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Introdução

A  distrofia  muscular  oculofaríngea  (OPMD)  é  uma  doença
genética  com  padrão  predominantemente  autossômico
dominante,  ligada  ao gene  PABPN1.  A OPMD cursa  com qua-
dro  de  ptose  progressiva,  disfagia  e  fraqueza  dos  músculos
proximais  dos  membros.1

A  doença  usualmente  se  inicia  na quinta  ou  sexta  década
de  vida.  Na  sua  forma  recessiva,  os sintomas  costumam  ser
leves  e  mais  tardios  e  o  diagnóstico  torna-se  mais  difícil,
pode  haver  confusão  com  outros  sintomas  de  doenças  da
terceira  idade.2
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A  OPMD  tem  uma  prevalência  estimada  de 1:1.000  em
estudo  feito  no  Canadá.3 A  maioria  dos  casos  descritos  na
literatura  tem  história  familiar  positiva  de doença neuro-
muscular,  mas  existem  raros  casos  em  que  não  foi  possível
estabelecer  essa  associação,  a mutação é  a  explicação
cabível.1 A miopatia  oculofaríngea  distal  (OPDM)  é  uma  enti-
dade  controversa  na literatura,  considerada  por alguns  como
uma  patologia  distinta  da  distrofia  muscular  oculofaríngea
(OPMD)  e  por outros  uma  variante  dessa.4

Thevathasan  et  al.  relatam  que,  na OPDM,  a  oftalmopare-
sia  é frequente,  origina-se  precocemente.  O  acometimento
dos  músculos  dos  membros  ocorre  inicialmente  nos  distais,
o  músculo  tibial  anterior  e  os  músculos  intrínsecos  das mãos
são  os mais  comumente  acometidos.  Lu  et  al.  acrescentam,
ainda,  que  na OPDM o  quadro  surge  mais  frequentemente  em
adultos  jovens  com  fraqueza  severa  nos  músculos  da  face.

Para  a  adequada  investigação  da  OPMD e diferenciação
frente  à gama de diagnósticos  diferenciais  (doenças  mito-
condriais,  miopatia  de Nonaka  e OPDM,  entre  outras),  são
importantes  exames  como  dosagem  de anticorpo  antirrecep-
tor  de  acetilcolina,  curva  sérica  de lactato,  eletromiografia,
biópsias  musculares  e  aferição  com  testes  genéticos.4

Os  achados  histopatológicos  das duas  doenças  (OPMD  e
OPDM)  incluem  anormalidades  miopáticas  distróficas  não
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específicas,  presença de  vacúolos  e de  inclusões  nuclea-
res  túbulo-filamentosas  intramusculares,  essas  últimas  são
maiores  na  OPDM  (>  8 nm).5

Os  testes  genéticos  mostram  que,  na OPDM,  não há o
padrão  de  repetição  dos  pares  de  base  (‘GCG’)  no  gene
PABPN1,  como  detectado  nos casos  de  OPMD.4

Dentre  as  alterações  musculares  detectadas,  a  disfagia  é
o  sintoma  que  mais  preocupa,  pois  é  evidência  do progres-
sivo  enfraquecimento  da musculatura  esofagiana  e  faríngea,
as  quais  são  responsáveis  pelo processo  deglutitório.  O grau
de  disfagia  apresentado  pelo  paciente  é um  importante  fator
prognóstico  da  doença,  uma  vez que  esses  pacientes  evo-
luem  para  a  desnutrição.6

O  tratamento  curativo  da  OPMD ainda  é  desconhecido.
No  entanto,  pode-se  fazer  tratamento  clínico  ou cirúrgico
com  intuito  de  melhorar  a qualidade  de  vida  do  paciente.

No  caso  da  disfagia,  pode-se  introduzir  mudança  de  con-
sistência  alimentar,  adoção de manobras  facilitadoras  e
fonoterapia  deglutitória.  Quando  não  mais existe evolução
da  terapia  instituída,  ou  presença  de  perda  ponderal  impor-
tante,  ou  detecção de  pneumonias  aspirativas  recorrentes,
podem-se  indicar  tratamentos  cirúrgicos,  como  a  miotomia
do  músculo  cricofaríngeo  ou  até  a  gastrostomia.6

O  objetivo  deste  trabalho  foi  relatar o  caso  clínico  de um
paciente  portador  de  alterações musculares  importantes  e
biópsia  de  músculo  deltoide  compatível  com  a  distrofia  mus-
cular  oculofaríngea  (OPMD).  No  entanto,  apesar  do esforço
diagnóstico,  não  foi  possível  discerni-la  da  miopatia  oculo-
faríngea  distal  (OPDM).

