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Distrofia miotonica (Doenga de Steinert) é uma doenga muscular hé-
redo-degenerativa, de carater progressivo, acomentendo ambos os sexos, ca-
racterizada por fraqueza, atrofia muscular, miotonia, calvicie frontal, cata-
rata bilateral e atrofia testiculo-ovariana, além de outros distrbios endé-
crinos. Outros sinais encontrados com menor freqiiéncia sdo: comprometi-
mento dos musculos extra-oculares, disturbios do fundo de 6lho e do campo
visual e sub-luxa¢ao das articulagoes mandibulo-temporais.

Miotonia congénita (Doenca de Thomsen) parece ser uma forma de
distrofia mioténica na qual a sintomatologia se manifesta na infancia. Fre-
qiientemente os pacientes queixam grande dificuldade em relaxar os muscu-
los apés uma contragcdao, como por exemplo, depois de segurar objetos.

O sinal mais caracteristicos @ que realmente define a doenga é o fe-
ndémeno miotdnico especialmente a miotonia de percussao, que pode ser en-
contrada difusamente ou localizada em alguns musculos, por exemplo, mus-
culos da eminéncia temar e da lingua.

O fenémeno miotdnico consiste de uma contracao seguida de relaxa-
mento extremamente prolongado, a percussio muscular, estimulo elétrico
ou pela prépria movimentagao ativa.

O fenémeno miotdénico tende a diminuir apds exercicios musculares.

A atrofia muscular se instala posteriormente e inicialmente esta lo-
calizada nos musculos da face e do pescoco, dando uma aparéncia caracte-
ristica ao doente com distrofia mioténica. Comumente existe além da falta
de expressao facial, uma ptose palpebral bilateral.

Nos estagios mais avangcados da moléstia a fraqueza muscular é se-
cundada pela atrofia muscular, que pode ocorrer em tdéda a musculatura.

O paciente apresenta entao queda dos pés, o torax fica estreitado em
seu diametro antero-posterior e o abdomen torna-se protuso.
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Em fase ainda mais avancada a atrofia torna-se bastante acentuada
e os fen6menos miotoénicos podem diminuir ou mesmo desaparecer.

Um aspecto interessante da multiplicidade dos sintomas é que muitas
vézes éstes pacientes apresentam um deficit mental.

A étio patogenia do fendomeno miotonico parece estar relacionada com
a instabilidade exagerada da membrana da fibra muscular, alterando assim
a passagem de eletrolitos do compartimento intra para o extra-celular e
vice-versa.

RELATO DE CASOS

Os autores descrevem 6 casos de distrofia mioténica e um caso de
miotonia congénita.

1.9 caso: M.M.A. de 9 anos, sexo feminino, com inicio dos sintomas
aos 3 anos. Os sintomas sao exacerbados por fatéres emocionais.

A paciente apresenta miotonia de percussaol na lingua, nas eminéncias
tenar e hipotenar e fraqueza muscular generalizada.

Apresenta hipertrofia muscular moderada principalmente nas raizes
dos membros superior e inferior. O exame biomicroscopico nao foi feito.

2.° caso: C.R.S. 21 anos, sexo feminino. Inicio dos sintomas data de
mais de 10 anos. Miotonia de percussao presente com fenémenos mioto-
nicos na lingwa, eminéncias tenar, hipotenar e fraqueza muscular genera-
lizada moderada. Nota-se leve hipertrofia da musculatura dos membros
inferiores e atrofia dos musculos paciais e do pescogo.

Apresenta ainda oftalmo-paresia extrinseca caracterizada por ptose
palpebral e acentuada fraqueza do orbicular bilateralmente, deficit dos ele-
vadores em 100%, dos adutores em 50% e dos abdutores e depressores
em 25%.

A paciente apresenta movimentos extra-oculares irregulares fieitos
como se fora de arranco.

Ao exame biomicorscopico constatam-se pequenas opacidades multi-
coloridas, predominantemente amarelas e acinzentadas, sub-capsulares, an-
teriores e posteriores, mais numerosas € maiores no 6lho esquerdo, locali-
zadas especialmente nos equadores. O fundo de 6lho apresentou-se normal
e exames do campo visual mostram constri¢do concéntrica em AO. A to-
nometria de aplanagao revelou pressao de 10 mm Hg em AO.

