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RESUMO 

 

Objetivo: identificar a frequência das anormalidades oftalmológicas dos pacientes 

com distrofia miotônica tipo 1 (DM1), e avaliar se há correspondência entre a 

gravidade motora e a presença/ausência de catarata e entre outras alterações 

oftalmológicas e a gravidade motora. 

Métodos: foi realizado estudo descritivo em pacientes com DM1, os quais foram 

incluídos após diagnóstico clínico e laboratorial e após terem assinado o termo de 

consentimento livre e esclarecido. Eles foram avaliados pela escala Medida da 

Função Motora, versão em Português (MFM-P) e por protocolo oftalmológico 

incluindo: acuidade visual, refração, teste de visão de cores de Ishihara,  

avaliação do reflexo pupilar, tonometria de aplanação (tonômetro de Goldmann), 

biomicroscopia, fundoscopia, exame de motilidade ocular, teste de estereopsia 

(Titmus), avaliação de nistagmo e de diplopia. Em pacientes em que não foi possível 

realizar todos os exames, por algum motivo, foram considerados os demais exames 

para a análise dos resultados. Foi aplicada a Análise de Correlação de Spearman 

para verificar o grau de relacionamento entre as variáveis de interesse escalares. 

Para verificar possíveis diferenças entre as variáveis categóricas foi aplicado o Teste 

de Mann-Whitney. 

Resultados: A casuística de 42 pacientes incluiu 20 pacientes do sexo masculino 

(47,62%) e 22 do sexo feminino (52,38%). A idade variou de 17 a 64 anos com 

média de 40,74 (DP±12,48). Em relação à presença de catarata, dos 42 pacientes 

avaliados, 38 (90,48%) apresentaram algum grau de opacidade do cristalino ou já 

tinham sido submetidos à cirurgia de catarata em pelo menos um dos olhos,  

e 4 (9,52%) apresentaram cristalino transparente em ambos os olhos.  

A pressão intraocular (PIO) foi aferida em 41 pacientes, sendo que, no olho direito 

variou de 6 a 13mmHg, média de 8,7mmHg (DP±2). No olho esquerdo,  

variou de 6 a 13mmHg, com média de 8,7mmHg (DP±1,99). Vinte e três pacientes 

(54,76%) apresentaram ptose palpebral. Em relação à acuidade visual corrigida 

(n=42), no olho direito, ela variou de 1,3 a 0 e, no olho esquerdo, variou de 1 a 0. 

Cinco dos 42 pacientes (11,90%) apresentaram alguma alteração na retina. 



Também foram observadas alterações na motilidade ocular e na estereopsia.  

Piores valores de MFM-P foram correlacionados com a presença de catarata 

(p=0,019) e ptose (p=0,031); não houve correlação entre os valores da PIO e  

MFM-P.  

Conclusão: A catarata foi a alteração mais frequente, seguida de ptose palpebral.  

A PIO encontrava-se em valores abaixo da média da população. A presença de 

catarata e ptose foi correlacionada à pior expressão do MFM-P, e não houve 

correlação da PIO e MFM-P. 

 

Palavras-chave: Distrofia Miotônica tipo1, Catarata, Blefaroptose, Escala Medida da 

Função Motora. 



ABSTRACT 

 

Purpose: to identify the frequency of ophthalmologic findings in patients with 

myotonic dystrophy type 1 (DM1), and to correlate them with motor function. 

Methods: This was a descriptive study in patients with DM1, who were included after 

clinical and laboratory diagnosis and after signed informed consent.  

They were evaluated by MFM-P scale and ophthalmic protocol, which included: 

visual acuity, refraction, Ishihara color vision test, pupillary reflex,  

tonometry (Goldmann tonometer), biomicroscopy, fundoscopy, ocular motility, 

stereopsis test (Titmus), evaluation of nystagmus and diplopia. It was applied 

Spearman correlation analysis to check the degree of relationship between the 

variables of interest. To verify possible differences between each categorical variable 

we applied the Mann -Whitney test. 

Results: Forty-two patients were enrolled in this study: 20 men (47.62%) and  

22 women (52.38%), aged 17 to 64 years with a mean of 40.74 (SD±12.48).  

Cataract or prior phacoemulsification in at least one eye was detected in 38 patients 

(90.48%), and 4 (9.52%) presented transparent lens in both eyes.  

Intraocular pressure (IOP) (n=41) in the right eye ranged from 6 to 13mmHg,  

mean 8.7mmHg (SD±2); in the left eye ranged 6-13mmHg, mean 8.7mmHg  

(SD±1.99). Twenty-three patients (54.76%) had ptosis. Visual acuity in the right eye 

ranged from 1.3 to 0 and, in the left eye, 1 to 0. Five of the 42 patients (11.90%) 

showed abnormalities in the retina. Abnormalities in ocular motility and stereopsis 

were also observed. Worst MFM-P score was correlated with cataract (p=0.019)  

and ptosis (p=0.031). There was no correlation between IOP versus MFM-P. 

Conclusions: Cataract and ptosis are frequent in DM1 and associated to motor 

dysfunction. Reduced IOP is also common, but appears not to be related with motor 

impairment. 

 

Keywords: Myotonic Dystrophy Type 1, Cataract, Blepharoptosis, Motor Function 

Measure scale. 
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INTRODUÇÃO 

 

A distrofia miotônica (DM) é uma condição multissistêmica caracterizada 

por miotonia, fraqueza dos músculos distais, diminuição da expressão facial, defeitos 

de condução cardíaca e anormalidades oculares(1). 

