REGISTRO DE CASOS

ATROFIA MUSCULAR PROXIMAL FAMILIAR

JosE ANTonNIO LEVY *
EHRENFRIED OTHMAR WITTIG **

Enquanto a distrofia muscular progressiva caracteriza-se, na grande
maioria dos casos, pelo predominio proximal da atrofia muscular — nas
cinturas pélvica e escapular e no tronco —, as afecgdes cronicas e degene-
rativas do neurdnio motor periférico afetam, de preferéncia, os musculos
distais dos membros. Por fazer exce¢do a esta regra, a atrofia muscular
proximal familiar é, em geral, confundida com a distrofia muscular pro-
gressiva, sendo talvez éste o motivo por que tém sido referidos na literatura
casos de distrofia muscular progressiva com fasciculacdes. Kugelberg e
Welander 3 apresentaram, no 12.° Congresso Escandinavo de Neurologia
(Oslo, 1952) e publicaram em 1956 as observagbes de 12 pacientes com
atrofia proximal hereditaria, afeccdo de evolugdo muito lenta, transmitin-
do-se com carater recessivo e na qual a eletromiografia e a biopsia mus-
cular demonstraram ser a afeccdo muscular secundaria ao comprometimen-
to do neurdnio motor periférico. Wohlfart e cols.4, em 1955, estudando
trés familias, consideram esta afeccdo hereditaria como constituindo uma
moléstia independente na qual a sintomatologia sugere distrofia muscular
progressiva primaria, ao passo que o eletromiograma e a biopsia muscular
mostram alteracbes indicando a existéncia de lesio de neurdnios motores
periféricos; dos 7 casos relatados por ésses autores4, quatro apresentavam
fasciculagbes ao exame clinico, dois eram clinicamente indistinguiveis de
casos de distrofia muscular progressiva e um tinha o diagnéstico anterior
de moléstia de Werdnig-Hoffmann, tendo, no entanto, evoluido de modo fa-
voravel.

Magee e De Jong 2, em 1960, publicaram as observacées de trés casos
de atrofia muscular proximal hereditaria em uma familia, considerando-os
como idénticos aos descritos por Kugelberg e Welander3 e por Wohlfart
e colt. Como nos casos descritos anteriormente, os de Magee e DeJong
também haviam sido inicialmente diagnosticados como distrofia muscular
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progressiva, mas o carater estacionario da moléstia, o exame eletromiogra-
fico e a biopsia muscular tornaram possivel o diagnoéstico correto.

Hurwitz e col.l, em 1961, relataram dois casos semelhantes, de atrofia
neurogénica, de topografia proximal e simétrica, nos quais o diagndstico
pode ser feito com auxilio da eletromiografia e biopsia muscular.

O motivo déste trabalho é relatar as observacoes referentes a dois ir-
maos com essa afeccdo. Em ambos fora feito o diagnostico de distrofia
muscular progressiva; entretanto, a biopsia muscular e o exame eletromio-
grafico mostraram que a atrofia muscular era secundaria & lesdo de neuré-
nios motores periféricos.

OBSERVACOES

Caso 1 — F. T. O.,, com 26 anos de idade, sexo masculino, atendido no ambu-
latério de Clinica Neurologica (Reg. Geral 518012) em 9-3-1960, Moléstia iniciada
10 anos antes, com caimbras nos membros inferiores, tremores nas extremidades
e fraqueza nas partes proximais dos membros; dificuldade para assumir a atitude
bipede, para andar e para subir escadas; apdés dois meses de evolucdo progressiva
o quadro piorou, acentuando-se as atrofias. Depois do primeiro ano de evolucédo
0 quadro sintomatolégico, segundo o dizer do doente, permaneceu estacionirio.
Antecedentes — Um irméo do paciente (caso 2) apresenta a mesma moléstia; néo
existem outros casos na familia. Exame neurolégico — Atitude, marcha e modo
de levantar caracteristicos de distrofia muscular progressiva; atrofia nitida da
muenlatura nas cinturas pélvica e escapular e parte proximal dos membros; alguns

Fig. 1 — Caso F. T. O. Ao alto e & esquerda, grupo de fibras musculares
atrofiadas correspondente a uma sub-unidade wmotora cujo neurénio foi
lesado (H.E, X125).
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musculos distais (antebracos, m&os, pernas e pés) apresentam-se levemente hipo-
trofiados; reflexos patelares, bicipitais, estilo-radiais, cubito-pronadores e agquileos
abolidos; diminuicdo acentuada da férca muscular, sobretudo nas porcdes proxi-
mais dos membros; auséncia de fasciculacles; sensibilidades normais.

