NEUROMIOPATIAS

JOBE ANTONIQ LEVY *

Apos 20 anos de observacdn e estudo dos pacientes do ambulatdrio
de miopatias da Divisio de Clinica Neurologica da Faculdade de Medicina da
Universidade de Sdo Paulo, com cerca de 2.000 pacientes registrados, julgamos
que temos ndo apenas o direito, mas também o dever de expor o nosso ponto
de vista sobre o que ja se tornou uma sub-especialidade médica.

E pois baseados nessa experiéncia que julgamos ser mais apropriado falar
em neuyromiopatias ou melhor, em afeccoes da unidade motora do que simples-
mente em miopatias. Isto porque os pacientes com afecgdes do neurdnio motor
inferior podem ter o exame clinico igual ao de pacientes com afeccles mus-
culares primarias, como também, porque em muitas dessas afec¢bes ndo sabemos
ainda se a lesdo inicial é do neurdnio motor periférico (NMP) ou do misculo.

Por outro lado, em toda lesdo antiga do neurdnio motor periférico, além
da amiofrofia, a falta de inervagao produz profundas alteragoes da fibra mus-
cular, ou seja, uma miopatia secundaria 5.6.7. Nesses casos tanto a eletromio-
grafia como a bidpsia revelam alteraghes as vezes de dificil interpretacéo,
motivo pelo qual essas afec¢fes jA foram hda muito consideradas como neuro-
miopatias 8, Drachman e col4 ja verificaram que, mesmo virios anos apds
um surto de poliomielite, a regeneracdo e reinervacio tardia de fibras mus-
culares da a estas um suporte trofico muito ténue, deixando-as muito vulne-
raveis a traumas e isquemias leves permitindo sua destruicio, 4 qual se segue
reparacio com o quadro andtomo-patolégico sugestivo de uma miopatia pri-
maria. De outra forma, na grande maioria das miopatias primarias, como por
exemplo na distrofia muscular progressiva e nas polimiosites, existem fibras
musculares denervadas e reinervadas quando ha necrose segmentar na regido
da placa motora, surgindo entio sinais eletromiogrificos sugestivos de lesdo
do nervo. Assim, Werneck 15 verificou 4 eletromiografia diversos itens indi-
cativos de lesdo do NMP em miopatias e relagio estatisticamente significativa
entre potenciais polifasicos curtos de dura¢io diminuida (caracteristicos de mio-
patias) com dados histolégicos caracteristicos de denervagfio. FEsse mesmo autor
considera a moléstia de Steinert como uma neuromiopatia, o que também acha-
mos valido para as polimiosites e para as chamadas miopatias mitocondriais
como a oftalmoplegia plus. Cobs3 é de opinido que nem a bidpsia nem a
eletromiografia permitern em todos os casos o diagnostico diferencial entre
micpatias e afecghes do NMP, pois podemos ter falsos resuitados. No que
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concerne a varias miopatias benignas, como na nemalinica, na desproporcio
congénita de fibras e em vérias outras, persiste a ddvida quande & localizagio
inicial da lesdo.

A verificacio jid antiga de que a fibra nervosa ou axdnio € nido apenas
responsavel pela condugio do influxo nervoso, mas também um canal para
conducdo de macromoléculas importantes para a sintese de proteinas, para a
producdo dos neurotransmissores, para a manuten¢do das membranas e das
terminagdes nervosas e para o trofismo muscular, fazem com que cada vez mais
se deva considerar a unidade motora como um conjunto indivisivel.

E por isto tudo que na classificacio (Quadro 1) gue usamos em nosso
ambulatéric de miopatias que seria hoje melhor chamado de ambulatéric de
afeccées da unidade motora, colocamos ao lado das miopatias cldssicas, molés-
tias sabidamente devidas a lesdo NMP, neurcmiopatias e doengas nas quais a

