
DISTONIA MUSCULAR DEFORMANTE. 

E S T U D O C L Í N I C O D E 3 CASOS 

MARIA J. MARQUES-DIAS*; 

RITA A . PAIVA*; 

ANTONIO B . LEFÈVRE** 

Desde que, em 1911, a distonia muscular deformante ( D M D ) foi des­

crita como entidade nosológica por Ziehn e Oppenheim têm sido feitas di­

versas revisões do assunto sem que se tenha chegado a uniformidade de 

opinião quanto ao seu substrato anátomo-patológico 2 > 1 0 . O quadro clínico 

tem sido descrito de maneiras diversas com ênfase maior em um ou outro 

sintoma e/ou sinal. A extensa sinonimia, traduz a diversidade de conceitos: 

distonia de torsão, disbasia lordótica familiar, cãibra tônica com sintomas 

histéricos, neurose de torsão e coréia tetánica são algumas das denomina­

ções propostas 1» 2> 4> 5> 6> 9 > 1 0 . 

Apesar das discordancias clínicas e patológicas, fazendo-se uma síntese 

dos conhecimentos oriundos de diversos autores, pode-se definir a D M D como 

entidade clínica bastante característica, com quadro clínico iniciando-se pre­

ferencialmente por atitudes distônicas numa das extremidades, geralmente 

um membro inferior. A doença progride mais ou menos rapidamente numa 

relação bastante definida com a forma genética (autossômica dominante ou 

autossômica recessiva), levando os pacientes a atitudes posturais bastante 

bizarras, com deformidades ósseas decorrentes da persistência em posição 

distônica e, finalmente, à incapacjtação completa. Genericamente e segundo 

as descrições de casos de literatura, especialmente dos trabalhos de Cooper 2> 3 , 

poder-se-ia afirmar que a doença caminha numa sucessão de alterações que 

se iniciam por movimentos anormais, distônicos, evoluindo para a adoção de 

atitudes distônicas inicialmente esporádicas e, mais tarde, intensas e persis­

tentes, inclusive no repouso. Este caráter persistente leva a deformidades 

ósseas, especialmente cifoescoliose, que podem dar à marcha um aspecto que 

muitos autores denominam de "marcha em dromedário" 4> 6 . E m etapa mais 

avançada nota-se impedimento dos movimentos de deambulação, confinan­

do o paciente ao leito, totalmente incapacitado. 

Atualmente considera-se a D M D como doença geneticamente determi­

nada que se transmite por herança autossômica dominante ou herança au­

tossômica recessiva. Esta última é mais freqüente entre os judeus, embora 
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tenham sido encontrados casos em todas as raças. Esta forma tem como 

características clínicas o início entre 4-16 anos de idade e a localização pre­

dominando em musculatura apendicular, a evolução rápida principalmente no 

início; o nível de inteligência dos pacientes costuma ser normal ou alto. A 

forma dominante inicia-se entre 1-40 anos, média 13,3 anos, com localização 

em músculos axiais; muitas vezes aparece apenas torcicolo, podendo haver 

formas com envolvimento orofacial determinando distúrbios da fala; o curso 

é mais lento, às vezes com discreta melhora espontânea na puberdade 4> 5> 6> 9 . 

Devemos lembrar que existem quadros distônicos com expressão clínica 

semelhante à da D M D mas com etipatogenia bastante precisa. Tais ocorrên­

cias podem ser secundárias a processos traumáticos, a intoxicação por drogas, 

a neoplasias e encefalites. Cabe salientar a alta incidência desta última 

etiología no período de 1925-1930 como conseqüência da epidemia de influenza, 

quando ocorreram muitos casos de encefalite, muitos dos quais apresenta­

ram, como sequela, quadros distônicos que foram catalogados por diversos 

autores como D M D 1 » 6 . 9 . Isto levou a ampliar a confusão que então já 

ocorria na classificação da D M D e na sua patogenia. Merece ainda ser con­

siderado o fato de que algumas entidades clínicas do sistema extrapiramidal 

(moléstia de Wilson, coréias, atetoses) no decurso de sua evolução podem 

apresentar um quadro distônico, motivo pelo qual são denominadas distonias 

sintomáticas. 