Exames subsididrios — Testes musculares: déficit variAvel de 50 a 75% nos
mysculos das coxas e pernas; déficit de 25 a 50% nas cinturas pélvica e escapular,
bracos e ante-bracos; féorca muscular normal nas maos e pés. Dosagem do coles-
terol no séro 218 mg/100 ml. Creatinina na urina 0,28 mg/litro. Exame de -
qitido cefalorraquidiano (puncdo lombar): normal. Captacdo do I pela tiredide
normal. Metabolismo basal dentro dos limites da normalidade. Eletromiografia
(biceps braquial, deltéide e quadriceps a direita, biceps bragquial esquerdo, emi-
néncia tenar direita): durante o repouso foram registrados numerosos potenciais
de fibrilacdo e fasciculacdes; durante a contracdo muscular, potenciais polifasicos
de longa duracao e baixa voltagem com alguns potenciais gigantes de mais de
3.000 microvolts. Biopsia muscular *: ao lado do tecido muscular normal, verifi-
cam-se &reas de fibras musculares atrofiadas, de tamanho bastante diminuido,
areas estas correspondentes a sub-unidades motoras cujos neurdnios foram lesados
(fig. 1); em algumas das fibras musculares verificam-se sinais de regneracdo, ou
seja, basofilia, aumento do numero de nucleos, aspecto de raquete (fig. 2).

Fig. 2 — Caso F. T. 0. Fibras musculares atrofiadas com aumento eviden-

te do numero de nicleos; na parte inferior, fibra com aspecto em raquéte
(H.E. X400).

Caso 2 — L. I. F.,, com 23 anos de idade, sexo masculino, atendido no ambu-

latério de Clinica Neurolégica (Reg. Geral 432314) em 9-3-1956. Este paciente é
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irmao do anterior (caso 1), embora seus nomes sejam bastante diferentes. A anam-
nese ¢ inteiramente superponivel, tendo a moléstia se iniciado na mesma ocasido
em ambos o0s irméos, ou seja, ha 10 anos. O exame neurolégico mostrou: atitu-
de, marcha e modo de levantar-se semelhantes aos verificados nos miopatas; atro-
fias musculares na cintura pélvica e escapular, coxas e bracos, havendo hipotrofia
em alguns musculos distais dos antebracos, maos, pernas e pés; arreflexia profunda.
Ao contrario do caso anterior, éste paciente apresentava fasciculacdes ao nivel dos
musculos da cintura escaputar. As sensibilidades eram normais.

COMENTARIOS

Embora os exames subsidiarios, inclusive a biopsia muscular e a ele-
tromiografia tenham sido feitos em apenas um dos pacientes (caso 1), ndo
parece haver duvidas quanto ao diagnéstico do segundo caso, ndo s6 em
virtude de tratar-se de dois irmfos, como também pela anamnese e sinto-
matologia superponiveis em ambos os casos. Lembramos ainda que no se-
gundo paciente o exame clinico mostrava fasciculagbes, o que, por si s6, ja
poderia sugerir a existéncia de lesdo crénica de neurdénios motores peri-
féricos. Como ja fora relatado por varios autores!. 23,45 os dois casos
que apresentamos caracterizavam-se por atrofias musculares de predominio
proximal e pela evolucdo bastante lenta, havendo mesmo, apdés o primeiro
ano, aparente estacionamento do quadro clinico. Fasciculacbes parecem
estar presentes em cérca de 50% dos casos relatados na literatura; dos
nossos dois casos apenas um (caso 2) as apresentava. Nesta moléstia os
reflexos profundos podem se apresentar normais ou diminuidos, ou mesmo
estarem abolidos, como, alias, sucedeu nos nossos dois pacientes. A sinto-
matologia em geral se inicia entre os 3 meses e 17 anos de idade, havendo,
entretanto, relato de um caso com inicio aos 44 anos!; nos nossos pacientes
a sintomatologia se iniciou respectivamente aos 13 e aos 16 anos. O prog-
nostico, quod vitam, é bom porquanto a sobrevida é em geral superior a 15
anos, tendo sido até registrado um caso com 40 anos3 ¥ importante o
fato de que, em quase todos os casos descritos na literatura, o diagnéstico
inicial foi de distrofia muscular progressiva, em virtude do que deve ser
ressaltado o valor da biopsia muscular e da eletromiografia para o esclare-
cimento diagnostico definitivo.

RESUMO

Os autores relatam dois casos de atrofia muscular proximal familiar,
moléstia caracterizada por déficit motor e atrofias musculares de distribui-
¢do proximal, secundarias a lesdo de neurdnios periféricos. Assim, como
em outros casos descritos na literatura, foi feito inicialmente o diagnéstico
de distrofia muscular progressiva. O diagnédstico correto foi conseguido
com auxilio da eletromiografia e da biopsia muscular.
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SUMMARY

Familial proximal muscular atrophy: report of two cases.

Two cases of familial proximal muscular atrophy characterized by motor
impairment and muscle atrophies with proximal distribution secondary to
lesion of the peripheral motor neurons are reported. As in other cases
reported in medical literature, the first diagnosis was that of progressive
muscular distrophy. The correct diagnosis was made through muscle biopsy
and electromiography.
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