CM 259

UNIVERSIDADE FEDERAL DE SANTA CATARINA - UFSC
CENTRO DE CIENCIAS DA SAUDE

 DEPARTAMENTO DE CLINICA MEDICA

0 ESTUDO DE SETE CASOS COM DOENCA DE MACHADO-JOSEPH
DE UMA FANTLIA BRASILEIRA,

DESCENDENTES DAS ILEAS DOS AGORES

AUTORES: Eduardo Schmitz
_ Marco Antonio Schmitz
Doutor&ndos da 129 Fase do curso de medicina
Orientadores: Dr. Paulo César Trevisol Bittencourt
Dr, Li Li Min -

FZorianépoiis, Junho ae_JQHJ,



RESUMO. ..... e

ABSTRACT .. v v evoeons

INTRODUGAOD . « « vt v nvs.

MATERIAL E METODOS..

RESULTADOS. e e v ees s

DISCUSSZO. e v v s vennns

COMENTARIOS. vvvuv.

BIBLIOGRAFIA..,..\.

(24

L

IWDICE

LI BN AN



vy

" RESUMO

.
Os autores estudaram uma familia brasileira,
residente em Floriandpolis — SC, de origem agdriana, eujo 7
{sete) fntegrantes desta apresentaram Doenga de Machado-Jose-
ph (DMJ), deserita pela primeira veg por Nakano e col., - em
1972. 0 diagndstico foi realizado através da histdria clinica
e exame fisico. 08 pacientes apresentaram o intieio do quadro
clinico entre 18 e 50 anos (mediana de 33,6a) com dificuldade
de. marcha e disartria, cuja evolugao e intensidade dos sinto—
mas foi lenta e progressiva. Apesar dos movimentos Zentos, to-
dos o8 pactentes conseguem deambular, -atnda hoje. O exame neu-
rolégieco evidencidu, ém’grau variavel, sinats extrapiramidais
stnatis cerebelares, sindrome do neurdonio motor tnferzor e alte
ragao dos movimentos: oculares. Dois paczentes tinkam realizado

tomografia computadortzada (T¢) de eranio que apresentou atro-

fia cerebelar. Todos os pactentes tiveram os mais distintos di

agrbsticos, foram submetidos aos mats vartiados ezames comple—

‘mentares e esdrixolos tratamentos. Os dois tipos eclassificados

(3 ¢ 4) e o heredograma demonstram esta doenga autossomica do-
minante de penetrancia vari&vel. Desde que parcela considera-

vel da populagdao ecatarinense tem origem agoriana, elinicos e

neurologtstas necessitam deter um conhecimento adequado desta

condigao clinica- heredo degenerativa, evitando iatrogenias mu il

tiplas.



ABSTRACT

The authors assessed a brazilian family from
Floriandpolis islands of the Santa Catarina state, which has
azorian origin. Seven members of it 'have the Joseph-Machado di
sease (JMD). This was first described by Nakaho in 1972. The
diagnose was performed on clinieal history and phystcal exami- .
nation basis. The neurological exam showed a combination of vg'
riable degres of cerebelar and éxtrapiramidal signs, oeuiar mo
viments alteration and inferior motor neuron syndrome. Their
t first cliniecal manif?statfon ranged from the age of 18 to 50
and .the mean was 33,6 years old. The first sintoms in all of
them were dysartria and'progressfve-dﬁfffculty on march. In
deépite“of thés, they are able to walk. All of them kad had ma
ny different neﬁholégical diagnestis, as well as, théy had been
submited to many;and_peculidr treatments, Since considevable
part of the populetion'@f-the Santa Catarina state has azorean
origin, phystetans and neurologists ought-to .be awake for - a
proper recognition of this condition and Eencq-save this pa="

tientes from multiple tatrogeny,’



- INTRODUGAO

A doenga de Machado-Joseph (DMJ) & uma desor-
dem genética dominante, que ‘apresenta manifestagoes clinicas
no sistema nervoso. central (SNC) e periférico.

