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RESUMO

Introdugdo: A distrofia miotonica tipo 1 (DM1) ou
Doenga de Steinert é a miopatia mais comum entre
adultos. Trata-se de uma doenga genética autossomica
dominante e geralmente manifesta-se entre a segunda
e a quarta décadas de vida.

O quadro clinico caracteriza-se principalmente por
atrofia muscular e miotonia. O diagndstico definitivo
¢ realizado através de testes genéticos; no entanto, em
doentes com antecedentes familiares de Doenca de
Steinert e com fendtipo caracteristico da doenga, nao
existe a necessidade de fazer estudo genético uma vez
que, nestes casos, o diagndstico da doenga podera ser
clinico.

A metodologia utilizada neste trabalho foi o estudo de
um caso clinico e a pesquisa na literatura e na base de
dados PubMed, utilizando o termo MeSH “Myotonic
dystrophy” e “Steinert Disease”.

Descrigao do Caso: A.C.M., 46 anos, género mascu-
lino. Antecedentes pessoais: dislipidemia, dificuldades
de aprendizagem (aos 13 anos ainda nao tinha con-
cluido o 2° ano de escolaridade); antecedentes fami-
liares: fratria de 14 irmaos dos quais 3 com doenga
neuromuscular (NM). O doente ¢ referenciado para
a consulta de Medicina Interna do Centro Hospitalar
Tamega e Sousa (CHTYS) por provavel défice cogniti-
vo, distrofia muscular associada a queixas de mialgias
cronicas para pequenos esforcos e dislipidemia. Ao
exame fisico apresentava debilidade mental, alopécia

frontal, atrofia dos musculos masséteres e temporais,
diparésia facial e tetraparésia distal com miotonia das
maos. Analiticamente apresentava elevagao acentua-
da da CPK e ECG com bloqueio auriculo-ventricular
(BAV) de 1° grau.

Comentario: Doentes com antecedentes familiares
de doenga neuromuscular e com fenétipo caracteris-
tico da doenga, que recorram ao Cuidados de Saude
Primarios (CSP) devem ser devidamente encaminha-
dos para consulta de Neurologia para confirmagdo do
diagndstico e orientagdo clinica do doente e restantes
familiares.

Palavras-chave: Distrofia miotdnica, Doenga Steinert.
Mesh terms: Steinert Disease, Myotonic Dystrophy

INTRODUGAO

A distrofia mioténica tipo 1 (DM1) ou Doenga de Stei-
nert é a miopatia mais comum entre adultos, com uma
incidéncia de 1:8000 habitantes e uma prevaléncia que
varia entre 2,1 e 14,3:100 000 habitantes. Trata-se de
uma doenga genética autossomica dominante em que
ocorre uma mutagdo do cromossoma 19 responsavel
pela expansdo anormal da repeticio CTG na regido
3’UTR do gene DMPK (myotonic dystrophy protein
kinase).!

A DM1 pode ser subdividida em 4 tipos: congénita
(manifesta-se durante a gestagdo), infantil (manifes-
ta-se entre os 5 e os 10 anos), cldssica (manifesta-se
na idade adulta) e assintomatica (leve fraqueza mus-
cular).!

Em geral, a(s) manifestagdo(des) da doenga que mo-
tivam a consulta ocorre(m) entre a segunda e quarta
décadas de vida.! O quadro clinico caracteriza-se prin-
cipalmente por atrofia muscular e miotonia e pode
afetar um grande numero de 6rgaos ou sistemas.*>
Nos exames complementares, ¢ comum observar-se,
analiticamente, aumento de CPK, GGT e glicose, ar-
ritmias e bloqueios de condugéo cardiacos, no ECG.>?
Este caso clinico pretende alertar o médico de familia
(MF) para a existéncia desta patologia que apresenta
uma sintomatologia varidvel e ¢ muitas vezes diagnos-
ticada tardiamente. O diagndstico precoce permite
melhorar o prognoéstico e a qualidade de vida dos in-
dividuos afetados.

A metodologia utilizada foi o estudo de caso e a pes-
quisa bibliografica na literatura e na base de dados Pub
-Med, utilizando os termos MeSH “Myotonic dystro-
phy” e “Steinert Disease”.

