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Resumo

Os AAs apresentam o caso clinico de uma crianga de 4 anos seguida no Hospital de Sao Marcos por Doenga de Steinert 14 diagnosticada aos 4
meses. Apresentava hipotonia generalizada com diminuicdo dos reflexos osteotendinosos, hipotrofia dos mdsculos temporais, pseudodiplegia da face,
ldbio superior em acento circunflexo, dificuldade em deglutir, choro fraco, sopro cardiaco e pés botos.

A maie tinha baixa estatura, voz peculiar, face inexpressiva e apresentava miotonia expressa por dificuldade em suspender o aperto de mio.

Perante este quadro clinico e uma mie com miotonia pediu-se E.M.G. materna tendo-lhe sido feito o diagnéstico de Distrofia mioténica.

A crianga com Doenga de Steinert estd a ser seguida na consulta apresentando atraso de desenvolvimento.

Palavras-chave: Distrofia mioténica congénita, Doenga de Steinert; Doengas Neuromusculares.

Summary

The authors present a clinical case of a 4 year old child followed up in Sdo Marcos Hospital due to Steinert’s Disease diagnosed when she was

4 months old.

She was a «floppy-baby» with dicrease of ostheotendinious reflexes, temporal muscles hipotrophy, psuedo diplegic face, upper lip as a inverted

«v», swallowing difficulties, weak cry, cardiac murmur and clubfeet.

Her mother was short, peculiar voice, inexpressive face and presented myotonic shaking-hands.
In presence of child clinical pattern and mother presenting myotonia, it was asked maternal electromyography and a diagnosis of Myotonic

Dystrophy was found.
The child is being followed up presenting developmental delay.

Key-words: Congenital myotonic dystrophy, Steinert disease, Neuromusculars diseases.

Introducao

A Distrofia Mioténica Congénita (DMC) ou Doenca de
Steinert é uma das mais frequentes doencas neuromusculares
congénitas com apresentacdo no periodo neonatal -2 %4368

A DM transmite-se de modo autossémico dominante com
varidvel grau de expressdo e penetrancia diferente na mesma
familia. O defeito molecular € devido a um tripleto instdvel do
DNA (CTG) localizado numa por¢do ndo traduzivel em 3', no
final do gene no braco do cromossoma 19 a qual estd aumen-
tada na DMC ¢ %7, Recentemente foi encontrada a sua ligacdo
com a apolipoproteina C2 e este marcador mostrou-se (til na
detecgio dos portadores e no diagnéstico pré-natal ®. E uma
afec¢do relativamente rara, com uma incidéncia de 5/100 000,
incidéncia possivelmente subvalorizada dado que a idade de
aparecimento e os sinais e sintomas sdo variaveis nao sendo
muitas vezes diagnosticados os pacientes que sdo pouco afec-
tados . E mais do que uma distrofia muscular, porque
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comumente afecta miltiplos sistemas: muscular, cerebral, di-
gestivo, cardiaco, enddcrino e dsseo -+,

Até aos anos 60 era considerada uma doenga do adulto
jovem, sendo descrita pela primeira vez por Vanier a forma
congénita. A DMC ocorre s6 em criangas nascidas de maes
heterozigotas e s6 10 a 20% das criangas afectadas apresentam
sintomas e sinais no periodo neonatal. A DMC nos RN nio estd
relacionada com a gravidade da doenca materna '". Os segun-
dos filhos com DMC sdo comuns, havendo portanto um risco
aumentado apés uma crianca afectada de os RN subsequentes
a afec¢do com o mesmo grau de severidade . A DMC tem um
factor de antecipacdo em que as geracdes seguintes sdo mais
afectadas &', ‘

Frequentemente h4 registo de polihidramnios e diminuicio
dos movimentos fetais durante a gravidez como ¢ habitual nas
miopatias congénitas 79,