Nossa intenção ao publicar este registro se prende ao fato de termos ob­

servado três casos que apresentaram esta síndrome pouco freqüente em nosso 

meio. E m um dos casos pudemos assistir à evolução rápida, incomum, com 

aparecimento da maioria dos sinais numa sucessão em tempo muito curto. 

Finalmente, nossos casos pareceram interessantes por se tratar de formas 

consideradas autossômicas recessivas, apesar de não serem os pacientes da 

raça judia onde essa forma costuma ser mais freqüente. 

O B S E R V A Ç Õ E S 

C A S O 1 —- O . M . R . , 11 anos de idade, sexo masculino, branco, in ternado e m 
02-04-71 ( R e g . 961051). A o s 2 anos o paciente começou a apresentar t r emor nos 
membros infer iores que rap idamente a t ingiu os membros superiores, sempre com 
predomínio distal e fino, que aumen tava com a a t iv idade e diminuía com o re­
pouso. A o s 6 anos apresentava contrações freqüentes na muscula tura do t ronco e, 
aos 7 anos, apresentou torsão do m e m b r o superior d i re i to com pronação do ante-
braco dire i to . Dois meses antes da in ternação começou a apresentar distúrbio da 
marcha com f l exão do t ronco e semi- f l exão das pernas sobre as coxas. Desde os 
9 anos de idade apresenta fa la a l terada. Antecedentes pessoais — Sofr imento per i ­
nata l com anóxia . Antecedentes familiares — T r e m o r f ino nas ex t remidades em 
vá r ios membros da f amí l i a pelo lado ma te rno . Exame clínico geral — Cifoesco-
liose dorsolombar . Exame neurológico — At i t ude distônica com f l exão do t ronco 
para a frente ( F i g . 1 ) , marcha e m dromedár io , h iper tonía plást ica com paroxismos 
de hipotonia, fa la disár tr ica com interrupções freqüentes pela ocorrência de espas­
mos musculares na f a r inge ; re f lexos ax ia i s da face exa l tados . Exames comple­
mentares — EEG, pneumencefa lograma, amioac idemia , hemograma , l íquido cefa lor -
raqueno e rad iogra f i as do crânio normais . A e le t roforese de proteínas no l íquido 
cefa lor raqueano mostrou discreta e l e v a ç ã o da f ração g a m a ( 1 6 , 5 % ) . Avaliação 



psicológica — F o r a m rea l izados os testes de n ive l men ta l tendo o paciente recebido, 
pe lo D a r v e n infant i l , o percent i l 25 ; mos t rou dif iculdade no teste de o rgan ização es­
pacia l ( conhec imento d i re i t a -esquerda) . T ra ta - se de cr iança capaz de co laborar 
mas nega t iv i s t a ; ao perceber que pode er rar recusa-se a responder fugindo às 
questões; quando não está sendo examinado é capaz de p rovoca r os outros e l iderar 
os jogos . F o r a m tentadas as pranchas do C A T ( tes te de personal idade) mas pela 
n e g a t i v a do paciente e m responder, e m entrevis tas consecut ivas embora e le gos­
tasse de fa lar chamando a a tenção sobre si, não foi possível chegar-se a dados con­
cretos e conclusivos neste setor. Insegurança, ansiedade e g rande lab i l idade emo­
cional p re jud icaram a a v a l i a ç ã o ps icológica de um modo gera l . 

Evolução — O paciente foi med icado com L - D O P A , em doses progress ivas a té 
2,5 g havendo , nesse periodo, d iminuição dos espasmos musculares e do t remor . 
Como se acentuassem os períodos de depressão e agress iv idade foi suspensa a admi­
nistração. F o i tentada uma redução da cifoescoliose median te co locação de co le te 
de gesso tó raco-pé lv ico , re t i rado após 2 0 dias pelo f a to de res t r ição ter acentuado 
a lab i l idade emociona l do paciente . N o s úl t imos dois meses de in te rnação foi m e ­
d icado com Dienpax ( 3 0 m g / d i a ) e M o g a d o n (4 c o m p . / d i a ) tendo hav ido discreta m e ­
lhora do quadro emocional . A l t a hospi ta lar com esta medicação, não tendo o pa­
ciente re tornado ao ambula tó r io para con t ro le ul ter ior . 

