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RESUMO — Tipo peculiar de distonia generalizada progressiva, de natureza hereditária, com 
início, principalmente, na infância e adolescência, a doença de Segawa (DS) distingue-se» pela 
notável variação de intensidade sintomatológica no decorrer do dia e pela excelente resposta 
terapêutica à levodopa. Descrevemos, no presente relato caso de paciente com quadro clássico 
de DS, previamente diagnosticada como possuindo paraplegia espástica familial de Strümpell-
-Lorrain. O principal objetivo dest© relato é o de alertar para a existência desta enfermidade, 
talvez a única distonia que pode ser tratada com sucesso mantido. Este fato justifica o uso 
rotineiro da prova terapêutica com levodopa em todas as distonias idiopáticas de início na 
infância ou adolescência. 

PALAVRAS-CHAVE: distonia, doença de Segawa, L-dopa, paraplegia espástica de Strüm-
pell-Lorrain. 

Segawa's disease: L-dopa responsive progressive dystonia, a case report. 

SUMMARY — Segawa's disease (SD) is a hereditary progressive dystonia with marked diurnal 
fluctuation with onset in childhood or adolescence and a striking responsiveness to L-dopa. 
Here we describe a typical case of SD in a 28 year old woman whose disease begun at the 
age of 18 years. This patient had a second cousin with probable hereditary spastic paraplegia 
(Strümpell's familiar spastic paraplegia) who had no benifit on a recent L-dopa trial. Due to 
this family history our patient had been misdiagnosed as Strümpell's disease for more than 
10 years. There was no other apparent case of SD in the family. Her father had an atypical 
gait but was otherwise normal. Her daughter had motor developmental delay due to hypo­
tonia. Pes cavus was a common feature to the patient, her father and her cousin. 
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Em 197 2 Segaw a e  colaboradore s descreviam , pel a primeir a vez , u m tip o 
peculiar d e distoni a generalizada , d e iníci o n a infância , caracterizad a fundamen -
talmente pel a flutuaçã o diurn a d a sintomatologi a e  excelent e respost a terapêutic a 
à levodop a 8. Descreve-se , a  seguir , cas o típic o d a doenç a cuj o diagnóstic o prévi o 
era d e paraplegi a espástic a progressiv a d e Strümpell-Lorrai n (PSD. 

RELATO BO CASO 

CCS, mulher, branca, 28 anos, natural do Rio de Janeiro, analista de sistemas. Nascida a 
termo, de parto cesáreo, teve desenvolvimento psicomotor inteiramente normal, chegando, inclu­
sive, a fazer ballet e ginástica olímpica. Sua doença teve início aos 18 anos, quando observou 
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lenta e progressiva dificuldade à deambulação. O quadro, inicialmente assimétrico, caracteri­
zava-se por desequilíbrio e por «arrastar o pé esquerdo (B) ao andar». A disbasia piorou pro­
gressivamente, atingindo ambos os membros inferiores de forma assimétrica, sendo pior à E. 
Ao cabo de alguns anos passou a adotar marcha digitígrada. Além do distúrbio da marcha 
notou, também de forma lenta e progressiva, tremor nas mãos, fato este que, ultimamente, a 
impedia de assinar cheques, pois, estes eram invariavelmente devolvidos pelo banco por diver­
gência de assinatura. Observou também rigidez muscular generalizada, disfagia para líquidos, 
fazendo com que os ingerisse apenas em pequenos goles, e hipofonia. Segundo informações 
do seu marido havia desaparecimento da sintomatologia durante o sono. Fato significativo, 
embora relatado apenas após questionamento dirigido, era o de acordar relativamente bem pela 
manhã, piorando acentuadamente com o passar do dia. O stress emocional, por outro lado, 
piorava o quadro de modo marcante. Outro dado importante à anamnese dirigida era o fato 
da marcha se fazer de forma muito mais fácil quando andava de costas ou quando tentava 
correr. Negava qualquer sintomatologia visual, sensitiva ou esfincteriana. Aos 24 anos, após 
ser submetida a junta médica, foi diagnosticada como tendo PSL, dado que possuía prima em 
segundo grau, pelo lado paterno, com este diagnóstico. Por esse motivo, iniciou programa 
de fisioterapia e uso diário de Baclofen, sem, no entanto, notar qualquer melhora sintomato-
lógica. Negava etilismo e tabagismo. À época da entrevista não estava em uso de qualquer 
medicação. A história familiar revelava pais consanguíneos afastados. De anormal, apenas 
prima paterna com quadro lento e progressivo de paraplegia espástica crural pura, diagnosti­
cada como PSL; filha de 18 meses com retardo de desenvolvimento motor por quadro predo­
minantemente hipotônico. 

