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. 1. 

ÊRESUMO 
_..__.--.._--- 

Os autores estudaram uma familia brasileira, 
residente em Florianõpolis ~ SC, de origem açoriana, cujo 7 

(sete) integrantes desta apresentaram Doença de Machado-Jose; 
ph (DMJ), descrita pela primeira vez por Nakano e col., . em 
1972. O diagnõstico foi realizado através da histõria clinica

w3 FA Q 6- O e exame fisico. Os pacientes apresentaram o do quadro 
clinico entre 18 e 50 anos (mediana de 33,6a) com dificuldade 
de.marcha e disartria, cuja evolução e intensidade dos sinto- 
mas foi lenta e progressiva. Apesar dos movimentos lentos, to* 
dos os pacientes conseguem deambular,-ainda hoje. O exame neu- 
rolãgico evidenciou, em grau variável, sinais extrapiramidais

_ sinais cerebelares, sindrome do neuronio motor inferior e alte 
ração dos movimentos oculares. Dois.pacientes tinham realizado 
tomografia computadorizada (TC) de crânio que apresentou atro« 
fia cerebelar. Todos os pacientes tiveram os mais distintos di 
agnõsticos, foram submetidos aos mais variados exames comple- 
mentares e esdrãxolos tratamentos. Os dois tipos classificados 
(3 e 4) e o heredograma demonstram esta doença autossõmica do- 
minante de penetrância variável. Desde que parcela considerá- 
vel da população catarinense tem origem açoriana, clinicas e 
neurologistas necessitam deter um conhecimento adequado desta 
condiçaã clinica-heredo degenerativa, evitando iatrogenias mül 
tiplas. z - 

-

'I
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V 

ABSTRACT 

A.
O The authors assessed a brazilian ƒamily ƒrom 

Florianõpolis islands oƒ the Santa Catarina state, which has 
azorian origin. Seven members of itfhave the Joseph-Machado di 
sease (JMD). This was ƒirst descriüed by Nakano in 1972. The 
diagnose mas performed on clinical history and physical examifl 
nation basis. The_neurological exam showed a combination oƒ va 
riable degres oƒ cerebelar and extrapiramidal signs, ocular mg 
viments alteration and inferior motor neuron syndrome. Their 
ƒirst clinical maniƒestation ranged from the age oƒ 18 to 50 
and the mean mas 33,6 years old. The ƒirst sintoms in all of 
them were dysartria and progressive diƒƒiculty on march- In 
despite of this, they are able to walk. All oƒ them had had~mg 
ny diƒƒerent neúrological diagnosis, as well as, they had been 
submited to many and_peculiar treatments. Since considerable 
part of the populetion~oƒ the Santa Catarina state has azorean 
origin, physicians and_neurologists ought to Ee awake for ~ a 
proper recognition aƒ,this condition and hence save this paèf 
tientes ƒrom multiple iatrogeny»`

A

I



3. 

*INTRODUQÃO 

A doença de Machado~Joseph (DMJ) ë uma desor- 
dem genëtica dominante, que apresenta maniƒestaçoes clinicas 
no sistema nervoso central (SNC) e periƒërico. 

É uma enfermidade de etiologia incerta e sem 
um tratamento definitivo. ` 

g 
A DMJ foi descrita 

Nakano e col., em uma ƒamilia de emigrantes portugueses oriun- 
PH3 \`*›Q \~\. Q, lmente, em 1972, por 

dos do arquipélago dos Açores, em Massachussets (EUA). Todos 
os membros dessa ƒamilia descendiam do sr. William Machado, na 
tivo da ilha de São Miguel nos Açores, donde temos o nome - \"°›3 Ê. 

cial dessa enƒermidade,.doença dos açores, ou doença de Macha- 
¿0(21). 

W' ` 

i_ 
¿ . 

Posteriormente, Rosemberg e col. em 1976, des¬ 
- . 

creveram uma maniƒestaçao diferente dessa doença, em outra ƒa 
milia de açorianos, descendentes de um sr. J03ePh› $end0 ÍQÍÚO 

~ ` 

associaçao dos dois nomes, dando o deƒinitivo(24L 
~Essa enfermidade se caracteriza por.maniƒesta- 

~ -ø . .d . ~ çoes neurotogicas variaveis, com associaçao de quadros de ata+ 
ria cerebelar, piramidais, extrapiramidais, sistema nervoso pe 
riƒšrico, oƒtalmoplegia externa progressiva, ƒasciculação em 
face e lingua e presença de "bulging eyes". " 

O objetivo deste trabalho ë fazer com que. os 
clinicas, em particular os neurologistas , fiquem atentos ao 

gw V5i observarem estes achados, pois nossa regido, em especial o 
toral de Santa Catarina (SG), ê considerada a maior concetra¬ 
ção de descendentes de açorianos no mundo (22). ' 

_ Este presente estudo mostra 7 (sete) casos, de 
uma mesma familia, com ascendentes de origem açoriana, - que 
apresentam esta doença neurolõgica heredo degenerativa,.