£ uma enfermidade de etiologia incerta e sem
um tratamento definitivo,

, A DMJ foti descrita inictalmente, em 1972, por
‘Nakano e col., em uma familia de emigrantes portugueses oriun-
dos do arquipélago dos Agores, em Massachussets (EUA), Todos
os' membros dessa familia‘descendiam do sr. William Machado, na
tivo da Zlha de Sao Miguel nos Agores, donde temos o nome ini-—
‘etal dessa enférmidade,.doengd dos -agores, ou doenga de Macha-
dol21). " | o

Posteriormente, Rosemberg e col. em 1976, des—:
ereveram uma manifestagdo difereﬁte dessa doenga, em outra fa-
milita de agorianos, descendentes de um sr. Joseph, sendo feito
assoctagao dos dois nomes, dando o definitivo(24).

' : Eséa‘enfermidade se caracteriza por mantfesta-
coes neuroldgicas variaveis, com assoctagao de quadros de ata~-
xia cerebelar, piramidats, extrapiramiddis, ststema nervoso pe
riférico, oftalmoplegia externa progressiva, fasciculagao em
face e lingua e présenga'de "bulging eyes",

0 objetivo deste trabalko é fazer com que . os
clintcos, em particular os neurologistas , fiquem atentos ao
observarem estes achados, pois nossa regiao, em especial o li<
toral de Santa Catarina (SG), é considerada a maior concetra~=
¢ao de descendentes de agorianos no mundo (22).

Este presente estudo mostra 7 (setel casos, de
" uma mesma familia, com ascendentes de ofigem dgoriana, - que

apresentam esta doenga neurologica heredo degenerativd,



MATERIAL  E METODOS

Réalizouvse o estudo dos casoe através do le-
vantamento dos integrantes de uma familia procedente de Floria
népolis — SC, a qual alguns dessa, pudessem ser enquadrados a-
través da histéria clinica e do exame fisico na DMJ,

A classificagao foi feita de acordo com o pro
posto por Coutinho e col., sendo classificada em 4 (quatro) %2
pos: o tipo 1 tem infcio precoce e uma evolugdo mais acelerada
apresentando clinicamente man<ifestagdes piramidais e extrapira
midais; o tipo.2 tem inicio e evolugao intermedidariomentre os
tipos 1 e 3, com sinais cerebelares e piramidais; o tipo 3 apa
rece em faixas etdrias entre 40 e 60a, de evolugdo mais Zenta;
com predominio de trofia muscular simétrica distal, ataxzta e
neuropatia periférica; e o tipo 4, descrito posteriormente; Ba
racterizado por apresentar sinats parkinsonbides e cerebelares
com amitrofia diétaZ, inieiando entre od 50 e 60a (6, 19,

- Todos os pactientes, no inicto dos sintomas,
procuraram auzilio médico, de médicos generalistas € neurolo~
fgistas; em Floriandpolis e em.outros estados; sendo realtzados
varios exames compZemenfares, onde 2 pacientes~apenaé~realfzaw

ram a TC de cranto.
Resumo dos casos:

_ Caso 1; L.B,, €&2a, fem, Aos 42a iniciou com di
sartrita. Aos S52a p?ogrédfu com ataxia, dificulade de marcha, .
diminuig&o de forga dos menbros inferiores e das maos. Aos 56a
evoluiu com tremores, Nos #ultimos 5a, refere diminuigdo de sen
sibilidade na:perna direita. Os sintomas foram evoluindo de in
tensidade, mas lentamente, No exame fisico estdo presentes:
fasceiculagao em lingua; diminuigdo de olhar conjugado ne verti
cal; hipertonia e atrofia de muscular flexora e extensora dos
‘membros infertores e sﬁperfbres; tnecoordenagao motoro com dis-
metria e decomposig¢do de movimentos; diminuigdo dos reflexos
‘profundos. O - paciente'mantém'as fungoes cognitivas normais., A
paciente realizou TC de cranio que mostrou atrofia cerebelar,



ERRATA

1 -pag.02, paragrafo Ginico, linha 11:
-onde se lé: "...the were dysartria..."

-leia-se: "...the were dysarthria...'

2 -p3g.03, 29 naragrafo, linha 12:

-onde se 1lé&: "...nredominio de trofia muscular.,.'

~leia-se: "...predominio de atrefia muscular..,'

3 -pag.03, 29 pardgrafo, linha 15:
-onde se 1&: "...entre od 50 e €0a ..."