A distrofia miotônica tipo 1 (DM1) tem herança autossômica dominante e 

o defeito é uma expansão do trinucleotídeo citosina timina guanina (CTG) na região 

3’- não codificadora do gene da proteíno quinase distrofia miotônica (DMPK) 

localizado no cromossomo 19(2). A DM1 é a distrofia mais frequente no adulto,  

com incidência estimada de um para cada 8000 nascimentos na população 

caucasiana e prevalência entre 2,1 e 14,3 por 100.000 indivíduos na população 

mundial(3). 

Nos pacientes com DM1, as expansões CTG variam de 50 a 4000 e 

quase sempre está associada a doença sintomática, embora haja pacientes com 

mais de 60 repetições que permanecem assintomáticos até a idade avançada,  

e pacientes com mais de 500 repetições que são assintomáticos até a meia idade. 

Indivíduos saudáveis têm entre 5 e 37 repetições; expansões entre 38-50 são 

consideradas pré-mutações; repetições entre 51-100 são protomutações, sendo que 

ambas mostram instabilidade aumentada tendendo à expansão. Pacientes com  

pré-mutações e protomutações são assintomáticos ou apresentam sintomas leves, 

como catarata, mas têm risco de ter filhos com tamanho de repetições 

patologicamente aumentado(4). 

Os pacientes com DM1 podem ser divididos em quatro tipos: congênita, 

início na infância, início na vida adulta (clássica) e início tardio/assintomática.  

A DM1 congênita apresenta um fenótipo distinto. Os pacientes frequentemente 

apresentam antes do nascimento polihidrâmnio e movimentos fetais reduzidos.  

Após o nascimento os achados principais são fraqueza generalizada grave, 

hipotonia e comprometimento respiratório. A mortalidade por falência respiratória é 

alta. As crianças que sobrevivem apresentam uma melhora gradual na função 

motora e quase todas conseguem andar. Uma miopatia progressiva e outros 

achados vistos no tipo clássico da DM1 podem se desenvolver embora isso não 
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comece antes da vida adulta e geralmente progridem lentamente(6). A extensão da 

expansão CTG é, em geral, maior que 1000 e o início ocorre ao nascimento(4).  

A DM1 de início na infância apresenta extensão, em geral, menor que 

1000 e a idade de início é entre 1 e 10 anos. O diagnóstico pode não ser feito em 

adolescentes e crianças afetadas devido a sintomas incaracterísticos e história 

familiar aparentemente negativa(7). Esses pacientes apresentam déficits cognitivos e 

anormalidades de aprendizado(8), e outros dados fenotípicos frequentemente 

desenvolvem-se quando chegam à idade adulta(4).  

A DM1 clássica tem início entre >10 e 30 anos. Os achados principais são 

fraqueza da musculatura distal, levando a dificuldade em desempenhar tarefas que 

requeiram destreza fina das mãos e pés caídos; fraqueza facial, levando a ptose e a 

aparência miotônica típica. Os flexores do pescoço e os flexores dos pulsos e dedos 

também frequentemente estão envolvidos. Miotonia de ação e percussão são 

achados comuns; a miotonia também afeta outros músculos incluindo os músculos 

da língua e faciais, levando a problemas de fala, mastigação e deglutição.  

Aumento dos níveis de creatinaquinase (CK) às vezes está presente.  

O envolvimento cardíaco é comum e inclui anormalidades de condução com arritmia 

e bloqueios de condução contribuindo significativamente para a mortalidade e 

morbidade da doença(9-12). Pode ser observada também uma cardiomiopatia 

dilatada. Catarata subcapsular posterior é vista na maior parte dos pacientes e 

alguns podem desenvolver catarata em uma idade precoce, sem outros sintomas(13). 

Disfunções do sistema nervoso central com envolvimento cognitivo e na 

neuroimagem também estão presentes. Outras manifestações comuns são 

episódios de apneia noturna e sonolência diurna. Envolvimento do trato 

gastrointestinal incluem síndrome do intestino irritável e aumento da 

gamaglutamiltransferase. Alterações endocrinológicas incluem atrofia testicular, 

hipotestosteronismo e resistência à insulina geralmente com diabetes tipo 2(4). 

Em pacientes com DM1 de início tardio, miotonia, fraqueza e sonolência 

diurna excessiva raramente estão presentes. Antes dos testes de DNA serem 

disponíveis havia muitos casos de avaliação incorreta, mesmo usando marcadores 

eletroneuromiográficos de miotonia e exame de lâmpada de fenda para a catarata 

característica(14). Nesses pacientes a procura de catarata é útil para identificar a 

pessoa transmissora(4).  
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Os pacientes com DM1 também podem ser divididos nas categorias:  

DM congênita; DM infantil (início em idade abaixo de 10 anos); DM juvenil ou do 

adulto, “clássica” (início entre 10 e 50 anos); DM com mínimos sintomas (início em 

geral acima de 50 anos)(15).  

Em estudo para investigar a prevalência e características de afecções 

dermatológicas em um grupo de pacientes com DM1 Campanati et al observaram 

que os pacientes apresentaram, em relação aos controles, maior frequência de 

hiperidrose focal, hiperceratose folicular, alopecia androgência precoce, fibromas 

pedunculares, dermatite seborreica, manchas de hiperpigmentação. E não foi 

encontrada diferença em relação a lesões pré-neoplásicas e neoplásicas entre os 

grupos(16). 