Realizou diversos exames complementares, tais como: hemograma completo, bioquímica 
sangüínea, dosagens de folato e vitamina B12, estudo radiográfico simples de coluna cérvico-
-tóraco-lombossacra, tomografias computadorizadas (TC) e ressonância nuclear magnética (RNM) 
de crânio e de coluna cervical, eletroneuromiografia, potenciais evocados somatossensitivos e 
exame do líquido cefalorraqueano (LCR). Todos eles foram inteiramente normais. Eletrence-
falograma, realizado aos 20 anos evidenciou alguns paroxismos de 7-9 Hz em regiões temporais. 

Exame neurológico — Linguagem e estado mental preservados, totalizando 28 pontos no 
«mini-mental status» de Folstein. Fácies inexpressiva. Voz monótona e hipofônica. «Postura 
palidal» com atitude de semiflexão do tronco e dos quatro membros (maior no membro supe­
rior E) (Fig. 1). Postura das mãos com tendência à flexão das articulações metacarpofalan-
geanas, principalmente à E. Pés cavos, mantendo atitude permanente de semi-flexão e inver­
são plantar com discreta extensão do hálux E quando em repouso, lembrando o pé estriatal. 
Não havia tremor de repouso. Disbasia de difícil caracterização: digitígrada, rígida, com 
ocasional anteropulsão, com diminuição do balanço automático dos membros superiores e ven-
troflexão do tronco. Não conseguia andar pé-ante-pé. Desequilibrava-se com facilidade às 
manobras de Fournier. Durante a deambulação observava-se flexão dorsal do hálux E. À ma­
nobra dos braços estendidos adotava, à E, atitude que lembrava a mão atetótica congelada de 
Roussy-Cornil. Estática normal à manobra de Romberg. Força muscular preservada univer­
salmente. Tono muscular com hipertonia plástica generalizada, maior no dimidio E, e sinal 
da roda denteada nos quatro membros. Clono ausente. Bradicinesia às manobras de laterali-
zação rápida da língua, encolhimento dos ombros e flexão/extensão rápida das articulações 
metacarpo-falangeanas. Tremor postural, assimétrico, maior à E, dos membros superiores. 
Coordenação dinâmica normal. Disdiadococinesia bilateral por conta da importante rigidez dos 
membros superiores. Reflexos profundos universalmente exaltados, com aumento da área refle-
xógena. Reflexos cutâneo-abdominais ausentes. Reflexos cutâneo-plantares indiferentes, em­
bora adotasse permanente atitude de semi-extensão do hálux E. Sensibilidade superficial, pro­
funda e estereognosia normais. Nervos cranianos sem anormalidades. 