"

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

4 -Pag.03, 49 paragrafo, linha 31:

~-onde se le: "...e atrofia de muscular flexora..."

leia-se: "...e atrofia de musculatura flexora...

5 -pag.05," 2¢ paragrafo, linha 18:

-onde se 1&: "...diminiocdo dos reflexos..."

~-leia~se: "...diminuig¢do dos reflexos,..'

6 -pag.05, 49 paragrafo, linha 40:

-onde se 1

Q
~, N Ead v .
&: "...funcbes cognitivas estao normais,,."

-leia-se: "...funcdes cognitivas estdo normais;..,

7 -pag.06, 29 naragrafo, linha 08:

-onde se 1&: "...prgressiva.,,'
o

~-leia-se: "...Progressiva..." '

-8 -nag.06, 39 pardgrafo, linha 16:

-onde se lé: "...prgrediu..."

a0

\

-leia-se: "...progrediu...'

9 -pdg.10, 19 paragrafe, linha 17:
-onde se 1&: "...0Os sinais cerebelares estdo em.todes os ca-

sos.
-leia-se: "...0s sinais cerebelares estdo rresentes em todos

os casoes."

10 -pag.10, 19 pardgrafo, linha 33: ‘
-onde se 1l&: "...o sinal”bulding eves”, "

~-leia-se: "...o sinal "bulging eves",.,
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12

13

14

15

16

17

-nag.l2, 49 maragrafo, linha. 22:

~onde se l&: "...n3o ligada ao sexo tanto homens..,."

-leia~se: "...n3ao ligada ao sexo, atingindo tanto homens..,"

~-pag.1l3, 1@ paragrafo, linha 11:

-onde se 1&: "...nor Makivama e col,...

~leia~se: "...por Takivama e col.(28)...T"

-pdg.13, 29 pardgrafo, linha 30:

~-onde se 1&: "...sinais varkinsondides cerebelares.,,
) iy ' R

-leia~se: "...sinais parkinsondides, cerebelares...'

~pag.13, 29 raragrafo, linha 32 e 33:

i

cA

\

-onde se lé: "...evolugdo da DMJ & o mais..,"”

~leia~se: "...evolucao da DMJ foi a mais lenta..,."

-pdg.13, 39 pardgrafo, linha 42:

-onde se 1&: "...nos outros dois pacientes,,

-pag.l4, 19 pardgrafo, linha 05:

-onde se 1&: "...aumento do caldgeno..,"

~-leia~se: "...aumento do coldgeno,,'.

-ndg.14, 59 pardgrafo, linha 28:

-onde se 1&: "...relato de Sangia e,,:

-leia-se: "...relato de Sangla e,,,

>4

"
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~leja-se: "...nos outros dois.pacientes(17),...

L1
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Caso 2: M.E.S., 65a, fem, Aos b0a iniczou com
diminuig¢ao de forga de membros infertores, Aos 55a progrediu
com disartria, dismetria e tremores, Aos 60Ua evolutu com in-
coordenagao motora de membros superiores e diminuigao do olhar
econjugado na vertical, A paciente apresenta no exame fisico:
fasciculagoes em itngua; bipertonta e atrofia de musculatura
flezora e extensora de membros inferiores; marcha ataxica; di
minutgao de reflexos profundos, As suas fungoes cognitivas
sao normats. O quadro clintico vem evoluindo lenta e progresst

vamente.

Caso 3: J,4.N,, 6%a, mase, Aos 44a comegou com
disartria e oftalmoplegta. Aos 45a evolutu com dificuldade de
marcha. Aos 48a progredtu com ataxta. Aos 4%a veto a desenvol-
ver, progressivamente, diminutedo de forga dos membros tnfert-—
ores. 0s sintomas evoluiram de intensidade, mas lentamente, . No
exame fisico, apresehtaﬁ as fung5es cognitivas normate; dimi~
nutgdo do olkar conjugade na vertical; dimintogdo dos reflexos
profundos; hipertomta e atrdfta da musculatura flexora e exten
sora dos membros inferiofes e ‘superiores; incoordenag&b motora
com decomposigdo de movimentos e dismetria; fasciculagbes de

lingua.