Pfeilsticker et al examinaram 25 pacientes e seis famílias sob risco de 

herdar a doença e observaram que não houve correlação significativa entre os graus 

de miotonia elétrica e o número de repetições CTG, mas houve correlação entre os 

graus de miotonia elétrica e a gravidade da miopatia clínica, expressa em escala de 

disfunção muscular(17).  

Estudo realizado na Universidade de São Paulo, Brasil, acompanhou um 

total de 235 pacientes com DM, pertencentes a 41 famílias durante 10 anos para 

relatar os achados genealógicos, de DNA e clínicos desses pacientes observou que: 

a proporção relativa de pacientes afetados entre os negros é aparentemente mais 

baixa do que entre brancos ou orientais; foi observado um significativo excesso de 

indivíduos do sexo masculino; a frequência de pacientes com DM que não se 

reproduziram foi parecida entre homens e mulheres, entretanto as pacientes do sexo 

feminino tiveram em média 25% menos crianças do que os do sexo masculino; 

houve um significativo aumento intergerações na extensão média da repetição CTG 

que também foi correlacionada com a gravidade do fenótipo; não foi observada 

diferença significativa no tamanho médio da repetição CTG na prole de homens em 

comparação com mulheres transmissoras; exceto pela origem materna dos casos 

congênitos, as maiores expansões foram herdadas paternalmente, mas não levaram 

a DM congênita(18). 
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Os achados oftalmológicos na DM1 incluem opacidades coloridas do 

cristalino, catarata pré-senil, ptose, dissociação do reflexo pupilar de acomodação, 

anormalidades pigmentares retinianas, ceratite, baixa pressão intraocular (PIO), 

oftalmoplegia externa, epífora e atrofia do nervo óptico bilateral(19-21). 

O cristalino é uma estrutura biconvexa, avascular, transparente, envolvida 

por uma cápsula, que é a membrana basal segregada pelo epitélio do cristalino.  

A cápsula, responsável por modelar o cristalino durante a acomodação,  

é mais espessa na zona equatorial e mais fina no polo posterior. Um anel de fibras 

zonulares, que se insere na região equatorial, mantém suspenso o cristalino do 

corpo ciliar. Uma camada única de epitélio reveste apenas a cápsula anterior e a 

equatorial do cristalino. Células na região do equador demonstram atividade 

mitótica. Células epiteliais recém-formadas alongam-se para formar fibras,  

que perdem suas organelas e otimizam, assim, a transparência do cristalino.  

O cristalino pode ser descrito como consistindo de um núcleo, a região central 

compacta, circundada pelo córtex. O depósito subcapsular contínuo de novas fibras 

do cristalino ocorre durante toda a vida, e faz com que as camadas mais antigas 

adquiram localizações progressivamente mais profundas dentro da substância do 

cristalino. O cristalino, portanto, cresce tanto na dimensão anteroposterior quanto na 

equatorial, durante toda a vida. O cristalino normal é transparente;  

qualquer opacidade congênita ou adquirida na cápsula ou na substância do 

cristalino, independente do seu efeito sobre a visão, é uma catarata(20). 

Acredita-se que danos ou alterações senis no epitélio do cristalino 

contribuem para a formação da catarata. Autores já descreveram que a principal 

fonte de opacificação subcapsular anterior e posterior são as células epiteliais do 

cristalino(22-24). 

Nos estágios iniciais, a catarata observada nos pacientes com DM1 

manifesta-se como opacidades iridescentes corticais finas. Elas progridem para uma 

catarata estrelada na região subcapsular posterior do cristalino, visualmente 

debilitante. Nos estágios tardios a catarata madura da DM frequentemente é difícil 

de diferenciar de outros tipos de catarata(20,21,24,25). 
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Abe et al examinaram 6 olhos de 3 pacientes com DM que foram 

submetidos a cirurgia de catarata e observaram que todos os olhos mostraram 

opacidades iridescentes ou subcapsulares posterior. A expressão do gene DMPK e 

do alelo normal do gene foi mostrada por reação em cadeia da polimerase (PCR) 

transcriptase reversa, Southern blotting e análise da sequência no epitélio do 

cristalino. Foi observado que a densidade de células epiteliais no cristalino estava 

extremamente reduzida em comparação com o grupo controle. Os autores então 

sugeriram que o gene pode estar mitoticamente instável nas células epiteliais do 

cristalino; isso poderia influenciar a densidade celular e a função das células 

epiteliais, e poderia levar ao desenvolvimento da opacidade subcapsular típica nos 

pacientes com DM1(24). 

Também já foi proposto que a haploinsuficiência da expressão do gene 

SIX5 poderia explicar a formação da catarata em pacientes com DM1(26, 27) e relatos 

de que DMPK não é expresso no cristalino de humanos com DM1(28) parecem 

excluir o papel de um ácido ribonucleico (RNA) tóxico(25).  

Rhodes et al, entretanto, mostraram que o RNA mensageiro (RNAm) 

DMPK foi expresso em linhas de células epiteliais criadas a partir de cristalinos de 

pacientes com DM1(29). O grupo, em outro estudo, para investigar a possibilidade de 

que um ganho de função tóxico por repetição de tripletos de RNA poderia também 

ocorrer no cristalino, demonstrou a expressão do DMPK e SIX5 em amostras de 

células do cristalino de pacientes com DM1 medidas por PCR qualitativo,  

sendo que o nível médio de RNAm DMPK foi maior nas amostras dos pacientes com 

DM1 em comparação com as cataratas dos controles, embora não tenha sido uma 

diferença significativa, e o nível de RNAm SIX5 foi similar entre as amostras.  