’

topografia da lesdo inicial ndo € conhecida,

Se ndo levarmos em conta a miastenia grave da qual ndo trataremos neste
artigo uma vez que esses casos sdo estudados por José Lamartine de Assis®,
a miopatia mais frequente € a Distrofia Muscular Progressiva (DMP) com
carater hereditario recessivo, ligado ao X, em sua forma de Duchenne (DMD).
De tudo que observamos nos nossos cerca de 250 casos, acreditamos que a
sintomatologia comega sempre antes dos trés anos de idade embora a mi obser-
vacdo dos familiares e mesmo muitos autores assegurem o inicio da moléstia
até os 5 anos. Q paciente ja nasce com niveis muito elevados de CPK, niveis
esses que vio depois baixando muito lentamente. Nio existe a tdo falada
pseudo hipertrofia das panturrilhas, mas uma verdadeira hipertrofia dado o
esforgo a que sio submetidos os miusculos gastrocnémios para compensar o
déficit precoce do grupo antero-lateral da perna e para auxiliar o equilibric na
marcha digitigrada. Alids os musculos das panturrilhas apresentam forga bas-
tante boa até a fase final da moléstia e os reflexos aquileos praticamente néo
se abolem nunca. A doenga s6 existe no sexo masculino, salvo quando a
afetada apresente um cromossoma xo, em casos rarissimos de translocagio ou
quando a sintomatologia surgir em mulheres portadoras, o que € explicado pela
Lyonizagio17. A maijoria dos casos relatados como de DMP Duchenne no sexo
ferminino sio na verdade casos de DMP tipo cinturas que sfo mesmo mais
graves quando se iniciam precocemente,

Ainda em relacio a DMD queremos referir um casop bastante interessante
que relatamos em um Congresso em Israel18, Tratava-se de um anioc com
13 anos que apresentava forma bastante leve da afeccdo, pois atualmente aos
18 anos ainda anda com relativa facilidade apesar de sinais nitidos da afecclo
inclusive & biopsia e 4 eletromiografia. O diagndstico de forma de Duchenne
s0 foi possivel gragas a existéncia de dois irmdos mais velhos e varios outros
membros da famiilia, nos quais a evolugdo da DMD foi tipica. Embora nido
saibamos porque o anfo apresentou quadro bastante benigno nfio ha ddvida
que aqui abre-se um campo de estudos, inclusive talvez visando a uma tera-

* Aconselhamos para o estudo da miastenia os trabathos de Lamartine de Assis e
col., publicados nos f1ltimos anoas em Arguivos de Neuro-Psiquiatria.
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péutica no futuro, pois o nosso caso apresentava deficiéncia de horménio de
crescimento.

Se na forma de Duchenne a evolugdo é praticamente a mesma em todos
0s pacientes na forma de Becker ela é muito varidvel, o gue verificamos nos
nossos, cerca de 60 casos. Por outro lado, ao contrario de que afirmam varios
autores o inicio da sintomatologia nesta ultima forma pode aparecer desde os
primeiros anos de vida. NAo é portanto a idade de inicio da sintomatologia,
mas a evolugdo do paciente ou de seus familiares afetados que vai permitir
o diagnostico diferencial entre Becker (DMB) e Duchenne (DMD). Embora
o CPX costume ser mais alto nos casos de Duchenne os quais também apre-
sentam com maior intensidade a presenca de fibras musculares opacas redondas
e mais escuras nas coloracdes pelo HE e Gomeori modificado, estes exames nio
permitern o diagnostico diferencial. Essas fibras escuras que ja foram conside-
radas como caracteristica da foerma de Duchenne podem ser no entanto encon-
tradas em outras afecgbes neuromusculares e mesmo, embora raramente, em
individuos normais 13, Muitas vezes pacientes nossos tidos como casos de DMD
acabaram tendo o seu diagndstico mudado para DMB e vice-versa.

Dada a evolugdo mais lenta e o inicio geralmente mais tardio da forma
de Becker, esses pacientes podem reproduzir-se e entio, da unifio de um paciente
com uma portadora poderd resultar um caso de afeccdo no sexo feminino,
Tanto na forma de Duchenne como na dc Becker é feito o aconselhamento gené-
tico para as possiveis portadoras, por meip da dosagem do CPK e do PK
(piruvatoguinase). Esse trabalho é realizado por Mayana Zatz e col. do Depar-
tamento de Genética da Faculdade de Biclogia da USP*. Em pacientes do
sexo masculino, principalmente em casos isolados, o diagndstico diferencial entre
as formas de Becker e das cinturas pode ser muito dificil, pois tanto a evolugéo
come o quadro clinico, as dosagens enziméticas, a eletromiografia e a bidpsia
muscular ndo permitem essa diferenciagin. Naturalmente, enquanto a consan-
giiinidade entre os pais fala fortemente em favor da fortna das cinturas, a
existéncia de CPK ou PK elevados na mée, tias ou jrmis do paciente permitem
diagnosticar a de Becker. As outras miopatias com cardter recessivp ligado
ao X ndo foram encontradas por nos e nfo serdo tratadas neste trabalho que
visa especialmente dar a nossa experiéncia.

