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MIOCLONIA ESSENCIAL HEREDITARIA
RELATO DE UMA FAMILIA

ROSANA S.C. ALVES, EGBERTO R. BARBOSA, JOAO CARLOS P. LIMONG, LUCIANO J.B. SILVA

RESUMO - Tem sido descrita na literatura a ocorréncia de movimentos mioclonicos e distonicos como expressdo
isolada de uma condigdo neurolégica de carater hereditario. Para essa entidade alguns autores propdem a
denominaggo “distonia miocldnica hereditdria”, enquanto outros preconizam o uso da expressdo “mioclonia
essencial hereditdria”. O presente relato refere-se a uma familia em que essa peculiar associa¢do de movimentos
anormais acometia diversos membros em trés geragGes. O propdsito € uma paciente de 14 anos com movimentos
distonicos instalados aos 7 anos € mioclonias aos 13 anos, com evolugio lenta e tendendo a estabilizagdo. Ndo
havia referéncia a melhora sob ag@o do dlcool (paciente abstémia). A histéria familiar mostrava outros casos
semelhantes. A investigagdo complementar (dosagens sericas de cobre, ceruloplasmina, T3, T4, TSH; pesquisa
de acantdcitos; exame do LCR; tomografia e ressonancia do segmento cefdlico) ndo revelou anormalidades. O
quadro foi satisfatoriamente controlado com clonazepam na dose de 3 mg/dia.

PALAVRAS-CHAVE: mioclonia essencial, distonia miocl6nica, mioclonia hereditaria.

Hereditary essencial myoclonus: report of a family

SUMMARY - The occurrence of myoclonic and dystonic movements as an isolated expression of a neurologic
condition of hereditary pattern have been scarcely described in literature. For this entity some authors proposed
the denomination “hereditary myoclonic dystonia” while others prefer the use of the expression “hereditary
essential myoclonus™. We present a family in which this unusual association of abnormal movements affected
several members in three generations. The propositus patient is a 14-year-old girl who have noticed the dystonic
movements by 7 years of age and the myoclonic ones by 13 years of age, with a slow progression. There was no
reference about the effect of alcohol (abstemious patient). There was a family history of similar cases. The
suplementary investigation (seric dosage of cupper, ceruloplasmine, T3, T4, TSH; acanthocytes search; CSF
examination; CT scan and MRI of the head) did not show any abnormality. Clonazepam was the only medication
that lead to a clinical improvement, reducing both movements.
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A ocorréncia concomitante de movimentos miocldnicos e posturas distdnicas tem sido
esporadicamente descrita na literatura e considerada entidade clinica de cardter hereditério, tendo
sido denominada por alguns autores como “distonia mioclonica hereditdria™®. No entanto, essa
expressdo € objeto de controvérsia principalmente devido a recentes relatos de pacientes com
diagnéstico de “mioclonia essencial hereditdria” que apresentam movimentos distnicos associados*®.
Tal fato tem levado alguns autores a sugerir que os casos considerados como “distonia miocl6nica
hereditéria” possam ser idénticos aos da “mioclonia essencial hereditaria™#!",
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Fig 1. Heredograma da familia estudada.

O presente relato refere-se a uma famfilia em que essa peculiar associagdo de movimentos
anormais acometia diversos membros em 3 geragdes, como é mostrado no heredograma (Fig 1).

CASOS

CASO 1.1V-2 (paciente propésito). EMA, 14 anos de idade, sexo feminino, referia histéria de movimentos
anormais na mao diretia (D) hd 7 anos. Esses movimentos pioravam com tensdo e ha 2 anos vinham interferindo
na escrita. H4 1 ano e meio passaram a afetar a mio esquerda (E) e na mesma época comecou a apresentar
movimentos bruscos que acometiam todo o corpo. Nasceu de parto normal sem intercorréncias. Os pais eram
ndo consanguineos, porém relatava a existéncia de familiares com quadro semelhante. Nio havia referéncia a
melhora sob agdo do 4lcool. O exame fisico geral ndio mostrou alteragSes. O exame neuroldgico revelou
movimentos distonicos nos membros superiores, mais evidentes a D, que pioravam com a agfio. Apresentava
ainda movimentos distdnicos cervicais € mioclonias generalizadas assincronas e assimétricas. A forga e o tono
muscular eram normais. Nao havia outras alteragdes ao exame neurol6gico. A investigagdo laboratorial ndo
mostrou anormalidades e incluiu dosagem sérica de cobre, ceruloplasmina, T3, T4, TSH, hemograma, pesquisa
de acant6citos no sangue e exame do liquido cefalorraqueano. Os exames de neuroimagem (tomografia e
ressondncia magnética de cranio) ndo revelaram anormalidades. Foi realizada avaliagdo polissonografica de
noite inteira sem medicagio, com registro de grupos musculares de face, pescogo € membros. Durante o periodo
de vigilia, foram observadas mioclonias, na maioria das vezes bilaterais assincronas e assimétricas. Observou-
se ainda contragdo tonica da musculatura extensora do punho D durante a maior parte do tragado, assim como
contragdo frequente do biceps D. Durante o sono foram registrados potenciais musculares, na maioria das vezes
da musculatura extensora de punho D (com duragiio que variou de alguns milissegundos até 12 segundos), que
praticamente desapareciam nas fases 4 e REM. Nio foram observadas anormalidades epileptiformes. Apresentou
todas as fases de sono, com registro total de 400 minutos. O padrio de sono foi irregular, provavelmente por
dificuldade de adaptagdo. Foi instiuido tratamento com prolopa até a dose de 375 mg/dia durante 2 meses, sem
melhora do quadro. A seguir, recebeu biperideno até a dose de 20 mg/dia durante 3 meses, também sem resposta.
Ensaio terapéutico com reserpina até 0,5 mg/dia durante um més foi igualmente ineficaz. O clonazepam na dose
de 3 mg/dia proporcionou melhora da escrita e das mioclonias.