Caso 4: A.V.S., 48a, masc. Aos 23a inteiou com
diminuigdo de forga de membros supertores e inferiores. Aos
25a progrediu com oftalmoplegta e dtsartria. Aos 30a evoluiu
com ataxia edificuldade de marcha. Ao longo dos anos os sinio<
mas foram evoluindo e aumentando de {ntensidade lentamente. A-
presenta no exame fisico: incoordenagdo motora com decomposi-. .
¢do de movimentos; fasciculagdes de lingua; diminutgdo dos re-
'fZexos profundos; dtminutedo do olhkar conjugddo na vertical,
As fungles cognitivas estdo preservadas, A TC de c¢rdnio que

mostrou atrofia cerebelar,

Caso 5: D.L.S., 80a. masc.. Aos 28a iniciou
com diminuigao de forga em membros inferiores.'Aos 35a evolutu
com difieculdadede marcka, ataxia e disartria. Aos -40a progre-
diu com diminuigdo do olhkar conjugado para vertical, Os sinto—
mas foram evoluindo lenta e progreésivamente de intensidade.
A?resenta-no_exdmé fistco: as fungdes cognitivas estdo normais
hipertonia e atrofia de musculatura flexora e extensora de mem
bros superiores e fnfeffores; ineoordenagao motora com disme~

tria e deomposigdo de movimentos; fasciculagbes em lingua; di=
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minuigao dos reflexos profundos; distonta muscular em face; e

"ptose palpebral.

Caso 6: I.L., 42a, fem.. Aos 18a iniciou com
dificuldade de marcha e diminuigao de forga de membros infe-
riores. Aos 20a progrediu com atazia e disartria. Aos 24a evo
luiu eom oftalmopiegia. Os sintomas tiveram evolugdo lenta e
prgressiva. 0 exame fisico apresenta: as fungqges cognitivas
estao preservadas; hipertonia e atrofia da musculatura flexo-~
ra e extensora de membros inferiores; incoordenagdo motora

com decomposigao de movimentos; e ptose palpebral.

Caso 7: V.D.5., 36a, masc.. Aos 3la iniciou
com diminuigao de forga muscular de membros inferiores e di<
‘fieuldade de marcha. Aos 33a evoluiu com disartria. Aos 35a
prgrediu com incoordenag&b:mofora de membros superiores. Us
sintomas vem apresentando aumento de intensidade, mas lenta~
mente. Apresenta no exame fisico: hépertonia dos membros in-
feriores; incoordenagdo motora com decomposigao dos movimen—

tos; e fasciculagdes em lingua. .



RESULTADOS

Apds a entrevista com essa familia, foram en-

quadrados os 7(setel] casos descritos acima como DMJ, sendo
esses classtificados em dots dos quatro tipos existentes. Ha

a referencia de mais 7 casos com DMJ, porém, pela perda d

e

contato entre os familiares e o falecimento de alyguns, foram

considerados como "supostamente acometidos" pela DMJ (vide

figura 1):

Figura 1: Heredograma da Familia com DMJ

- g g ¢ éd

1—

3) | + | ) ¢)]

0o

caso n? ( ]

C )

MOPtOS‘ +

- homens com DMJ

- homens supostamente acometidos
homens nao acometidos

mulheres com DMJ

mulheres supostamente acometidas
CD mulheres nao acometidas

- : s . , . X .. :
Fonte: Estudo de uma familia brastileira com DMJ, residente

Floriandpvolis - SC,em 1991,

em



Tabela 1: Idade de inicio da DMJ, tempo de evo-

lugao, tdade atual e o tipo (classificagao):

Caso niimero 1 2 3 4 5 6 7
Idade de inicio(a) 42 50 44 23 28 18 31
Tempo de evolugao(al20 15 15 25 52 24 05
Idade atual(a) 62 65 59 48 80 42 36
Tipo (classificagno) 4 4 3 3 3 3 3

Fonte: Estudo de uma familia brasileira, residente em Floria-

‘népolis - SC, em 1991,

) A doenga 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 33,6d) e o sintoma inici-
al mais frequente foi a dificuldade de marcha (5 casos), Di-

sartria foi o sintoma inicial de 2 casos (vide resumo dos ca-

" sos).