Esses dados mostram, segundo os autores, que é provável que os efeitos tóxicos de 

repetição de tripletos de RNA também estejam diretamente envolvidos na formação 

da catarata na DM1. A análise dos perfis de RNAm globais das células dos 

cristalinos dos afetados mostrou indícios significativos para o envolvimento da 

resposta imune inata no mecanismo da doença. O trabalho identificou um perfil de 

expressão nas células epiteliais das cataratas dos pacientes que sugere que vias de 

sinalização do Interferon tipo1 induzidas por RNA de fita dupla estão envolvidas em 

um mecanismo comum na formação da catarata(25).  
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A DM1 tem como uma de suas características a diminuição da fertilidade. 

Uma vez que não são conhecidas mutações de novo nessa doença, ela teria a 

tendência de extinguir na população. Para explicar sua preservação uma hipótese 

elaborada foi a de que haveria um reservatório de pessoas com o gene mutante na 

população aparentemente saudável (não-DM1). Um estudo realizado na Eslovênia e 

na Croácia realizou exame de PCR para determinar o número de repetições CTG 

em 274 pacientes com catarata primária de início no adulto que não apresentavam 

sintomas de DM1 e não tinham relação com pacientes com DM1. Em 4 pacientes 

com catarata foi encontrada uma protomutação no gene DMPK, o que poderia levar 

a uma mutação completa após transmissões entre as próximas gerações.  

Os autores consideram então que pacientes com catarata primária seria o 

reservatório da protomutação da DMPK que mantém a mutação da DM1 na 

população(30). 

Na ausência de achados clínicos evidentes, a identificação de opacidades 

subcapsulares em indivíduos em risco de ter DM era usada como um indicador de 

portadores do gene em indivíduos minimamente afetados antes da caracterização 

da mutação da DM. Cobo et al estudaram amostras de 231 pacientes com catarata 

para determinar a frequência da mutação da DM em pacientes com catarata e foram 

identificados dois portadores da mutação em pacientes não relacionados a nenhuma 

família com DM previamente conhecida. Os autores sugerem que o rastreamento da 

mutação da DM em pacientes com catarata deveria ser restrito a pacientes jovens 

ou pessoas com opacidades multicoloridas e iridescentes, nos quais o risco de 

portar a permutação da DM poderia ser maior. Além disso, os resultados sugerem 

que os indivíduos com 38 a 50 repetições poderiam constituir o reservatório genético 

da mutação da DM(31). 

Ashizawa et al examinaram 98 membros em risco de 9 famílias com DM 

para determinar o valor diagnóstico de opacidades no cristalino na DM e concluíram 

que opacidades cristalinianas iridescentes e opacidades cristalinianas corticais 

posteriores bilaterais são altamente específicas para DM e úteis no estabelecimento 

do diagnóstico clínico da doença; opacidades cristalinianas iridescentes unilaterais 

são infrequentes em indivíduos com DM1 e foram vistas em alguns indivíduos sem 

DM1; miotonia ocular e retinopatias clinicas são raras na DM(32). 
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Por outro lado, Giordano et al examinaram 1400 pacientes com o intuito 

de determinar a frequência das alterações no cristalino na população normal e 

quantos indivíduos com as anormalidades específicas no cristalino são portadores 

da mutação da DM para verificar se as anormalidades oculares podem ser 

consideradas um marcador da presença da pré-mutação da DM na população geral. 

Dos pacientes examinados, foram identificados 10 com opacidades cristalinianas 

iridescentes bilaterais e 5 deles apresentaram também opacidades corticais 

posteriores. Nove desses pacientes consentiram em realizar análise genética para a 

presença de DM, e todos apresentaram número de repetições CTG dentro da 

variação normal. Os autores então concluíram que a presença de opacidades 

cristalinianas iridescentes corticais e corticais posteriores bilaterais não pode ser 

considerada um marcador da presença da pré-mutação da DM na população 

geral(33). 

Em relação à motilidade ocular os estudos mostram resultados 

divergentes. Bollinger et al encontraram predomínio de esotropia(19). Já Burian e 

Burns observaram um predomínio de desvios divergentes nos 25 pacientes 

examinados(21), assim como Di Constanzo et al que em 40 pacientes encontraram  

2 com estrabismo divergente(34). Outra alteração de motilidade ocular descrita foi a 

hiperfunção do músculo oblíquo inferior(35).  

Quanto à função muscular ocular na DM1, a ptose é a alteração mais 

descrita em adultos(35). 

Os pacientes com DM1 podem apresentar alterações na movimentação 

ocular, sendo que um estudo utilizando registros do movimento ocular mostrou que 

mais de 80% dos pacientes tiveram uma diminuição significativa nos movimentos 

sacádicos(36). Em estudo posterior o grupo concluiu que os movimentos oculares 

podem já estar alterados em pacientes com fraqueza mínima nos músculos 

distais(37). 

O erro refracional mais prevalente encontrados nos pacientes com DM1 

avaliados por Bollinger et al foi a hipermetropia(19). 

Baixa PIO é um achado frequente em pacientes com DM1, conforme 

encontrado por Garcia Filho et al em estudo realizado em 6 pacientes com DM1(38), 

por Burian e Burns(21), por Rosa et al(17) e por Kersten et al(39). 
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Estudos relatam a presença de alterações retinianas. Kimizuka et al 

encontraram alterações na maioria (77,55%) dos pacientes examinados(40).  

