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Em 1915 Taylor !, sob o nome de “Paralisia vago-glossofaringea com
ptose progressiva”, descreveu, numa familia franco-canadense, a condicéo
que, em 1962, Victor e col.'® denominaram de “Distrofia o6culo-faringea” e,
Lees e Liversedge 8, de ‘“Miopatia ocular descendente”., Taylor opinava que
seus casos, caracterizados por ptose e disfagia iniciando-se depois dos 50
anos de idade e com determinacido hereditaria, deveriam ter sua “patologia
procurada nos nucleos o6culo-motores e do vago-glossofaringeo” os quais se-
riam sede dz degeneracdo seletiva.

Em 1967 Rebeiz e col!®> comprovaram, com estudos necroscopicos, o
carater miogénico da doenca. Desde o trabalho original de Taylor, varios
casos tém sido publicados (Barbeau 2 3, Bray e col.!, Millefiorini e Filippi-
ni!2, Peterman e col.l*, Manigand e col.l}f, Hayes e col% Iewis® Murphy
e Drachman 13, Aarlil).

Nossa finalidade, com esta publicacdo, seria a de apresentar uma fami-
lia brasileira na qual a enfermidade ocorreu em trés geracdes sucessivas.
Adotamos a nomenclatura inglésa — Miopatia ocular descendente (MOD) —
por julga-la mais explicita para rotular esta modalidade de distrofia que,
habitualmente, comega na 6.*-7.* décadas por ptose e oftalmoplegia externa
seguida, anos depois, de miopatia comprometendo faringe, laringe, face e
musculaturas cervical e de cinturas escapulo-umeral e pelvicrural. Lund-
berg 10 observou associacdo com hipogonadismo.

OBSERVACOES

Caso 1 — E.M.S. (IITA1l no heredograma), com 68 anos de idade, branco, bra-
sileiro, casado, internado em 27 de setembro de 1971. Désde 1960 o paciente observou
ptose palpebral esquerda seguida de ptose & direita (fig. 1), negando diplopia; simul-
taneamente, fatigabilidade facil dos membros inferiores, particularmente ao ascender
degrdus. Em 1965 foi evidenciado enfisema pulmonar (tabagista). Desde meados
de 1966 disfagia, maior para sélidos do que para liquidos, sem regurgitacio nasal.
Desde 1969-1970 limitacdo na enunciacdo da palavra com gueda de timbre de voz que
o0 paciente relaciona a fadiga da musculatura labial e lingual. Antecendentes pes-
soais — Nada digno de nota. Exame meurolégico — Marcha de palmipede, Limitacéo
na passagem da posicdo sentada para a erecta. Levantar miopAtico. Retificacdo da
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coluna lombo-sacra, com abdome protruso. Ptose palpebral bilateral, & esquerda
maior que a direita, com pregueamento do musculo frontal e motilidade ocular nor-
mal (fig. 1). Riso transversal. Demais nervos cranianos sem alteracdes. Diminui-
cio global da férca muscular, predominando nas cinturas escdpuloumeral e pelvi~
crural. Atrofia generalizada, de prevaléncia proximal (fig. 2). Reflexos musculares
abolidos, com excecdo dos aquileos. Reflexos plantares em flexdc. Auséncia de
reacdo miotdnica. Sensibilidade normal. Alta hospitalar em 10 de dezembro, 1971;
no decurso da hospitalizaco foi feita correcdio cirurgica da ptose palpebral (fig., 1).

Fig. 1 — Caso 1, vaciente 3IIIA1 mo heredograma: na
parte superior, fotografias mostrando ptose pal-
pebral esquerda aos 40 e bilateral aos 52 anos
de idade; ma parte inferior, mesmo paciente ao
ser internado com 68 anos de idade e, a direita,
resultado da correcdo cirdrgica da ptose pal-
pebral bilateral.
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Fig. 2 — Atrofias musculares generalizadas de prevaléncia proximal.