Tabela 2: Sinatis neuroldogicos maiores encon-

trados:

Caso numero o2 2 3 4 5 6 7

Sinais cerebelares

- marcha atdazica + + o+ + + + o+
- nistagro + + + o+ + + +
- disartria + + + + +, + +

Sinais piramidais

- espastiecidade - -~ = - - - -
(hipertonia piramidal)

- reflexos profundos :
diminuidos : + + o+ + + -

- reflexos cutaneo plantar

1
1
1
|
|
I
1

Sinais extra-piramidais
- distonia facial - - - - + + -
- distonia de tronco e de 1_

membros - T+ F + +. + +
- rigidez +t o+ + -+ + # +

_ (hipertonia extra-piramiddll .

4

- tremores ' ) ot + - - - - -

~ ptose palpebral - - - -+ +

Nervos periféricos

- parestesia - + - - + + 4 - -

-~ sensibilidade profundd |
“diminuida .

- amioirofia distal + + + - - - -

- diminutg¢ao de forga muscular de:

a)MMSS : L - - + + - - -
B)MMII o+ + 4 + + +
- movimentos lentos 4 - + + + 4 T+

Fonte: Estudo de uma familia brastleira, residente em Floria-
' nopolis - SC, em 1891. o _
Sinaits neuroldgicos maiores segundo Lopes Li- .

ma, e Paula Coutinbo(6). -
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.l .o
Tabela 3: Stnails neurologicos menores encontra

dos:

Caso numero , 1 2 3 4 5 6 7
Paralisia Ocular Progresstva:

- difienldade do olhkar cohjug&dé;

a) na vertical: : :+" + o+ o+ o+ o+ =
B) na lateral: ; - - -+ + " _
- "bulging eyes” _ - - - - - - -
Fascteulagoes em lingua I N R

Fonte: Estudo de uma familia Erasileira, residente em Floria<
' népolis - SC, em 1991.
|
Stnais neurologicos menores segundo Lopes Lima
e Paula Coutinho(6).
I

Q0s sinats cerehelareé’est&o em-todos os casos.

0 sinal piramidal encontrado foz a dzmznuzgao dos reflexos
profundos em 6 casos, tendo- smdo pesquisado os reflexos patee
lar, aquileu, bicipital e o trzcipﬁtal. 0 reflexo cutdneo—
plantar foi negativo;em todos os pactentes, 0s stnats extra<
piramidais encontrados foram, em ordem decrescentes: rigidesz
(7 casos), distonia de tronco e membros (6 casosl, e ptose,
distonia facial e tremores LZc&soéf 0 exame dos neryos pert<
féricos apresenton parestesza em 4 pacientes, A sens&ﬁﬁtfﬂade
profunda estava inalterada. A forga muscular doa membras -su<
periores estava diminuida em 2 pactlentes e dos membros infe<
riores nos 7 casos, Todos os pacientes apresentavam,Zentiﬂgo
e decamposzgao dos-movfMentos; Em. 6 casos foi visto a dzfzcul
dade do olhar conjugado na vertical e em 3 paczentes, conco=
mitante, a dificuldade de olhar para lateral, :Apends wm_pa-
eiente nado apresentava aftalmoplegia ([ caso 7)., Nenkum pacten
te apresentava o sinal ”5uZd£ng eyes™, Todos os pacientes tié
ham fasciceulagdes em lingua cognitiﬂas-n&b estavam afetadas
em nenhum dos casos relatados.

" Os -casos relatados foram cZasszfzcados ] pac¢—
entes como tipo - 3 e 2 paczewtes como tzpo 4, segundo a cZas;

_stficagao de Coutinko e col,
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DISCUSSA 0

‘ No infieio de 1972, Nakano e col,(21) descreve-
ram um quadro de ataxia em uma familia de emigrantes portugue
ses lagorianos) em Massachussets (EUA), definido~a como doen-
¢ca de Machkado, em homenagem ao sr.Willian Machado, que era o-
riundo da ilha de Sdo Miguel, nos Agores. 0s autores observa-
ram ser uma doenga de herdada por um trago autdossomico domi-
nante, e descreveram 51 pessoas afetadas na familia. No-qua-
dro clinico houve predominio dos sinats cerebelares, envolvi-
mento do tfbnco cerebral e dos nervo¢ perifériecos, tendo os
‘respectivos autores tendo realzzado K% dzagnostzco diferencial
principalmente, com ataxia de Fraederzch