O pai da paciente negava qualquer sintomatologia motora, no entanto o exame neuro­
lógico revelava pés cavos e leve disbasia atípica. A filha da enferma, por sua vez, deambulava 
sem auxílio, com marcha compatível à idade; revelava, ao exame, apenas hipotonia moderada 
nos quatro membros. A prima da doente (ES, 70 anos), diagnosticada como tendo PSL, rela­
tava início da sintomatologia aos 13 anos de idade; evoluiu lenta e progressivamente até a 
paraplegia espástica crural, estando atualmente grabatária; realizou diversos exames comple­
mentares dentre os quais mielografia e exame do LCR, que foram normais; ao exame neuro­
lógico exibia pés cavos, paraplegia espasmódica em flexão com hiperreflexia profunda universal, 
sinal de Babinski bilateral e incontinência esfincteriana; os demais parâmetros do exame neu­
rológico estavam normais. 

Diagnosticada como tendo provável doença de Segawa (DS), nossa paciente foi medicada 
com preparação oral de levodopa-fbenserazida numa dose de 125 mg duas vezes ao dia. Três 



dias após o início da medicação exibia excepcional melhora do quadro neurológico, com desa­
parecimento quase total da sintomatologia. Sua postura melhorou acentuadamente (Fig. 1). 
Voltou a escrever normalmente, bem como a nadar e a andar de bicicleta, atividades que não 
realizava há mais de oito anos. Ao exame neurológico restavam apenas discreta hipertonia 
muscular dimidiada à E, sem concomitância de sinal da roda denteada, e vivacidade dos refle­
xos profundos, também maiores à E. 

Sua prima, também tratada com o mesmo esquema terapêutico, não revelou qualquer 
resposta positiva, permanecendo com o quadro neurológico inalterado. 

COMENTARIOS 

Segundo Segaw a e  Nomura , 4 4 caso s típico s d e DS , a  maiori a do s quai s 
oriundos d o Japão , haviam sid o descrito s n a literatur a at é 1991 . Destes , 1 8 caso s 
compunham a  casuístic a pessoa l do s autore s 9. 

A DS , també m conhecid a com o distoni a hereditári a progressiv a co m acen -
tuada flutuação  diurna o u distonia responsiv a à  levodopa , pod e representa r cerc a 
de 10 % de toda s a s distonia s idiopática s d e iníci o n a infânci a e  adolescênci a 5. 
Caracteriza-se clinicament e po r quadr o distônic o postura l generalizad o que , tipi -
camente, s e agrav a n o decorre r do  dia , melhorand o apó s um a noit e d e sono . 



A médi a d e idad e d e iníci o é  6  anos , embor a exista m casos , com o o  relatad o 
neste estudo , d e início n a adolescência . Nã o s e observa m torçã o axia l o u distoni a 
de ação . Tardiament e pode-s e nota r tremo r postural . Tremo r d e repous o o u d e 
ação, po r outr o lado , nã o sã o encontrados . Rigidez , pseudo-sina l d e Babinski , 
disdiadococinesia, bradicinesia, disartri a e  hiperreflexia profund a sã o outro s come -
morativos descrito s co m cert a frequência . Interessantemente , observa-se , no s 
casos assimétricos , maio r acometiment o d o dimidi o esquerdo . A  sintomatologi a 
costuma evolui r na s primeira s trê s década s d e vida , permanecend o estacionári a 
após est e período . O  típico agravament o n o decorre r do  di a torna-s e meno s evi -
dente co m a  evoluçã o d a doença . H á maio r acometiment o d e mulheres , embor a 
a heranç a prováve l sej a d o tip o autossômic o dominant e co m baix a penetrânci a 9. 
Estudo recent e e m 10 6 membro s d e um a famíli a co m D S revelou , n o entanto , 
penetrância quas e qu e completa , s e considerado s com o fazend o part e d o possíve l 
espectro clínic o d a doenç a sinai s distônico s discreto s e  síndrom e parkinsonian a 
pura 6. 