A paciente apresenta histéria familiar, sendo que uma irma de 43
anos exibe fendomenos miotonicos. Os exames laboratoriais demonstram
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uma creatinuria moderada, hemossedimentagao elevada e uma biopsia mus-
cular revelou alteragoes sugestivas de distrofia muscular miotonica. O ele-
tromiograma mostra fase de relaxamento muscular extremamente pro-
longado.

3.9 caso: M.C.S., 22 anos, sexo masculino, os sintomas datam de 3
anos, sendo exacerbados por fatéres emocionais.

O exame demonstra miotonia de percussao na lingua, nas eminéncias
tenar e hipotenar, discreta fraqueza muscular universal e atrofia dos
musculos da face e pescoco. Relaxamento prolongado da preensao.

Nota-se calvicie bifrontal e a histéria familiar é positiva.

A biopsia muscular revelou alteragoes miopaticas.

4.9 caso: E.O.R., 29 anos, sexo feminino. Inicio dos sintomas ha 5
meses. Apresenta miotonia de percussao na lingua, eminéncias tenar e hi-
potenar e fraqueza muscular generalizada. Nota-se atrofia dos musculos da
face e pescoco. A histdria familiar é questionavel, relatando a paciente que
dois irmaos haviam sido operados de catarata precocemente e um irmao
com retardo mental. O exame biomicroscopico revelou pequenas opacida-
des multicoloridas na regiao sub-capsular posterior em AO. Fundo de 6lho
normal. Exames laboratoriais revelaram aumento da creatinuria, das trans-
aminases e alteragoes miopaticas na biopsia muscular.

5.9 caso: P.R.S. 43 anos, sexo feminino. A paciente nega qualquer
histéria sugestiva de fraqueza muscular ou de fendmenos miotdnicos até a
data do exame. HAa historia familiar, sendo esta paciente irma de C.R.S.
(caso 2). O exame demonstrou miotonia de percussao na lingua, eminén-
cias tenar e hipotenar e discreta fraqueza muscular generalizada com pro-
longada fase de relaxamento da preensao. Nao ha atrofia muscular. Parece
haver deficiéncia questionavel dos movimentos oculares conjugados hori-
zontais. A biomicroscopia notam-se pequenas e raras opacidades iridescentes
nos nucleos, sem atingir, porém, as areas subcapsulares.

Ao exame oftalmoscopico nota-se discreto distiirbio de pigmento nas
areas maculares, especialmente a esquerda.

O exame da filha desta paciente, de 10 anos de idade, do sexo fe-
minino, H.R.R. apresenta além de retardo mental moderado pequenas opa-
cificagoes cinzentas e azuladas nos nucleos cristalinianos em AO.

Esta paciente tem ainda outra filha excepcional.

6.2 caso: A.A.A, 50 anos de idade, sexo masculino. Inicio dos sinto-
mas data de nove anos. Constata-se miotonia de percussio generalizada
com fraqueza muscular muito acentuada, especialmente distal, atrofia uni-
versal, calvicie bifrontal e hipertrofia testicular. A biomicroscopia revela
opacificacoes iridescentes subcapsulares em AQO. Histéria familiar é du-
vidosa.

Biopsia muscular revelou alteragdes compativeis com o diagnéstico
de miopatia.
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7.2 caso: M.C., 53 anos, sexo masculino. Inicio dos sintomas data
de 12 anos. Apresenta miotonia de percussao na lingua, eminéncias tenar e
hipotenar e musculos do ante-brago, acentuada fraqueza e atrofia muscu-
lares generalizadas. Fase de relaxamento da preensao prolongada. Apre-
senta calvicie bifrontal e hipotrofia testicular, opacidades iridescentes sub-
capsulares. Biopsia muscular revelou alteragoes compativeis com o diag-
nosticode miopatia.

CONCLUSOES
De todas as manifestacoes apresentadas pelos casos relatados desta-
cam-se por sua raridade a oftalmoparesia externa apresentada por dois

pacientes, constricaio de campo visual, distarbio de pigmento na regiao ma-
cular e hipotensao intra-ocular em um paciente.
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