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Miotonia Congénita Dominante (Doenca de Thomsen)
Caso Clinico
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Sumario

Os autores apresentam um caso clinico de miotonia congénita dominante numa crian¢a de trés anos que recorre a Consulta de Pediatria por
dificuldade na marcha. A observacdo clinica e electromiogréfica da crianga e da mde permitiram estabelecer o diagnéstico.
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Summary

The authors present a case report of a three year old child who presented with gait disturbance. Clinical and electromyographic findings in the child

and mother established the diagnosis.
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Introducao

As doengas mioténicas formam um grupo heterogéneo de
doencas musculares congénitas unificadas por uma caracteris-
tica comum — a miotonia V. A miotonia é uma anomalia da
contraccdo muscular que se manifesta clinicamente por uma
persisténcia anormal da contrac¢do com atraso do relaxamento
muscular quer apds contrac¢do voluntdria quer apds percussio
directa do musculo.

A miotonia congénita dominante ou doenga de Thomsen,
extremamente rara (", foi a primeira deste grupo de doengas a
ser documentada, tendo sido descrita em 1876 pelo Dr. Julius
Thomsen que a descreveu nele proprio e em vinte outros mem-
bros da familia ®. A doenga caracteriza-se pela miotonia, pelo
seu cardcter ndo progressivo e pela transmissdo autossémica
dominante .

Caso Clinico

Criancga de 3 anos, sexo masculino, primeiro filho de pais
jovens e ndo consanguineos. Mae com deficiéncia mental, sem
outras doencas familiares conhecidas.

Nascido por cesariana apds gestacdo de termo, ndo vigia-
da, sem intercorréncias aparentes. Indice de Apgar de 9/10 ao
1.2 e 5.2 minuto, respectivamente. Exame fisico ao nascimento
normal, com antropometria no P50. Sentou-se sem apoio aos
12 meses e iniciou a marcha aos 2,5 anos; pronunciou as pri-
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meiras palavras aos 2 anos, e com 3 anos diz frases simples,
ajuda a vestir e a despdir-se e colabora em pequenas tarefas
domésticas. Seguido em consulta de Cirurgia Pldstica desde os
2 meses por apresentar lipoma da face. Sem outros anteceden-
tes relevantes.

Aos trés anos recorre, por iniciativa da av, a Consulta de
Pediatria, por aquela notar que a marcha da crianga, para além
do seu inicio tardio, foi sempre «desajeitada», embora sem
desequilibrios nem quedas.

Ao exame fisico era uma crianca com bom desenvol-
vimento estaturoponderal e desenvolvimento psicomotor ade-
quado 2 idade, que apresentava dismorfia facial causada por
massa volumosa de forma irregular e consisténcia lipomatosa,
palpédvel sobre o masseter esquerdo. Tinha uma marcada
hipertrofia de todas as massas musculares (Fig. 1) que lhe
conferia um «ar de lutador», marcha com moderada lordose
lombar e balanceio da bacia, manobra de Gowers negativa e
limitacdo da extensdo das articulagdes interfalangicas e dos
cotovelos. A miotonia era evidente quer na dificuldade em abrir
os olhos apds oclusdo forcada e em largar os objectos preen-
didos, quer na percussdo da eminéncia tenar (Fig. 2), e dimi-
nufa com a repeticdo destas manobras. Os reflexos osteoten-
dinosos nos quatro membros eram normais e nio apresentava
sinais piramidais.

Na segunda consulta pudémos observar a mie que apre-
sentava endotropia bilateral com limitacdo da abducdo e do
olhar para cima e para baixo, importante hipertrofia muscular
generalizada (Fig. 3), anquilose dos cotovelos e miotonia. O
relaxamento era acompanhado de relativa fraqueza muscular.
Segundo a avé, que era normal, terd sido assim desde o nas-
cimento.
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FIG. 1 — Aspecto do doente, sendo visivel a hipertrofia dos misculos trapézios,
deltéides, bicipetes e peitorais.

FIG. 2 - Evidéncia da miotonia por percussio directa do musculo: a percus-
sdo da eminéneia tenar resulta em aducdo sustentada do polegar.

FIG. 3 — A mae apresentava também uma impressionante hipertrotia muscular
generalizada, aqui evidente nos musculos trapézios e esternocleido-
mastoideus.