Exames complementares — No sangue: uréia 32 mg%,; crealinina 1,3 mg%;
glicose 82 mga%; s6dio 141 mEq/L; cloretos 96 mEq/L; potassio 4,6 mEqg/L; reserva
alcalina 26,2 mEq/L; céalcio 8,8 mg9d; fosfatase alcalina 6,7 U (King-Armstrong);
fosfatase &cida 3,2 U (King-Armstrong); colesterol 240 mg%; bilirrubina total
0,6 mgog, (Malloy-Evelyn); &acido urico 82 mg% (Caraway); PBI 8.1 ug%. Eletro-
forese de proteinas do soro sangiitneo: proteina total 7,4 g% ; albumina, 40,6%-3,01 g%;
globulinas (alfa-1 4,7%-0,35 g%, alfa-2 11,77%-0,86 g%: beta 17,0%-1,26 g%; gama
26,0%-1,92 g%). Hemograma: hemoglobina 16,9 g9%; hematécrito 509%; leucdcitos.
7.000/mm?® (eosinéfilos 4%, neutréfilos bastonetes 4%, neutréfilos segmentados 489,
linfécitos 499%, mondcitos 29%). Hemossedimentacdo: 30 mm na 1.2 hora e 500 mm
na 2.2 hora (Westergren). Reacdes sorologicas para lues megativas. Provas de ati-
vidade reumdtica: anti-estreptolisina 0 inferior a 125 U Todd; proteina C reativa
negativa; teste do latex negativo (Singer e Plotz). Pesquisa de células L. E. nega-
tiva., Provas de fun¢do hepdtica: cefalina-colesterol positiva; turvacdo do timol 14 U;
floculacdo do timol positiva; sulfato de zinco 9 U. Transaminases: piruvica 11 U;
oxalacética 2 U; desidrogenase latica 205 Ug, (Wroblewski); creatinofosfoquinase
10 U sigma. Ezxame sumdrio de urina normal. Liquido cefalorraqueano: proteinas
62 mg%; glicose 58 mg%; cloretos 717 mg%; células 3/mm?; reacdo de Wasserman
negativa. Teste da prostigmina negativo. Eletrocardiograma: bloqueio AV de
148 grau; extrassistoles ventriculares em aVf; provavel hipertrofia ventricular es-
querda. Eletrencefalograma anormal, apresentando moderada atividade lenta de 7 a
7.5 H, bilateral e difusa. Exames radiogrdficos: térax normal; cranio normal.
Radiologia contrastada da faringe: transito faringo-esofdagico livre, sem estase do
contraste nas valéculas, tendo ocorrido diminuto refluxo para a traquéia. Larin-
goscopia indireta: cordas vocais de aspecto normal, apresentando béa mobilidade;
auséncia de tumor ou ulceracio da laringe. Bidpsias musculares (Dr. Francisco
Duarte) — No musculo elevador da palpebra esquerda e no musculo médio gltteo
direito (fig. 3) os feixes musculares apresentam fibras irregulares em forma e
tamanho, com alteracdes degenerativas sarcopldsmicas e infiltracdo intersticial fibro-
-adiposa, caracterizando o quadro histolégico da distrofia muscular, Eletromiografia
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(Dr. Sérgio Ribeiro) — Aparetho alvar, eletrédio bipolar; calibracdo 100 uV/cm;
velocidade de varredura 100 cm/s; Em = esforco mintmo; EM = esférco méaximo;
Pl = ponto 1 — Auséncia de poténcias espontaneos e aumento percentual de poten-
ciais polifasicos em todos os mausculos estudados. No quadriceps direito: em Em,
potenciais polifasicos de 400 uV e 4mseg e de 1000 uV e 4mseg; em EM, tracado de
interferéncia 120 a 350 uV de amplitude. No quadriceps esquerdo: em Em, poten-
ciais polifasicas de 45 uv e 3 a 7 mseg, de 100 uV e 4mseg e bifasicos, média de
150 uV e 2mseg de duracao; em EM, tracado de interferéncia com 900 uV de ampli-
tude (fig. 4). No musculo deltéide esquerdo: em Em, tracado tipo médio de 400 a
600 uV de amplitude; em EM, tracado tipo interferéncia com 500 a 800 uV de ampli-
tude. No biceps direito: em Em, tracado tipo médio com 320 a 500 uV de amplitude;
em EM, tracado tipo interferéncia com 450 a 600 uV de amplitude. No triceps direito:
em Em, tracado tipo médio com 600 a 800 uV de amplitude; em EM, tracado tipo
interferéncia de 800 uV. Em conclusdo, exame eletromiografico compativel com o
diagnéstico de miopatia

Fig. 3 — Caso 1. Bidpsias musculares: cortes do muscuio
elevador da pdlpebra esquerda (a) e do musculo
gliteo direito (b) mostrando acentuadas altera-
coes devidas a distrofia miogénica,
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Fig. j — Caso 1. Exame eletromiogrdfico, tipo miopatia (vide texto).