DESCRICAO DO CASO

Identificagdo: A.C.M., homem, caucasiano, 46 anos,
natural e residente no concelho de Felgueiras. Desem-
pregado, solteiro e sem filhos, inserido numa familia
monoparental. O seu agregado familiar é constituido
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pelo préprio e pela mae, de 88 anos, com quem tem
uma boa relagdo. Habitam numa moradia com con-
di¢des higieno-sanitarias razoaveis, em meio rural,
pertencendo a classe IV de Graffar. No genograma fa-
miliar (com psicofigura de Mitchell) de A.C.M. ¢ de
destacar a presenca de antecedentes familiares de pa-
tologia NM, nomeadamente DM1, nos imaos e numa
sobrinha (ver figura 1).

Sem outros antecedentes familiares relevantes.

Historia da doenca atual: O doente é referenciado
pelo ME em junho de 2015, para a consulta de Medi-
cina Interna do CHTS por défice cognitivo e distrofia
muscular. Foi observado em consulta de Medicina In-
terna, onde foi pedida colaboragido de Neurologia para
esclarecimento diagndstico por suspeita de doencga
NM.

Em outubro de 2015, o doente é ava-
liado em consulta de Neurologia, do

88 Anos!
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Figura 1. Genograma Familiar com Psicofigura de
Mitchell. (Data: 28.10.2015)

Antecedentes pessoais: A.C.M. apresentava antece-
dentes de dificuldades de aprendizagem (aos 13 anos
ainda ndo tinha concluido o 2° ano de escolaridade),
queda com traumatismo craneo-encefalico aos 14
anos (sem fator desencadeante conhecido), dislipide-
mia e sedentarismo. Sem outros antecedentes pessoais
relevantes, nomeadamente cirurgicos ou neoplasicos.
Negava habitos tabagicos, alcoolicos ou toxicomanos.
Referia ter uma alimentagdo variada e diversificada,
realizando apenas duas refeicdes diarias.

Desconhecia ter tido seguimento em consultas de Sau-
de Infantil e Juvenil nos CSP bem como em consultas
de Pediatria.

Negava medicagao habitual, alergias medicamentosas,
ou outras. Tinha o Programa Nacional de Vacinagdo
atualizado.

Antecedentes familiares: Mae, 88 anos, doenga pul-
monar obstrutiva cronica. Fratria de 14 irmaos dos
quais 3 terdo doenga NM; dos 3 irmédos com doenga,
2 deles ja faleceram de morte stbita (aos 40 e aos 46
anos, ambos do sexo masculino, de causa desconhe-
cida); o outro, de 66 anos, ¢ seguido em consulta de
Neurologia no Centro Hospitalar S. Jodao (CHS]).
Sobrinha com diagndstico genético de DM1, seguida
em consulta no CHSJ.

Pais ndo consanguineos, naturais da mesma aldeia.

D Homem com Doenca Neuromuscular

O Mulher com Doenca Neuromuscular

mesmo hospital. Nesta consulta, na
exploracdo anamnéstica, o doente re-
feriu queixas de mialgias cronicas, com
agravamento progressivo, quando rea-
lizava pequenos esforcos. Segundo o
irmao, que o acompanhava na consul-
ta, a evolugdo do quadro clinico teria
sido insidiosa mas gradual, tendo tido
inicio ha cerca de 30 anos. Em crianga
praticava atividade fisica sem dificulda-
de. Manteve sempre autonomia para as
atividades de vida didria. Sem queixas
bulbares (disfagia, disartria, atrofia da
lingua); o irméo apenas referia que o doente tinha en-
gasgamento facil quando comia. Sem outras queixas,
nomeadamente perda de conhecimento ou tonturas.
Ao exame fisico, apresentava debilidade mental, sen-
do pouco comunicativo, mas respondendo com coe-
réncia quando interrogado. A voz era hipofénica. Re-
lativamente ao facies observava-se alopécia frontal e
atrofia dos musculos masséteres e temporais (Figura
2) com diparésia facial. Observava-se também tetrapa-
résia distal com miotonia das maos, evidenciada pela
dificuldade em abrir as maos apds um aperto de mao.
Os membros inferiores revelavam maior incapacida-
de, com marcha em steppage bilateral. Analiticamente
salientavam-se as seguintes alteragdes: GGT 329 U/L;
Triglicerideos 382 mg/dL; Colesterol Total 310 mg/dL;
Colesterol-LDL 183.6 mg/dL; CPK 1712 U/L; ECG
com BAV de 1° grau.
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Dislipidemia

Optou-se por iniciar pravastatina 40mg + fenofibrato
160 mg e repetir estudo analitico apds 3 meses. Efetua-
ram-se pedidos de consulta de Cardiologia, Pneumo-
logia, Medicina Fisica e de Reabilitagio e Oftalmolo-
gia, uma vez que esta doenga apresenta repercussoes
sistémicas (Figura 3). Posteriormente sera necessario
convocar os restantes irmaos para consulta de rastreio
da doenca.