Kersten et al observaram nos pacientes examinados taxas mais elevadas de 

membrana epirretiniana macular em pacientes com DM1(39). 

Um grupo de pesquisadores do Serviço de Reeducação Pediátrica  

L´Escale, Lion, França, elaborou a Mesure de la Function Motrice (MFM) com o 

objetivo de avaliar quantitativamente a função motora, uma vez que a verdadeira 

capacidade funcional de um paciente com doença neuromuscular, principalmente 

em atividades complexas, depende da força, de compensações musculares e 

eventuais limitações articulares, e havia uma escassez de um instrumento funcional 

específico para tais doenças(41). A versão em português (MFM-P) foi elaborada por 

Iwabe, Miranda-Pfeilsticker e Nucci e de acordo com a versão original, compreende 

32 itens, incluindo avaliações estáticas e dinâmicas, divididas em três dimensões: 

dimensão 1 (D1) avalia posição em pé e transferências, com 13 itens;  

dimensão 2 (D2) avalia função motora axial e proximal, com 12 itens;  

dimensão 3 (D3) avalia a função motora distal, com sete itens, dos quais seis são 

referentes aos membros superiores(42). 

O presente trabalho foi desenhado com o objetivo de ampliar o 

conhecimento sobre as alterações oftalmológicas em pacientes com DM1,  

em amostra oriunda de um hospital universitário de referência, e saber se as 

alterações estavam associadas à gravidade motora, utilizando um instrumento 

recente na literatura e de uso internacional, a escala MFM.  
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OBJETIVOS 

 

Objetivo geral 

Identificar e determinar as anormalidades oftalmológicas em pacientes 

com DM1. 

 

Objetivos específicos 

1. Identificar a frequência das anormalidades oftalmológicas dos pacientes com 

DM1; 

2. Avaliar se há correspondência entre a gravidade motora e a presença/ausência 

de catarata; 

3. Avaliar a correlação entre alterações oftalmológicas e a gravidade motora. 
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MATERIAL E MÉTODOS 

 

Trata-se de estudo descritivo realizado no Ambulatório de Oftalmologia e 

de Neurologia do HC/FCM/UNICAMP. 

População do estudo: pacientes com DM1 advindos do Ambulatório de 

Doenças Neuromusculares do HC/FCM/UNICAMP, sendo que foram convidados a 

participar do estudo todos aqueles atendidos no período de fevereiro de 2013 a 

janeiro de 2014 e que estavam de acordo com os critérios estabelecidos abaixo. 

 

Critérios de inclusão: 

1. Diagnóstico de DM1 definido pelo exame clínico, de eletroneuromiografia 

(miopatia com miotonia) e ou estudo de genética molecular confirmatória da 

doença no paciente ou em pelo menos em membro da família foi considerado no 

contexto de doença autossômica dominante, de expressividade variável; 

2. Idade maior que 16 anos; 

3. Assinatura prévia do termo de consentimento livre e esclarecido. 

 

Critério de exclusão: 

1. Outras doenças miotônicas ou distróficas.  

 

Métodos: 

Os pacientes foram submetidos a exame oftalmológico, incluindo: 

acuidade visual, refração, teste de visão de cores de Ishihara, reflexo pupilar à 

convergência, tonometria de aplanação (tonômetro de Goldmann), biomicroscopia, 

fundoscopia, exame de motilidade ocular (versões, ducções, teste de Krimsky ou 

cobertura), teste de estereopsia (Titmus), avaliação de nistagmo e avaliação de 
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diplopia com medida da mesma, se presente. Paciente em quem não foi possível 

realizar todos os itens do exame oftalmológico, por algum motivo, os demais itens 

foram considerados para a análise dos resultados. Exames oftalmológicos 

realizados: 

1. Acuidade visual, aferida utilizando tabela com valores decimais e os valores 

obtidos nas medidas foram convertidos para unidade log MAR (logaritmo do 

ângulo mínimo de resolução)(43); 

2. Refração, realizada sob cicloplegia em pacientes menores de 18 anos e em 

pacientes acima dessa idade realizada refração dinâmica; 

3. Avaliação da presença de ptose, condição em que a borda palpebral superior está 

situada abaixo de sua posição normal de 2 milimetros (mm), cobrindo o limbo 

superior em posição primária do olhar(44); 

4. Avaliação da presença de nistagmo e de suas características se presente; 

5. Avaliação da visão de cores, utilizando o livro de Ishihara, tendo sido as pranchas 

examinadas pelo paciente a 40 a 100 centimetros (cm) de distância  

(Ishihara's Test for Colour Deficiency 24 Plates Edition 2007, Kanehara Trading 

Inc., Tokyo, Japan); 

6. Biomicroscopia à lâmpada de fenda Haag-Streit modelo 900 (Haag-Streit, Koeniz, 

Suíça). Neste procedimento, analisaram-se as características da câmara anterior, 

das pálpebras, da conjuntiva, da córnea, da íris, da pupila e do reflexo fotomotor; 

7. Avaliação do cristalino e biomicroscopia do polo posterior, após midríase 

medicamentosa realizada com Tropicamida 1% combinada à fenilefrina a 10%, 

uma gota aplicada por três vezes a cada 10 minutos, utilizando uma lente de  

78 dioptrias (Volk Optical, Mentor, Ohio, Estados Unidos da América), tendo sido 

avaliados o aspecto da retina, da mácula, do vítreo, do nervo óptico e dos vasos; 