4. 

MATERIAL E MÉToDos 

Realizousse o estudo dos casos através do le¬ 
vantamento dos integrantes de uma familia procedente de Floria 
nãpolis - SC, a qual alguns dessa, pudessem ser enquadrados a- 
través da hist5ria_clinica e do exame fisico na DMJ. 

A classificação foi feita de acordo com o_pro 
posto por Coutinho e col., sendo classificada em 4 (quatro) ti 
pos) o tipo J tem 

p 

precoce e uma evoluodo mais acelerada $,.3 \`”‹Q K4.. Q 
apresentando clinicamente manifestaçdes piramidais e extrapira 
midais; o tipo 2 tem e evolução intermedidriomentre os \". 3 \"‹. O 6. O 
tipos 1'e 3, com sinais cerebelares e piramidais; o tipo 3 apa 
rece em faixas etdrias entre 40`e 60a, de evoluçao mais lenta, 
com predominio de troƒia muscular simêtrica distal, ataxia e 
neuropatia perifërica;.e~o tipo 4, descrito posteriormente, ca 
racterizado por apresentar sinais parkinsonõides e cerebelares 
com amitrofia distal, iniciando entre od 50 e 60a Lã, 19), 

' Todos os pacientes, no dos sintomas, 6.3 SAQ \"*. O 
procuraram auxilio mêdiëo, de medicos generalistas-e neurolos 

. 

1 
_ 

,

_ 

gistas, em Floriandpolis e em outros estados, sendo realizados 
vdrios exames com lementares, onde 2 acientes a enas*realiza¬P 
ram a TC de crânio. d 

. Resumo dos casos: 

' _' ~ Caso.1: L.B;, 62a, fem,_Aos 42a iniciou com di 
sartria, Aos 52a progrediu com ataxiu, dificulade de marcña, 
diminuição de força dos menbros inferiores e das mãos, Aos 55a 
evoluiu com tremores. Nos ultimos 5a, refere diminuiçao de sen 
sibilidade na perna direita. Os sintomas foram evoluindo de in 
tensidade, mas lentamente; No exame fisico estao presentes: 

~ ' ~ - 

ƒasciculaçao em lingua; diminuiçao de olhar conjugado ne verti 
cal; hipertonia e atroƒia de muscular flexora e extensora dos 
membros inferiores e superiores; incoordenaçdo motora com dis- 

...
' 

metria e decomposiçao de movimentos; diminuição dos reflexos = 

profundos. 0~ paciente mantêm as funçoes cognitivas normais. A 
paciente realizou TC de crânio que mostrou atrofia cerebelar.



ERRATA 

1 -pág.O2, parágrafo único, linha ll: 
-onde se lê: "...the were dysartria..." 
-leia-se: "...the were dysarthria..." 

2 -pãg.O3, 29 parágrafo, linha 12:
_ 

-onde se lê: ",..predomínio de trofia muscu1ar..." 
_ í nr I- 

-leia-se: "...predominio de atrofia muscular..,“ 

3 -pág.03, 29 parágrafo, linha 15: V 

-onde se lê: "...entre od 50 e 60a ..." 
- leia-se: "...entre os 50 e 60a ..." 

4 -Pág.O3, 49 parágrafo, linha 31: 
-onde se lê: "...e atrofia de muscular f1exora...T 
leia-se: "...e atrofia de musculatura flexora..."

À
v 

5 -pág.O5,“29 parágrafo, linha 18: 
'-onde se lê: "...diminioçáo dos reflexos..." 

¡` |. 

-leia-se: "...diminuição dos ref1exos..." 

6 - 49 parágrafo, linha 40: 'J nn \Q o U1 
~ ' ~ -onde se lê: "...funçoes cognitivas estao normais.,}" 

-leia-se: "...funçÕes cognitivas estão normais;.¬§" 

7 -pág.O6, 29 parágrafo, linha O8: 
-onde se lê: "...prgressiva.¬;” eu 
-leia-se: "...Progressiva..." 

