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Miopatias

Myopathies
Alzira Alves de Siqueira Carvalho

Hospital Santa Marcelina — Sdo Paulo.

As desordens musculares podem ser subdivididas em miopatia, quando a patologia é
confinada ao musculo sem nenhuma anormalidade estrutural no nervo periférico, € neuropatia
ou desordem neurogénica na qual a fraqueza muscular € secunddria a alteracdo do nervo
periférico, isto €, da ponta anterior da medula até a jun¢do neuromuscular. Ambas podem ser
subdivididas em hereditdria ou adquirida, aguda ou cronica.

Embora os sintomas relacionados ao musculo como fadiga, mialgia e cdibras sejam
extremamente comuns, a maior parte das miopatias tem baixa prevaléncia. Assim, torna-se
dificil para o clinico, embora com uma boa préatica, adquirir experiéncia no reconhecimento de
diferentes doencas musculares. Cabe lembrar que o paciente com miopatia interessa também a
outros especialistas como neurologistas, reumatologistas, pediatras e ortopedistas
necessitando certa habilidade no manuseio e diagndstico desses pacientes.

Cada uma dessas desordens tem uma caracteristica que a define: o termo distrofia
muscular € usado para as miopatias geneticamente determinadas, progressivas e degenerativas
sendo subdivididas com base na distribui¢do clinica , intensidade da fraqueza e no modo de
heranca.

As miopatias hereditdrias mais comuns sdo as distrofias musculares de Duchenne e de
Becker que resultam de uma alteragdo no cromossomo X. As demais distrofias musculares
sdo caracterizadas geralmente de acordo com o grupo muscular mais acometido, como por
exemplo: distrofia muscular facio-escdpulo-umeral, distrofia 6culo-faringea, distrofia
muscular de cinturas associado a um padrao de heranca mais comum a cada uma delas.

Da mesma forma, as neuropatias e atrofias musculares espinais sdo desordens
neurogénicas caracterizadas com base nos achados clinicos, modo de heranca e alteracdes
estruturais.

As miopatias congénitas representam um grupo de desordens mais recentemente
reconhecidas cuja apresentacdo clinica pode ser semelhante as distrofias musculares ou
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atrofias neurogénicas sendo a anormalidade estrutural especifica observada no musculo.
Outras miopatias genéticas incluem as miopatias congénitas tais como doenga do core central,
miopatia centronuclear, miopatia nemalinica, miotonia congénita, paralisia periddica e
miopatia mitocondrial. Entretanto, elas variam quanto aos sintomas, intensidade e mutagao
genética. Ambos os modos de heranga, dominante e recessiva, estdo presentes e certas formas
podem ter um padrdo ligado ao sexo, afetando principalmente os homens, ou uma heranca
materna (miopatias mitocondriais).

As miopatias metabdlicas compreendem as sindromes nas quais a alteragao metabdlica
foi identificada ou presumida e incluem as glicogenoses, miopatias mitocondriais, desordens
do metabolismo lipidico e desordens do canal i0nico.

As desordens miotOnicas e miasténicas sdo reconhecidas através de suas caracteristicas
especificas, clinicas e eletrofisioldgicas. As miotonias sdo desordens dos canais iOnicos
enquanto que as miastenias t€ém uma base imunoldgica.

As viérias desordens adquiridas incluem as miopatias inflamatérias idiopaticas
(polimiosite, dermatopolimiosite e miosite por corpos de inclusdo) ou secunddrias as
desordens enddcrinas ou téxicas afetando o nervo periférico ou o musculo isoladamente.

A crianga hipotonica representa um problema diagndstico podendo refletir uma
desordem neuromuscular ou estar associada a alteracdo primdria em outro sistema,
particularmente o sistema nervoso central, onde a hipotonia pode ser um sinal dentre outros.

A maioria das desordens musculares produz fraqueza e atrofia muscular especialmente
dos musculos proximais sendo que os musculos distais sdo menos afetados.

Algumas delas, tais como as distrofias musculares, desenvolvem-se precocemente;
outras mais tardiamente. Algumas pioram progressivamente sem boa resposta ao tratamento;
outras sdo tratdveis e permanecem estaveis.

