaram a deambulacdo. Voltou eniéo
a ser medicada com Haloperidol, em doses menores, associado a Dienpax e Gardenal
(100 mg/dia) apdés 0 que passou a deambular com apdio.

CAaso 3 — M.J.S., 5 anos de idade, sexo feminino, branca, internada em 09-08-
1972 (Reg. 1005315). Em agosto de 1972 a méae notou que a crianca “jogava a
perna” para andar parecendo estar perdendo a forca nesta perna (esquerda): quando
sentada entortava o pé esquerdo para dentro. Refere que ha trés meses apresentou
quadro de dor abdominal e distencdo abdominal por trés dias. Antecedentes pes-

soais — HA 4 anos crise de perda de consciéncia com cianose e hipertonia genera-
lizada com duracao de mais ou menos 10 minutos, tendo tido febre por trés dias
ap6s a crise. Antecedentes familiares — Os mesmos do caso 2. Exame clinico
geral — Paciente lucida, desperta, movimentando os quatro membros com limitacdo

e hipertonia plastica em ambos os pés predominando & direita; pé direito em flexdo
sébre a perna; pé esquerdo em rotacdo interna e extensdo (Fig. 5). Discreta hi-
pertonia nos membros inferiores. Para andar a paciente eleva a perna esquerda,
com o pé em flexdo plantar e aducdo. Reflexos presentes e simétricos; reflexo
aquiliano prejudicado a direita. Vinte dias apés a internacdo notou-se aumento
da rotacdo interna e discreto pé varo & esquerda seguindo-se, uma semana de€pois,
abducdo da coxa e rotacdo da planta do pé para dentro e para cima prejudicando a
marcha. Exames complementares — EEG, liquido cefalorraqueano, radiografias do
cranio, hemograma, eletroforese de proteinas no soro e LCR, TGO, TGP, floculacédo
e turvacdo do timol, fosfatase alcalina, bilirrubinas, ceruloplasmina, pneumencéfalo-
grama, aminuacidiria e cupremia normais Awalia¢do psicolégica — Pelo Terman-
Merril obteve-se um QI = 100. Paciente falante e desinibida, com boa cooperacao;
lidera os irm&os menores. Nos testes de personalidade (CAT e questionarios) néao
se percebe agressividade mas grande necessidade de afeto, alguma inseguranca com
0 problema fisico. N&o €é agressiva apesar de também sentir 0 mundo adulto como
hostil; procura a valorizacdo do adulto preocupando-se com a inteligéncia e poder.
Expressa-se facilmente com bom vocabulédrio; junto com sua irmd maior (caso 2)
cacoa e agride as outras criancas da enfermaria, divertindo-se quando consegue
atingir seus objetivos. Eletromiografia — Mesma aparelhagem do caso 2. ¥oram
estudados os musculos tibiais anteriores esquerdo/gastrocnémio esquerdo verifican-
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Fig. 5§ — Caso 8 (M.J.8.). Em posicdo ereta, pé esquerdo em

flexdo e rotacdo; membro inferior esquerdo discretamente abdu-

zido, pé direito em flexdo dorsal. Na posicdo sentada acentua-se
a atitude distéonica do mé esquerdo.

Fig. 6 — Caso 8 (M.J.S.). Eletromiografia: em 1, tibial anterior
esquerdo 200 uV/div., 100 mseg/div.; em 2 gastrocnémio esquer-
do 200 wuV/div., 100 mseg/div.
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do-se contracao simultinea dos mesmos (Fig. 6). A eletromiografia simples nao
mostrou alteracdes. Evolucdo — Medicada com Dienpax (20 mg/dia) e L-DOPA
(750 mg/dia), houve regressdo do quadro ao estado inicial permitindo que a pa-
ciente novamente deambulasse.

