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A despropor¢io congénita de fibras é forma de miopatia congénita na qual
a alteragao mais importante encontrada é a atrofia das fibras tipol. Foi em
1068 relatado pela primeira vez o estudo de um caso desta patologia por
W.K. Engel e col10. Em 1969, Brooke e Engel 5 encontraram 10 criangas com
fraqueza muscular de evolucdo lenta em que a biopsia muscular revelou atrofia
de fibras tipol, de um grupo de 180 pacientes submetidos a bidpsia. Porém,
foram Dubowitz e Brooke?®, em 1973, que caracterizaram bem o quadro clinico
desta patologia, pelo estudo de 14 pacientes por eles acompanhados e em que
0s principais achados foram: hipotonia desde o nascimento, fraqueza muscular
de grau varidvel ndo progressiva e presenca de retraches fibrotendinosas pre-
coces, chegando a ocasionar deformidades esgueléticas 2. Qutras caracteristicas
clinicas que podem ser encontradas sfo: palato elevado, facies estreito, baixa
estatura, cifoescoliose, problemas respiratorios durante os dois primeiros anos
de vida e luxacido do quadril. O diagnostico definitivo é dado pela bidpsia
muscular: a histoquimica revela presenca de atrofia de fibras tipol na percen-
tagem de pelo menos 12¢¢ em relacdo as fibras tipo lI. Ocasionalmente podem
ser vistos nlicleos centrais1,2,1518,

0O diagnostico diferencial se faz com outras miopatias congénitas em que
podem ser encontrados nhcleos centrais e atrofia de fibras tipol, porém em
grau menos acentuado, tais como a ‘central core disease’ e as miopatias nema-
linica e miotubular, O gquadro clinico e os exames complementares, principal-
mente a biépsia muscular, levam ao diagndstico certo 313141617,  Em outras
patologias ou condi¢bes clinicas pode ocorrer a presenca de atrofia de fibras
tipo [ como: artrite reumatdide e apds tenctomia, mas essas sfo condicdes facil-
mente excluidas 2.4.7.
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MATERIAL E METODOS. RESULTADOS

Foram estudados 11 pacientes (8 do sexo masculino e 2 do feminino)} com fragueza
muscular nos 4 membrog, de predominio proximal, com amiotrofias, hipotonia genera-
lizada, retracbes fibrotendinosas predominando ao nivel de cotovelos, joelhos e pés,
e hiporreflexia. O inicio da doenca ocorreu nos primeiros anos de vida is vezes coinci-
dindo o tempo de evoluclo da doenca com a idade do paciente. A idade dos pacientes
variou de um a 16 ancs. A maioria dos paclientes afetados tinha histéria familiar ou
pais consangiiineos com excegdio apenas dos casos 9§ e 10, o que mostra nitidamente o
carater genético da afecgdo.

O estude enzimético desses pacientes revelou aumento de fosfocreatinoguinase
(CPK) em todos os casos (Tabela 1). Nos pacientes submetidos a eletromiografia (EMG)
o exame revelou padrdo miopdtico. O eletrocardiograma (ECG) mestrou-se normal,
menos nes casos 1 € 7 nos quais havia sobrecarga biventricular (Tabela 1).

A bidpsia muscuiar revelou, peias reacdes histequimicas de ATPases e NADH {(19),
atrofia das fibras tipo I (Fig. 1) em todos os casns. Chamamos atencio para o caso
2, paciente da época em que ndo realizivamos histeguimica, por isto ndo foi verificada

atrofia de fibras tipo I, sendo o diagndstico confirmado gracas ao exame do irmio
(caso 1).

COMENTARIOS

A desproporcio congénita de fibras é miopatia de carater hereditario, ja
tendo sido descrita por vdrios autores. O tipo de heranca, parece ser autos-
sOmico recessivo 83. Fardeau e col1L12, ng entanto, relataram familia na qual
duas irmés e o pai eram afetados, sugerindo transmissdo dominante da doencga.

Os achados de nosso trabalho coincidem com os da literatura dando-nos
a impressdo de se tratar realmente de moléstia hereditiria com heranca prova-
velmente autossOmica recessiva. A atrofia de fibra tipol & alteracio relati-
vamente rara, se comparada com a atrofia das fibras tipo ll. Brooke e Kaiser €
em 1974 sugeriram que a ocorréncia de atrofia de um dado tipo de fibra seria
devida a respectiva contracdo inadequada. A atrofia de fibras tipo Il dependeria
de condigdes que envolveriam o desuso da musculatura voluntiria, engquanto
a atrofia de fibras tipo | seria um comprometimento da atividade reflexa, ocasio-
nando a hipotonia generalizada encontrada nessas miopatias congénitas.

Achado ocasionalmente relatado 310,13,16 & a presenca de niicleos centrais,
mas nas nossas bidpsias musculares tal achado ndo foi evidenciado. Alguns
autores como Fardeau e col12 acreditam na possibilidade da ‘desproporcio con-
génita das fibras’ ser uma variante da miopatia miotubular, refletindo também
a falta de maturagiio das fibras musculares e ja tendo havido inclusive o relato
das duas doengas numa mesma familia 14,

Chamamos aten¢fo para o valor do CPK que se mostrou elevado em todos
0S8 nossos casos, 0 que nio é freqiiente nas outras miopatias congénitas be-
nignas.
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Fig. 1 — Em cima, atrofia das fibras tipoI (escuras) ATPase 4,3; 100 X.
Em baixo, atrofia das fibras tipoI (claras) ATPase 9,4; 400 X.
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RESUMO

Os autores relatam 11 casos de desproporgie congénita de fibras, compro-
vados pelos exames clinicos e complementares, em que as retragdes fibroten-
dinosas precoces foram fregiientes, o CPK mostrou-se elevado e, na bidpsia
muscular, a histoquimica revelou atrofia seletiva das fibras tipol. Trata-se
de distrofia congénita pouco fregiiente, de progressao lenta e evolugdo benigna.

SUMMARY

Congenital fibre disproportion. Typel fibres atrophy: report of 11 cases.

The authors report 11 cases of congenital disproportion of fibers, confirmed
through clinical and complementary examinations. In these 11 cases early
fibrotendinous retractions were frequent and CK proved to be high. At muscle
biopsy histochemistry revealed a selective atrophy of typel fibers. This is a
rarely frequent congenital dystrophy, of slow progression and benign evolution.
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