8. Aferição da PIO por meio do tonômetro de aplanação de Goldmann (modelo 

R900, Haag-Streit, Koeniz, Suiça), após anestesia tópica com uma gota de 

anestésico (cloridrato de tetracaína 1%, cloridrato de fenilefrina 0,1%) e instilação 

de uma gota de fluoresceína sódica 1%; 
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9. Avaliação da motilidade ocular. Foram medidos os ângulos de desvio para perto e 

para distância em posição primária do olhar, nas posições secundárias e 

cardinais, sempre com o uso da melhor correção óptica. As medidas foram 

realizadas utilizando-se os testes de cobertura alternada e simultânea, ou através 

do método de Krimsky, quando os testes de cobertura não eram aplicáveis  

(em casos de baixa visão em um dos olhos). Também foram avaliadas as 

versões, ducções e diplopia; 

10. Avaliação da esteopsia, utilizando o método de estereoacuidade de Titmus 

Stereo Fly, Circles and Animals Test (STEREO OPTICAL CO., INC., Chicago, IL) 

o qual foi mostrado a 40cm e foram anotados os resultados, isto é, a mosca,  

os círculos, as figuras ou ausência de resposta. A mosca corresponde a 3000’’, 

os círculos vão de 1 a 9 (1=800’’; 2=400’’; 3=200’’; 4=140’’; 5=100’’; 6=80’’; 7=60’’; 

8=50’’; 9=40’’), as figuras vão de A a C (A= 400’’; B=200’’; C=100’’). 

A avaliação da gravidade motora na DM1 foi realizada através da escala 

MFM-P, segundo Iwabe et al(42), em anexo. A MFM-P inclui 32 itens, cotados em 

graus de 0 a 3 (3=complete o exercício como um sujeito normal) e 3 dimensões.  

O total e as dimensões são expressos em percentagem do máximo escore possível. 

Valores abaixo de 70% são considerados baixos. 

A análise estatística usou a planilha MS-Excel, versão do MS-Office 2010, 

para a organização dos dados, e o pacote estatístico IBM SPSS (Statistical Package 

for Social Sciences), versão 22.0. Foi aplicada a Análise de Correlação de 

Spearman para verificar o grau de relacionamento entre as variáveis de interesse 

escalares. Para verificar possíveis diferenças entre as categorias de cada variável 

categórica foi aplicado o Teste de Mann-Whitney. 
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RESULTADOS 

 

A casuística de 42 pacientes incluiu 20 pacientes do sexo masculino, 

correspondendo a 47,62% e 22 do sexo feminino (52,38%). A idade variou de  

17 a 64 anos com média de 40,74, desvio padrão (DP) de 12,48 e mediana de 43,5. 

A caracterização da amostra encontra-se em tabela em anexo. 

Quanto ao fenótipo dos pacientes 35 (83,33%) apresentaram face típica, 

7 (16,66%) apresentaram calvície, 40 (95,25%) apresentaram miotonia de mãos e 

16 (38,09%) miotonia de língua. O exame de MFM-P foi realizado em 36 (85,71%) 

dos pacientes. Teste molecular confirmatório da doença esteve presente em  

25 (58,52%) dos pacientes. Trinta e um (73,81%) dos pacientes possuíam exame de 

eletroneuromiografia, sendo que em todos foram observados achados 

característicos da DM1. O nível de CK foi avaliado em 29 (69,05%) pacientes,  

com níveis acima do valor de referência em todos eles. Em relação à DM1,  

não foram observados casos com o tipo congênito, 5 (11,90%) pacientes 

apresentaram o tipo infantil, 36 (85,71%) o clássico, sendo 11 (26,19%) juvenil e  

25 (59,52%) adulto e 1 paciente (2,38%) apresentou o tipo tardio. 

Em relação à presença de catarata, dos 42 pacientes avaliados,  

38 (90,48%) apresentaram algum grau de opacidade do cristalino ou já tinham sido 

submetidos a cirurgia de catarata em pelo menos um dos olhos, e 4 (9,52%) 

apresentaram cristalino transparente em ambos os olhos. A média de idade do 

diagnóstico de catarata foi aos 40,26 anos, DP±10,99 e mediana de 36.  

Dentre os pacientes com catarata, 28 (73,65%) tiveram o diagnóstico feito no 

serviço. Dentre eles 2 (7,14%) foram submetidos a cirurgia de catarata, no serviço, 

os demais estão em seguimento clínico, dado que a catarata, por enquanto,  

não interfere de forma significativa na visão (critério do serviço, acuidade visual  

≤0,3 em logMAR). Dentre os 10 pacientes que tiveram o diagnóstico de catarata feito 

fora do serviço, 4 (40%) haviam sido submetidos à cirurgia. 

