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RESUMO — Descrevemos 17 pac ientes (12m, 5f) com idades q u e va r i a r am de 1 a 24 anos 
(mediana 6 anos) com dis t rof ia muscu l a r congêni ta (DMC), q u e foram es tudados do ponto 
de vista genético, clínico, labora tor ia l , eletrofisiológico e anátomo-patológico. A apresentação 
segundo a he rança foi da forma esporádica (76,5%) ou poss ivelmente autossômica recessiva 
(23,5%). A diminuição da movimentação fetal i n t r a -u t e r ina foi re fer ida em 57% dos casos, 
h ipotonia neonata l em 82% e r e t a r d o no desenvolvimento motor em 88,2%. F r a q u e z a mus­
cular, d iminuição dos ref lexos profundos e c o n t r a t u r a s a r t i cu la res es tavam p re sen t e s em todos 
os casos. A p io ra na função m o t o r a es tava mu i to re lac ionada ao aumen to ou aparec imento 
de novas re t rações a r t i cu la res . A CK nunca u l t r apassou valores ac ima de 8 vezes o normal . 
O ENMG foi de p a d r ã o miopático em 73,3%, neuropát ico em 13,3% e normal em 13,3% dos 
casos. Aspectos tomográficos com hipodens idade da subs tânc ia b ranca subcort ical foram 
vistos em 8 casos. Ao t r a t a m e n t o impôs-se f is ioterapia a d e q u a d a e c i ru rg ia corre t iva das 
deformidades a r t i cu la res . Novas con t r a tu r a s desenvolveram-se ma i s t a r d e e es tavam re la­
c ionadas f reqüentemente a f is ioterapia insuficiente. 

Congenital muscular dystrophy: a clinical report on 17 patients. 

SUMMARY — We concur w i t h t h e idea t h a t congeni ta l muscu l a r d y s t r o p h y (CMD) is a 
d is t inc t clinical ent i ty , and r epo r t 17 pa t i en t s (2 negroes a n d 15 w h i t e s ; 12M and 5 F; median 
age 6 years , r a n g e 1 to 24 yea r s ) wi th genetic , clinical, labora tor ia l , electrophysiological and 
his tochemical s tud ies . All our cases have an inher i t ance compat ib le wi th an autosomal 
recessive pa t t e rn . A decrease in fetal movement s was repor ted by 57% of the mothers , 
general ized hypoton ia a t b i r t h w a s p r e s e n t in 82%, l imb g i rd le and neck weakness , absent 
or decreased deep tendon reflexes, and l imb con t rac tu res were p r e s e n t in all . Severe muscular 
w a s t i n g w a s found in 4 1 % . Calf p seudo-hype r t rophy w a s observed in one pa t ien t . A pa t ien t 
was severely menta l ly r e t a r d e d and ano the r was border l ine . D u r i n g a 30-month follow-up, 
the muscle weakness of t h e major i ty r emained essent ia l ly unchanged b u t the degree of 
motor act iv i ty de te r io ra ted and was p ropor t iona l to t h e w o r s e n i n g of t he l imb cont rac tures . 
Se rum CK levels w e r e normal or increased to a m a x i m u m of 8 t imes . T h e e lec t romyogram 
was myopa th ic in 74%, neurogen ic in 13% a n d norma l in 13%. CT scans showed a symmetr ica l 
whi t e m a t t e r h ipodens i ty in the hemispheres in 8 cases. All b u t 5 pa t i en t s were operated 
upon to re lease the l imb con t rac tu res and all we re submi t t ed to physical therapy . The 
con t rac tu res r ecu r red in 4 pa t i en t s submi t t ed to s u r g e r y and w e r e p robab ly re la ted to the 
cessat ion of physical t he rapy . 
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A distrofia muscular congênita (DMC) é uma forma peculiar de distrofia mus­
cular que se caracteriza clinicamente pela presença marcante de hipotonia genera­
lizada, precoce, acompanhada de fraqueza muscular, de evolução estacionária ou len­
tamente progressiva e, às vezes, com tendência a melhora 2 6 . 