8 -pág.06, 39 parágrafo, linha 16:V 
-onde se lê: "...prgrediu¿.," 
-leia-se: "...progrediu.,}" 

9 -pág.10, 19 parágrafo, linha 17: 
-onde se lê: "...Os sinais cerebelares estäo em-todos os ca- 

sos. 
-leia-se: "...Os sinais cerebelares estão nresentes em todos 

* os casos." 

10 -pág.l0, 1? parágrafo, linha 33; 1

\ 

-onde se lê: "..,o sinalfbulding eyeS":‹." 
-leia-se: "...o sinal "bulging eyes"¿.L“



z . 

~pãg.l2, 49 parágrafo, linha-22: 
«onde se lê: "...não ligada ao sexo tanto homens..." 
~leia~se: "...não ligada ao sexo, atingindo tanto homens... 

~pág.l3, 19 parágrafo, linha ll: 
-onde se lê: "...por Nakiyama e col...." 
~leia~se: "...por Takiyama e col.Í28);..." 

-pãg.l3, 29 parágrafo, linha 30: "
; 

~onde se lê: "...sinais parkinsonõides cerebelares..," 
' uv ' H ›- 

-leia~se: "...sinais parkinsonõides, oerebelares..;" 

-pãg.l3, 29 parágrafo, linha 32 e 33: « 

. -\\ 
-onde se lê: "...evoluçao da DMJ ë o mais¬.,” 

` 

1 \ 

-leia-se: "...evolução da DM@ foi a mais lenta.¬}" 

-pâg.l3, 3? parágrafo, linha 42: 
-onde se lê: "...nos outros dois Pacíentes,,g." .,\ 
-leia~se: "...nos outros dois.paoíentes(l77¬zÉ›" 

~pãg.l4, 19 parágrafo, linha O5: '›" 
-onde se lê: "...aumento do calãgeno.,,W 

Íw'¡_\ 

-leia-se: "...aumento do colâgeno,,} 'IN 

-päg.l4, 5? parágrafo, linha 28: 
\\\ 

-onde se lê: "...relato de Sanqia_e,,}" 
-leia~se: "...relato de Sangla e¿,f“

É

J
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l Caso 2: M.E.$., 65a, fem. Aos 50a iou com \`*›3 <~\. Q 
, , . ~ diminuiçao de força de membros inferiores. Aos 55a progrediu 
com disartria,.dismetria e tremores. Aos 60a evoluiu com in- 

Iv .. ~ coordenaçao motora de membros superiores e diminuiçao do olhar 
conjugado na vertical. A paciente apresenta no exame fisico:

~ fasciculaçoes em lingua; äipertonia e atrofia de musculatura 
ƒlexora e extensora de membros inferiores; marcha atdxica; di 
minuição de reflexos profundos. As suas funçoes cognitivas _~ sao normais. 0 quadro clinico vem evoluindo lenta e progressi 
vamente. i 

Caso 3: J.A.N., 59a, masc. Aos 44a começou com 
disartria e oftalmoplegia. Aos 45a evoluiu com dificuldade-de 
marcha. Aos 48a progrediu com ataxia. Aos 49a veio a desenvol- 
ver, progressivamente, diminuição de força dos membros inƒerie 
ores. Os sintomas evoluiram de intensidade, mas lentamente,.No 
exame fisico, apresentaf as ƒunçães cognitivas normais; dimif 
nuiçdo do olhar conjugado na vertical; diminioçdo dos reflexos 
profundos; hipertomia e atrdƒia da musculatura ƒlexora e~emten4 
sora dos membros inferiores e superiores; incoordenaçao motora 
com decomposição de movimentos e dismetria; ƒasciculaçães de 
lingua. 

_ 

o
' 

' Caso.4: A.V.S., 48a, masc. Aos 23a iniciou com 
diminuição de força de membros superiores e inferiores. Aos 
25a progrediu com oƒtalmoplegia e disartria. Aos äaa evoluiu 
com ataxia edificuldade de marcha. Ao longo dos anos os sinto¬ 
mas foram evoluindo e aumentando de intensidade lentamente. Ar 
presenta no exame fisico: incoordenaçäo motora com decomposis- 
ção de movimentos; ƒasciculaç5es'de_lingua; diminuição dos re- 
ƒlexos profundos; diminuição do oläar conjugado na vertical. 

~ ~ ^ A ` 

As funçoes cognitivas estao preservadas, A TC de cranio que 
mostrou atrofia cerebelar. ‹ 

' 

_ 
Caso 5: D.L.S., 80a. masc.- Aos 28a iniciou 

com diminuição de força em memñros inferiores. Aos 35a evoluiu 
com dificuldadede marcãa,_ataxia e disartria. Aos 40a progre* 

,_ ^diu com diminuiçao do olãar conjugado para vertical. Os sinto¬ 
mas ƒoram evoluindo lenta e progressivamente de intensidade. 