C A S O 2 — M . C . S . , 7 anos de idade, sexo feminino, parda, in ternada e m 2 1 - 0 6 -
1 9 7 2 ( R e g . 9 8 1 0 4 3 ) . A paciente , e m junho de 1971 , começou a apresentar distúrbio 
na marcha com ro tação in terna do pé d i re i to embora, ao sentar-se, desaparecesse a 
a l t e ração ; dois meses depois foi colocado gêsso na perna para tentar cor reção ; con-



seguia andar antes e durante a imobi l i zacão gessada, mas de ixou de f azê - lo 2 
meses após a re t i rada do mesmo, época em que começou a apresentar posição 
distônica t ambém no pé esquerdo; l ogo após apareceu t r emor de t ronco e cabeça 
"em crises", ocasiões e m que necessi tava de apoio para não cair . Essas crises du­
r a v a m mais ou menos 15 minutos e, nos in tervalos , a paciente andava bem apesar 
da posição distônica dos pés (6 meses após o i n í c i o ) ; após um ano de evo lução apre­
sentou posição distônica das pernas e, a seguir, do braço dire i to . Antecedentes 

pessoais — Otites freqüentes a té há um ano e m e i o ; des idra tação aos 2 meses, v a ­
r ice la aos três anos. Antecedentes familiares — Dois i rmãos (12 e 14 anos) e uma 
i rmã de 13 anos sadios; uma i rmã de 5 anos com os mesmos sintomas; u m pr imo 
sofre convulsões. Exame clínico geral — Cifoescoliose dorsolombar . Exame neuro­

lógico — Pac ien te lúcida, permanece e m decúbito dorsal ou sentada com apqio, o 
o membro superior di re i to e e x t r e m a ro tação interna, com a pa lma da m ã o v o l ­
tada para c ima; o membro superior, à t en ta t iva de executa r mov imen tos vo luntá­
rios, apresenta t remor de at i tude e m o v i m e n t o s opocionistas; m e m b r o infer ior es­
querdo em hiperextensão com f l exão p lantar dos dedos; m e m b r o inferior d i re i to 
f le t ido à a l tura do joe lho com ro tação interna e f l e x ã o p lantar ; cabeça incl inada 
para a direi ta e t ronco f le t ido para o mesmo lado, ambos apresentando m o v i m e n ­
tos involuntár ios ao m o v i m e n t a r o m e m b r o superior esquerdo ou ao tentar mudar 
de posição ( F i g . 2 ) . D e v i d o à grande hiper tonía plást ica nos 4 membros obteve-se 
somente o r e f l e x o pa te la r à direi ta ; os re f lexos ax ia i s da face e s t avam simétricos. 
Exames complementares — EEG, l íquido cefa lor raqueano, rad iograf ias de crânio, he-
m o g r a m a , e le t roforese de proteínas no soro e no L C R , T G O , T G P , f locu lação e tur-
v a ç ã o do t imol , fosfatase alcal ina, bil irrubinas, ceruloplasmina, pneumencefa logra-
ma, aminoacidur ia e cupremia normais . Avaliação psicológica — A paciente obte-



ve , pe lo teste de T e r m a n , um Q I = 100. Fa lan te , desinibida, cooperou sat isfator ia­
mente apresentando nos úl t imos dias, euforia permanente bem como certa ansie­
dade após exper iencias masturbator ias com outras crianças da enfermar ia . Quan­
to à personalidade, apresentou pelos testes ( C A T e quest ionár ios) agress iv idade con­
tra o me io que sente hostil , insegurança diante do futuro e consciência de sua di­
f iculdade mo to ra ; r e v e l a ambiva lênc ia quanto ao desejo de crescer, j á preocupada 
com o p rob lema físico (casar, ter namorado ou f i lhos ) e sua ansiedade surge com 
necessidade de agred i r o me io e destruí-lo. Apresen ta faci l idade de expressão, bom 
vocabu lá r io e l iderança sobre as outras crianças. Eletromiografia r ea l izada com 
e l e t romióg ra fo D I S A , mode lo 14 A Z O e 1 4 A Z I de dois canais, com eletrodos 9013K e 
0511 D I S A , sendo fe i to o estudo s imul tâneo dos seguintes grupos musculares : biceps 
braquia l esquerdo e triceps braquia l esquerdo, havendo o aparec imento de contra­
ção s imul tânea dos dois músculos em cont ração l e v e - m á x i m a ; biceps braquia l d i re i -
to / t r i ceps braquial D e músculos t ibial an te r ior di re i to gas t rocnêmio di re i to os 
quais mos t ra ram cont ração s imultânea agonis ta /an tagonis ta durante cont ração l e ­
v e - m á x i m a , r espec t ivamente ( F i g s . 3 e 4 ) . 



