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DISTONIA MIOCLONICA RESPONSIVA AO ALCOOL: RELATO DE UMA FAMILIA E REVISAO DE LITERATURA. Zandona
DI, Roth FL, Rieder C, Monte T, Jardim LB . Servigo de Genética Médica do Hospital de Clinicas de Porto Alegre . HCPA.

INTRODUGAO: A Sindrome da Distonia Miocldnica (SDM) é uma doenca rara, de heranga autossémica dominante caracterizada por
movimentos mioclonicos curtos, freqlientemente responsivos ao alcool e que iniciam na adolescéncia. Geralmente o pescoco e os
membros superiores sdo mais acometidos do que os membros inferiores e o tronco. A distonia cervical e/ou braquial acompanha a
mioclonia em alguns pacientes. Sintomas psiquiatricos (como distirbios obscessivo-compulsivos, ataques de panico e dependéncia
ao alcool) ocorrem em algumas familias. Os exames de laboratdrio e a ressondncia magnética de cranio sdo normais. O locus da
SDM foi mapeado no cromossomo 7qg21. Recentemente, mutagdes no gene '-sarcoglicano (SGCE) foram identificados nos doentes.
Essas mutagOes levam a perda da expressdao do gene. Foi também observado uma penetrancia reduzida na transmissdao materna
desse alelo, sugerindo imprinting materno gendmico. OBJETIVO: Os autores descrevem o caso de um familia brasileira com
SDM.DESCRIGAO DOS CASOS: As duas pacientes avaliadas eram do sexo feminino, com 52 e 47 anos. Filhas de pais ndo
consangliineos e com uma irmandade de 8 individuos. Sua mde apresentava movimentos na cabega. Ha relato de alivio dos
sintomas com uso de alcool. Os sintomas de movimentos bruscos no pescoco e tremores iniciaram ha 10 e 5 anos,
respectivamente. Ao exame fisico, ambas apresentavam desvio lateral da cabega, hipertonia dos musculos esternocleidomastoideos
e tapézios bilaterais. Receberam primidona e clonazepan e obtiveram resposta parcial e por curto espaco de tempo. Foi entdo
instituido toxina botulinica. As pacientes estdo em acompanhamento no ambulatério de neurologia clinica para adequagdo do
tratamento. CONCLUSAO: O fendtipo caracteristico das duas irmds afetadas e a sua histéria familiar permitem a caracterizagdo da
SDM. O tratamento desta condicdo ndo esta bem estabelecido e as drogas indicadas sdo clonazepan e primidona. Nesse caso, 0 uso
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de toxina botulinica foi instituido com bom resultado. Até onde sabemos, este é o primeiro caso identificado na populagdo brasileira.
Estudos moleculares deverdo esclarecer sua etiologia.