_ 
` 

' OM ` 6-. Apresenta-no exame fisico: as funçoes cognitivas estao normais 
hipertonia e atrofia de musculatura flexora e extensora de mem 
bros superiores e inferiores; incoordenação motora com disme« 
tria e dcomposiçdo de movimentos; ƒasciculaçães em lingua; di*



minuição dos reflexos profundos; distonia muscular em ƒace; e 

'ptose palpebral. 

6. 

Caso 6: I;L., 42a, fem.. Aos 18a iniciou com 
dificuldade de marcha e diminuiçao de ƒorça de membros inƒe* 
riores. Aos 20a progrediu com ataxia e disartria. Aos 24a evo

~ luiu com oƒtalmoplegia. Os sintomas tiveram evoluçao lenta e 

prgressiva. O exame fisico-apresenta: as ƒunçqes cognitivas 
estdo preservadas; äipertonia e atroƒia da musculatura ƒlexof 
ra e extensora de memõros inferiores; incoordenaçdo motora 
com decomposição de movimentos; e ptose palpebral. 

nl. 

Aãaso 7: V.D.S., 36a, masc.. Aos 31a -\`\. 3 \".› Q ›\`¡z Õ É 
com diminuiçao de força muscular de membros inferiores e dí‹ 

¡ 
`ƒiculdade de marcha; Aos 33a evoluiu com disartria. Aos 35a 
prgrediu com incoordenaçao motora de membros superiores. Ús 
sintomas vem apresentando aumento de intensidade, mas lentas 
mente. Apresenta no exame fisico: äipertonia dos memäros in¬ 
ƒeriores; incoordenaçdo motora com decomposição dos movimen¬

~ 
_ tos; e ƒasciculaçoes em língua. .

\

v

D
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RESULTADOS 

Apãs a entrevista com essa ƒamilia, ƒoram en- 
quadrados os 7(seteI casos descritos acima como DMJ, sendo 
esses classificados em dois dos quatro tipos existentes. Hd 
a referência de mais 7 casos com DMJ, porem, pela perda 'ode 

contato entre os.ƒamiliares e o ƒalecímento de alguns, ƒoram 
considerados como "supostamente acometidos” pela DMJ (vide 
figura 1): A 

' ` 

Figura 1: Heredograma da Familia com DMJ 
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_

_ 
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Fonte: Estudo de uma ƒamilia brasileira com DMJ;`residente em 
Florianopolis - SC,em 1991. É
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Tabela 1: idade de inicio da DMJ, tempo de evo- 
lução, idade atual e o tipo (classificação): `

' 

caso número 1 - 2 3 4 5 6 7 

Idade de iníeie(d) 42 50 44 23 22 18 31 

Tempo de evozuçãeíamo 15 15 25 52 .24 05 
Idade atual(a) 62 65 59 48 80 42 36 

Tipo (classificação) 4 4 3 3 3 3 3 

Fonte: Estudo de uma ƒamilia brasileira, residente em Floria- 
' «nópezie - sc, em 1991. 

- _A doença acometeu tanto homens quanto mulheres 
(4:3 casos), sendo que a idade do inicio_dos sintomas variou 
dos 18 aos 50a (tabela 1 mediana de 33,6a) e o sintoma inici- 
al mais ƒrequente foi a dificuldade de marcha (5 casos). Di- 
sartria foi o sintoma inicial de 2 casos (vide resumo dos ca- 
sos). '- ' V» -

_



Tabela 2: Sinais neurológicos 
trados: 

Caso número 1 

Sinais cerebelares 
- marcha atdxica + 
- nistagmo + 
- disartria + 

Sinais piramidais 
- espasticidade s 

(hipertonia piramidall 
- reflexos profundos 

diminuidos ~ + 
- reflexos cutâneo plantar s. 

Sinais extra-piramidais 
- distonia ƒaeial « 
- distonia de tronco e de 
membros ~ A+ 

-Lrigidez + 
_(ñipertonia extra¬piramidalL 

- tremores ' + 
- ptose palpebral - 

Nervos perifericos 
- parestesia " + 
- sensibilidade proƒunda 
ídiminuida - 

- amiotroƒia distal + 
- diminuição de ƒorça muscular de 
a ÀMMSS ' ` 

_ - 

5)MMII _

+ 
- movimentos lentos A +

2 

+ 
ff-

+

T

+ 

+ 
-I-

+

@ 

+ 

+
+

3 

+ 
+ 
+ 

ff- 

P-

+ 
'If 

.-

_

+

+
$
+ 

9. 

maiores encon-

4 

-I-

+ 
-I- 

-ef'-` 

+ 
_, 

__.

+
+ 

Q- 

-I-

+
+ 
-I- 

5 6 7 

+ ' + + 
+ + + 

+, + + 

1-- 

vl- 

+

+
+ 

T*

+

+ 

4-.

r 

+ .