A prevalência da DMC é tida como rara, mas Donner et al. 4, Jones et al . 1 2 

e McMenamin et a l . 1 6 crêem que ela é mais comum que o descrito. No Setor de 
Doenças Neuromusculares da Disciplina de Neurologia da Escola Paulista de Medi­
cina, a DMC corresponde à quinta forma mais comum das miopatias primárias (5,2%) 
e o conceito utilizado para o diagnóstico desta entidade, decorrente da análise com­
parativa das observações na literatura, é: fraqueza muscular e hipotonia presentes 
desde o nascimento ou precocemente; presença frequente de contraturas articulares 
que têm tendência a aumentar de intensidade durante a evolução da doença, não 
acompanhadas de déficit motor correspondente; retardo do desenvolvimento motor; 
ausência de sinais ou sintomas sugestivos de malformações do sistema nervoso cen­
tral (SNC); doença adquirida sob forma de herança autossômica recessiva (HAR); 
atividade de creatinoquinase (CK) normal ou discretamente aumentada, não ultra­
passando 10 vezes o valor de normalidade; eletroneuromiograma (ENMG) frequen­
temente de padrão miopático; e biópsia muscular de padrão miopático, exibindo impor­
tante proliferação do tecido conjuntivo endomisial e perimisial. 

Nosso objetivo é analisar 17 pacientes com DMC e descrever o quadro clínico 
e a evolução desta doença insuficientemente conhecida em nosso meio. 

MATERIAL E MÉTODOS 

Nosso material é constituído de 17 pacientes, 12 do sexo masculino e 5 do feminino, 
2 da raça negra e 15 da raça branca, com idades que variaram de 1 a 24 anos (mediana 
6 anos). Os pacientes foram estudados no período de fevereiro-1984 a junho-1986. Foram 
realizados: hemograma, creatinina, eletrólitos, glicemia de jejum, urina tipo I, RX de tórax, 
eletrocardiograma, RX da coluna vertebral, CK, T3, T4 e TSH, eletrencefalograma (EEG), 
tomografia computadorizada do cérebro (TC), ENMG e biópsia muscular com técnicas his-
toquímicas. 

RESULTADOS 

Dados do histórico do período pré-natal e perinatal, aspectos genéticos, desenvolvimento 
motor e evolução motora, exame clínico geral, exame neurológico e seguimento das habili­
dades funcionais são apresentados nas Tabelas 1, 2 e 3. 

Idade Movim. Antec. Hipotonia Retração 
Caso (anos) Sexo fetal familiar Consang. ao nascer ao nascer 



A diminuição da movimentação fetal intra-uterina foi referida em 57% dos casos, hipo­
tonia e fraqueza muscular no período neonatal em 82%, retardo no desenvolvimento motor em 
88,2%, atrofia muscular em 41% e pseudo-hipertrofia das panturrilhas em 5,8%. Fraqueza 
muscular, diminuição dos reflexos profundos e contraturas articulares, além de comprome­
timento motor lento e progressivo estiveram presentes em todos os casos. A piora na 
função motora esteve muito relacionada ao aumento ou aparecimento de novas retrações 
articulares. Dois casos (10 e. 11), irmãos, apresentavam em seus exames contratura impor­
tante no pescoço, impedindo a mobilidade deste. 



O exame clínico geral nâo evidenciou anormalidades. Deformidades esqueléticas estavam 
presentes em 5 casos: escoliose em três (4, 10 e 11) e luxação de quadril em três (4, 5 e 6). 
De acordo com o modo de apresentação genética observamos somente em uma família (casos 
10 e 11) mais de uma criança afetada. Consangüinidade foi notada em 3 famílias (casos 3, 
4, 10 e 11). 

Todas as crianças foram tratadas com fisioterapia. Exceto os casos 2, 3, 8, 12 e 15, 
todos os outros foram submetidos a cirurgia para alongamento dos tendões, observando-se 
bom resultado logo após a intervenção cirúrgica, havendo desaparecimento ou melhora das 
contraturas. Entretanto, novas contraturas desenvolveram-se nos casos 1, 5, 6 e 7. 

Três casos (13, 14 e 17) sofriam de crises convulsivas. Dois casos (7 e 13) apresentavam 
sinais de rebaixamento intelectual, no caso 13 configurando-se franco retardo mental. 