Evolução — A paciente foi medicada com Ha loper ido l ( 4 m g / d i a ) , Gardenal 
< 7 5 m g / d i a ) e D ienpax ( 2 0 m g / d i a ) havendo melhora das hipercinesias sem que, 
no entanto, ocorresse modi f icação da hipertonía. A o ser suspenso o Ha loper ido l 
ocor reu melhora da hiper tonía permi t indo a deambulação com apoie mas logo houve 
piora das hipercinesias que novamen te pre judicaram a deambulação . Vo l tou então 
a ser medicada com Haloper idol , em doses menores, associado a D ienpax e Gardenal 
( 1 0 0 m g / d i a ) após o que passou a deambular com apoio. 

C A S O 3 -—• M . J . S . , 5 anos de idade, sexo feminino, branca, in ternada em 0 9 - 0 8 -
1 9 7 2 ( R e g . 1 0 0 5 3 1 5 ) . E m agosto de 1 9 7 2 a mãe notou que a cr iança " j o g a v a a 
perna" para andar parecendo estar perdendo a força nesta perna ( e s q u e r d a ) : quando 
sentada en to r t ava o pé esquerdo para dentro. Re fe r e que há três meses apresentou 
quadro de dor abdominal e distenção abdominal por três dias. Antecedentes pes­

soais — H á 4 anos crise de perda de consciência com cianose e h iper tonía genera­
l i zada com duração de mais ou menos 1 0 minutos, tendo t ido febre por t rês dias 
após a crise. Antecedentes familiares — Os mesmos do caso 2 . Exame clínico 

geral — Pac ien te lúcida, desperta, mov imen tando os quat ro membros com l imi t ação 
e h iper tonía plást ica em ambos os pés predominando à d i re i ta ; pé d i re i to em f l exão 
sobre a perna; pé esquerdo e m rotação interna e extensão ( F i g . 5 ) . Discreta hi­
per tonía nos membros infer iores . P a r a andar a paciente e l e v a a perna esquerda, 
c o m o pé e m f l exão p lantar e adução. R e f l e x o s presentes e s imétr icos; r e f l exo 
aqu i l i ano prejudicado à d i re i ta . V i n t e dias após a in ternação notou-se aumento 
da ro tação interna e discreto pé v a r o à esquerda seguindo-se, uma semana depois, 
abdução da coxa e ro tação da p lanta do pé para dentro e para c ima prejudicando a 
marcha . Exames complementares — EEG, l íquido cefa lor raqueano, rad iograf ias do 
crânio, hemograma , e le t roforese de proteínas no soro e L C R , T G O , T G P , f loculação 
e t u r v a c ã o do t imol , fosfatase alcal ina, bi l i r rubinas, ceruloplasmina, pneumencéfa lo-
g r a m a , aminuacidúr ia e cupremia normais Avaliação psicológica •— P e l o T e r m a n -
M e r r i i obteve-se um Q I = 100. Pac ien te fa lan te e desinibida, com boa cooperação; 
l idera os i rmãos menores . Nos testes de personal idade ( C A T e quest ionár ios) não 
se percebe agress iv idade mas g rande necessidade de afe to , a l g u m a insegurança com 
o p rob lema físico. N ã o é agress iva apesar de t a m b é m sentir o mundo adul to como 
host i l ; procura a v a l o r i z a ç ã o do adul to preocupando-se com a in te l igência e poder. 
Expressa-se f ac i lmen te com bom vocabu lá r io ; junto com sua i rmã ma io r (caso 2 ) 
caçoa e agr ide as outras cr ianças da enfermar ia , d iver t indo-se quando consegue 
a t i ng i r seus obje t ivos . Eletromiografia —• Mesma apa re lhagem do caso 2. F o r a m 
estudados os músculos t ibiáis anter iores esquerdo /gas t rocnêmio esquerdo ver i f i can-





«io-se cont ração s imul tânea dos mesmos ( F i g . 6 ) . A e l e t romiogra f i a simples não 
mostrou a l terações . Evolução — Medicada com Dienpax (20 m g / d i a ) e L - D O P A 
(750 m g / d i a ) , h o u v e regressão do quadro ao estado inicial permi t indo que a pa­
c ien te novamen te deambulasse. 