+ 

_-]- -J. 

+ _. 

+ ~:~ 

ff' + 

¬ Q 
+ - 

fl* ' 'P- 

É T. 

+ + 
+ 

_
+ 

Fonte: Estudo de uma familia brasileira, residente em Floria~ " "nÕpolis f Sã, em 1991. 
ú- . ø . 

' 

. 1 

' LODes`4L7:__l Sinais neurologicos maiores segundo .'__ 
ma.z'Pàuià~c@uúànâ@(ô).~



Tabela 3: Sinals neurológicos menores encontra 
dos:

| 

Caso numero m 

Paralisia Ocular Progressiva: 

a) na vertical: ~ 

5) na lateral: 

- dificuldade do olhar conjugddo,

1

+

2

+

3

+

4

+

+

5

+
+

6 

+
+ 

10.

7 

- "bulgíng eyes" s « « ¬ - ~ ~ 
hs Fasciculaçoes em língua + +- + + + + +

| 

Fonte: Estudo de uma família ãrasileira, residente em Floríaw 
` ' ndoolis ¬ SC, em 1991.' L .

I 

' Sinais neurologicos~menores~segundo Lopes Lima 
e Paula Coutinhoíö). 1

' 

1 

V

› 

À 

oh! 

. _0s sinais cereäelares estao em-todos os casos¿ 
0 sínal píramídal encontrado_ƒpí a díminuiçao dos reflexos 
profundos em 6 casos, tendo~s¿do pesquisado os reƒlexos~pate‹ 
lar, aqufleu, bícipítal e a trícipítal. 0 reflexo cutâneos 
plantar foi negativo em todos os~pacientes¡ Os sína£s`emtraw 
píramídaís encontrados foram, em.ordem decrescentes: rigidez 
C7 casosl, dístonía de tronco e memfiros (6 casosli e ptose, 
distonía ƒacial e tremores L2casosi. 0 exame dos nervos perfw 
ƒéricos apresentou parestesfa`em 4 pacientes. A sensíñilidade 
profunda estava inalterada. A força muscular doa memErcs~su< 
períores estava diminuída em 2 pacientes-e dos-membros infew 
riores nos 7-casos. Todos os pacientes apresentavam lentidão 
e decomposição dos movimentos. Emzä casos foi visto a diƒicul 
dade do olhar conjugado na vertical e em 3 pacientes, concow 
mítante, a dificuldade de oläar para' lateral. Apenas um;pa- 
ciente ndo apresentava aƒtalmoplegia f caso 71. Nenäum pacien 
te apresentava o sinal "ëuldíng eyesü. Todos os pacientes tig 
ñam ascicula des em lín ua co nitivas-ndo estavam a etadas Ç 9' 9 _ , 

6m nenhum dOS CGSOS Têzatadôâv V

' 

Os casos relatados foram classiƒícados 5 pacläz 
entes como típo' 3 e 2 pacientes como tipo.4; segundo a class 
siƒicaçdo de Coutinho e col, '



11. 

Dfswssño 

P* 3: 

ssQ \":O No de 1372, Nakano e col.(21) descreve- 
ram um quadro de ataxia em uma ƒamilia de emigrantes portugue 
ses íaçorianosj em Massachussets CEUAI; deƒinido~a como doen- 
ça de Machado; em homenagem ao sr.Willian Machado, que era os 
riundo da ilha de São Miguel, nos'Açores. Os autores observa- 

.~ ram ser uma doença de ãerdada por um traço autõssomico domi- 
nante, e descreveram 51 pessoas afetadas na familia. No qua? 
dro clinico houve predomínio dos sinais cerebelares, envolvif 
mento do tronco cerebral e dos nervos periƒëricos, tendo os 
respectivos autores tendo realizado o diagnõstico diferencial 
principalmente, com ataxia de Friederich. '

. 