Em relacio a sindrome das cinturas dos membros, se excluirmos as formas
graves de amiotrofia espinal que podem ser congénitas ou iniciar-se nos pri-
meiros meses de vida (moléstia de Werdnig Hoffmann) e as polimiosites agudas
acompanhadas geralmente de lesdes cutdneas e dores, o diagnostico clinico é
praticamente impossivel, motivo pelo qual tudo isto era antigamente rotulado
como DMP, forma cinturas ou mais raramente como mionecrose climatérica?,
esta ultima sendo na verdade uma polimiosite. Portanto o diagndstice de forma
das cinturas da DMP foi sendo cada vez menos freqiiente, bastando para isto
ver na classificagio o grande nimero de afecgdes que apresentam este quadro
clinico e o fato hoje universalmente aceito de que a polimiosite é a mais comum

* Para maiores detalhes sugerimos a leitura dos capitulos 16 e 17 respectivamente
de Levisky e Zatz, do livro Miopatias publicade pela editora Atheneu (8. Paulo) 1978 e
reeditado em 1984,
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das miopatias que se iniciam na idade adulta. Do ponto de vista clinico o
tinico sinal que sugere fortemente o diagndstico de polimiosite crénica e ndo
de DMP ou de amiotrofia espinhal € a desproporcdo entre o pequeno grau de
atrofia em relagho ao grande déficit motor.

O exame eletroneuromiografico permite dentro dessa sindrome separar os
casos de amiotrofia espinal dagueles de origem miopdtica. Neste dltimo caso
a biopsia, sobretudo com as coloragdes pelo Sudan e pelo PAS, permite diag-
nosticar as moléstias por depdsito de lipides ou glicogénio, a simples coloragio
peio HE permite fazer a suspeita de DMP, enquanto que a histoquimica serve
para separar as varias formas benignas e a microscopia eletrdnica revela as
afecgdes mitocondriais principalmente. A maior dificuldade nesses casos consiste
em distinguir entre DMP ¢ polimiosite pura (sem lesdo cutdnea) crdnica. Tanto
a variacdo do calibre como a degeneracio com alteracdo da forma e do aspecto
das fibras musculares, assim como o infiltrado inflamatorio, a necrose ¢ a
regeneracao podem aparecer em ambas as moléstias. Enquanfo que a prolife-
ragdo conjuntive gordurosa e a variacdo do calibre das fibras seja mais nitida
na DMP e os outros sinais mais intensos nas polimiosites, tudo depende muito
da duracao da lesdo como também pode variar conforme o ponto biopsiado. Como
melhores caracteristicas para o diagnostico de polimiosite temos um grande infil-
trado inflamatoric dificilmente verificado nos casos muito cronicos, a atrofia peri-
fascicular (atrofia das fibras mais periféricas dos fasciculos do musculo) e os
sinais de inflmagdo, necrose e regeneragdo intensos verificados nas colorages
pelas fosfatases acida e alcalina. Para detalhes, sugerimos o capitulo ‘Poly-
myoesitis and other inflammatory Myopathies™ de P. Hudgson e G. Walton
(Handbook of Clinical Neurology de P. Vinken e G. Bruyn. North Holland
Publ. Amsterdam, 1979). Em nossa experiéncia, em muitos casos o diag-
nostico € inteiramente impossivel. Entio, pode-se tentar um tratamento com
prednisona e/ou imunossupressores que caso seja favoravel permite o diagnastico
de polimiosite. Chamamos aqui a atengdo para o fato de que tanto em polimio-
sites como na DMP o tratamento com prednisona pode causar queda acentuada
dos valores do CPK e gue a falta da melhora clinica com o fratamento nio
exclui jamais o diagnostico de polimiosite, pois o resultado terapéutico é tanto
pior quanto mais antiga é a moléstia. Assim sendo, em muitos casos de poli-
miosite confirmada que tratamos em nosso ambulatério, apenas ndo houve res-
posta dado o tempo decorrido entre o inicio dos sintomas e o da terapéutica.
Insistimos pois em que, como em muitas outras doericas, nas polimiosites a
rapidez do diagndstico é fundamental. Em nosso ambulatério dentro da sindrome
das cinturas (quase 300 casos) encontramos em niimeros redondos 50% de
casos de DMP, 309 de casons de polimiosite e 20% de casos de amiotrofia
espinhal. No entanto é preciso lembrar que por ser o nosso ambulatorio, espe-
cialmente de doencas musculares, o niimero de casos encontrados de amiotrofia
espinhal deve ser bem menor do que o esperado, se desde o inicio tivéssemos
atendido também os casos dessa iltima afeccio. De outra parte, provavelmente
muitos dos casos antigos diagnosticados como de DMP eram na verdade poli-
miosites puras cronicas, afeccdo que s6 comecou a ser mais bem estudada com
histoquimica e com as colora¢des para fosfatase acida e alcalina nos dltimos
5 anos.
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Em relacio as outras afeccdes que ocasionam a sindrome das cinturas dos
membros, podemos dizer que sio raras, pois ndc chegam a uma dezena s
nossos casos. Quando ha depdsito de glicogénio, a afecgio quando infantil é
rapidamente mortal enguanto gque nas formas juvenis ou dos adultos apenas
a coloragdo de bidpsia pelo PAS permite a sua identificacdo denfro da sindrome.
No caso de depdsito de gordura as bidpsias coradas pelo Sudan black ou pelo
oil red O permitem o diagnéstico.

