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Ptose miogénica na distrofia
muscular oculofaringea

Miogenic ptosis in oculopharyngeal
muscular dystrophy

Hellen Cristina Paraguassu Macedo’, José Ricardo Mouta Araijo?, Roberto Freitas de Castro Ledo®, Gabriel Angelo
Ribeiro da Silva®, Caroline Galvao Leite?

Resumo

Relato de caso de distrofia muscular oculofaringea, doenca genética de heranca autossdmica dominante e uma das causas de ptose
miogénica adquirida. A paciente apresentou quadro de ptose palpebral bilateral e disfagia, achados clinicos tipicos da doenga, foi
submetida a tratamento cirtrgico da ptose, com bom resultado estético e funcional.
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ABSTRACT

The authors report a case of oculopharyngeal muscular dystrophy, an autosomal dominant genetic disease, which leads to miogenic ptosis. This
patient presented bilateral palpebral ptosis and dysphagia and underwent ptosis surgical treatment, with a good functional and aesthetic result.
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INTRODUCAO

pelo posicionamento da palpebra superior (PS) abaixo
de sua posi¢ao normal, que estd localizada cerca de 2 mm
abaixo do limbo superior na posigdo priméria do olhar®.

A ptose palpebral pode ser classificada como congénita ou
adquirida e esta diferenciagdo é importante, pois determina a
técnica cirdrgica a ser empregada na sua corre¢ao®.

A ptose adquirida ¢ classificada de acordo com sua
fisiopatologia em aponeurdtica, neurogénica, miogénica, trau-
matica e mecanica. A ptose miogénica ¢ relativamente rara e se
manifesta como uma ptose palpebral grave com reduzida ou
ausente fun¢do do musculo levantador da PS, diminuicao da
motilidade ocular extrinseca e da forca dos musculos da face,
inclusive o musculo orbicular dos olhos e da cintura escapular
em 20% dos casos‘.

As causas de ptose miogénica adquirida incluem: (1)
miopatia mitocondrial (oftalmoplegia externa cronica progres-
siva, sindrome de Kearns-Sayre e a miopatia associada a
encefalopatia); (2) distrofia muscular oculofaringea; (3) miopatia
Oculofaringodistal e (4) distrofia miotonica®.

Pacientes com ptose miogénica apresentam uma posicao
viciosa de cabeca, havendo elevagio do mento associada a
contratura do musculo frontal na tentativa de liberar o eixo
visual obstruido pela ptose palpebral grave, podendo evoluir
com fadiga muscular cronica®.

Distrofia muscular oculofaringea ¢ uma doenga progressi-
va, de heranca autossOmica dominante caracterizada por
blefaroptose bilateral, disfagia, comprometimento dos musculos
extraoculares e fraqueza muscular proximal®.

A alteracao genética que causa a doenca foi descrita por
Brais em 1995. O gene relacionado a doenca é encontrado no
DNA de todas as células do corpo e esta localizado no
cromossomo 14q. Sua sequéncia normal é composta de dez
elementos bdsicos que codificam as moléculas para formar
alanina, que por sua vez faz parte da composi¢dao da proteina
PABPNI1 (Poli (A) proteina de ligagdo, nuclear 1)®.

Os primeiros sintomas geralmente aparecem entre 45 e 55
anos de idade®. A disfagia é notada inicialmente com alimentos soli-
dos, mas pode evoluir com dificuldade de degluti¢do de liquidos®.

O diagndstico baseia-se na apresentagao clinica e pode ser
confirmado por testes genéticos. Infelizmente ndo hd cura para a
distrofia muscular oculofaringea. As terapias atuais visam me-
lhorar os sintomas que resultam da ptose e disfagia®.

Ptose palpebral é uma alteragio anatomica caracterizada

ReLATO DE CASsO

Paciente do sexo feminino, 63 anos, natural de Belém-PA,
apresentando ptose palpebral bilateral de inicio insidioso hd
aproximadamente 5 anos. Relata quadro semelhante em irméao e
tio paterno. Acuidade visual de 6/18 em olho direito e 6/12 em
olho esquerdo, sem alteracdes a biomicroscopia, a tonometria
de aplanagdo e em fundo de olho em ambos os olhos.