Seguiram-se relatos de Woods e Schaumburg, em
abrzl de 1872 (29) e de Rosemberg em 1976 (24], que estabele~
ceram diversos epontmas para esta entidade. , )

' Paula Coutinko e Corino de Andrade em 1378 (61
descreveram uma desordemn genetzca envolvendo os szstemas cere
belares, piramidal e fungles motoras-da medula espinhal, defv
" nindo~-a como degenerag&o do:sistema motor autossoémico domﬂnaﬁ4
te, okservando em famil<as de origem agoriana, . ‘

' Nesta oportunidade , os, sintomas classtficariam

a doenga nas formas j& citddas anteriormente ( vide material
e métodos l, econcluindo tratar -se ae doenga genética. uniba;
com expressao fenotzptca varzavel

Em 1880, ‘Lopes Lima e Paula Coutinho LJQ} de—
finiram os eritérios clintcos para o diagndéstico: heranga au~
tossémica dominante e sinats neuroldgicos maiores e menores.
‘Os~s£nqié neuroldégicos matores considerados foram: ataxia ce~
_rebelar e sinais piramidais C,tfpé 2 [; associados a-sindrome
extra-piramidal rigidO»distEnfca ( tipo 1 Z; ou amtotrofia
periférica ( tipo 3 I, Sinais neurolbgicos menores: oftalmo-~.
plegia externa progressiva, distonia ; fasciculagbes em lin~
gua e face, e "bulging eyes”, Nesta oportunidade passaram a
utzlzzar a expressao de Mackado~Joseph (19),

Mats recentemente passou—se a descrever além

| :
dos 3 tipos apresentados, o tipo 4 caracterizado por apressan
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tar caracteristicas parkinsonéides, associado a sinatis. cere-
belareé e com amitrofia difstal, sendo mais comum a iniciar-se
entre 50 e 60a;.

Varios autores tem descrito a ocorréenctia da
DMJ em outros grupos étnicos, Healton e col. em, 1980, descre-
veram o quadro de uma familia da raga negra (14), Sachdev e
col. (26), em 1982, Outros foram Eto e col, em uma faﬁflia
alemd (0%), em 1990, Na India por Jain e Mheshwari, em 1990
(15). No Japao por kitamura e col,, em 1989 (17), Kando em
1990 (16). Tatsushiro Yuasa e col. em 1986 (30) e Takiyama e
col. em 1989 (28).

Dentro da classificagdo clinica das ataxias ce
rebelares hereditarias, proposta por Barbeau e col, em 1984
(2), a DMJ deve ser colocada dentro do grupo das atazias cere
belares hereditdrias de inicio tardio, do tipo 1,

Os estudos: anatomo?patolégicos tém revelado
perda'neuronal assoctada a glicosereaciondlna subsf&ﬂcﬁa ne=
gra, niicleo denteado do cerebelo, niieleos. dos mervos pontinos

e de outros nervos crantanos, colunas de Clarke, células do

corno anterieor da medila espinkal, e tratos espino-cerebela- -

res (1,7,14.15,17,18,24,26,28, 301, Sendo uma doenga genética
autossomica domihante: nao ligada ao sexo tanto homens como
as mulkeres (6,19,21,26),

0 infeto dos sintomas ¢é varzavel de acordo com
o tipo da DMJ €61, 0s tipos classtftcados em nossa casutstica
apresentaram vartagde quanto a tdade do infeio dos sintomas
e os stnails fisicos presentes, e sendo de uma mesma familza,
revelavam a penetrdncta fendtipica wariavel da DMJ, A i{nten=—
stdade dos §intomasnd0 quadro'clﬁnibo da cada casoe é direta<
mente proporcional ao tempo de evolue&o da doenga (1Q], A ewo
lugdo do quadro clinibo mostrou que quanto mats cedo fot o -
inieto da DMJ, ela teve uma veloctdade mator na progressdo da

doenga, nao ocorrendo pausas, e sendo, em todos os casos,’ sem

t
pre lenta e progressiva (4,6],

O0s sinais cerebelares estavam presentes em to—

dos os casos nas refergnciqs_pésquisadas, onde Coutinko e col,
apresentaram 38% dos casos C6): enquanto. que T'akiyama e col.
tiveram quqse'que 100% dos casos (28), 0s sinats extra~pira-
midats foram encontrados em todos os pactentes, mas -sendo
mais inténso nos casog &5 e &, e mends comum ﬁq éaso;]: porém.
de intensidade varidvel de pactiente para outro, A parestesia
presente foi um sinal encontrado no exame. fistco de 4 pacien~