Em relagio 4 sindrome facioscapulo-umeral ou peroneal os casos de dis-
trofia muscular progressiva sdo quase a totalidade (90% dos nossos casos}).
Nessa forma de DMP a heranca é autossOmica dominante e a expressividade
muito varidvel. Esse altimo fato é de extrema importincia no aconselhamento
genetico, pois pacientes com alteracfes minimas que podem passar desaperce-
bidas sdo tdo capazes como os pacientes graves, de transmitirem a afeccio.
Nessa forma de DMP o CPK é fregiientemente normal ou pouco elevado sendo
que estudos de Zatz demonstram gue a dosagem da PK pode ser bastante uatil
para o diagnostico. Sendo a evolugdio da moléstia muito lenta, a idade de
inicio nunca é determinada com certeza. Com esta sindrome encontramos dois
casos de denervagdo (amiotrofia espinhal), dois de miopatia mitocondrial e um
com actmulo de lipides.

A miopatia distal com carater dominante é muito bem conhecida em sua
forma tardia, constituindo a miopatia distal tardia hereditaria estudada por
Weilander que, em 1951, publicou 249 casos em varias geragdes 14, Essa afecgio
relativamente freqiiente nos pafses nordicos é muito rara no restante do mundo
sendo que pudemos observar apenas um caso (Levy, 1962). Ao contrdrio dessa
forma tardia, bem individualizada, com carater dominante iniciando-se entre os
40 ¢ 60 anos de idade e com evolugdo benigna, a forma juvenil, tem sido des-
crita sempre como afeccio bastante rara, ao que parece também com carater
dominante e evolugido benigna, mas o pequeno nlmero de casos da literatura
ainda nado permite sua individualizacdo. Ja vimos dois casos, mas nao pudemos
acompanhar sua evolugdo. Qutros casos de miopatia distal descritos no passado
foram depois do advento da eletroneuromiografia enquadrados na distrofia mioto-
nica que muito raramente pode ndo ter o fendmeno miotdnico perceptivel salvo
pela eletromiografia; a esse respeito vimos uma paciente com acentuadas carac-
teristicas da distrofia mioténica que permitiam que fizéssemos o diagndstico
ainda quando a paciente aguardava a consulta na sala de espera e na qual
para nosso espanto ndo encontramos qualquer queixa ou sinal clinico da mio-
tonia; o exame eletromiografico no entanto mostrou descargas miotdnicas tipicas
em todos os musculos estudados nos 4 membros, musculatura paravertebral,
musculatura da face e lingua.

A sindrome oftalmoplégica progressiva pode ser devida a denervacio oy
a uma lesdo muscular primaria, devendo o diagndstico diferencial ser feito pela
eletroneuromiografia. Freqlientemente outros misculos podem estar acometidos
ao menos do ponto de vista eletromiografico sobretudo nas formas miopdticas,
0 que torna o exame mais facil. Nessa sindrome devemos incluir a DMP oculo-
faringea, assim como algumas miopatias miotocondriais. Dentre os nossos 13
casos de distrofia oculofaringea que relatamos em 1985 com Bruin e coll,
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encontramos casos de distrofia muscular, casos de lesdo periférica e um caso
de miopatia com depodsito de lipidios. A afecgdo tem geralmente cardter autos-
sOmico dominante e evolugdo benigna. Vale ressaltar o fato verificado por
nos de que 3 eletromiografia, alguns pacientes apresentaram padrdo miopatico
em miusculos proximais e neurogénico em musculos djstais, sugerindo tratar-se
de comprometimentc misto.