Cs resultados relevantes dos exames complementares realizados são apresentados na 
Tabela 4. Alteração no ECG foi evidenciada somente no caso 5 (sobrecarga biventricular). 
A dosagem da CK foi normal em 5 casos (1, 6, 7, 8 e 12), discretamente aumentada em 8 
(casos 4, 9, 10, 11, 13, 14, 15 e 16) e aumentada de 5 até 8 vezes seu valor normal em 4 
(casos 2, 3, 5 e 17). A TC, realizada em 12 casos, mostrou-se com anormalidade nos casos 
2, 3, 4, 5, 8, 9, 12 e 13, caracterizada por hipodensidade da substância branca subcortical 
bilateralmente. O EEG foi realizado em 6 casos (2, 3, 13, 14, 15 e 17) e mostrou anormali­
dade no caso 13, com presença de alterações paroxísticas freqüentes por ponta e complexo 
ponta-onda irregular de projeção difusa e bilateral. O ENMG, realizado em 15 casos, mos­
trou-se com padrão de tipo miopático em 11 casos (3, 4, 7, 9, 10, 11, 12, 13, 14, 15 e 16), 
neuropático em dois (1 e 6) e normal nos outros dois (2 e 5). O exame confirmatorio para 
o diagnóstico de DMC foi a biópsia muscular, detalhada em publicação nossa à parte 20. 



COMENTÁRIOS 

Uma avaliação criteriosa dos casos publicados é difícil. Em muitos estudos as 
descrições clínicas são incompletas, além da ausência de realização ou a descrição 
pouco detalhada da biópsia muscular. Compilamos os casos da literatura descritos 
como DMC e que preenchiam as condições por nós determinadas anteriormente; assim, 
encontramos 154 casos de 1904 a 1987*9. Os comentários e a discussão são feitos 
nos itens que se seguem: 

1. Manifestações iniciais — Em nossos casos, diminuição dos movimentos fetais foi 
relatada em 57%, hipotonia muscular neonatal em 82%, retardo no desenvolvimento 
motor em 88%, resultados estes semelhantes aos da literatura. Contudo, contrário 
à literatura, em que 26,1% dos casos apresentaram contraturas musculares ao nas­
cimento e 4% artrogripose múltipla congênita 1,16,22^ em nossa amostragem observamos 
somente um caso com contratura ao nascimento. Não encontramos caso com artro­
gripose múltipla congênita. 

2. Aspectos genéticos — Não temos explicação para o fato de termos encontrado 
70,6% de nossos casos do sexo masculino, visto que a literatura evidencia maior 
comprometimento do sexo feminino (55,3% )19. Segundo a herança, como na maioria 
dos estudos da literatura, nossos casos apresentaram-se sob forma esporádica ou pos­
sivelmente com HAR. Relatos com herança autossômica dominante são raros 2 . Rela­
tos com herança recessiva ligada ao cromossomo X também são infrequentes 3,23. 

3. Forma de apresentação da doença — Como na literatura, nossos casos foram 
examinados com idades muito variáveis. O déficit motor foi habitualmente genera­
lizado, afetando toda a musculatura esquelética, com comprometimento mais intenso 
da musculatura flexora do pescoço e das cinturas. Amiotrofia estava presente em 
7 pacientes. Pseudo-hipertrofia de músculos da panturrilha foi, assim como na lite­
ratura 3,4, achado excepcional. Os reflexos tendinosos estavam hipoativos ou abolidos 
em todos os pacientes. A presença de contraturas foi observada em todos os paci­
entes e, caracteristicamente, estas aumentaram de intensidade com a evolução. Geral­
mente, o aumento na intensidade das contraturas não se acompanhava de um déficit 
motor correspondente. A dissociação entre a evolução das retrações musculares e o 
déficit motor estável é considerado de valor diagnóstico 24. Dois pacientes nossos, 
irmãos, apresentavam fenótipo singular da DMC com contratura lateral fixa do pes­
coço, causando incapacidade para realização das atividades diárias; encontramos 
apenas 3 casos semelhantes descritos 6,7. Retardo mental foi citado em dois casos 
na literatura 15.25; dois dos nossos pacientes apresentavam déficit intelectual, um limí­
trofe (caso 7) e um com franco retardo mental (caso 13). Crises convulsivas nos 
casos de DMC sem malformação do SNC, foram descritas em três casos na litera­
t u r a 1 ^ ; três de nossos pacientes padeciam de crises convulsivas (casos 13, 14, 17). 

