Relato de Caso

FAMILIA COM PREDOMINANCIA DO COMPROMETIMENTO CARDIACO NA
DOENCA DE STEINERT
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Estudaram-se mde e dois filhos em que se
diagnosticou doenca de Steinert. A mde, com
49 anos de idade, apresentava o envolvimento
neuromuscular; atrofia muscular miotonica em
face, pescoco e extremidades distais; e recebeu
um marcapasso definitivo por 2 episédios
sincopais e exame cardiolégico que evidenciova
ECG com P-R de 250 ms, QRS de 130 ms com
BRE e EEF evidenciando intervalos AH de 140
ms PRE do NAV de 5690 ms, ponto de Wenckebach
de 115 bpm, e intervalo HV de 80 ms antes e 95
ms apds estresse pela procainamida. Em funcao
do cardter hereditdrio autossémico dominante
com relativa raridade de manifestacdes
cardiacas tdo evidentes (relata-se até 80% de
alteracées eletrocardiogrdftcas, mas menos de
15% com sintomas), procedeu-se a avaliacdo de
seus 2 filhos (F1 e F2): F1 (Masc., 31 anos) com
P-R de 180 ms e QRS de 100 ms; e F2 (Fem., 27
anos) com P-R de 200 ms e QRS de 100 ms, ambos
com HBAE. Os ecocardiogramas foram normais
e o Holter evidenciou bradicardia acentuada em
ambos e BRE intermitente FC dependente (fase
3) em F2. O EEF revelou: F1 e F2 com funcdo
AV normal; F1 com HV de 70 ms antes e apds
procainamida e F2 com 80 ms antes e 130 ms
apos procainamida. Todos os 3 pacientes apre-
sentavam func¢do do NS normal e F2 vem sendo
acompanhada quanto ao aparecimento de sin-
tomas. Conclui-se que, apesar de ser eventua-
lidade raramente sintomdtica, a degeneracdo
do sistema de conducdo IV é caracteristica que
deve merecer atencdo na doenca de Steinert.

FAMILY WITH MAIN CARDIAC
INVOLVEMENT IN STEINERT’S DISEASE

We report an affected family (mother and
two children) with prominent cardiac form as
reflected by the mother, 49, with neuromuscu-
lar signs (muscular atrophy os face, neck and
distally in the extremities) who received an
implantable pacemaker after 2 consecutive epi-
sodes of syncope and baseline EKG with P-R of
250 ms, QRS of 130 ms (LBBB) and conduction
system intervals displaying overt widening (AH
of 140 ms with a ERP of junction tissue of 590
ms, and Wenckebach point of 115 bpm; and HV
of 80 ms before and 95 ms after pharmacologi-
cal stress with procainamide). As long as its
mode of inheritance is autosomal dominant, the
cardiovascular examination of her two affected
seablings (F1 and F2) revealed: F1 (male, 31),
with P-R of 180 ms and QRS of 100 ms; F2 (fe-
male, 27), with P-R of 200 ms and QRS of 100
ms, both with left axis deviation.
Echocardiographic studies were normal in both,
but Holter studies showed remarkable brady-
cardia in both and intermitent rate-related
(phase 3) LBBB in F2. Also for F1 and F2 con-
duction system intervals, except for AH (nor-
mal in both), displayed severe widening (HV of
70 ms in F1 and of 80 ms in F2, but only in this
later with a procainamide stress extra widen-
ing to 130 ms). All three patients showed nor-
mal NS function, as usual for the disease. F2
is kept under close survilance for the appear-
ance of any symptom. In conclusion, although
rarely symptomatic, the intensity of IV conduc-
tion system damage should not be disregarded
in this condition.
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Déleage!, em 1890 relatou 0 primeiro caso de
miotonia atréfica, e Batten e Gibb2, simulta-
neamente com Steinert?, caracterizaram o com-
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plexo diagnéstico, diferenciando-o de outras sin-
dromes distréficas, ja em 1909. Dois anos apés
Griffith* registrou o envolvimento cardiaco da
condigdo, pela presenca de bradicardia sinusal
intensa em auséncia de bloqueios. As manifes-
tacdes cliinicas da doenca de Steinert ocorrem
geralmente entre terceira e quarta décadas de
vida, com sobrevida n&o raro até a sétima década.
E a afeccdo hereditaria neuromuscular mais
frequente no adulto e no idoso, geralmente repre-
sentando diagnéstico dificil em situacoes de baixa
expressividade fenotipica ou de apresentacdes
atipicas, relacionadas com musculo liso® ou
cardiaco®. A apresentacéo cldssica, muscular es-
quelética, consiste em atrofia preferencial da
musculatura facial, do pescoco e distal das extre-
midades, com resposta tipicamente mioténica
a estimulos mecanicos ou elétricos, justificando
os trés nomes encontrados na literatura: mioto-
nia atréfica, distrofia miotonica ou atrofia mioto-
nica. Os demais sinais consistem, em ordem de
freqiiéncia: catarata, atrofia gonadal, calvicie
frontal e retardo mental. Apresentamos os casos
de mée e dois filhos com predominéincia de mani-
festacoes cardiovasculares com énfase na gravi-
dade do comprometimento do sistema de con-
ducéo.