CASO 2. 11-7 (tia-av6 da paciente prop6sito) TOA, fem., 63 anos de idade, sexo feminino, compareceu
ao nosso ambulatério a pedido da familiar propdsito, porém recusou-se a realizar exames ou submeter-se a
qualquer tratamento. Referia historia de movimentos de versdo cefilica para a D ha 30 anos, que pioravam com
tensdo. Houve piora lenta e progressiva no decorrer dos anos. Ha 20 anos iniciou quadro de mioclonias
generalizadas, que tambem pioravam com tensdo. O exame fisico ndo revelou alteragdes. Seu exame neurolégico
mostrou movimentos distonicos cervicais para D ¢ contra¢do frequente das mandibulas. Havia leve hipertonia
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no membro superior E, além de mioclonias generalizadas. O restante do exame neurolégico ndo mostrou outras
anormalidades.

Os membros II-2, 1I-4, II-5, I1-6, II-11 e IV-1 (28 anos) ndo puderam ser examinados pois ou ji eram
falecidos ou moravam em outros Estados. Entretanto, havia informagdo de que também apresentaram quadro
mioclénico e disténico com inicio na adolescéncia e progressao lenta.

Os individuos I1-12 (76 anos), I1I-1, II1-2 (52 anos), I11-3 (42 anos), I11-5 e 111-6 (32 anos) foram relatados
pelos familiares como saudéveis.

Os membros I11-4 (40 anos), IV-3 (12 anos) e IV (4 anos) foram examinados e ndo apresentaram alteragoes
ao exame neurolégico.

COMENTARIOS

O termo “distonia miocldnica hereditdria”, usado por Davidenkow?em 1926 para referir-se a
associac@o de movimentos lentos da distonia com abalos musculares rdpidos, tem sido encontrado
em relatos isolados na literatura. Em 1983, Obeso e col’descreveram 14 casos esporadicos de distonia
miocldnica e concluiram que a presenca de abalos miocldnicos poderia constituir parte de espectro
de movimentos involuntdrios anormais que frequentemente se sobrepdem ao quadro distonico. Em
1984, Quinn e Marsden'® relataram 6 casos de distonia miocldnica em 4 familias com inicio da
doenca na infancia e heranga autossémica dominante com penetrancia incompleta. Nos individuos
adultos, foi observada melhora dramética tanto da distonia como da mioclonia com ingestdo de
alcool. A resposta teraputica ao clonazepam foi satisfatéria em varios casos.

A denominagdo “distonia miocldnica” tem-se mostrado confusa, pois movimentos rapidos,
que lembram mioclonias, podem fazer parte do quadro classico da distonia de tor¢do®!!. Além disso,
a distin¢@o entre “distonia mioclénica hereditéria” e “mioclonia essencial hereditdria” também é
controvertida. Relatos de familias com mioclonia essencial heredit4ria sugerem que muitos dos
acometidos apresentam quadro distdnico associado, a ingestdo de 4lcool frequentemente melhorando
a sintomatologia'’®. Outra afec¢do de caréter familiar que pode apresentar quadro clinico semelhante
é a coréia familiar benigna. Caracteristicamente, movimentos coreicos, quando ripidos, podem
assemelhar-se a mioclonias e, quando lentos, podem lembrar movimentos distonicos®. Nesses casos,
a eletromiografia geralmente ¢ suficiente para diferenciar a coréia familiar benigna da mioclonia
essencial hereditéria. Entretanto, ndo € possivel a distingdo, em bases eletromiograficas, entre casos
considerados como “distonia miocl6nica hereditaria” daqueles rotulados como “mioclonia essencial
hereditaria”.

Na familia descrita no presente estudo, o inicio na infancia ou adolescéncia, a transmissdo
autossdmica dominante e a presenga concomitante de mioclonia e distonia com evolugéo benigna
sugerem que nossos casos sejam muito parecidos aos descritos por outros autores*s!'. Em relagdo a
resposta terapéutica ao 4lcool, ndo pudemos obter essa informagdo em nossos casos, pois nenhum
deles fazia uso de bebidas alcodlicas.

Com o advento de novas técnicas em genética molecular, varias doengas hereditdrias puderam
ter marcadores genéticos identificados, como ocorreu recentemente com a coréia de Huntington e
com a distonia de torgdo. A futura identificacdo de marcadores genéticos em familias acometidas
podera determinar se a mioclonia e a distonia constituem expressdes clinicas de defeitos genéticos
em loci separados ou em diferentes alelos no mesmo locus ou se, alternativamente, representam
expressdes clinicas varidveis de um mesmo defeito genético. Dessa forma, com a identificagio do
gene e/ou de seus produtos sera possivel esclarecer a fisiopatologia desse grupo de afec¢des e tentar
novas estratégias terap€uticas. Até que estudos genéticos conclusivos permitam melhor defini¢do
quanto 2 nosologia de casos como os descritos, parece-nos mais adequado, como sugerem Fahn ¢
Sjaastad?, inclui-los no grupo das mioclonias essenciais hereditérias.
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