Seguiram-se relatos de Woods e Schaumburg, em 
abril de l9724(29I e de Rosemberg em 1976 (24[, que estaEele« 
ceram diversos epõnimos para esta entidade. ç

' 

Paula Coutinho e Corino de Andrade em 1978 (61 
descreveram uma desordem genética envolvendo os sistemas cere 
belares, piramidal e ƒunçães motoras da medula espinhal, deƒi

~ nindo-a como degeneração do sistema motor autossãmico dominan 
te, observando em_ƒamilia$ de origem açoriana, 

V 

- Nesta oportunidade , os sintomas classificaram 
a doença nas formas jd citadas anteriormente (`vide material 
e mëtodos ), concluindo tratarflse de doença genëtica_ãnica, 

_›‹¬ Q -_ aa' ' 

com expressao ƒenotipica variavel, 
` Em`J98Q¿'Lopes~Lima e Paula Coutinho LJHI; de¬ 

ƒiniram os critérios clinicos~para o diagnõstico: herança auw 
tossõmica dominante e sinais neurolãgicos maiores e menores» 
”0s~sinais neurolõgicos maiores considerados foram: ataxia cefl 

' _ z 

rebelar e sinaiâ Piramidaiâ C tipo 2 X, associados a sindrome 
extra-piramidal rigido distânica ( tipo J Z; ou amiotroƒia 
periƒërica_€Ítipo 3 Z. Sinais neurolögicos menores: oƒtalmofz 
plegia externa progressiva, distonia , ƒasciculaçães em lin<« 
gua e ƒace, e ”bul@ing eyes". Nesta oportunidade passaram a 
utilizar a expressão de Macäadofãoseph CI9), 

_ 

" Mais recentemente passoufse a descrever, alem 
_ - 1 \ . dos 3 tipos apresentados, o tipo 4, caracterizado por apresen
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tar caracteristicas parkinsondides, associado a sinais cere- 
belares e com amitroƒia distal, sendo mais comum a iniciar-se 
entre 50 e 60a.. 

Vários autores tem descrito a ocorrência da 
DMJ em outros grupos ëtnicos, Healton e col. em 1980, descre- 
veram o quadro de uma familia da raça negra (14). Sachdev e 

col. (26), em 1982. Outros ƒoram Eto e col. em uma familia 
alemã (052, em 1990. Na India por Jain e Mheshwari, em 1990 

aa (15). No Japao por kitamura e col., em 1989 (171. Kando em 
1990 (16). Tatsushiro Yuasa e col. em 1986 (30) e Takiyama e 

col. em 1989 (28). 
Dentro da classificação clinica das ataxias ce 

rebelares hereditdrias, proposta por Barbeau e col. em 1384 
(2[, a DMJ deve ser colocada dentro do grupo das ataxias cere 
belares ñereditdrias de inicio tardio, do tipo 1. 

Os estudos anatomospatolõgicos têm revelado 
perda neuronal associada d glicosereacionalna substdncia new 
gra, núcleo denteado do cerebelo, núcleos-dos nervos pontinos 
e de outros nervos cranianos, colunas de Clarke, células do 
corno anterior da medula espinãal, e tratos espino~cerebela¬^ 
res (1,7,14.15,17,18,24,26,28,3QÃ.$endo uma doença genética

I 

autossomica dominante, nao ligada ao sexo tanto homens como 
as mulheres (6,19,21,26Z.

_ 

u_u 0 inicio dos sintomas ë variavel de acordo com 
o tipo da-DMJ (6l.'0s tipos classificados em nossa casuística 
apresentaram variação quanto a iäade do inicio dos sintomas 
e os sinais fisicos presentes, e sendo de uma mesma familia, 
revelavam a penetrdncia ƒenõtipica variável da DMJ, A inten‹~ 
sidade dos sintomas do quadro clinico da cada caso ë diratav 
mente proporcional ao tempo de evolução da doença LIQL. A eng 
lução do quadro clinico mostrou que quanto mais cedo foi o '

~ inicio da DMJ, ela teve uma velocidade maior na progressao da 
. ... 

' ' 
1 . 

'I " 
doença, nao ocorrendo pausas, e sendo, em todos os casos,×sem, 

, 

. l 

pre lenta e progressiva C4,âZ. _ 

. Os sinais cereäelares estavam presentes‹em.to4 
dos os casos nas reƒerãncias pesquisadas, onde Coutinfio e col 

_ 
',. 