COMENTARIO
Tendo em conta a historia da doenga atual, os antece-
dentes familiares e o fenotipo é possivel afirmar que se
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trata de um caso de Doenca de Steinert.

Figura 2. Alopécia frontal e atrofia dos musculos mas-
séteres e temporais.
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A DMI1 congénita apresenta-se frequentemente antes
do nascimento como polihidramnios e diminui¢ao
dos movimentos fetais na ecografia obstétrica. Apos o
nascimento caracteriza-se por fraqueza muscular se-
vera, hipotonia, dificuldade respiratdria, dificuldades
na aprendizagem e atrofia cerebral.®

O tipo de DM1 infantil caracteriza-se por défice cog-
nitivo com dificuldade na aprendizagem, miotonia,
fraqueza facial e alteracoes da condugao cardiaca.®

A DM1 classica caracteriza-se por fraqueza muscular
de predominio distal com repercussdes na motrici-
dade fina, fraqueza facial, ptose palpebral, cataratas,
defeitos da condugéo cardiaca, insulinoresisténcia, di-
ficuldade respiratdria, dificuldades na linguagem e na
deglutigdo.®

Doentes com DM1 assintomadtica manifestam apenas
miotonia ligeira e cataratas.

A queixa inicial destes doentes ¢é, frequentemente,
a fraqueza muscular. A rigidez e a dor muscular po-
dem também estar presentes. Por vezes, o diagnostico
pode surgir na investigagdo dos problemas subjacen-
tes (défices cognitivos, dificuldades visuais, problemas
cardiovasculares e enddcrinos, infertilidade ou insu-
ficiéncia respiratdria), em doentes com queixas mus-
culares.®

A multiplicidade de sistemas afetados e a gravidade
dos sintomas observados
pode variar entre os pa-
cientes e entre elementos
da mesma familia. Um
doente normalmente nao
exibe todos os possiveis
sintomas.”

O conhecimento do espe-
tro da DM1 ¢ muito rele-

Consulta de OFT
Sem cataratas
Vigiar em 2 anos

Consulta de MI
Referenciado a Neurologia
por suspeita de DM1
Consulta de Neurologia
Confirmado diagndstico de

Consulta de Pneumologia
* Espirometria
pletismografia sem
alteragBes
Vigiar em 1ano

vante para o ME pois sé
B com o conhecimento do
mesmo podera chegar a

DM1
Inicia pravastatina 40 mg +
fenofibrato 160 mg

Legenda:

suspeita do diagndstico.
Devido a variedade de
sistemas afetados, a sua

MGF — Medicina Geral e Familiar; M| — Medicina Interna; DM1 — Distrofia Miotonica tipo

1; MFR— Medicina Fisica e de Reabilitacdo; OFT - Oftalmologia

Figura 3. Cronograma das intervengdes médicas.

Doentes com antecedentes familiares de doenga neu-
romuscular e com fenétipo caracteristico da DM1, que
recorram aos CSP devem ser devidamente encaminha-
dos para consulta de Neurologia para confirmac¢ao do
diagndstico, orientagdo clinica do doente e dos restan-
tes familiares, e consulta de aconselhamento genético.
Os sintomas de apresentagdo sdo variaveis, ndo s6 em
gravidade, mas também no tipo e idade de apareci-
mento.'

gestdo requer uma abor-
dagem mais ampla do que
a maioria dos disturbios. Estes cuidados devem ser
fornecidos por uma equipa multidisciplinar e coorde-
nada. Assim, de modo a simplificar a leitura, segue-se
a descrigdo do atingimento da doenga, por orgdos e
sistemas (ver Figura 4).

