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MIOPATIA POR CORPOS ESFEROIDES

Relato de caso

Rosana Herminia Scola’, Alcides Trentin Jr?, Rodrigo VaeZz?,
Vinicius de Faria Gignon?, Thais Gurgel Costa? Lineu Cesar Werneck?

RESUMO - A miopatia por corpos esferoides é doenca rara, classificada no grupo das miopatias congénitas
relacionadas aos disturbios da desmina; apresenta, em geral, origem autossémica dominante e com inicio
dos sintomas na fase adulta. Relatamos o caso de menina de sete anos, com diparesia facial, hipotrofia e
hipotonia muscular generalizadas, arreflexia profunda generalizada, for¢a muscular proximal nos membros
superiores e inferiores e distal dos membros superiores grau 3 e distal nos membros inferiores grau 1. A
eletromiografia de agulha evidenciou recrutamento aumentado e potenciais de unidade motora de curta
duracdo e baixa amplitude, caracterizando um padrao miopatico. A bidpsia muscular revelou padrdo misto
para miopatia e desinervacdo e presenca de corpos esferdides intracitoplasmaticos compativeis com a miopatia
por corpos esferdides. No presente caso, a paciente apresentou precocemente o inicio dos sintomas e ndo
ha relatos de casos semelhantes na familia.
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Spheroid body myopathy: case report

ABSTRACT - Spheroid body myopathy is a rare illness classified in the group of the congenital myopathies
as a desmin-related neuromuscular disorder, presenting dominant autosomical origin with the beginning
of the symptoms in the adult phase. We report on a seven years old girl with facial paresia, generalized mus-
cular hypotrophy and hypotony, generalized deep areflexia, proximal upper and lower limbs muscular strengh
and distal upper limbs grade 3 and distal lower limbs grade 1. Needle electromyography evidenced increased
conscription and potentials of motor unit of short duration and low amplitude, characterizing a myopathic
standard. The muscle biopsy disclosed mixed standard to myopathy, denervation and inclusion bodies that
are consistent to spheroid body myopathy. In this case, the patient presented, in advance, early beginning
of the symptoms and there are no similar cases in the family.
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As doencas neuromusculares congénitas consti-
tuem um grupo de alteracoes atualmente classifica-
das de acordo com critérios clinicos e morfolégi-
cos'2. Muitas dessas entidades apresentam-se se-
gundo um padrao familiar autossémico dominante;
outras sdo observadas de forma esporadica. Algu-
mas delas apresentam achados ultraestruturais dis-
tintos tais como: bastdes nemalinicos, core central
ou lise de miofibrilas3. Em 1978, Goebel e col. obser-
varam uma desordem neuromuscular congénita com
que se diferenciava por seus aspectos morfolégicos
e para qual foi proposto o termo miopatia por cor-
pos esferdides, baseado em achados ultraestruturais

e histoquimicos®. Atualmente as miopatias congéni-
tas relacionadas a anormalidades da Banda Z sdo clas-
sificadas em miopatia nemalinica e em um crescente
grupo de miopatias relacionadas a disturbios da des-
mina, no qual se inclui a miopatia por corpos esfe-
réides®. Esta doenca é caracterizada por atrofia mus-
cular e fraqueza lentamente progressiva de inicio
na adolescéncia, podendo se estender por mais de
50 anos, com associacdo ocasional de tremor, disfa-
gia e mialgia®. A histologia muscular, observam-se
colecdes de massas esféricas de 2 a 15 micrometros,
maiores e mais numerosos que os corpos citoplas-
maticos, com coloracdo verde no tricromio e despro-

Setor de Doencas Neuromusculares, Servico de Neurologia e Disciplina de Propedéutica Médica do Departamento de Clinica Médica
do Hospital de Clinicas da Universidade Federal do Parana (HC-UFPR), Curitiba PR, Brasil: 'Professora Adjunta; 2Académico de Medicina;

3Professor Titular.

Recebido 14 Julho 2004, recebido na forma final 25 Outubro 2004. Aceito 26 Outubro 2004.

Dra. Rosana H. Scola - Divisdo de Doencas Neuromusculares, Hospital de Clinicas UFPR - Rua General Carneiro 181 - 80069-900 Curitiba

PR - Brasil. E-mail: scola@hc.ufpr.br



Arqg Neuropsiquiatr 2005;63(2-A) 333

vidas de atividade oxidativa, usualmente ocorrendo
em fibras tipo |, que sdo constituidas ultraestrutural-
mente de filamentos finos enovelados de 12 a 15
nandémetros de diametro misturados a manchas e
linhas com densidade de disco Z. A periferia pode
ser positiva para desmina e também estar ocupada
por mitocondrias, glicogénio, filamentos desorgani-
zados e disco Z com estiramento’2.

O objetivo deste estudo é relatar o caso de pa-
ciente com miopatia por corpos esferoéides.

CASO

Menina de 7 anos, com histéria de hipotonia cervical
observada aos 5 meses de idade, evoluindo com atraso
do desenvolvimento motor: sustentacdo cefalica com 1
ano, sentou com 1 ano e 6 meses, andou apos 0s 2 anos
e evoluiu com dificuldade de deambulacdo; falou com
1 ano. Histéria familiar negativa para doenca semelhante
e pais ndo consanguineos. Ao exame fisico, na inspecao,
a Unica particularidade era a presenca de “pés cavos”.
Ao exame neurolégico, marcha escarvante, diparesia fa-
cial, hipotrofia e hipotonia muscular generalizada, forca
muscular proximal em membros superiores e inferiores
e distal de membros superiores grau 3 e distal em mem-
bros inferiores grau 1 (Medical Research Council - MRC)
e arreflexia profunda generalizada. Os exames laborato-

riais mostraram hemograma normal, creatinoquinase sé-
rica (CK) normal, transaminases glutamica piravica (TGP)
e glutamica oxalacética (TGO) normais.