Ao exame das pélpebras, observaram-se ptose palpebral
bilateral severa, auséncia de pregas palpebrais em ambas as pél-
pebras superiores, fendas palpebrais de Smm em ambos os olhos,
distancia entre a margem da palpebra superior e reflexo corneano
invidvel devido & gravidade do quadro em ambos os olhos, dis-
tancia margem inferior ao limbo tangente em ambos os olhos e
funcao do miusculo elevador da pélpebra superior avaliada em
8mm em olho direito e 7mm em olho esquerdo (figura 1).
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A motilidade ocular apresentou-se alterada por limitacdes
em todas as miradas no olhar para cima. A paciente foi entdo
encaminhada para avaliacdo neuroldgica, que concluiu ptose
palpebral bilateral associada a quadro de disfagia leve e
oftalmoparesia nao clonica, sem fadiga ou outros sinais come-
morativos. Exames de ressondncia magnética de encéfalo e radi-
ografia de térax mostraram-se normais.

O quadro de ptose palpebral bilateral de caracteristica
miogénica associada a oftalmoparesia e disfagia, somado a faixa
etdria da paciente remete ao diagndstico de distrofia muscular
oculofaringea. A histéria familiar positiva de quadro semelhante
corrobora com o padrdo hereditdrio da doenga de cardter
autossomico dominante.

Figura 1: Ptose palpebral bilateral severa

A paciente foi submetida & correcao de ptose bilateral através
de resseccao das aponeuroses dos elevadores das palpebras
superiores, apresentando bom aspecto estético e funcional.

Figura 2: Aspecto 6 meses de pds-operatério

DiscussAo

Distrofia muscular oculofaringea (DMOF) é uma doenga
de heranca autossdmica dominante, caracterizada por disfagia,
paresia da musculatura ocular extrinseca, paresia proximal das
extremidades e ptose palpebral progressiva bilateral, forcando
o paciente a utilizar a musculatura frontal e a retrofletir a cabeca
para compensar a perda de campo de visdo®.

A maioria dos pacientes com DMOF sdo aqueles com as-
cendéncia franco-canadense que residem em Quebec®. Outros
casos desta doenga encontram-se nos imigrantes Bukhara ju-
deus em Israel.?

A DMOF geralmente comega de forma insidiosa durante a
quinta ou sexta décadas de vida. Esses pacientes evoluem pro-
gressivamente com ptose bilateral miogénica. A disfagia ¢ também
uma caracteristica proeminente da DMOEF, inicialmente percebi-
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da com a ingesta de alimentos sélidos, que posteriormente pode
evoluir para dificuldades de degluti¢do de liquidos®.

Além da ptose e disfagia, os pacientes podem também ter
fraqueza proximal das extremidades em variados graus de seve-
ridade. H4 também muitas vezes um elemento de fraqueza mus-
cular extraocular, geralmente afetando a supraducio, mas a
oftalmoplegia externa completa é rara.

O diagnéstico de DMOF ¢ baseado na histéria e apresen-
tagdo clinica, podendo ser confirmado através de testes genéti-
cos. Antes da viabilidade de tais testes, o diagnéstico era confir-
mado com bidpsia muscular que demonstra vacuiolos nas fibras
musculares, fibras pequenas e anguladas, além de corpusculos
de inclusdo intranuclear®.

A pneumonia por aspiragio e desnutri¢do sdo as princi-
pais causas de morte em pacientes com DMOF, mas nao diminu-
em a expectativa de vida, porque estas tendem a ocorrer nas
fases terminais da doenca®.

Em relagdo ao tratamento ainda ndo existe cura para a
DMOF. Os métodos atuais de tratamento baseiam-se em melho-
rar os sinais e sintomas relacionados a ptose palpebral e disfagia.
As técnicas cirdrgicas para correcdo da ptose nesses pacientes
sdo de certa forma dificeis de serem realizadas. Alguns autores
preferem a realizacdo do avango do musculo elevador da palpe-
bra superior ou combinar esta técnica com o avanco do musculo
de Muller, em casos da fun¢io do MEPS preservada”.

Outra técnica também muito utilizada ¢ a suspensao pri-
maria do musculo frontal devido & natureza progressiva da do-
enca. Felizmente, muitos pacientes com DMOF mantém uma
boa funcdo do musculo orbicular e um bom fené6meno de Bell, o
que diminui muito o risco de comprometimento corneano no
pos-operatorio®.

CoNCLUSAO

Nao existe tratamento que cure a distrofia oculofaringea e
os estudos genéticos tém importancia ndo sé no diagndstico,
mas também na identificagdo de portadores assintomaticos e
aconselhamento genético. Cabe ao profissional da saide ofere-

63

cer suporte multidisciplinar biopsicosocial com o objetivo de
minimizar os sintomas, como correcao cirurgica da ptose,
miotomia cricofaringea ou gastrostomia para alivio da disfagia,
além de apoio fisioterdpico e psicoldgico, promovendo maior
qualidade de vida.
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