Em relagdo as sindromes miotdnicas, para ndo repetir o que estd ja bem
estabelecido e descrito em toda literatura, queremos apenas ressaltar alguns
fatos que verificamos e gue achamos muito importantes. Em primeiro lugar
insistir no que ja escrevemos no capitulo sobre miopatias distais, ou seja, que
podemos encontrar o fendmeno mictdnico eletromiogrifico com grande inten-
sidade sem um correspondente ao exame clinico. De outra parte, concordamos
inteiramente com Werneck 15 e Mendonca 12 quando esses autores comprovam
ser a moléstia de Steinert uma neuromiopatia e achamos que existem formas
intermedidrias nas quais o dignéstico entre miotonia congénita e distrofia mio-
tonica pode ser bastante dificil e 4s vezes possivel apenas por meio dos ante-
cedentes familiares ou da observacio prolongada da evolucdo. Em nossa casuis-
tica temos quase setenta casos de Steinert e quase uma dezena de pacientes com
Thomsen. Enquanto na primeira dessas afecgdes o cardter hereditirio seja
dominante. na segunda ha uma forma precoce dominante e uma recessiva que
se inicia na primeira ou segunda décadas. Observamos a paramiotonia congé-
nita em dois casos apenas, nos quais o fendmeno miotdnico pode ser produzide
apds esfriar com gelo os muisculos orbiculares das palpebras.

As paralisias periddicas sdo muito raras principalmente na sua forma hiper-
calémica da qual o uUnico caso que vimos apresentava nitida, porém discreta
hipotrofia muscular nas cinturas pélvica e escapular, conseqiientes a nosso ver
a lesdio provocada durante as crises nas quais temos o aparecimento de muitos
e grandes vacilolos nas fibras musculares.

O capitulo sobre miopatias congénitas tem enorme importdncia estando
incluidos nele, além de outros, todos aqueles pacientes diagnosticados até a
década de 50 como casos de moléstia de Openheim. O cardter, geralmente mas
nio obrigatoriamente, benigno, o CPK e a eletromiografia geralmente normais
e a biopsia mostrando na maioria das vezes apenas alteracdes verificdveis &
histoquimica e & microscopia eletronica fizeram com que a maioria desses casos
ficassem até a década de 50 com o diagndstico de amiotonia congénita (moléstia
de Openheim). A forma congénita de DMP é a tnica que revela alteragBes
eletromiograficas evidentes, como as outras formas de DMP, o mesmo se dando
com a biopsia muscular mesmo nas colorages simples como HE ou tricrémio
de Gomori (referimos estas duas colorages por serem as tinicas que faziamos
até ha 10 anos atrds). Essa DMP congénita nio constitui entidade bem defi-
nida variando muito a sintomatologia, desde a forma mais grave ou de Fukuyama,
com grande comprometimento motor e psiquico, até as mais menignas caracte-
rizadas principalmente por retraghes fibrotendinosas (alias caracteristicas de
todas as formas), geralmente nos tenddes de Aquiles, joelhos e cotovelos, repre-
sentando mais uma seqiiela de afeccio congénita, Entre esses dois extremos
existe todo um expectro de formas intermediarias. Dos nossos 18 casos, todos
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com retragoes fibrotendinosas, a idade variou entre um e 17 anos, sendo que
8 apresentavam antecedentes familiares, sendo tanto a eletromiografia como a
biépsia compativeis com DMP. Em trés casos havia déficit mental mas apenas
um pode ser classificado como de moléstia de Fukuyama. O CPK estava
aumentado em 14 casos, 5 deles com valor maior do que 1000 unidades inter-
nacionais.

Temos 4 casos de miopatia nemalinica, afeccdo caracterizada pela presenca
de peguencs bastdes que se coram em vermelho pelo Gomori e que conforme
se pode verificar 4 microscopia eletrénica parecem ser formados pela substincia
da linha 7, sendo que estes bastonentes ds vezes em palicada formam #Angulo
reto com as miofibrilas. Com evoluglo geralmente benigna, alguns casos podem
ser bastante graves. A amiotrofia assim como o déficit motor, embora sejam
difusos, predominam nos segmentos proximais; sendo caracteristico o compro-
metimento facial, alteragdes dsseas como aracnodactilia, palato elevado e esco-
jlose, torax em quilha, boca de peixe e face alongada, sdo fregiientes. Existe
também uma forma de aparecimento no adulto (ver pa classificacio em sindrome
das cinturas dos membros). 35% dos casos sAo familiares com heranga autos-
sbmica recessiva ou dominante.