O doseamento de CK, o ECG e o ecocardiograma cardiaco
foram normais. A electromiografia, da crianga e da méae, mos-
trou descargas miotdnicas abundantes, sobretudo com a inser-
¢do do electrodo. Quando foi proposta a realizacdo de bidpsia
muscular esta foi recusada. Posteriormente foi-lhe feita exérese
do lipoma da face, tendo a anestesia decorrido sem incidentes.

Discussao

O diagnéstico de miotonia é feito com base na clinica e
nos dados electromiogrificos, que em conjunto permitem a
distingdo de outras situagdes associadas a alteragdo do relaxa-
mento muscular ., Normalmente os doentes referem «rigidez»,
embora possa haver um componente de fraqueza muscular. A
miotonia é indolor, embora tenham sido descritas familias com
rigidez muscular dolorosa &9, é geralmente agravada pelo frio
e diminui com o exercicio muscular repetido 2. A electro-
miografia mostra a ocorréncia de potenciais de ac¢do que se
repetem ap06s a cessagdo do estimulo directo ou da contracgao
voluntaria ©, frequentemente em sequéncias de amplitude e
frequéncia decrescentes. Estes potenciais estdo ausentes quan-
do o miisculo estd em repouso .

Na doenga de Thomsen, além destes aspectos clinicos e
electromiogréficos, existe uma marcada hipertrofia muscular e
uma histéria familiar reveladora da transmissdo autossémica
dominante. Os sintomas aparecem na infancia e podem agra-
var-se na puberdade ©.

O diagndstico mais provdvel a pdr perante um doente com
miotonia € o de distrofia mioténica ou doenca de Steinert, que
¢ a mais frequente das doengas mioténicas " e que é também
de transmissdo autossémica dominante ®. Nesta doenga a
fraqueza muscular é o sintoma mais frequente e a miotonia
geralmente ndo é tdo grave, mas o diagnéstico diferencial com
a miotonia congénita pode requerer observacdo por um periodo
prolongado . No caso desta crianca o diagndstico de miotonia
congénita dominante foi colocado perante a importancia clini-
ca da miotonia, a auséncia de fraqueza muscular (presente,
mas discreta, na mae), a marcada hipertrofia muscular e o
cardcter claramente ndo progressivo da doenca, evidente
pela histéria materna. Além disso ndo apresentava cataratas,
geralmente consideradas como fazendo parte integrante do
sindrome .

A electromiografia mostrou os potenciais mioténicos tipi-
cos, excluindo outras situagdes que por se acompanharem de
rigidez muscular mimetizam a miotonia (hipotiroidismo, tetania,
sindromes familiares com contracturas, polimiosite, doenca do
neurdénio motor, etc.) ", mas nas quais ou ndo existe tradugo
eléctrica da actividade muscular anormal, ou os potenciais estdo
presentes em repouso ou ndo surgem quando é feita a percus-
sdo directa do misculo .

Embora o defeito primdrio da miotonia nio esteja ainda
perfeitamente esclarecido, pensa-se que ele resida na prépria
célula muscular, uma vez que o fenémeno persiste independen-
temente da desnervagdo ou da curarizagdo muscular ©®. Uma
diminui¢do da permeabilidade da membrana celular ao cloro
poderd ser a responsdvel pelo potencial de repouso normal
associado a uma resisténcia de repouso muito aumentada obser-
vados nas doengas miotdénicas . Esta teoria pode explicar a



Miotonia Congénita Dominante (Doen¢a de Thomsen) — Caso Clinico 451

eficdcia de drogas com a difenilhidantoina, a procaina e a
quinidina no tratamento da miotonia.

A biépsia muscular, ndo efectuada neste doente, pode ser
importante nos casos em que o diagndstico diferencial com
distrofia mioténica € clinicamente dificil. As alteragdes histo-
l6gicas observadas na miotonia congénita s@o geralmente mi-
nimas, tendo sido descrita a auséncia das fibras 2B .

O prognéstico € bom, com uma expectativa de vida nor-
mal e sem as complicagdes cardiacas e extramusculares, nomea-
damente anestésicas (sensibilidade aumentada aos anestésicos
e relaxantes musculares, de tal forma que doses convencionais
resultam em apneia e obnubilagdo prolongadas), observadas na
distrofia mioténica V. No caso desta crianca o exame cardio-
16gico foi normal e a anestesia efectuada para exérese de lipoma
da face decorreu sem problemas.
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