Os 4 pacientes que apresentaram cristalino transparente compreendem  

1 mulher e 3 homens com idades de 17, 20, 23 e 30 anos, respectivamente.  
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Tabela 1- Distribuição da acuidade visual em logMAR  

Caso 
Olho 

direito 

Olho 

esquerdo 
Caso 

Olho 

direito 

Olho 

esquerdo 

1 0 0 22 0 0 

2 0,2 0,2 23 0,1 0 

3 0,2 0,1 24 0,5 0,3 

4 0 0,1 25 0,1 1,3 

5 0 0 26 0,4 0,1 

6 0,2 0,7 27 0,8 0,5 

7 0,1 0,2 28 0 0 

8 1,0 0 29 0 0 

9 0 0 30 0,3 0,4 

10 0,1 0,2 31 0 0 

11 0,4 0,5 32 0,2 0,5 

12 0 0 33 0 0 

13 0 0 34 0 0 

14 0 1,3 35 0,4 0,7 

15 0,1 0,2 36 0,1 0,2 

16 0,3 0,1 37 0,1 0 

17 0,2 0,2 38 0 0 

18 0 0 39 0,2 0 

19 0 0 40 0 0 

20 0,2 0,1 41 0 0 

21 0 0 42 0 0 
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Os dados da escala MFM-P seguem na tabela e gráficos abaixo: 

 

Tabela 2- Resultados da escala MFM-P nos pacientes (n=36) 

Caso 
Idade 

(anos) 
D1 (%) D2(%) D3(%) Total (%) 

1 48 41.02 94.44 95.23 72.91 

2 60 33.33 94.44 80.95 66.66 

3 36 53.84 83.33 71.42 68.75 

4 48 61.53 77.77 66.66 68.75 

5 34 66.66 94.44 71.42 78.12 

6 57 58.97 88.88 80.95 75.00 

7 36 76.92 88.88 85.71 83.33 

8 32 97.43 100 90.47 96.87 

9 26 97.43 97.22 100 97.91 

10 57 79.48 91.66 100 88.54 

11 44 35.89 80.55 80.95 62.50 

12 34 87.17 86.11 95.23 88.54 

13 30 100 100 95.23 98.95 

14 34 100 91.66 90.47 94.79 

15 45 28.20 77.77 71.42 56.25 

16 47 71.79 91.66 85.71 82.29 

17 30 64.10 94.44 95.23 82.29 

18 31 74.35 97.22 95.23 87.50 

19 28 94.87 91.66 95,23 93.75 

20 40 38.46 97.22 61.90 65.62 

21 34 48.71 80.55 76.19 66.66 

22 37 25.64 80.55 80.95 58.33 

24 50 17.94 66.66 47.61 42.70 

25 60 35.89 88.88 66.66 62.50 

26 64 71.79 94.44 95.23 85.41 

27 61 25.64 83.33 61.90 55.20 

28 23 92.30 97.22 95.23 94.79 
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Os resultados da análise de correlação de Spearman entre o MFM-P e 

algumas alterações oftalmológicas encontram-se na tabela a seguir: 

 

Tabela 3- Relação entre a variável MFM-P e as variáveis idade, PIO OD, PIO OE e 

Titmus  

Variável Estatística MFM-P 

Idade 

Coeficiente de Correlação (r) -0,668 

Significância calculada (p) <0,001 

n 36 

PIO OD 

Coeficiente de Correlação (r) +0,164 

Significância calculada (p) 0,354 

n 34 

PIO OE 

Coeficiente de Correlação (r) +0,239 

Significância calculada (p) 0,173 

n 34 

Titmus 

Coeficiente de Correlação (r) -0,467 

Significância calculada (p) 0,007 

n 32 
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Figura 14- Gráfico mostrando a relação entre MFM-P em % e PIO OE em mmHg 

 

 

Figura 15- Gráfico mostrando a relação entre MFM-P em % e Titmus em segundos 

de arco 

 

 



43 

 

Os resultados do estudo da relação entre o MFM-P e catarata e ptose 

pelo Teste de Mann-Whitney encontram-se nas tabelas a seguir:  

 

Tabela 4- Estudo da relação entre a variável MFM-P e a variável catarata 

V
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25
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l 

75
) 

(p
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MFM-P 

sim 33 75,91 14,58 42,70 97,91 65,62 77,08 87,50 

0,019 não 3 95,83 2,75 93,75 98,95 94,27 94,79 96,87 

Total 36 77,57 15,03 42,70 98,95 66,14 79,69 91,15 

 

 

Tabela 5- Estudo da relação entre a variável MFM-P e a variável ptose 
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MFM-P 

sim 22 73,15 15,21 42,70 96,87 62,50 71,35 83,33 

0,031 não 14 84,52 12,22 56,25 98,95 77,08 86,98 93,75 

Total 36 77,57 15,03 42,70 98,95 66,14 79,69 91,15 
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DISCUSSÃO 

 

A alta frequência de catarata está de acordo com os dados da literatura, 

como em um estudo realizado no Brasil por Mendonça et al em que foi observada 

maior presença de catarata nos pacientes com DM1(45). 

Rojas et al em estudo realizado no Hospital das Clínicas da Faculdade de 

Medicina de Ribeirão Preto em pacientes que apresentavam catarata em ambos os 

olhos, menos de 55 anos de idade e sem fator causal que justificasse a lesão, 

exceto diabete melito tipo 2, consistiu em realizar exame de PCR no DNA extraído 

do sangue periférico dos pacientes para detecção de repetições CTG. Dentre os  

60 pacientes foram identificados 3 com a mutação completa, correspondendo a  

3% da amostra. Nenhum portador da pré-mutação foi encontrado. A partir dos 

pacientes diagnosticados, outros familiares afetados foram detectados(46). 

Ressaltamos a importância da triagem de DM1 em pacientes com catarata, assim 

como a importância do aconselhamento genético.  