Facies

Tipicamente, apresentam face longa, com expressao
triste e diminuicao da mimica facial. Caracteristica-
mente existe atrofia masseterina e temporal, a que se
associa ptose bilateral. Geralmente, a boca apresenta-
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se aberta e pode desenhar um V invertido (ver Figura
2).57

Sistema muasculo-esquelético

O sintoma predominante da DM1 ¢ a miotonia, cons-
tituindo um aspeto distintivo em relacdo a outras dis-
trofias musculares. Esta é mais visivel na mao (mus-
culo longo flexor dos dedos), podendo afetar a lingua
e os musculos da mastigagdo; este sintoma tende a
piorar nos meses de inverno."® A miotonia pode ser
observada pedindo ao doente para “fechar o punho
com forga”: apos esta acdo, 0 mesmo pode levar até 20
segundos para conseguir relaxar a musculatura envol-
vida e conseguir abrir a méo, tal como foi evidenciado
ao exame fisico, neste caso clinico.

A fraqueza muscular de predominio distal é um sinto-
ma comum de apresentagdo e afeta a musculatura de
modo heterogéneo. Pode causar um pé pendente (que
se objetivou neste caso, através da marcha em steppa-
ge). A voz habitualmente ¢ hipofénica.”

Sistema nervoso
Deficiéncia intelectual,
deterioragdo cognitiva,
problemas psiquiatricos,
sonoléncia diurna

Olho
Cataratas, retinopatia

Pele: pilomatrixoma

Sist. Imunitario:
hipogamaglobulinemias
Sist. Endécrino: diabetes,
hipotiroidismo

Sistema cardio-
respiratério

Arritmia, miocardiopatia,
insuficiéncia respiratoria,
apneia do sono

Sistema reprodutor
Hipogonadismo e testosterona
baixa no homem. Musculatura
uterina fragil e complicagdes
no parto, na mulher.

Sistema digestivo
Disfagia, dor abdominal,
sindrome do célon
irritavel, obstipagdo,
diarreia, desnutri¢éo e
perda de peso, infegdes
cronicas

Musculo
Miotonia, fraqueza, atrofia,
dor

Figura 4. Manifestagdes sistémicas da DM1 por or-
gaos e sistemas.'”

Sistema cardiovascular

A prevencgao da morte stbita cardiaca € prioritaria nos
doentes com DM1, uma vez que ¢ a segunda causa de
morte nestes doentes (depois da faléncia respirato-
ria).® As altera¢des cardiovasculares mais frequentes
sdo as anomalias do sistema de conduc¢do cardiaco
como os bloqueios da condugéo auriculoventricular e
as taquiarritmias, com os consequentes riscos de em-
bolismo cardiogénico. Sincope, lipotimia, tonturas,
palpitagoes e cansaco facil devem ser sempre valoriza-
dos e explorados. **#1°

Sistema respiratério

Frequentemente os doentes com DM1 tém dificuldade
respiratoria, resultante da fraqueza muscular genera-
lizada. A dificuldade na deglutigdo, associada a difi-
culdade em tossir, pode resultar em aspiragdes pulmo-

nares e predisposi¢do para infe¢des respiratdrias. A
apneia do sono pode também fazer parte do quadro e,
em estadios avangados, pode surgir insuficiéncia res-
piratdria severa.5”!!

Sistema digestivo

Os sintomas gastrointestinais resultam da disfungao
dos musculos estriado e liso ao longo do tubo diges-
tivo. Sdo comuns: disfagia, refluxo gastro-esofagico,
dificuldades na digestao e colestase. A dismotilidade
intestinal origina periodos alternantes de diarreia e
obstipa¢ao.'"'?

Sistema nervoso central

A presenga de alteragdes cognitivas ¢ esperada nos
doentes com distrofia mioténica congénita, podendo
também estar presente nas formas infantil e do adul-
to. '*'" Muitas vezes ndo ¢ percetivel o défice cogni-
tivo através do discurso do doente, podendo isto ser
ultrapassado averiguando o sucesso escolar (p.e. aos
13 anos A.C.M. ainda ndo tinha concluido o 2° ano de
escolaridade).

A presenga de hipersonia diurna é muito comum (afe-
ta aproximadamente 80% dos doentes) e pode surgir
em qualquer idade.'""?

Sistema endécrino

Niveis elevados de insulinémia, intolerancia a glicose e
dislipidemia sdo comuns. A resisténcia a insulina ten-
de a ser moderada e raramente progride para diabetes.
712 Neste caso observamos a presenca de uma dislipi-
demia mista, tendo-se optado pelo inicio de pravasta-
tina 40mg + fenofibrato 160 mg.