Tipicamente estes RN sdo hipotonicos, t€m dificuldade res-
piratéria e problemas de degluticio ao nascimento. Ao exame
objectivo apresentam expressdo facial pobre, labio superior em
V investido, palato em ogiva, contracturas musculares e pés
equinovaros. A fraqueza muscular é de predominio proximal.
Radiologicamente podem-se visualizar frequentemente costelas
finas e eleva¢do de uma ou das duas hemicupulas diafragma-
thaS (1,6, 17, ]()). g
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A severidade do «distress» respiratério e o grau de hipoplasia
pulmonar determinam a morbilidade no RN com DMC. Ultra-
passado o periodo neonatal em que a taxa de mortalidade ¢é
elevada a sobrevida é boa © 7,

Atrasos psico-motores foram observados em alguns estudos
(7.9, 10)

O atraso mental ¢ um problema comum nas criangas com
DMC e [3l.

A miotonia estd usualmente ausente ao nascimento € em
geral ndo ¢ evidente clinicamente ou por electromiografia antes
dos 5 anos de idade desenvolvendo-se com o tempo ©.

Se suspeitamos de uma DMC, esta pode ser confirmada
examinando a mde — se sintomatica — diplegia facial e miotonia
das mios, que é facilmente evidenciada ao aperto de mao "-*¥.

Caso Clinico

M.O.M.S., de 4 meses de idade, sexo feminino, caucasiana,
natural de Braga e residente em Vieira do Minho. Primeira filha
de pais ndo consaguineos, jovens. Mie apresentava a observa-
cdo face inexpressiva e voz fina. Gravidez vigiada, sem inter-
corréncias e RN de termo. O parto foi por cesariana. Nio ha
referéncia a polihidramnios, sendo o liquido amnidtico normal.
O Apgar foi de 6, 8, 9. Apresentava atraso de crescimento intra-
uterino (A.C.I.U.) simétrico.

Foi internada ao 1.° dia de vida por: A.C.I.U., malformacoes
e gemido. Apresentava facies inexpressivo, implantacdo baixa
dos pavilhdes auriculares, palato em ogiva, ldbio superior em
«V» investido, abdémen escavado, pés botos e adoptava posi-
cdo de ra. Mostrava-se hipotdnica, hipocinética, hiporreactiva
com diminuic¢do do reflexo de suc¢@o. Detectava-se a ausculta-
¢do cardiaca sopro sistélico grau II/VI. O rastreio séptico foi
negativo. O hemograma, ionograma, glicose, creatinina, cdlcio,
fésforo, fosfatase alcalina, proteinograma, imunoglobulinas,
transaminases, DLH, CPK, TORCHS, T3, T4, TSH, urina tipo
IT ndo apresentaram alteragdes. Caridtipo 46XX e estudo meta-
bdlico no sangue e na urina normais. Ecotransfontanelar sem
alteragdes. Radiografia do esqueleto sem alteracdes. Radiogra-
fia postero-anterior do térax mostrava elevagdo da hemictpula
direita (Fig. 1). Teve alta para a Consulta Externa.

FIG. 1 — Radiografia do térax — elevagiio da hemictpula direita.

Aos 4 meses de idade foi novamente internada por Hipotonia,
Sindrome Malformativo e Malnutrig¢io. Ao exame objectivo
apresentava malnutricdo grave com diminui¢do generalizada das
massas musculares (Fig. 2). Atraso de crescimento com peso
muito baixo do percentil 3. Os reflexos osteotendinosos e o
tonus muscular estavam diminuidos.

FIG. 2 - Lactente de 4 meses, hipoténico. Apresenta sonda naso-gdstrica e
correcgdo gessada de ambos os pés botos.

Ao observar-se a mie da crianga constatou-se que ficava
com a mio em flexdo «ao aperto de mao» (Fig. 3). Foi efectu-
ada Electromiografia na mae que revelou tratar-se de uma
Distrofia Mioténica. Teve alta para a Consulta Externa com o
diagndstico de DMC.

- FIG. 3 ~ Miao da mie em garra.