Relato de  caso

Paciente  ARS,  62  anos,  gênero  masculino,  aposentado,  foi
avaliado  em nosso  serviço com  queixas  disfágicas  progressi-
vas,  perceptíveis  havia  longa  data.

Referiu  que  aos  36  anos  iniciou  quadro  de  ptose  palpebral
simétrica  progressiva.  Foi  avaliado  e diagnosticado  como
portador  de  doença neuromuscular  compatível  com  OPMD
ou  OPDM  (presença  de  vacúolos  do  tipo  rimmed  em  tecido
do  músculo  deltoide).

O  paciente  foi  encaminhado  para  a  especialidade  de
oftalmologia,  para  que  fosse submetido  à  cirurgia  para  sus-
pensão  frontal  dos  olhos  para  facilitar  a visão.

Aos  52  anos,  o  paciente  referiu  início  de  quadro  disfágico
(engasgos  com  alimentos  sólidos,  necessidade  de  pigarrear
e  ingestão  de  líquidos  após  ingesta  alimentar).  Referiu  tam-
bém  dificuldade  progressiva  para  falar  e  para  movimentar
os  músculos  da  face  e  dos  olhos.  Relatou  que  os  achados
clínicos  se  tornaram progressivos  (figs.  1 e  2).

Aos  57  anos,  apresentou  dificuldade  para  elevar  o  braço
direito,  para  abrir  a mão  direita,  mantinha-se  em  posição
de  ‘‘garra’’,  e  fraqueza  generalizada  nas  pernas,  caíra  por
diversas  vezes  (fig.  3).

Nessa  mesma  época, referiu  que  seus  lábios  começaram
a  ‘‘cair’’  (sic), juntamente  com  a  detecção de  episódios
eventuais  de  incontinência  urinária.

Desde  o  início  dos  sintomas,  o  paciente  apresentou  perda
ponderal  em  torno  de  13  kg  e  apresentou  dois  episódios  de
pneumonia.

Como  antecedentes  familiares,  o  paciente  relatou  ter
sete  irmãos,  dois deles  apresentavam  ptose bilateral  (um do

Figura  1  Paciente  em  vista  frontal.

gênero  feminino,  com início  da  ptose aos  69  anos;  e  um  do
gênero  masculino,  com  início  do  quadro  aos  74  anos).  Quanto
aos  filhos  (n  =  4),  somente  um  apresentava  ptose  bilateral,
que  se iniciou  aos  37  anos.

O  referido  paciente  foi  avaliado  devido  às  queixas  disfá-
gicas.

À  videoendoscopia  da  deglutição, com  o  emprego  de
variadas  consistências  alimentares  e quantidades  (líquido,
pastoso  e  sólido),  detectou-se  disfagia  orofaríngea  em  grau
moderado,  sem visualização  de  penetração  ou  aspiração

Figura  2 Paciente  em  vista  lateral.
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Figura  3 Mão  em  garra.

alimentar.  Evidenciou-se  também  a presença de  sialorreia
relativa  por  dificuldade  deglutitória.

Como  tratamento,  foi  instituída  fonoterapia  deglutitó-
ria  e  uso  de  toxina  botulínica  em  glândulas  salivares  para
diminuir  produção  salivar.

Discussão

Apesar  das  controvérsias  na literatura,  Van  der  Sluijs et  al.
relatam  em  seu  artigo  as  principais  características  clínicas
da  distrofia  muscular  oculofaríngea  (OPMD):7 ptose bilateral
lentamente  progressiva;  fraqueza  de  membros  proximais;  e
disfagia  progressiva.

Os autores  descrevem  que  os  achados  acima  têm  apare-
cimento  tardio;  na miopatia  oculofaríngea  distal  (OPDM),  o
surgimento  dos  sintomas  ocorre  de  modo  precoce  (entre  15
e  20 anos),  e inicialmente  manifestam-se  com  fraqueza  dos
músculos  tibiais  anteriores  ou  ptose  bilateral.7

Referem  também  que  é muito  marcante  nesses  pacientes
a  hipotonia  dos  músculos  da  face e dos  músculos  extrínsecos
oculares  em  grau intenso,  que  causa ptose e limitação  da
movimentação  ocular  e  facial,  ocorre  em  grau  mais  grave  e
precoce  do  que  nos casos  de  OPMD.7

Minami  et  al.8 fazem  referência  a relatos  na literatura  de
casos  de  OPMD  (distrofia  muscular  oculofaríngea)  nos quais
os  músculos  distais  estão  acometidos  e  que  apenas  ao anali-
sar  essas  características  clínicas  seria  extremamente  difícil
distingui-las  dos  casos  de  OPMD  (miopatia  oculofaríngea  dis-
tal).