Néo entraremos em majores consideracies sobre a miopatia centro nuclear
ou miotubular, pois nio temos qualquer caso em nossa casuistica. A afeccio
progride lenta ou rapidamente e se caracteriza além do déficit motor global,
pelo acometimento dos musculos inervados pelo [l e VII pares cranianos e pela
posicdo central dos nicleos das fibras musculares.

Temos dois casos de “central core disease”, miopatia (ue também pode ser
congénita ou aparecer na idade adulta e cujo carater benigno é caracteristico.
Importante nessa miopatia é sua relagdo relativamentea fregiiente com  hiper-
termia maligna em pacientes submetidos a anestesia geral, o que alids tambhém
pode acontecer em outras miopatias e mesmo em individuos clinicamente
normais*.

Temos apenas um caso de “minicore disease” afeccio bastante semelhante
& vista anteriormente e que, em lugar de uma zona central que se tinge em
azul pelo Mallory ¢ em verde pelo Gomori, zona esta que geralmente nio tem
atividade enziméatica, apresenta virias zonas ( ou mini cores) que pela micros-
copia cletronica revelam perda da estrutura miotubular.

A desproporcdo congénita é na nossa experiéncia a mais fregiiente afecgiio
deste grupo, ap6s as DMP congénitas. Encontramos j4 8 cases, chamando a
aten¢dio o aumento acentuado dos valores do CPK e as alteragOes histoldgicas
4s vezes mais intensas, podendo ser feito o diagnodstico errado de DMP se nio
contarmos com o estudo histoquimico. S&o freqgiientes também as contraturas
e as deformidades esqueléticas.

As miopatias mitocondriais sfo ainda mal conhecidas e poderdo ser verifi-
cadas no item 12 da classificagio (Quadro 1). E importante notar que sendo
as mitocondrias formacgdes importantes na produgdo de energia, pois dentro

* Bugerimos a leitura do livro Skeletal Muscle Pathology de F. Mastaglia e J.
Walton, (Churchill Livingstone, Edimburg, 1982, pg. 163, 418, 584, 575).
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delas se d4d o ciclo de Krebs, elas existem em todo o organismo, sendo para
nés neurologistas importante a sua funcdo no sistema nervoso e nos misculos.
Como ja vimos anteriormente as alteragbes mitocondriais podem existir nas
miopatias oculofaringeas e como podemos verificar a simples leitura da clas-
sificacdo, os sinais e sintomas sdo os mais variados possiveis. Nossa experiéncia
praticamente se atém aos dois irmdos com oftalmoplegia plus em que ao lado
de uma miopatia progressiva verificamos a presenca de retinose segmentar,
alteracoes periféricas e cerebelares, baixa da visdo, disturbios cardiacos,. hiper-
proteinorraquia com aumento de gamaglobulina e alteragdes no nimero, forma
e tamanho das mitocdndrias 190,

As atividades elétricas continuas sdo afecgfes raras, salvo o tétang que ndo
estudaremos aqui, pois esses casos sfo atendidos na clinica de moléstias infec-
riosas. A caracteristica comum dessas afeccoes ¢ a atividade elétrica continua
observada na eletromiografia, mesmo durante o aparente repouso muscular.
Enquanto na sindrome do homem rigido a atividade desaparece pela anestesia,
pelo sono, pelo blogueio do nervo e pelo curare, na neuromiotonia ou moléstia
de lsaacs e na miotonia condrodistrofica apenas o curare tem esta agio. Em
nossa casuistica temos dois casos de neuromiotonia. O primeiro deles, alids
gravissimo, revelava rigidez intensa e grande dificuldade para executar qualquer
tarefa, inclusive comer. O que pudemos notar com grande espanto, pois na
ocasido havia apenas um caso descrito na literatura, foi a rapida melhora e
finalmente a cura com o tratamento preconizado por [saacs, ou seja, pela difenil-
hidantoina. Em relagdo a miotonia condrodistrofica ou sindrome de Schwartz
Jample, caracterizada por blefarofimose, nanismo, alteracdes dsteo articulares
difusas e contraturas periorais, além das altera¢des eletromiograficas, os resul-
tados terapéuticos obtidos sdo praticamente nulos*.