No inicio deste ano, com 4 anos de idade, foi enviada ao
Servico de Urgéncia do nosso Hospital, pelo médico familia
por abdominalgias. Excluiu-se abdémen agudo. Por se pensar
num «cramping abdominal» foi-lhe pedida na consulta Electro-
miografia (feita uma determina¢dio na eminéncia hipotenar) a
qual ainda ndo apresenta descargas miotonicas caracteristicas.
O ecocardiograma efectuado ndo revelou até a data alteracdes
e € periodicamente observada por Oftalmologia e Otorrinolarin-
gologia. Apresenta atraso de desenvolvimento que se manifesta
por dificuldade na socializacio ¢ na expressdo verbal (Fig. 4).
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FIG. 4 — A crianga aos 4 anos de idade.

Discussao

Face a crianca — RN ou lactente — com hipotonia generali-
zada devemos pensar em vdrias hipdteses diagndsticas nomea-
damente: Doencas do Sistema Nervoso Central, Metabdlicas,
Tecido Conjuntivo, Neuromusculares ¢ Cromossomopatias -2,
No caso apresentado as Doengas do Sistema Nervoso Central
ou com repercussio a este nivel (Asfixia, Sépsis, Malformagdes
Cerebrais) foram eliminadas dado que o rastreio séptico e
TORCHS tinham sido normais, nao havia histéria de infeccdo
na gravidez nem no periodo peri-natal e a Ecotransfontanelar
era normal. Os aminodcidos no sangue e na urina bem como a
TSH foram normais o que contrariou como causa uma Doenga
Metabdlica. O caridtipo foi normal afastando uma Cromosso-
mopatia. Contra o facto de se poder tratar de uma Doenc¢a do
Tecido Conjuntivo, ndo havia histéria familiar e ao exame fisi-
co ndo se detectava laxidao ligamentar. No grupo das Doengas
Neuromusculares, a Atrofia Muscular Espinal Infantil foi ex-
cluida dado que os reflexos estavam presentes, a crianga tam-
bém ndo apresentava fasciculagdes da lingua; a Miastenia Gravis
era negada ja que ndo havia histéria familiar e a0 exame objec-
tivo ndo se detectava oftalmoplegia ou nistagmo; a hipotonia
foi de inicio precoce e as enzimas (CPK) eram normais o que
contrariava a Distrofias Musculares; a favor da Distrofia Mioto-
nica tinhamos o quadro clinico compativel bem como a histéria
familiar e a Electromiografia materna deu’nos o diagnéstico.

No caso apresentado ao ser diagnosticada a Distrofia Miot6-
nica na mie de uma crianca com doenga neuromuscular o diag-
néstico estava feito, dado se tratar de uma patologia autossémica
dominante !-*%. O diagnéstico da miotonia, na Electromiografia
estd normalmente ausente nas criangas . Esta doenga é multis-
sistémica podendo atingir além dos musculos esqueléticos orgaos
(coragdo e olhos) e aparelhos (enddcrino, digestivo, respiratério

e nervoso), daf o interesse no seguimento destas criancas que
embora assintomadticas possam um dia mais tarde na adolescén-
cia ou na vida adulta virem a desenvolver além da miotonia
outros problemas, nomeadamente cataratas, insuficiéncia car-
diaca e ou respiratdria, alteragdes enddcrinas como Diabetes
Mellitus 4.

A crianga apresenta atraso do desenvolvimento nomeada-
mente a nivel da expressdo verbal e da socializagdo, o que é
frequente nestes doentes 219,

A DMC deve ser considerada em todo o «floppy-baby»-
mesmo se a mde estd assintomadtica, se hd histéria familiar de
problemas musculares ou se constam na familia mortes stibitas
em individuos jovens ou mortes neonatais .

O diagnostico faz-se entre as 9 e as 11 semanas de gravidez,
poder-se-4 fazer bidpsia das vilosidades coridnicas, sendo co-
lhido tecido para andlise do DNA fetal ®. Através das provas
ApoC2 e D19S19 é possivel identificar individuos afectados e
ndo afectados com sensibilidade de 99%. Esta técnica tem sido
usada no diagndstico pré-natal ©.

Perante esta diagndstico os pais foram alertados da neces-
sidade de aconselhamento genético, visto a mae, mesmo que
fosse assintomdtica, poder transmitir a doenca em cerca de 94%
dos casos ©.
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