Acreditam algun s qu e a  D S s e dev a a  diminuiçã o d a atividad e d a enzim a 
tirosina hidroxilas e (TH) , enzim a catalisador a d a transformaçã o d e tirosin a e m 
dopamina, no s neurônio s dopaminérgico s nigroestriatais . Ist o afetari a a s proje -
ções estriatai s direta s par a a  par s reticulat a d a substânci a negr a e  par a o  seg -
mento media l d o glob o pálido 9. Recentement e o  locu s codificado r d a T H n o cro -
mossomo 1 1 foi afastad o com o send o a  sed e cromossômic a d a doença 1. D a mes -
ma form a excluiu-s e a  possibilidad e d o defeit o genétic o esta r n o locu s 9 q 32-34 , 
local d o gen e responsáve l pel a distoni a d e torçã o idiopática 3. 

Casos d e D S sã o comument e confundido s co m paralisia s cerebrais , co m 
distonia d e torçã o idiopátic a ou , com o n o cas o d a noss a paciente , co m parapa -
resias espástica s familiare s d o tip o PSI A Parkinsonism o juveni l (PJ) , complex o 
parkinsonismo-distonia (PD ) e  distoni a po r deficiênci a d e biopterin a podem , oca -
sionalmente, s e presta r a  confusõe s diagnóstica s co m DS . Caso s d e P J e  P D dife -
renciam-se d a D S po r predominare m n o sex o masculino , po r acometere m faix a 
etária mai s elevada , por apresentare m tremo r d e repouso , pel a perd a progressiv a 
da eficáci a terapêutic a e  pel o surgiment o d e discinesia s pel a levodopa . Paciente s 
com distoni a po r deficiênci a d e biopterina , po r su a vez , responde m meno s à  levo-
dopa, necessitand o d a adiçã o d e biopterin a a o esquem a terapêutic o 9. 

A C T e a  RNM d o crâni o sã o normai s n a DS . Tomografi a po r emissã o d e 
positrons, po r outr o lado , revelo u diminuiçã o d a absorçã o d e 1 8 Fluodop a n o 
caudado e  no  putâme n d e sei s caso s típico s d a doenç a 7. 

Apesar d e se r a  D S aparentement e rara , a  excepciona l eficáci a d a levodop a 
justifica su a utilizaçã o inicial , com o prov a terapêutica , e m toda s a s distonia s 
idiopáticas d e iníci o infanti l o u juveni l 4. Alé m d e benéfic o o  efeit o d a levodop a 
parece se r duradouro , podendo , incluve , se r reduzid a a  dosage m inicia l a o 
cabo d e algu m temp o d e tratamento , se m qu e haj a perd a d a su a eficáci a o u 
surgimento do s efeito s colaterai s habitualment e encontrado s e m doente s parkin -
sonianos9. Pode-s e muit o be m imagina r a  emoçã o d e um a pacient e descrit a po r 
Segawa a  qual , apó s 3 6 ano s restrit a a  um a cadeir a d e rodas , tornou-s e comple -
tamente norma l e  ativ a apó s trê s dia s d e us o d e baix a dos e d e levodopa . Decor -
ridos 1 9 ano s d o iníci o d o tratamento  a  enferma , j á co m 7 0 anos , levav a um a 
vida inteirament e norma l e  produtiv a 9. 

Além d a levodopa , droga s anticolinérgicas , bromocriptin a e  tetra-hidrobiop -
terina mostraram-s e eficaze s n o tratament o d e algun s doente s co m DS . Nenhu m 
destes fármacos , n o entanto , igualo u o u suplanto u e m eficáci a a  levodop a 9. 

O present e relat o mostra , d e maneir a evidente , como , mesm o num a époc a 
em qu e predomina m a  sofisticaçã o d e exame s complementares , nad a subistitu i a 
anamnese e  a  observaçã o clínic a judiciosa . O  diagnóstic o d e D S te m com o bas e 
o trip é anamnese , exam e neurológic o e  prov a terapêutica . Apesa r d e entidad e 
rara, é extremament e important e su a corret a identificação , poi s pouca s veze s u m 
paciente co m um a doenç a degenerativ a do  sistem a nervos o poder á se r tã o bene -
ficiado pel o neurologista . 
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