Nio trataremos aqui das sindromes miasténicas, pois essa afeccio em nosso
ambulatorio é estudada pele Proi. José Lamartine de Assis que estd em vias
de publicar excelente livro sobre o assunto. Diremos apenas que a miastenia
¢ a mais fregiiente das miopatias. Em nossa estatistica os casos ja ultrapassam

o numero de 400

Dentro da classificagdo passaremos agora ao estudo das miopatias meta-
béolicas.- No entanto. de acordo com o referido no inicio deste trabalho, o que
visamos ¢ dar nossa experiéncia e nosse ponto de vista sobre as moléstias mus-
culares, o que infelizmente no capitulo sobre metabolismo pode ser tocado apenas
de leve, visto ser a nossa experiéncia muito pequena. Aconselhamos a leitura
de artigo de revisdo sobre assunto que publicamos em 1984 com Mion e Levy 11,

Em relacio as alteracdées no metabolismo dos hidratos de carbono (Quadro
2) ou teremos uma moléstia de depdsito por déficit de maltase acida, ou dores,
cdimbras, mioglobintirias e cansaco facil nas outras afeccdes do quadro 1. A mo-
léstia de Pompe, com carater genetico autossdmico recessive tem uma forma
infantil rapidamente progressiva e fatal e uma forma tardia com carater benigno,
Sobre essa forma é que queremos chamar a atengdo, pois clinicamente o quadro

* Recomendamos o capitulo de L. Mendonca no Livro de Levy, J.A, (Miopatias, Athe-
neu, S&o Paulo, 1978.
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Quadre 2 — Metabolismo muscular,

¢ uma sindrome de cinturas dos membros que & eletromiografia e & bidpsia
pode dar a falsa impressdo de distrofia muscular progressiva ou de miopatia
benigna. A biopsia corada pela PAS permite o diagnostico sugerindo, além
da fisioterapia, 0 uso de dieta hiperproteica para compensar o catabolismo exa-
gerado que estes doentes apresentam. Nas afec¢fes com caimbras, cansago e
especialmente com mioglobindria, a prova do acido latico com exercicios isqué-
micos orienta o diagnostico, pois ao contrdrio do que ocorre nos individuos
normais a lactidemia deixa de aumentar ou aumenta pouco. Enquanto que nas
doencas de McArdle e Taruj a comprovacido seja facil & histoquimica com as
coloragdes para fosfatase e fosfofrutoquinase, nas outras a certeza diagnostica
em nosso meio é ainda impossivel. Devemos ainda chamar a atenclio que as
mioglobindrias devem ser evitadas, pois podem levar a lesbes renais graves
¢ mesmo 4 morte. Em nossa casuistica temos um caso de doenga de McArdle
e um de doenca de Pompe, além de varios pacientes com cdimbras e/ou cansago
facil cujo diagndstico ndo foi completado.

Nas doencas por aiteragio do metabolismo das gorduras temos uma afecgdo
em que existe principalmente depésito de gorduras (deficiéncia de carnitina)
¢ uma na qual predominam caimbras e mioaglobintria. Em nosso meio Werneck
e DiMauro 16 publicaram 8 casos com déficit de carnitina sendo 7 com amio-
trofias de topografia proximal ¢ variando a idade dos pacientes entre 5 dias
e B4 anos de idade. De acorde com nossa opinido, referida anteriomente ao
falar em afecgdes da unidade motora, dois dos casos desses autores tinham
um tracado eletromiografico miopdtico, dois um tracado de afeccio de neurdnio
motor periférico e um apresentava tragado misto. O diagndstico dessa afecc¢do
€ muito importante, pois a L carnitina, assim como os corticoides, permitindo
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a entrada dos acidos graxos através da parede mitocondrial podem ser uteis no
tratamento. Embora a coloracdo pelo Sudan ou pelg oil red O permita a
verificacho do depdsito de gordura, apenas a dosagem da carnitina confirma
o diagnostico. Temos 4 casos com depésito de lipidios, mas em nossp meio
nao temos a possibilidade de dosar a carnitina. No déficit de carnitina palmitil
transferase a sintomatologia é principalmente de cdimbras apods exercicios pro-
longados e mioglobindria e também ndo temos qualquer caso comprovado dessa
afeccéio.