\ 

`

, apresentaram 38% dos casos C6), enquanto que Takiyama e col, 
tiveram quase que 100% dos casos C28[. Os sinais extra¬pira¬ 
midais ƒoram encontrados em todos os-pacientes; mas sendo 

' ' `
4 mais intenso nos casos 5 e 5, e menos comum no caso J, porém, 

~ › 

de intensidade variável de paciente para outro. A parestesia 
presente ƒoi um sinal encontrado no exame fisico de 4 pacirn<~ 
tes, não sendo ƒrequente na literatura, mas acima da media
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dos casos relatados por Lima e Coutinho (19) e Hilton elfowler 
(10), e referido por Hilton e col. como uma manifestação muito 
frequente (14). A oƒtalmoplegia , de acordo com Hilton e Fow-

~ 
ler, ë provalvemente por degeneraçao neuronal da massa nuclear 

- 4~ extracular no tronco cerebral (JG), sendo que a ocorrencia des 
te sinal ë encontrado em quase todos os pacientes dos casos

. 

publicados (6,9,10,14,í3,28,30). A ƒasciculaçao em lingua ë 
um achado muito comum nos casos relatados (6,9,10,14,19,28,30) 
A demência ndo faz parte do quadro clinico da DMJ, não sendo 
encontrado em nossa casuística, mas ë referido apenas em um ca 

A _ _. _ so por Nakiyama e col.. 0 reflexo cutaneo plantar nao foi en~ 
contrado neste estudo,mas ã um dado frequente nas referências 
bibliográficas; Apesar do "bulaing eyes" ser um sinal ƒrequens 
te na DMJ, não foi encontrado em nossos casos (6,9,10,14,17,19, 
27,2a,õa1. 's V 

_

. 

A classificação dos casos, segundo Coutinho e
_ 

col.C6l, obedeceu os critérios do quadro clinico.mais proemi» 
nente. õs casos 5 e 6_apresentam sinais extrapiramidais com V 

._ .` z, ` ' 
. n. . Q › maior intensidade outros sinais,.tiveram inicio do quadro cli 

nico mais precoce e apresentaram evolução, discretamente, mais 
rdpida que os outros pacientes, tendo sido classificados como 
tipo 3. 0 caso 3, classificado como tipo 3, apresenta diminuis 
çdo do troƒismo muscular simêtrico e distal_dos membros supev 

. . | « ` ~~ - . . riores e inferiores, tendo iniciado os sinpomas na quinta dês 
cada de vida e apresentando a evoluçãb da doença lenta e-pro» 
gressivamwnte. 0 caso 4 ê o paciente que apresenta maipr intsí 
sidade dos sinais, 0 caso 7 refere a pouco tempo o *cio dos Ê: Á* 

sintomas e que apresenta os sinais de menor intensidade, sens 
do o único que não se aposentou. Os casos 1 e,2 foram classiv 
ƒicados como tipo 4 por apresentarem sinais-parkinnõides cere»

_ 

belares e amitrofia distal: cujo processo de evoluçao da DMJ ë 
o mais em nossa casuística . É preciso constatar que.o paciens 
te 3 não apresenta sinais parkinsonöides. _`

- 

' Apenas dois pacientes foram submetidos ä ema-- 
mes complementares que auxiliram parao diagndstico da DMJ; a 
tomograƒiä computadorizada de crânio Ccaso.1 e 41; Ô diagnãs‹«. 
tico radiolãgico foi de atrofia cerebelar. Estd descrito por 
Kitamura e col. afatrofia de núcleos da base (globo pdlido e 

A

\ 

putamenl, lobo frontal, ponte e cerebelo em 3 de 5 pacientes e 

a tomografia computadorizada apresentou a atrofia do loEo'cere 
bral nos outros 2 pacientes, 

Os pacientes, neste estudo, referem ter realif 
zado outros exames complementares, porem, os resultados ffirfim
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considerados dentro da normalidade e ndo auxiliaram no diag- 
nostico ou orientação para o paciente. A literatura descreve 

-Q,-4 o, - o I' n J. o - - - z - ~ 
a biopsiade nervos perifericos para o auxilio da iaentiƒicaçao 
dos subtipos da DMJ, pois revelam alteraçãesnus ƒibras mieli- 
nizadas e nao mielinizadas e aumento do calãgeno endoneural 
67). Segundo Nakano e col., a biõpsia¬muscular apresentou des 
nervaçdo e a biõpsia do nervo sural mostrou desmielinizaçdo se 
gmentar (21). 

O heredograma ƒoi realizado com certa diƒiculda 
de, pois as pessoas desta familia tem pouco contato entre si. 
É necessdrio ressaltar a presença de pessoas consideradas como 
"supostamente acometidasV, que foi revelado por todas as pess 
soas consultadas, levando em conta a histõria familiar pela se 
melhança do quadro clinico dos casos aqui relatados (SIC). 