Nesse  estudo,  ao avaliar  o  gene  PABPN1,  obtiveram  resul-
tados  quanto  à  presença  de  repetições  dos  pares  de  base
‘GCG’  presentes  na OPMD.8

No  caso  clínico aqui  apresentado,  o  paciente  iniciou  o
quadro  de  ptose  palpebral  em  idade  precoce,  aos  36  anos.
Além  disso,  apresentou  alterações musculares  na  face,
musculatura  extrínseca  dos  olhos,  mão  direita  e membros
inferiores.

Conjuntamente  com  o  quadro  disfágico,  os  sinais  e  sinto-
mas  acima  descritos  orientam  para  um  possível  diagnóstico
de  OPDM.  Contudo,  houve  o  acometimento  da  musculatura
proximal  (cintura  escapular  e pélvica),  o  que  tornou  possível
o  diagnóstico  de  OPMD.

A  biópsia  de  fragmento  tecidual  do músculo  deltoide  do
paciente  permitiu  detecção de  fibras  musculares  atróficas

Figura  4  Vacúolos  tipo  rimmed  em  biópsia  de músculo  del-
toide (coloração  de Gomori  modificada,  com  aumento  de 350×).

poligonais  e  de vacúolos  do tipo  rimmed  intrasarcoplasmáti-
cos.  A presença de  vacúolos  do  tipo  rimmed  é  característica
de  ambas  as  doenças, é impossível  a  diferenciação  entre
OPMD  ou  OPDM  (figs.  4 e  5).

Infelizmente,  em  nosso  serviço, até  o presente  momento,
não  dispomos  de  exames  genéticos  para  auxílio  diagnóstico.
Como  já  previsto  por Minami,8 não foi  possível  diferenciar  as
duas  doenças (OPMD  e  OPDM)  somente  com as  informações
clínicas  disponíveis.

Quanto à  disfagia  apresentada  pelo  paciente,  apesar  da
evolução  progressiva  apresentada  por ambas  as  doenças,
que  culminaram  com  disfagia  grave  e  pneumonias  aspi-
rativas  frequentes,  optou-se  pela  conduta  clínica,  pois
apresentava  disfagia  orofaríngea  moderada  e  sialorreia:
fonoterapia  deglutitória;  exercícios  para  melhorar  a  motrici-
dade  oral;  mudança  da  consistência  alimentar;  e  xerostomia
química  com  aplicação de toxina botulínica.

Como  até  o momento  não  existe  tratamento  para  ambas
as  doenças (OPMD  e OPDM),  a terapêutica  deve  se  concen-
trar  na adequação  dos déficits  apresentados,  com  o objetivo
de  melhor  qualidade  de  vida.

A  introdução da  fonoterapia  deglutitória  tem  como
intuito,  além  de melhorar  a dinâmica  deglutitória,  a
correção  de posturas  indesejadas.  Tanto  a  retroflexão  da

Figura  5  Presença  de atrofia  muscular  poligonal  e vacúolos  do
tipo rimmed  (coloração  de hematosilina-eosina  com  aumento  de
350×).



238  Maeda  MY et  al.

cabeça como  a  contração  do músculo  frontal  são  conheci-
dos  mecanismos  compensatórios  para  a correção  da  ptose
palpebral,  cuja ação tem  um  efeito negativo  na deglutição,
o  que  agrava  a  disfagia  preexistente.  Uma  leve  flexão  da
cabeça  pode  melhorar  a  fase  orofaríngea  da  deglutição  e
diminuir  o tempo  das refeições, a quantidade  de  resíduos  e
o  risco  de  aspiração.9

O  uso  de  toxina  botulínica  em glândulas  salivares  teve
como  objetivo  a  diminuição  da  produção  salivar,  fazer  com
que  o paciente  tivesse  menor  volume  para  deglutir.

O  paciente  continua  em  acompanhamento  da  disfagia  até
o  presente  momento.

Conclusão

Com  o  presente  trabalho,  foi  possível  apresentar  e  descrever
um  caso  clínico  de  doença neuromuscular  rara,  cujo  impacto
no  processo  deglutitório  é  importante.
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