Caso Clinico 03

Homem, 26 anos, natural e procedente do Pard, previamente higido, sem uso de medicacbes, sem
internacdes prévias. Refere que iniciou quadro de “fraqueza” nas maos, pior a direita, sem oscilacao
de forca muscular durante o dia. Durante a anamnese lembrou que quando tinha cerca de 15 anos ja
percebia um pouco de fragueza muscular nas aulas de educacdo fisica e tinha dificuldade de

aprendizado. Referiu também que a mao direita “travava” quando ia pegar um objeto.

Ao exame fisico, cognitivo preservado, hipomimia facial, face alongada, leve ptose bilateral, nervos
cranianos preservados. Reflexos profundos normoativos nos 4 membros. For¢ca muscular de grau 5
nos segmentos proximais dos membros superiores e de grau 4 nos musculos intrinsecos das maos,
com diminuicdo de for¢a de preensao palmar. Forca de grau 5 nos demais grupamentos musculares

examinados. Sem lesdes na pele.

1. Na eletroneuromiografia dos 4 membros, a neuroconducao sensitivo e motora, incluidos
ondas F do nervo ulnar e tibial e reflexo H do nervo tibial mostraram-se dentro da

normalidade. Na eletromiografia em repouso, vocé observou o fendmeno representado na
seguinte imagem:
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Como vocé descreveria esse achado eletromiografico e quais os parametros
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eletrofisioldgicos utilizados para identifica-lo? Em relagdo aos potenciais de unidade

motora, que altera¢des vocé poderia encontrar?

RESPOSTA: Descarga miotonica; atividade espontdanea em “waxing and waning”, com aumento e
diminuicdo de frequéncia e de amplitude dos potenciais observados. Os MUAPs podem apresentar
um padrao miopatico (polifasicos de duragdo variavel e amplitude média reduzida) de extensao e

intensidade variaveis.
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2.

De posse dos dados acima descritos, qual a sua hipdtese diagndstica? Cite trés achados
esperados no exame fisico ou na avaliagao dos demais sistemas corporais (além do

neuromuscular) que poderiam corroborar a sua hipdétese diagndstica.

Respostas: Distrofia miotonica tipo 1 (Steinert) OU distrofia muscular mioténica. Quaisquer

3 dos seguintes achados:

e Dificuldade de relaxamento muscular (miotonia clinica), principalmente nas maos;

e Miotonia melhora com o movimento (“warm up”);

e Miotonia com percussao

e “Facies tipica: Fraqueza bifacial, atrofia temporal, calvicie frontal, rosto estreito e
alongado e um sorriso horizontal, com ptose palpebral

e Envolvimento de varios sistemas de orgaos, especialmente catarata e defeitos de
conducao cardiaca.

e Auséncia de miotonia palpebral.

Cite 3 doencgas que podem gerar esse mesmo fendmeno eletromiografico sem alteracdo na
forma dos potenciais de unidade motora. Além disso, descreva como a atividade fisica ou
o exercicio fisico repetido pode influenciar a manifestagao clinica que se correlaciona com

o fendmeno eletromiografico mencionado.

RESPOSTA: descargas miotOnicas podem ocorrer em qualquer doen¢a do grupo das
“Miotonias nao distroficas”: Miotonia congénita, Paramiotonia congénita, Paralisia
periddica hipercalémica, Paralisia periédica hipocalémica tipo 2 (ATENCAO: E NECESSARIO
ACCRESCENTAR o “tipo 2”, visto que o “tipo 1” ndo cursa com miotonia, nem clinica nem

eletrofisiolégica), Miotonias agravadas por potassio.

O exercicio fisico (repetido) melhora a dificuldade de relaxamento muscular (caracteristica
da miotonia clinica) no caso das Miotonias congénitas (canalopatias de cloro) e agrava o
fendmeno no caso de algumas canalopatias de sédio (Paramiotonias congénitas e alguns

casos de Paralisias hipercalémicas).
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4. Um paciente com o mesmo fendmeno eletromiografico representado na imagem acima
referiu a ocorréncia de episddios de “paralisia no corpo todo”, com dura¢dao de minutos;
certa vez, foi inclusive levado para o pronto-socorro. Em que esse dado adicional
contribuiria para sua hipdtese diagnostica? Cite dois grupos de doengas geneticamente
distintas com todas essas caracteristicas e descreva brevemente um teste adicional de
eletroneuromiografia (de execug¢ao “rapida”, em menos de 15 minutos) utilizado para

tentar refinar seu diagnéstico.

RESPOSTA: descargas miotonicas em uma paciente com episddios de “paralisia do corpo
todo” sugerem os diagndsticos de Paralisia periddica hipercalémica e alguns casos de

Paramiotonia congénita, ambos causados por mutagoes distintas do gene SCN4.

O Teste de Exercicio Curto (Short Exercise Test, “SET”) é realizado através de uma
montagem de neurocondug¢ao motora usual, estimulando-se o nervo ulnar no punho e
obtendo-se o CMAP registrado sobre o musculo Abdutor do 52 dedo. Solicita-se ao
paciente fazer uma contrag¢ao isométrica do musculo avaliado por cerca de 10 segundos e,
em seguida, registra-se o CMAP imediatamente apds o exercicio e a cada 10 segundos
durante um periodo total de 60 segundos (obtendo-se 7 registros de CMAP). O teste deve
ser repetido por pelo menos 3 vezes, idealmente comparando-se os resultados obtidos em
um membro mantido a temperatura ambiente com aqueles do membro contralateral
resfriado.

[Pacientes com Miotonia congénita geralmente apresentam queda imediata da amplitude
do CMAP, mas que retorna ao normal ao final do periodo de 60 segundos do teste.
Pacientes com Paramiotonia congénita geralmente apresentam quedas de amplitude do
CMAP que nao retornam ao normal ao final dos 60 segundos de teste e que se agravam

nas demais repeti¢oes do teste e sao mais acentuadas no membro resfriado.]