Caso 2 — M.L. (IIG7 no heredograma), com 77 anos de idade, branca, bra-
sileira, examinada em 6 de dezembro de 1971. Relata a paciente gue, aproximada-
mente aos 50 anos de idade, comecou a notar queda das palpebras superiores, parti-
cularmente a esquerda e, simultdneamente, disfagia para sélidos e liquidos com oca-
sional refluxo nasal; alguns anos depois observou fatigabilidade féacil, limitacdes
para pentear cabelos e ascender degrdus. Amntecendente pessoais — Nada digno de
nota. Exame neurolégico — Marcha incaracteristica. Estadtica normal. Limitacéo
na passagem da posicio sentada para a erecta. Ptose palpebral bilateral (fig. 5).
Demais nervos cranianos sem alterac¢des. Diminuicdo global da férca muscular, com
predominincia proximal. Reflexos musculares abolidos; reflexos plantares em flexdo,

Sensibilade integra.

CASO 3 — M.V. (IIIC3 no heredograma), com 58 anos de idade, branca, brasi-
leira, examinada em 6 de dezembro de 1971. Informa a pacicnte que, desde 1967
(aos 54 anos de idade), comecou a apresentar disfagia para sé6lidos e liquidos, par-
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ticularmente quando emocionada. Desde 1969 os familiares observaram queda das
palpebras superiores. Queixa-se de fatigabilidade fAcil. Antecendentes pessoais —
Nada digno de nota. Exame neuroldgico — Marcha incaracteristica. Estatica normal.
Ptose palpebral bilateral, mais nitida & esquerda com pregueamento frontal pro-
nunciado (fig. 5). Demais nervos cranianos sem alteracdes. Fo6rca muscular e tro-
fismo normais. Reflexos musculares presentes e simétricos; reflexos plantares em
flexdo. Sensibilidade integra,

Dl /

Fig. 5 — A esquerda, caso 2, paciente IIG? mno heredograma: ptose
palpebral bilateral. No centro, caso 8, paciente IIIC3 no
heredograma: ptose bilateral mais nitida a esquerda. A di-
reita, caso 5, paciente I mno heredograma: fotografia aos
80 anos de idade mostrando ptose palpebral bilateral.

Caso 4 — Z.P.D.S. (IIlol no heredograma), com 56 anos de idade, branca,
brasileira, examinada em 6 de dezembro de 1971. Informa a paciente que apro-
ximadamente desde 1961, quando tinha 46 anos de idade, notou que quando se ali-
mentava sentia como que “um bélo na garganta” e, por ésse motivo, ingeria liquidos
em seguida aos s6lidos, objetivando facilitar a degluticdo, com ocasional refluxo
nasal. Desde 1965 (aos 51 anos de idade) observou que a pélpehra superior esquerda
estava mais baixa que a direita. Antecedentes pessoais — Nada digno de nota.
Exame neuroldgico — Marcha incaracteristica. Estdtica normal. Plose palpebral a
esquerda. Demais nervos cranianos sem alteracdes. Foérca muscular, trofismo, tono e
coordenacdo normais. Reflexos musculares presentes e simétricos; reflexos plantares
em flexdo. Sensibilidade integra.

CAs0 5 — M.T.S.M., paciente I no heredograma, ja falecida. Fotografia feita
aos 80 anos de idade mostrava ptose palpebral bilateral (fig. 5).

Andlise genética da doenca na familia estudada — As informacdes recolhidas
para a confeccio do heredograma que ilustra éste trabalho foram obtidas de vérios
membros da familia, acometidos ou n&o, pela doenca em causa. Todos os informes
foram cotejados entre aqueles que os forneceram. A anélise genética (Dr. Virgilio
Ferreira da Costa) resultou na formulacdo que transcrevemos: “Dos gquatro casos
de MOD com quadro clinico completo, em trés se verifica que um dos pais também
apresentou a enfermidade (IITAl, IIIC2, IIGT7). Isso caracteriza a heranca domi-
nante. Por outro lado, embora nenhum dos pais do paciente I1IIO1 (caso 4) tenha
a doenca, ndo se poderd afirmar que um déles eventualmente nfdo a desenvolvesse,
de vez que faleceram antes da idade em que a condicdo habitualmnte se inicia.
Analisando a ascendéncia dos outros sete doentes (ndo examinados), notamos que
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quatro déles tinham, pelo menos, um dos pais afetado. Dos trés restantes, um déles
tinha um dos pais morto com menos de 40 anos; outro tinha pais sObre os quais
néo se obtiveram informacdes e, finalmente, o ultimo é o Unico caso em que se
poderia arguir sObre a recessividade da doenca.