A eletroneuromiografia mostrou conducdo nervosa
motora e sensitiva normais e o exame de agulha eviden-
ciou recrutamento aumentado e potenciais de acdo da
unidade motora de curta duracdo e amplitudes reduzidas,
compativel com padrao miopético.

A biépsia muscular com histoquimica do musculo qua-
driceps revelou inclusdes citoplasmaticas de cor verme-
Iho-purpura, arredondadas nos cortes transversais e alon-
gadas nos longitudinais, compativeis com corpos esfe-
roides (Fig 1).

DISCUSSAO

As miopatias congénitas podem ser classificadas
em: (1) anormalidades enziméaticas sem alteracao
estrutural - desproporcdo congénita do tipo de fi-
bra; (2) alteracdo na localizacdo do nucleo - miopa-
tia miotubular e contronuclear; (3) desarranjo das
estruturas intrinsecas, sarcomeros alargados - nu-
cleo central e minicore; (4) inclusdes anormais nas
fibras musculares. Varias dessas inclusdes sdo de-
rivadas de estruturas pré-existentes, principalmente
bastdes ou corpos nemalinicos. Outras inclusdes sdo
derivadas de material da Banda Z, sendo esses cor-

Fig 1. Presenca de inclusées citoplasmaticas sugestivas de corpos esferdides, nas colora¢ées tricromo de Gomori 400x (A) e hema-
toxilina-eosina 400x (B).



334 Arq Neuropsiquiatr 2005;63(2-A)

pos citoplamaticos possivelmente relacionados com
inclusdes tais como: corpos esferdides, corpos sarco-
plamaticos e inclusdes de corpos tipo Mallory. Essas
inclusdes compartilham o acimulo de desmina e
outras proteinas®'°,

A desmina pode ser melhor conceituada como
uma proteina miofibrilar ou um filamento interme-
didrio especifico das fibras musculares que, em si-
tuacdes patolégicas, acumula-se no interior de cor-
pos citoplasmaticos, corpos sarcoplasmaticos, corpos
esferéides ou materiais granulofilamentosos. As
miopatias relacionadas a desmina constituem um
grupo tanto clinica quanto geneticamente hetero-
génio, podendo ser hereditarias ou esporadicas, ca-
racterizando-se por fraqueza muscular proximal e
distal muitas vezes associadas a cardiomiopatia'.
Varios estudos foram realizados na tentativa de re-
lacionar as mutacdes do gene da desmina ao de-
senvolvimento de diversas doencas e suas compli-
cagoes, porém os resultados ainda sdao inconclusi-
vos'2. Dentre as doencas relacionadas a desmina,
também chamadas de miopatias miofibrilares'’, Este
artigo destaca a miopatia por corpos esferoides.

Na maioria das vezes, a miopatia por corpos esfe-
réides manifesta-se na vida adulta, embora sinto-
mas menores possam ocorrer na infancia®. Ha atro-
fia proximal com pseudo-hipertrofia do quadriceps
e panturrilha, fraqueza muscular predominante-
mente distal, cdimbras e fatigabilidade. Em varios
casos, a doenca resulta em importante perda de peso
e insuficiéncia respiratéria. Aqueles que se iniciam
na infancia ou adolescéncia, comumente cursam com
anormalidades esqueléticas e insuficiéncia respi-
ratoria, sendo o curso da doenca mais severo’.

Nao existe um padrao tipico de heranca para a
miopatia por corpos esferdides. Goebel e col. obser-
varam um padrao autossdémico dominante em qua-
tro geragoes sucessivas?, embora ja tenham sido re-
latados casos esporadicos e de heranca autossémi-
ca recessiva em caso de pais consangUlineos’ '3,

No presente caso, observa-se uma miopatia com
inicio precoce, a paciente apresentando o inicio dos
sintomas aos 5 meses de idade, evoluindo progressiva-
mente até o momento. Os achados clinicos de hipo-
trofia e fraqueza muscular condizem com os da lite-

ratura, que prevé maior variabilidade de anormali-
dades esqueléticas para casos que se iniciam na in-
fancia, justificando a existéncia dos “pés cavos”. As
enzimas séricas musculares auxiliam no diagnéstico;
geralmente estdo moderadamente elevadas. Esta
paciente apresentava uma CK normal.

A eletromiografia demonstra um padrao miopa-
tico, a bidpsia muscular com histoquimica, mostra a
presenca de corpos esferéides, principalmente nas
fibras tipo I. A periferia da fibra muscular pode ter
positividade para desmina, glicogénio, ou ocupada
por mitocondrias®. Neste caso, o exame anatomo-
patolégico e histoquimico revelou a presenca de
corpos esferdides e a periferia das fibras musculares
ocupada por mitocéndrias.

A particularidade deste caso consiste no inicio
precoce desta doenca, que se apresenta sem padrao
hereditario autossémico dominante e tornando-
se, portanto, extremamente rara.
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