tes, nao sendo frequente na therabura, mas acima da média



dos casos relatados ?or Lima e Coutinhko (19) e Hilton e Fowler
(10), e referido por Hilton e col, céomo uma manifestagdo mutito
frequente (14). A oftalmoplégia , de acordo com Hilton e Fow-
ler, é provalvemente por degeneragao neuronal da massa nuclear
extracular no tronco cerebral (1), sendo que a ocorrencta des
te sinal é encontrado em quase todos os pacientes dos casos
publicados C6,9,10,14513;28;30). A fasceiculagdo em lingua é
um achado muito comum nos casos relatados (6,9,10,14,19,28,30)
A deméneta nao faz parte do quadro clinico da DMJ, nao sendo
éncontrado em nossa casufstica, mas é referido apenas em um ca
so por Nakityama e col,, O reflexo cutaneo- plantar nao foi en-—
contrado neste estudo,mas & um dado frequente nas referéncias
bibliogrdficas. Apesar do "bulging eyes" ser um sinal frequen-
te na DMJ, nao fot encontrado em nossos casos (6,9;10,14;17,19,
27,28,30). R

A eZassﬁTitag&b dos casos, segundo Coutinko e
col.(6), obedeceu os eritérios do quadro clinico mais proemi=—
nente. 0Os casos 5 e 6 apresentam stnats extrapiramidais com
maior-intensidade.@utrOS‘sinaislltiveram inieio do quadro cli
nico mais precoce e dpresentaram evolugao, discretamente; mats
rdpida que os outros»paczentes, tendo stdo classificados como
tipo 3. 0 caso 3, classificado como tipo 3, apresenta dﬂmtnu%v
¢do do trofismo muscular simétrico e distal dos memhros supe<
riores e inferfores: tendo.ﬁnicﬁddo os sintomas na quinta dé~
‘cada de vida e apresentando a evolugdo da doenga lenta e pro< »
gressivamwnte, 0 caso 4 & o pactiente que apresenta maibr intgi
sidade dos sinais. 0 caso 7 refere a pouco. tempo 0 ihibib dos
stntomas e que apresenta os sinaits de menor intensidade, sen~
do o finico que n&o se aposentou, 0s caébs~l e 2 foram classi~
fzeados como tipo ¢ por apresentarem stnats parkinnbides cere<
belares e amttrofia dtstal cujo processo de evolugdo da DMJ e
6 mais em nossa casufstica . E prectso constatar que.o‘pac@en%
te 3 ndo apresenta sinuts parkinsondides, _

Apenas dois pactentes foram submetidos & exa-
mes complementares que auxtliram. parao. dtagnostico da DMJ'.
tomografia'ebmputddoriZada de cranio (caso 1 e 4), 0 diagnés~-
tico radiolbégico fot de atrofia cerebelar, Estd descrito por
K{tamura e col. a iatrofia de nicleos da‘base‘(globo palido e
putamenf, lobo . frontal ponte e cerebelo em 3 de 5 pactentes e
a tomografia computadorzzada apresentou a atrofita do loko cex?‘
bral nos outros 2 pactientes,

Os pacientes, neste estudo,,referem ter reali-

zado outros exames complementares, porém, 0s resultados foram
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considerados dentro da normalidade e ndo auxiliaram no diag-
néstico ou orientag&o para o paciente. A literatura descreve

a bibpsiade nervos periféricos para o auxilio da identificagao
dos subtipos da DMJ, pois revelam alteragoeswas fibras mieli-
nizadas e ndo mielinizadas e aumento do calageno endoneural
(7). Segundo Nakano e col., a bidpsta muscular_avresentou des
nervagao e a biopsia do nervo..sural mostrou desmielinizagao se
gmentar (21). '

' 0 heredograma foi realizado com certa dificulda
de, pois as pessoas desta famflia tem pouco contato entre st.
E necessario ressaltar a presenga de pessoas qonsideradas como
"supostamente acometidas", que foi revelado por todas as pes~—
soas consultadas, levando em conta a histéria familiar pela se
melhanga do quadro clinico dos casos aqut relatados (SICIJ.