Viséo

As dificuldades visuais estdo frequentemente relacio-
nadas com a presenca de cataratas, que nesta popula-
¢do tém um aparecimento mais precoce.®’

Sistema Reprodutor

Homem

A presenga de hipogonadismo normalmente nao ¢é re-
conhecida até a idade adulta. A produgdo de esperma
pode estar diminuida ou ausente, pelo que a inferti-
lidade ¢ mais comum do que na populagdo geral. A
testosterona sérica esta habitualmente diminuida.®”

Mulher

A infertilidade e irregularidades menstruais sio mais
comuns nas mulheres com DM1 do que na popula-
¢do geral. Existe um numero aumentado de abortos
espontdneos e as complicagdes na gravidez sao mais
comuns na altura do parto devido a atonia do musculo
uterino.®’
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Outras

O pilomatrixoma, um tumor benigno e raro da pele, é
mais comum entre estes doentes do que na popula¢ao
geral. Estudos epidemioldgicos tém demonstrado uma
incidéncia aumentada de neoplasias malignas, mais
frequentemente envolvendo a tiréide, ovarios, célon,
endométrio e cérebro.”

DIAGNOSTICO E TRATAMENTO
O diagnostico definitivo é realizado através de tes-
tes genéticos (PCR e Southern Blot); no entanto, em
doentes com antecedentes familiares de DM1 e com
fenotipo caracteristico da doenca, ndo existe a neces-
sidade de fazer estudo genético uma vez que, nestes
casos, o diagnostico podera ser clinico.!
Familiares diretos de doentes com DM1 que preten-
dam tomar conhecimento se sdo, ou nao, portadores
do gene, devem ser encaminhados para a consulta de
genética. Casais que pretendam engravidar em que
um dos membros tem confirma¢ao ou possibilidade
de ter a doenga devem ser encaminhados para con-
sulta de aconselhamento genético. Posteriormente, e
se esse for o desejo dos progenitores, pode-se proce-
der ao diagnostico pré-implantatério, com selecao de
embrides saudaveis, nao afetados pelo gene da doenga.
Nao existe cura para a DM1 no entanto, é possivel tra-
tar as complicagdes decorrentes da doenca. As com-
plicagoes cardiorespiratdrias sdo responsaveis por 70%
das mortes nestes doentes.*®’
O tratamento passa pelo suporte e avaliagdo periddica
nas especialidades hospitalares supracitadas, consoan-
te o quadro clinico. A fenitoina e a acetazolamida po-
dem melhorar a miotonia e o0 modafinil pode melho-
rar os sintomas de hipersoénia.’
Seguimento do doente com DM1 — O papel do médico de familia

1. Referenciagao a consulta de Neurologia, aquando da suspeita clinica

2. Realizag&o de genograma familiar/ avaliacéo familiar

3. Avaliagdo do estado nutricional (peso, perimetro abdominal, IMC)

4. Andlises com glicemia em jejum, TSH, colesterol total, colesterol HDL e

triglicerideos, anualmente

5. ECG e Holter periodicamente, consoante as alteracdes encontradas, e

encaminhamento para consulta de Cardiologia (quando ndo efetuado no hospital

onde é seguido)

6. Avaliagdo da fungdo respiratdria, conforme as alteragbes encontradas ao

exame fisico

7. Fornecer aconselhamento genético pré-concecional aos casais afetados,

referenciando para a consulta de Genética Médica

8. Encaminhamento para consulta de Oftalmologia (quando n&o efetuado no

hospital onde € seguido): despiste de cataratas e retinopatia; a periodicidade das
consultas é definida pelo oftalmologista

Quadro |. Seguimento do doente com DM1 - O papel
do médico de familia

CONCLUSAO
O diagndstico desta doenga constitui um desafio para
o médico: o espetro de apresenta¢do é muito variavel,

sendo muitas vezes o diagnostico feito tardiamente.
Trata-se de uma doenga crénica, multissistémica e he-
reditdria que implica sempre uma abordagem holistica
do paciente e da sua familia, com um acompanhamen-
to em todas as suas fases, com uma equipa multidis-
ciplinar. Um clinico atento e informado pode preve-
nir a perpetuagdo desta doenga nos descendentes dos
individuos afetados, aumentando a qualidade de vida
destas familias e trazendo ganhos em saude para as
populacées.
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