RELATO DOS CASOS

Mulher de 49 anos (fig. 1), com atrofia muscu-
lar facial e de pés e mé&os do tipo miotdnica,
com histéria familiar de dois irméaos, um deles
falecido subitamente, e mais dois sobrinhos e
dois filhos (F1 e F2, vide a seguir) com os sinais
somaticos da doencga de Steinert, predominando
atrofia facial e retardo mental em F1 e catarata
e 130 ms com morfologia de bloqueio de ramo

Fig. 1 — Paciente de 49 anos com doenca de Steinert (F1).
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Fig. 2—Paciente com doenca de Steinert com bloqueio de ramo esquerdo
e BAV e 1° grau.
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Fig. 3—Paciente F1 relevando importante desvio de eixo para esquerda.

Fig. 4—27 anos, filha da paciente (F2).

atrofia muscular em F2, se apresentou apés dois
episédios sincopais consecutivos com ECG
evidenciando intervalos PR de 250 ms e QRS
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Fig. 5—A) Estudo eletrofisiolégico da paciente F2 (ADA = atrio direito
alto); B) ap6s procainamida, 1g, EV.

de esquerdo (BRE) fig. 2. Foi submetida a um
estudo eletrofisiolégico que revelou func¢éo nor-
mal do n6 sinusal (NS), ponto de Wenckebach
em 115 batimentos por minuto, alargamento do
intervalo AH para 140 ms com periodo refratario
efetivo do né AV aumentado para 590 ms. O
intervalo HV encontrava-se aumentado (80 ms)
com piora (95 ms) apds estresse farmacolégico
pela procainamida. A paciente foi tratada pelo
implante de marca-passo definitivo. A seguir
foram avaliados seus filhos, quanto a existéncia
de cardiopatia grave associada. F1 (homem de
31 anos) foi 0 que mostrou menos alteracéo de
risco; seu ECG revelava intervalo PR de 180
ms e QRS de 100 ms com desvio patolégico do
eixo para a esquerda e gravacdo em sistema
Holter com destaque para bradicardia sinusal
e estudo eletrofisiolégico com fung¢édo do NS nor-
mal, intervalo AH normal e prolongamento do
intervalo HV (70 ms), porém sem alteracdo com
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administracdo de procainamida, fig. 3. F2
(mulher de 27 anos, fig. 4), apesar de
assintomadtica, revelou varios sinais de
comprometimento do sistema de conducdo,
seletivamente intraventricular, com P-R de 200
ms, QRS de 100 ms, desvio patolégico do eixo
para a esquerda, varios episédios de BRE inter-
mitente freqiiéncia-dependente (bloqueio de fase
3 ) no Holter, e padrao de esgotamento pés-his-
siano também pelo estudo invasivo, com indices
normais para o NS e para o intervalo AH, mas
HV bem alargado (80 ms) com piora apés a infu-
sdo de procainamida (130 ms), fig. 5. Os estudos
ecodopplercardiograficos de F1 e F2 eram nor-
mais.

DISCUSSAO

O diagnéstico da miotonia atréfica (doenca
de Steinert) se baseia no trindmio: histéria fami-
liar, sinais somaticos e miotonia reflexa. A preva-
léncia de acometimento cardiaco varia desde 16%
em estudo de revisao com 252 casos que levaram
em conta apenas a sintomatologia® até 78% em
estudo com 45 casos e acompanhamento por até
4,6 anos que valorizava simples alteracoes
eletrocardiograficas’. De forma geral os achados
mais frequentes sdo PR acima de 200 ms (30%),
bradicardia sinusal (15%), QRS acima de 80 ms
(15%), desvio do aixo para a esquerda (12%),
bloqueos fasciculares (7%), embora o de-
senvolvimento de sincope, bloqueio AV de 2° grau
ou mesmo bloqueio AV total ou taquiarritmias
malignas seja relato excepcional na literatura
com incidéncia inferior a 1% em sotas as
séries®+++———————— . Em geral a sintomatologia
cardiaca, quando presente, é tardia em relacdo
ao quadro neuromuscular, mas enfatiza-se o fato
do envolvimento cardiaco, apesar de evolutivo,
néo guardar correlacdo com a gravidade global
da condicdo7. A prevaléncia da miotonia atréfica
é da ordem de 5,5/ 100.000 casos na Espanha8,
e a caracterizacao genética da condicao ja esta
bem definida, inclusive com marcadores bem
especificos para o gene localizado no cromossomo
19, em local de dominio da creatinoquinase
muscular esquelética®. Assim, embora seja bem
conhecida e definida, poucos estudos se
preocuparam em caracterizar o grau de
acometimento do sistema de conduc¢édo na doenca
de Steinert. Fica evidente que as familias com
indicadores clinicos de gravidade, como morte
subita ou sincopes, seja de utilidade esta
caracterizacdo, como apresentado neste relato.
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