Fazem parte do diagndstico diferenctial: a ata-
xia cerebelar autossomica dominate, a atrofia espino~pontina,
as degenerag5es dento-rubrais, as degeneragdes dentOvruBvapg
iido-luysiana, alem das ataxias autossam€cas recessivas, como
a atazia de Friedrich-e suas variantes (1,2,3,5,8,10,11,12,13,
19,20,21,23,24,25,26), '

0 diagnéstdco diferenctal destes pacientes fot

feéito com ataxia Friedrich, doenga de Pirre~Marie, infecgdes
do Sistema Nervoso Central, ataxia cerebelar autossdmica, dtré
fia espino?pontin&, degeneragdo dento~rubral e doenga de Par-—
kinson (2,3,5,12,13). . ’
' Existem poucos relatos na literatura em rela-<
gao a terapeutzca, tendo stdo uttlzzada drogas antiparkingoe<
nianas com resultados favoravezs. ‘Ha 'um relato de Sangia e
col., em 1990, que refere melhora de um paciente com uso de vo
trimoxazole (27]. | : , : - -
0 tratamento proposto para os pacwentes varioun

desde drogas dopaminérgicas e anticolinérgiras de agdo. centwal
até "homeopatta e inaculagoes tntramusculares de medicamentos
de agao duvidosa (SICI.

; 0 prognbstico para estes pacientes, {nvartavel~
- mente, foi de aposentadoria precoce (com excegdo do caso 7),
diagnosticos incorretos; exames complementares desnecessarios.
encaminhamentos para médicos de especialidades variadas e, pa=
ra outros estados, tratamentos farmacologtcos discutiveis e,
acima de tude, a falta de orientag&bAde aconselhamento genéti~

CO.
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~COMENTARIOS

.

Este & um relato de 7 casos de uma familia bra
sileira de origem agoriana de Santa Catarina: Como ja foi refe
rido, este & um estado onde se encontra a maior comunidade a~
goriana fora das ilhas dos Agores (20). Como a DMJ & uma doen<
¢a de Rkeranga autossdmiea dominante, este nao deve ser um caso
isolado: - ‘ -

Esta pesquisa mostrou que a DMJ, em uma mesma
familia, pode acometer tanto os homens quanto as mulheres (M 4
.2 F 3). Ela pode'iniéidr desde a segunda década de vida ou, ma
is tardiamente, na quinta década de vida. Pode ocorrer amitraé
fia distal simétrica, ataxia e neuropatia periférica (5 casos)
" ou simais parkinsondides, cerebelares e amitrofia distal (2 &é
" sos). A evolugao dos sintomas foi’sempfé lenta e progressiva.
A deméncia n@o faz parte do quadro citnieco. 0 "hulging eyes”,
apesar de muito comum na literatura, nao fot encontrado neste

estudo. Houve, em todos os 7 casos: sinats cereaelares rﬁgt—"

IQ/

dez muscular, diminuigdo de forga muscilar nos membros tnfers
res, sindrome do neuronzo inferior (as fasciculagdes, ar“ef e
ztas profurdas e as atrofias muscularesl), Os paczenteq deste
estudo realizaram vdrios exames complementares, porém, tendo
stdo titil apenas o TC do cranto, onde mesmo assim n&o trouxe
auxilio ao diagndstico para o clinico ou para o pacienfe; PEe~< -
to que este tiltimo ndo teve o dzagndstzco correto em um praze
que variou desde a primeira consulta .até a realizagao deste
trahalko.

' O0s pacientes foram vitimas de terapéutica ia~
trogentca e sofreram o estzgma social da aposentadoria precoce
‘além do desgaste fistco e psicoldgico. Acima de tudo‘ os-pacgﬁ 
entes nao tiveram ortentagdo genética e familiar.

HE uma necesstidade de maior investigagao. por
parte do sistema de safide, tanto para orientagdo dos profissto
nais de safide como para a comunidade catarinense e do governo
estadual, sendo fundamental o apoto financeilro para a pesqui<
sa, contato com os médicos de outros estados e nagbes, € a Eki

ca da etilogia e de terapéutica da DMJ.

L
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