C O M E N T Á R I O S 

N o caso 1 levantou-se a suspeita de D M D logo de início, pela existência 
de atitudes bastante bizarras e marcha característica, tipo dromedário. N o 
caso 2 pensou-se inicialmente em distonia de torção secundária a um pro­
cesso infeccioso referido como antecedente imediato, mas o aparecimento dos 
mesmos sinais distônicos na irmã e a rápida evolução nos levaram ao diagnós­
tico de D M D . 

Nos três casos aqui registrados chamava a atenção a lucidez dos pacien­

tes e o bom nível de inteligência que demonstravam, bem como a caracterís­

tica labilidade emocional com fases de autêntica euforia e momentos de ne­

gativismo e ansiedade, fatos estes que são referidos por diversos autores 

como pertinentes ao quadro de D M D , especialmente na sua forma autossô-

mica recessiva 2 , 4> 6> 9 . 

Nos três casos os processos foram considerados como formas autossô-
micas recessivas pela associação de sinais e sintomas que se combinam e pela 
inexistência de antecedentes familiares. Afastamos a forma autossômica 
dominante por possível mutação gênica porque, nos três pacientes, a mo­
léstia se iniciou e teve evolução, não concordante com o que é esperado nesta 
forma clínica. Além disso a inexistência de outros parentes afetados afasta 
ainda mais esta possibilidade. 

A literatura refere como característica importante das formas recessivas 

a sua alta incidência na raça judia 2> 4> 6 . 9 . Nossos pacientes são brasileiros, 

sem ligação familiar com israelitas; o primeiro deles procede de Minas Gerais, 

onde os índices de casamentos consanguíneos são bastante altos e, os outros 

dois casos, familiares, tem sua ascendência familiar no Nordeste onde o 

mesmo fator ocorre com freqüência elevada. Embora não disponhamos de 

padrões de estudos genéticos de doenças hereditárias nesses centros popula­

cionais brasileiros, como ocorre com a raça judia mormente na Europa, 

chegamos à conclusão, pela idade de início, sinais e sintomas iniciais e evo­

lução, de estarmos lidando com quadros bastante típicos de D M D . Cabe 

ainda ressaltar que foram realizados, na mãe e uma irmã dos casos 2 e 3, 

testes de sensibilização visando o aparecimento transitório de tremores e 

atitudes distônicas empregando a clorpromazina que, das fenotiazinas, se­

gundo Eldridge 4 , é a que mais potencializa a expressão desses sinais clí­

nicos em pacientes heterozigóticos com a forma autossômica recessiva. Nos 

dois casos o teste foi negativo. Pela eletro-miografia não foram observadas 

descargas rítmicas agrupadas nem tremor de intenção ou postural bem 

como a facilitação do reflexo. Os demais exames realizados mostraram-se 

negativos e foram executados para afastar a possibilidade de outras doenças 

que pudessem ser responsáveis pela instalação do quadro clínico. Pudemos, 



assim, fazer o diagnóstico diferencial especialmente com a moléstia de Wilson 

que motivou, no passado, quando não era viável a detecção da ceruloplasmina, 

muitas confusões diagnosticas com a D M D . Finalmente devemos nos refe­

rir aos exames psicológicos, 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 básico da D M D por alguns 

autores 1 . 6 . 9 . 

R E S U M O 

São apresentados os casos de 3 pacientes, cujas características clínicas e 

resultados laboratoriais permit iram concluir tratar-se de quadros bastante 

típicos de distonia muscular deformante ( D M D ) , forma essencial com herança 

do tipo autossômico recessivo. 

S U M M A R Y 

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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