COMENTARIOS

No caso 1 levantou-se a -suspeita de DMD logo de inicio, pela existéncia
de atitudes bastante bizarras e marcha caracteristica, tipo dromedario. No
€aso 2 pensou-se inicialmente em distonia de tor¢do secundaria a um pro-
cesso infeccioso referido como antecedente imediato, mas o aparecimento dos
mesmos sinais distonicos na irma e a rapida evolucdo nos levaram ao diagnos-
tico de DMD.

Nos trés casos aqui registrados chamava a atencdo a lucidez dos pacien-
tes e o bom nivel de inteligéncia que demonstravam, bem como a caracteris-
tica labilidade emocional com fases de auténtica euforia e momentos de ne-
gativismo e ansiedade, fatos estes que sd@o referidos por diversos autores
como pertinentes ao quadro de DMD, especialmente na sua forma autosso-
mica recessiva 2 4, 6, 9,

Nos trés casos os processos foram considerados como formas autosso-
micas recessivas pela associagdo de sinais e sintomas que se combinam e pela
inexisténcia de antecedentes familiares. Afastamos a forma autossémica
dominante por possivel mutacdo génica porque, nos trés pacientes, a mo-
léstia se iniciou e teve evolucdo, ndao concordante com o que é esperado nesta
forma clinica. Além disso a inexisténcia de outros parentes afetados afasta

ainda mais esta possibilidade.

A literatura refere como caracteristica importante das formas recessivas
a sua alta incidéncia na raca judia 2+ 6 ° Nossos pacientes sdo brasileiros,
sem ligacdo familiar com israelitas; o primeiro deles procede de Minas Gerais,
onde os indices de casamentos consangiiineos sdo bastante altos e, os outros
dois casos, familiares, tem sua ascendéncia familiar no Nordeste onde o
mesmo fator ocorre com freqiiéncia elevada. Embora nido disponhamos de
padroes de estudos genéticos de doencas hereditarias nesses centros popula-
cionais brasileiros, como ocorre com a raca judia mormente na Europa,
chegamos a conclusédo, pela idade de inicio, sinais e sintomas iniciais e evo-
lucdo, de estarmos lidando com quadros bastante tipicos de DMD. Cabe
ainda ressaltar que foram realizados, na mae e uma irma dos casos 2 e 3,
testes de sensibilizacdo visando o aparecimento transitorio de tremores e
atitudes distonicas empregando a clorpromazina que, das fenotiazinas, se-
gundo Eldridge+, é a que mais potencializa a expressido desses sinais cli-
nicos em pacientes heterozigéticos com a forma autossomica recessiva. Nos
dois casos o teste foi negativo. Pela eletro-miografia nao foram observadas
descargas ritmicas agrupadas nem tremor de intencdo ou postural bem
como a facilitacdo do reflexo. Os demais exames realizados mostraram-se
negativos e foram executados para afastar a possibilidade de outras doencas
que pudessem ser responsaveis pela instalacdo do quadro clinico. Pudemos,



206 ARQ. NEURO-PSIQUIAT. (SA0 PAULO) VOL. 31. N2 38, SETEMBRO, 1978

assim, fazer o diagnoéstico diferencial especialmente com a moléstia de Wilson
que motivou, no passado, quando nio era vidvel a deteccdo da ceruloplasmina,
muitas confusbes diagnoésticas com a DMD. Finalmente devemos nos refe-
rir aos exames psicoldgicos, especialmente nos casos 2 e 3 os quais se mos-
traram bastante significativos, permitindo afastar a possibilidade de histeria
que, no passado, foi aventada como substrato basico da DMD por alguns
autores 1, 6, 9,

RESUMO

Sao apresentados os casos de 3 pacientes, cujas caracteristicas clinicas e
resultados laboratoriais permitiram concluir tratar-se de quadros bastante
tipicos de distonia muscular deformante (DMD), forma essencial com heranca
do tipo autossémico recessivo.

SUMMARY
Dystonia musculorum deformans: report of three cases.
Three case of dystonia musculorum deformans are reported. Analysing
the symptoms and laboratory data, on the trend of medical literature refe-

rences, the authors established the diagnosis of primary dystonia musculorum
deformans of the autossomic recessive form.
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