As trés investigacOes tradicionais no diagndstico das desordens musculares sao
enzimas, estudo eletrofisiol6gico e biopsia muscular, mas sempre precedido de um exame
neurolégico especifico e cuidadoso. Os dois primeiros exames sao vistos como procedimentos
‘Screening’ e o ultimo como definitivo, fornecendo na grande maioria, um diagndstico mais
exato e definido. Todos tém falhas e limitacdes e devem ser analisados em conjunto com
quadro clinico e exames complementares. E freqiiente a necessidade de um aconselhamento
genético paralelamente.

As miopatias podem ser classificadas em basicamente seis grupos:

o DISTROFIAS MUSCULARES
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o MIOPATIA CONGENITA
o DISTROFIA MIOTONICA
o MIOPATIAS INFLAMATORIAS
. MIOPATIAS METABOLICAS PRIMARIAS
. DOENCAS DO CANAL IONICO
A abordagem diagnostica variard de acordo com o grupo de desordem suspeita:
Distrofias musculares: biopsia muscular (histoquimica, imunohistoquimica,
(‘imunoblotting”) e estudos de DNA).
Distrofias miotonicas: andlise do DNA
Miopatias inflamatorias: biopsia muscular (histoquimica, imunohistoquimica,
microscopia eletrOnica em casos excepcionais) e biopsia de pele.
Citopatias mitocondriais: dosagens do lactato e piruvato em repouso e ap0s exercicio
e amonia; biopsia muscular (histoquimica), estudo do DNA mitocondrial e/ou DNA do
sangue periférico e espectroscopia por ressonancia magnética, este ultimo como procedimento
complementar em alguns casos.
Doencas do canal: estudos neurofisiolégicos, dosagem de potdssio durante as crises
(paralisias discalémicas), testes provocativos, teste do exercicio e estudo do DNA
Miopatias por desordem dos carboidratos: teste do exercicio no antebraco, biopsia
muscular (histoquimica), dosagem enzimas (musculo, sangue, fibroblastos), acimulo de
glicogénio no leucdcito, estudo do DNA e espectroscopia por ressondncia magnética, este
ultimo como procedimento complementar em alguns casos.
Miopatias por desordem dos lipides:
Andlise de urina: 4cidos organicos e acylcarnitina
Jejum prolongado: 4cidos graxos, lactato, piruvato acido urico, amonia, corpos
cetonicos; dosagem da creatinofosfoquinase(CPK).
Exercicio aerébico; dosagem de carnitina no sangue/musculo
Teste enzimdtico: musculo, fibroblasto, figado; estudo do DNA
Cabe aqui um breve comentario sobre a hipertermia maligna associada a desordens
musculares. A primeira, caracterizada como uma condi¢do freqiientemente fatal € com
aumento rapido e persistente da temperatura durante anestesia geral acompanhado de rigidez

muscular, taquicardia, taquipnéia e cianose associada a acidose metabdlica e respiratdria
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intensas. Ocorre necrose muscular intensa com mioglobinuria e insuficéncia renal com altos
niveis de CPK(acima de 50000U/L).

Existe uma provdvel relacdo entre hipertermia maligna e doenga do core central.
Outras doengas possivelmente relacionadas sdo: a sindrome de King-Denborough e as
distrofias de Duchenne e Becker. Um grande nimero de publica¢des tem sugerido associagao
da hipertermia maligna com diferentes desordens neuromusculares como: deficiéncia da
mioadenilato deaminase, sindrome de Scwartz-Jampel, paralisia periddica, miotonia
congénita, miopatia mitocondrial € miopatia com alteracde minimas, ndao se confirmando se a

associacdo € mera coincidéncia ou se ha uma inter-relacao.

Tratamento:

Sao poucas as desordens neuromusculares tratdveis do ponto de vista medicamentoso.
E freqiiente a opinido de que, uma vez feito o diagndstico, nada mais poder4 ser realizado. O
paciente ou familiar conhecerdo o nome da doenca, seu provavel modo de heranga, serdo
informados de sua incurabilidade e que, freqiientemente piorard. A idéia de que a falha em
curar ou prolongar a sobrevida em muitas dessas doencas neuromusculares signifique que nao
ha nada a fazer € uma triste constatacdo que freqiientemente nos deparamos por falta de um
conhecimento holistico ou abordagem em termos de reabilitacao.

As miopatias estdo entre os grupos de desordens mais fascinantes, seja em relacdo ao
tratamento, seja em relagcdo a pesquisa. Muito do trabalho que permanece por ser realizado em

termos de doengas genéticas serd pioneiro através dos pacientes com miopatia.
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