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INTRODUCAO

A Distrofia Miotonica de Steinert ¢ uma afeccdo neuromuscular progressiva que
representa a forma mais frequente de distrofia muscular no adulto, transmitida por heranca
autossomica dominante, com alteracdo no braco longo do cromossomo 19. Na evolucao da
doenga, aparece a fraqueza muscular progressiva, ocasionando grande debilidade na
realizagdo das atividades diarias. (ECHEVERRY-MARIN, 2016)

Essa anormalidade muscular bésica consiste na expansao instavel do DNA. Quanto
maior a repeticdo da triade, mais exuberante a manifestacdo da doenca (MIRANDA, 2020).
Por exemplo, numa populagdo normal ha entre 5 e 37 copias, enquanto os afetados podem ter
entre 50 a mais de 2.000 copias. (ARAUJO, 2006)

Observa-se que a Doenga de Steinert foi descrita pela primeira vez em 1909, sendo a
mais comum das sindromes miotonicas. Sua prevaléncia varia entre 2 e 14 casos por 100.000
habitantes, com incidéncia de um caso para cada 8.000 nascimentos (CHIAPPETTA,2003 ).
Em geral a manifestacdo dessa doenga ocorre entre a segunda e quarta décadas de vida, tendo
por caracteristica principal a presen¢a de miotonia, que ¢ a persisténcia da contracdo ativa do
musculo esquelético apos ter cessado o esforco voluntirio ou a estimulagdo elétrica,
ocorrendo assim a fraqueza muscular progressiva e a atrofia muscular. (ARAUJO, 2006)

A DMS representa um desafio para os anestesiologistas, pois os pacientes apresentam

maior sensibilidade as drogas anestésicas podendo apresentar complicagdes, principalmente
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cardiacas e pulmonares. Além disso, ha a possibilidade de indicarem hipertermia maligna e
crise miotdnica, que seria uma elevacdo da temperatura do corpo potencialmente fatal que
normalmente resulta da resposta hipermetabolica ao uso concomitante de relaxante muscular
despolarizante e anestésico geral inalante e volatil (MUNOZ ROJAS, 2005)

Dessa forma, esse estudo possui por objetivo compreender a Doenca de Steinert,

identificando as peculiaridades sobre essa patologia.

METODOLOGIA (OU MATERIAIS E METODOS)

Trata-se de uma pesquisa de revisdo bibliografica com base nos artigos cientificos
indexados no Scientific Eletronic Library Online (SCIELO), Pubmed e BVS- Brasil. A
selecdo foi realizada por critérios de inclusdo, sendo estes: artigos originais publicados, no
periodo de 2015 a 2020, abordando o tema proposto. Os critérios de exclusdao empregados
foram: trabalhos de conclusdo de curso, dissertagdes, teses e artigos mediante pagamento. Os
descritores utilizados na identificagdo dos artigos foi: Doenca de Steinert. Acerca da andlise

dos dados e pesquisas, foi realizada uma leitura criteriosa de todas as fontes utilizadas

REFERENCIAL TEORICO

Estudar sobre a Doenca de Distrofia Miotonica Tipo 1 pode ser um meio para se
apontar questionamentos mais sérios a respeito das dificuldades e diversidades dos
portadores, visto que consiste em um amplo grupo de desordens musculares hereditarias,
clinica e geneticamente heterogéneas, que apresentam como sintomas comuns a presenga de
fraqueza e atrofia progressiva, associadas a alteragdes patologicas peculiares, denominadas de
padrao distrofico (MUNOZ ROJAS, 2005).

A alta morbilidade desta patologia pode estar associada & morte precoce (na quinta
década de vida), principalmente devido a insuficiéncia cardiorrespiratoria (70%). O
procedimento passado aos pacientes ¢ de que se realize seguimento adequado de tratamento

terapéutico visando reduzir significativamente a morbimortalidade (MIRANDA, 2020).
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A distrofia miotonica tem como caracteristica principal presenca de miotonia, que ¢ a
persisténcia da contracdo ativa do musculo esquelético, apos ter cessado o esfor¢o voluntario
ou a estimulagdo elétrica, em associagdo ocorre fraqueza muscular progressiva e atrofia
muscular 3,4. Ela ¢ considerada desordem multissistémica, com manifestagdes clinicas
variadas como catarata, miocardiopatia, distirbios de conducdo atrioventricular, disritmias
cardiacas malignas (taquicardia e fibrilagdo ventriculares), doenga pulmonar restritiva, apnéia
do sono, disfagia, esvaziamento géstrico retardado, colelitiase, constipagdo, pseudo-obstrucao
intestinal, disfun¢do cognitiva, retardo mental, calvicie frontal, hipotireoidismo,
hipogonadismo primario, infertilidade e diabete melito (ARAUJO, 2006).

Entre as dificuldades sofridas por pessoas portadoras de DM, uma das que mais
preocupam os especialistas, inclui a realizacdo de uma anestesia geral em tais pacientes. Visto
tais necessidades, a conduta médica durante o procedimento ¢ fundamental, garantindo que

haja um cuidado especial durante a realizag@o de cirurgias (ARAUJO, 2006).

RESULTADOS E DISCUSSAO

A Distrofia Miotonica Tipo 1, tal como descrito nas bibliografias citadas, consiste numa
doenga pouco conhecida, porém bastante comum, que causa, progressivamente, a atrofia de
musculos em diversas regides do corpo. Assim, varios 6rgdos e sistemas acabam sendo alvo
dessa alteragao, de modo que com a idade, vao se tornando cada vez mais debilitados.

Os dados citados nesse estudo, com base em artigos e livros mostram que, a
Distrofia Miotonica de Steinert ndo possui cura, apenas tratamento dos sintomas
apresentados, principalmente sessoes de fisioterapia que diminuem a distrofia (CASTRO,
2016).

Essa patologia hereditaria atinge majoritariamente os adultos e consiste numa
expansdo instavel do DNA, caracterizando-se pela presenca de miotonia associada a paresia
de predominio distal e da musculatura facial e cervical, além das minifestacdes gerais nos
sistemas respiratorio, digestorio, endocrino, nervoso e excretor. A representagdo clinica pode
variar desde a forma assintomatica até a forma congenita grave e quanto mais tardeamente

surgem os sintomas, menos grave costumam ser a evolu¢do da doenca (MIRANDA, 2020).
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A DM 1 possui alto nivel de mortalidade e ¢ considerada um grande desafio para as
equipes médicas, visto que a doenga se agrava ao decorrer do tempo e que os pacientes muitas
vezes acabam sendo submetidos a cirurgias por conta dos danos causados pela anormalidade
muscular, que vem a ser um grande risco, por conta da condi¢do instavel da maioria dos

portadores (SANTANA,2020).

CONSIDERACOES FINAIS

Diante das observagdes e estudos citados, ¢ possivel perceber a importancia do
diagnostico precoce da doenga, visto que o portador pode buscar formas de viver com a
sindrome aumentando a qualidade de vida.

Sendo as intervengdes cirurgicas procedimentos comuns para os portadores de DM,
uma das maiores preocupacdes inclui a cautela na aplicagdo de anestesia geral, devido a maior

sensibilidade as drogas anestésicas e complicagdes, principalmente cardiacas e pulmonares. E,

por tanto, preciso cautela na indicagdo e realizacdo de atos cirargicos em tais pacientes.

Palavras-chave: Distrofia Miotonica; Doenga Genética; Musculos; Atrofia Muscular.
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