O capitulo referente 4s miopatias mitocondriais é ainda muito discutide e
pouco estudado. Pode chamar a atengdo para o diagnostico um aumentp da
lactidemia, da piruvicemia ¢ da alaninemia, em jejum ou ap6s exercicio, e mesmo
um depdsito de lipides. O déficit de funcionamento das mitocondrias pode causar
a falta de aproveitamento das substincias utilizadas no ciclo de Krebs, dai o
seu aumento no soro, como € o caso de acido pirtivico que poderd formar
acido ldtico, conforme se vé no quadro 2. Por outro fado, a falta da utilizagdo
dos acidos graxos poderia resultar em seu depdsito na fibra muscular. Temos
vérios pacientes com quadro sugestivo de micpatia mitocondrial geralmente com
mialgias; mas com diagnostico confirmado, apenas os dois casos ja citados de
oftalmoplegia plus.

Com referéncia ao item 13 da classificagio queremos referir apenas a mio-
patia alcoolica e a hipertermia maligna. A miopatia alcodlica da qual temos
dois casos com déficit motor e nos quais a eletromiografia revelou tracado
miopatico nos misculos proximais e tracado por lesfo do neurdnio motor peri-
férico nos musculos distais, pode ser aguda inclusive com grande aumento de
CPK, mioglobiniria e lesdo renal, podendo chegar o paciente ao obito, e cronica
na qual predomina um déficit motor proximal, A hipertermia maligna (HM)
caracterizada por grande aumento da temperatura e do CPK, rigidez muscular,
taquicardia, taquipnéia, acidose respiratéria e metabdlica com necrose muscular
e mioglobintiria aparece em afeccdes miopdticas geralmente leves ou assinto-
maticas, durante anestesia geral por qualquer anestésico, especialmente com o
uso de halothane e succinilcolina. A lesfo que levava ao dbito 100% dos paci-
entes é hoje controlada na maioria dos casos gragas ao diagnostico precoce
(rigidez dos miusculos mandibulares) e tratamento, Ndo ha duvida de que a
moléstia basica é uma miopatia sendo que as vezes familiares do paciente (que
pode referir casos de HM em pessoas da familia) possuem CPK elevado no
SOro e mesmo sinais leves de lesio muscular. O uso de procaina e procainamida,
as quais inibem a contratura da cafeina (que é andloga aquela da hipertermia
maligna), tem sido util para abortar as crises. QOutras medidas uteis incluem
a dexametazona em alta dose, resfriamento do paciente por todos os meios,
hemodidlise, glicose, insulina (para combater a hiperpotassemia), dopamina, epi-
nefrina (para choque cardiaco), furasemida para antiria, ¢ Dantrolene para
combater a rigidez muscular, além de ocutros cuidados, para combater os distar-
bios metabdlicos e hidroeletroliticos, inclusive a acidose. O Dantrolene tem
sido usado inclusive profilaticamente,

Finalmente (Quadro 3) damos uma série de exames que utilizamos para o
diagndstico das miopatias metabdlicas.
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RESUMO

O trabalho visa dar a experiéncia do autor apds 20 anos de funcionamento
do ambulatorio de miopatias que seria melhor denominado de ambulatorio de
moléstias da unidade motora. Apo6s mostrarem a atual classificacio que usa
com 13 itens e 95 afeccoes, o autor refere apenas aquilo no qual tem experiéncia
e sobre o que exista ou ndo concorddncia com a literatura. E chamada atencgio
sobretudo para o valor da eletromiografia e da bidpsia muscular, exames estes
gue isoladamente pouco concorrem para o diagnéstico. Nio existe intencdo de
descrever ¢ quadrp clinico das vérias afecgbes mas, apepas colaborar com sua
experidncia para que especialistas em neurologia possam aproveitar de dados
praticos verificados em cerca de 2000 pacientes.

SUMMARY
Neuromyopathies.,

This paper aims at shewing the author’s experience after 20 years of exis-
tence of the Myopathies out-patient clinic, which would better be called
out-patient service for diseases of the motor unit. After giving the currently
used classification. with 13 ilems and 95 affections, the author refers only his
experience and items over which there is — or not — agreement with the exis-
tent literature. Attention is called specially to the value of electromyography
and muscle biopsies, both of which are tests which, on their own, are of very
little help to the diagnosis. The scope of this paper is not to describe the
clinical picture of the different afections, but only to give the collaboration of
the author’s experience so that specialists in Neureclogy may profit from the
practical data verified in about 2000 patients.
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