4. Exames complementares — Eletrocardiograma: Donner 4 , analisando 15 pacientes 
verificou três com anormalidades no ECG; observamos somente um paciente com 
sobrecarga biventricular, com estudo ecocardiográfico normal. Creatinoquinase: a 
maioria dos casos na literatura apresenta CK normal (21,3% dos casos) ou discre­
tamente aumentada (75,8% dos casos) e somente em três casos (2,9%)3.18,24 o s valo­
res eram maiores que 10 vezes o normal; nossos casos também apresentavam CK 
normal ou discretamente aumentada e somente 4 casos tinham valores 5 vezes acima 
do normal mas, em nenhuma oportunidade, acima de 8 vezes. 

Eletrencefalograma: anormalidades no EEG são pouco relatadas. Há descrições 
de descargas focais nas regiões fronto-centro-parietal ou centro-occipital relacionadas, 
às vezes, a atividade de base mais lenta4»7,16,29. Dos nossos 6 casos que realizaram 
EEG, somente um se mostrou com anormalidade, apresentando alterações paroxísticas 
frequentes por ponta e complexo ponta-onda irregular de projeção difusa e bilateral. 
Esse paciente apresentava crises convulsivas frequentes. 

TC: dos nossos pacientes, 12 foram submetidos a avaliação com TC e 8 apre­
sentavam hipodensidade da substância branca subcortical. Destes, somente o caso 13 
apresentava alterações neurológicas compatíveis a comprometimento do SNC. Era 
portador de epilepsia e retardo mental. Talvez este paciente, assim como aquele 
descrito por Levy et al.15 possa ser enquadrado dentro do grupo de distrofia mus­
cular congênita tipo FukuyamaS (DMCF), mas este diagnóstico somente poderá ser 
feito após comprovação de presença de malformação no SNC. Yoshioka et al.28 em 
seu estudo de 25 casos de DMCF analisados com TC» encontraram 14 que também 



apresentavam hipodensidade na substância branca. Achados tomográficos semelhantes 
na DMC em nosso meio e na DMCF sugerem que estas formas clínicas sejam variantes 
fenotípicas de uma mesma entidade. 

Eletroneuromiograma: na liteuratura o ENMG é frequentemente de tipo mio-
pático. Relatos com padrão normal aparecem em 7 casos 11,16,20,24,27, enquanto três 
são descritos co padrão neuropático 16 e três outros 7,10 são de difícil interpretação. 
Em nossos casos ENMG com padrão miopático foi encontrado em 73,3% dos pacien­
tes examinados, com padrão neuropático em 13,3% e com padrão normal em 13,3%. 

5. Evolução da doença— Lelong et a l . 1 4 consideraram duas formas de DMC: uma 
de evolução maligna com óbito até o segundo ano de vida e uma benigna, que 
evolui de maneira lentamente progressiva ou estacionária. Gardner-Medwin & Walton 9 
distinguem três formas: rapidamente progressiva, caracterizada por comprometimento 
motor severo, levando à morte precocemente; lentamente progressiva, caracterizada 
por déficit motor progressivo mas com evolução lenta; e estacionária, caracterizada 
por estabilização no déficit motor e, às vezes, até melhora da função motora. A evo­
lução a longo tempo torna-se problema prático para o clínico. As formas clinica­
mente benignas podem permanecer estacionárias ou podem apresentar evolução gra­
vemente progressiva e as formas clinicamente severas podem manter-se estacionárias 
ou evoluir lentamente 29,30. O prognóstico da evolução é impossível de ser realizado 
em função dos sintomas iniciais, mesmo com auxílio dos exames subsidiários. Os 
pacientes com fraqueza muscular discreta podem mostrar alterações miopáticas severas. 
Por outro lado, alguma fibrose e variação no diâmetro das fibras musculares podem 
ser as únicas alterações encontradas em crianças gravemente comprometidas clini­
camente 16. 

Nossos casos apresentavam exclusivamente quadros clínicos lentamente pro­
gressivos. No exame anátomo-patológico não encontramos alteração que pudesse 
estar relacionada ao estágio de gravidade da doença ou ao prognóstico. Todos os 
nossos pacientes foram tratados com fisioterapia e 12 casos foram submetidos a 
cirurgia para alongamento dos tendões, notando-se resultado satisfatório logo após 
a intervenção cirúrgica. Entretanto, novas contraturas desenvolveram-se mais tarde 
em 4 casos, estando muito relacionadas à redução do tratamento fisioterápico. 
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