, Fazem parte do diagndstico diferencial: a ata- 
dia cerebelar autossõmica dominate, a atrofia espinospontina, 
as degeneraçães dento~rubrais, as degeneraçoes dentofrubrofpa 
lido-luysiana, alem das ataxias autossõmicas recessivas, como 
a ataxia de Friedrichee suas variantes7(1,2,3,5,8,10,11,12,13, 
19,20,21,23,24,25,262. 

_
_ 

- O diagnõstico diferencial destes pacientes foi' 
ƒeito com ataxia Friedrich, doença de Pirre‹Marie, infecções 
do Sistema Nervoso Central, ataxia cereõelar autossãmica, atrg 
ƒia espino-pontina, degeneração dento‹ruEral e_doença de Par-V 
kinson*C2,3,5,12,13I. ' `Í t 

' 

Existem poucos relatos na literatura em relaá 
ção a terapêutica, tendo sido utilizado drogas~antiparRinso‹ 
nianas com resultados ƒavordveis. Hd um relato de Sangia e .

' 

col., em 1330, que reƒere melhora de um paciente com uso de ao 
trimomazole (271. ~ 

4 

› \' ` 

_ 
0 tratamento_proposto para 0s~pacientes-variou 

desde drogas dopaminërgicas e anticolinërgicas de ação central 
até "Homeopatia" e inoculaçães intramusculares de medicamentos 
de açao duvidosa (SICI. 

Otprognõstico para estes pacientes, invariavelv 
mente, ƒoi de aposentadoria precoce ícom exceção do caso 71, 
diagnõsticos incorretos, exames complementares desnecessários, 

-' vi.. ' encaminnamentos-para meaicos de especialidades variadas e, pa« 
ra outros estados, tratamentos ƒarmacolõgicos discutiveis e, 
acima de tudo, a ƒalta de orientação de aconselhamento genéti¬ 
CO. ' ~
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~coMENTÃRfos -

I 

Este ë um relato de 7 casos de uma ƒamilia bra 
sileira de origem açoriana de Santa Catarina; Como já ƒoi reƒe 
riao, este ë um estado onde se encontra a maior comunidade as 
çoriana ƒora das ilhas dos Açores (20Â. Como a DMJ ë uma doen= 

Q ._ 

ça de herança autossomica dominante, este nao deve ser um caso 
isolado; _ ' 

. 
A

l 

Esta pesquisa mostrou que a DMJ, em uma mesma 
familia, pode acometer tanto os homens quanto as mulheres (M'4 
: F 3). Ela pode iniciar desde a segunda decada de vida cu,.ma 
is tardiamente, na quinta década de vida. Pode ocorrer amitrofl 
ƒia distal simëtrica,~ataxia e neuropatia periƒërica (5 casosl 

^ ‹ .A nv ._ ¬ - 1, ›` ¢\ ~
\ 

ou sinais parxinsonoiaes, cerebelares e amitroƒia distal (2 ca 
_ 

` \ ` 

-U sos)._A_evoluçao dos sintomas foi sempre lenta e progressiva. 
A demência não ƒaz parte do quadro clinico. 0 "bulging eyes", 

~\ apesar de muito comum na literatura, nao ƒoi`encontrado neste 
`

1 

estudo. Houve, em todos os 7 casos: sinais-cerebelares, rigi:~ 
' 

›- `- -_ . Q 1.* ._ -, -`\ 
dez muscular, diminuiçao de ƒorça muscular nos-membros inƒertg 
res, sindrome» do neurânio inferior (as~ƒasciculaç5es, arreƒle 
xias profundas e as atraƒias-muscúlaresl. Os pacientes deste 
estudo realizaram vdrios exames complementares, porém, tendo 

.U sido útil a enas o TC do crânio onde mesmo assim nao trouxe ,
. 

auxilio ao diagnõstico para o clinico ou para o paciente, øisw 
to que este último nao teve o diagnãstico correto em um prazo 
que variou desde a primeira consulta.atë a realização deste 
trabalho. ‹ ' 

_Os pacientes ƒoram vitimas de terapêutica iav 
trogënica e sofreram o estigma social da aposentadoria precoce 

Q x ' o\ 9. ø. ›× ~ ` \ R alem do desgaste fisico e_psicologico. Acima de tudo, os-pacif< 
entes não tiveram orienta ão~ enêtica e -amiliar. 

V 

ese. 
Hd_uma necessidade de maior investigaçdo.por 

parte do sistema de saãde, tanto para orientaçao dos proƒissfig 
nais de saude como para a comunidade catarinense e do governo 
estadual, sendo fundamental o apoio ƒinanceiro para a pesquis

~ 
sa, contato com os médicos de outros estados e~naçÓe£§'e-a Ekš 
ca da etilogia e de terapêutica da DMJ.

O
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