Obviamente, a andlise de genealogias de afeccdes cuja fenogénese é tardia néo
é tdo facil quanto a de afeccOes de manifestacdo precoce. Nagquelas circunstancias
muitos membros da familia ndo se prestam a anllise, seja porque ainda n&o atin-
giram a idade em que a doenca geralmente tem o seu inicio, seja porque faleceram
antes daquela idade. Apesar disto, o heredograma apresentado n#o deixa duvidas
sobre a natureza da heranca em causa. Ademais, a afeccdo se distribul igualmente
em ambos 0s sexos e ndo hé4 necessariamente transmissdo de pai para filhos, po-
dendo-se também afirmar que, além de dominante, a heranca é autossémica.”

COMENTARIOS

Ainda é discutivel se a miopatia ocular descendente (MOD) é uma va-
riante de miopatia ocular ou nosologicamente autonoma. Para muitos, a
miopatia ocular pura descrita por Fuchs’ em 1890, seria uma forma clinica
infreqiiente de distrofia muscular progressiva. Habitualmente tem inicio na
3.* década, sem predilecio por sexo, tendo carater familial em 509% dos
casos; traduz-se, clinicamente, por ptose palpebral bilateral, geralmente si-
meétrica, de evolucéo lenta, eventualmente associada a oftalmoplegias e com-
prometimento de outros grupos musculares. Em 1951, Kiloh e Nevin? de-
monstraram a origem miogénica da miopatia ocular.

Walton 19, 20, 21 informa que 50% dos pacientes com miopatia ocular tém
disfagia, porém alinha-se a Bray e col.* na concep¢do de que os casos de
ptose associada a disfagia deveriam ser separados em capitulo particular.
A MOD tem inicio geralmente tardio quando cotejada com outras distrofias
musculares. Dada a sua evolucdo lenta geralmente torna-se problematico
situar, no tempo, o seu coméco, se bem que habitualmente isso ocorra na
faixa dos 40 a 70 anos de idade, enquanto que a forma ocular pura ocorre,
em geral, na 3.* década da vida. Nossos pacientes notaram que seus sin-
tomas — quer a ptose palpebral quer a disfagia, ou ambos — apareceram
entre os 45 e 55 anos de idade.

Revisdo da literatura demonstra que o tipo de heranca da MOD seria
dominante autossémica, ndo obstante o relato de casos esporadicos. Nossa
casuistica, analisada por geneticista, configura o padrdao genético classico.

A MOD tem como caracteristicas prevalentes, além do inicio tardio, o
comprometimento do elevador da palpebra e da musculatura estriada da
faringe e, ocasionalmente, dos musculos orbicular das palpebras e retos
superiores. A ptose palpebral inaugura a doenca, podendo a disfagia excep-
cionalmente precedé-la, Gradualmente, pode ocorrer propagacdo da distrofin
para outros grupos musculares (temporais, faciais, masseterinos, esterno-
cleidomastéideo e das cinturas escapuloumeral e pelvicrural) como nos casos
1 e 2. Victor e col!® sublinham o inicio tardio da MOD, a elevada inci-
déncia familial com heranca do tipo autosémica dominante, a localizagao
oOculo-faringea, a evolucao lenta, concluindo que a condicdo estaria relacio-
nada, de um lado, com a miopatia ocular pura e, de outro, com a distrofia
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muscular classica. Dos métodos auxiliares de diagnéstico sdo importantes
a biépsia muscular e a eletromiografia que demonstram a natureza miogé-
nica da enfermidade. Russe e col.'® detectaram, em 1967, elevacdo estatis-
ticamente significativa de IgA e IgG na imunoeletroforese.

Julgamos oportuno o registro da MOD na literatura brasileira pelo seu
prognostico relativamente benigno quando comparada com enfermidades com
as quais exige diagnostico diferencial, tais como miastenia grave e paralisia
bulbar progressiva e pela confirmac¢do do seu cardter miogénico pela bidpsia
muscular e eletromiografia.

RESUMO

Sdo relatados 4 casos de miopatia ocular descendente (MOD) com his-
toria familial levantada em trés geracoes. Biopsia musculares e eletromio-
grafia em um caso confirmaram o carater miogénico da doenca. A MOD
nada mais seria do que uma forma clinica especial de distrofia muscular,
de inicio tardio.

SUMMARY
Descending ocular myopathy

Four cases of the so-called descending ocular myopathy with a family
history in three generations are reported. In the first case muscular biopsy
and electromyographic studies proved the myogenic nature of the process.
Descending ocular myopathy seems to be just a clinical form of muscular
distrophy of late onset.
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