Neste estudo observamos que o fato de 4 pacientes não apresentarem 

opacidades do cristalino pode ter sido influenciado pela baixa idade, uma vez que a 

média de idade dos pacientes diagnosticados com catarata foi de 40,26 anos,  

acima da idade deles (que foi de até 30 anos), considerando que o diagnóstico de 

DM1 está estabelecido nesses pacientes. Interessante notar que 3 desses  

4 pacientes tiveram MF-P em níveis próximos do normal (100%). Na casuística 

verificamos que pacientes com catarata apresentaram valores menores de MFM-P, 

portanto, pior função motora, com significância estatística (p=0,019). Esse fato está 

em concordância com Pruna et al que encontraram catarata nos pacientes com 

MFM-P abaixo de 76%(47). 

A partir desses dados, consideramos que catarata possa aparecer 

durante a evolução da DM1, conforme também a função motora for apresentando 

piora, com escores mais baixos de MFM-P. 

A maior parte dos pacientes apresentou acuidade visual dentro das 

classes de visão normal ou próxima do normal definidas pela Organização Mundial 

de Saúde(48) o que pode ser explicado pela catarata inicial e que, portanto,  
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não justificou a realização de cirurgia na maioria dos casos diagnosticados no 

serviço. Além disso, foram observadas poucas alterações oftalmológicas que 

poderiam comprometer a acuidade visual, além da catarata. Burian e Burns também 

encontraram acuidade visual dentro dessas classes na maioria dos olhos 

examinados(21). 

O exame de motilidade ocular mostrou uma predominância de desvios 

divergentes (4 apresentaram exoforia, 2 exotropia intermitente e 1 exotropia).  

No entanto Bollinger et al observaram que 56% dos pacientes com DM1 avaliados 

em seu estudo apresentaram esotropia(19). Porém tal estudo foi realizado em 

crianças, e no nosso estudo foram incluídos pacientes com idade acima de 16 anos. 

Aring et al também encontraram maior presença de esotropia(15) do que de exotropia 

nos 19 pacientes que apresentaram heterotropia do grupo de 49 pacientes menores 

de 18 anos examinados(35). Burian e Burns, entretanto, avaliaram 25 pacientes e  

7 apresentaram exoforia, 3 exotropia e 1 esotropia(21), o que se encontra de acordo 

com os dados obtidos em nosso estudo, assim como Di Constanzo et al observaram 

ao avaliar 40 pacientes com critérios diagnósticos para DM forma adulta e 

encontraram 2 pacientes com estrabismo divergente. Esses autores não 

encontraram nenhum paciente com oftalmoparesia grave, assim como em nosso 

estudo(34), embora já tenha sido demonstrada limitação importante dos movimentos 

oculares(49). 

Aring et al avaliando indivíduos com idade menor que 18 anos, 

observaram que a alteração de motilidade ocular mais frequentemente encontrada 

foi hiperfunção do músculo oblíquo inferior(35), o que não foi observado nos pacientes 

do estudo.  

Bollinger et al também observaram que a maioria dos olhos estudados era 

hipermétrope e a alta prevalência de hipermetropia nos pacientes poderia ser 

relacionada à baixa pressão intraocular também encontrada nestes indivíduos. 

Também avaliaram que os pacientes com maior número de repetições CTG 

apresentaram alta hipermetropia, e foi sugerido que o grau da hipermetropia poderia 

estar correlacionado ao número de trinucleotídeos, mas outros fatores genéticos e 

ambientais também poderiam contribuir, e seria necessária uma série com grande 

número de pacientes para análise estatística(19). Esses dados não estão de acordo 
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com nossos dados que mostraram predominância de miopia associada a 

astigmatismo (36,04% dos olhos, considerando direito e esquerdo), embora também 

deva ser feita a observação quanto à idade dos pacientes avaliados em cada 

trabalho.  

A baixa PIO encontrada, com média de 9mmHg no olho direito e  

8,75mmHg no olho esquerdo está de acordo com Garcia Filho et al. Esses autores 

consultaram um total de 12 olhos de 6 pacientes com diagnóstico clínico e genético 

de DM1 e observaram que a PIO foi significativamente mais baixa em pacientes 

DM1 em comparação aos indivíduos saudáveis, quando foi utilizado tonômetro de 

aplanação de Goldmann, assim como quando foram utilizados instrumentos que 

compensam as propriedades corneanas(38). 

Baixa PIO, em média de 10mmHg, obtida pelo tonômetro de Goldmann foi 

encontrada por Burian e Burns(21). Outro trabalho que obteve resultados similares foi 

desenvolvido na Itália, tendo sido avaliados 102 olhos de 51 pacientes com DM1, 

nos quais a pressão intraocular variou de 3 a 19mmHg (média de 10,9 e  

DP±3,1mmHg), sendo que no grupo controle a pressão variou de 11 a 19mmHg 

(média de 15,4 DP±2,2mmHg), com diferença estatisticamente significativa entre os 

grupos(17). 

Dados de PIO provindos da Nova Zelândia, com de 30 pacientes DM1, 

também mostraram valor médio de PIO de 9,1mmHg (DP±1,9), com diferença 

estatisticamente significativa em relação aos controles que apresentaram pressão 

intraocular média de 13,9mmHg (DP±2,4)(39). 

A fisiopatologia do mecanismo responsável pela baixa PIO não se 

encontra bem estabelecido, podendo ser devido a uma facilidade de drenagem ou a 

uma diminuição da secreção aquosa(21,38). 

A comparação entre gravidade motora e PIO não mostrou significância 

estatística na casuística 

O teste de visão de cores feito pelo teste de Ishihara foi normal em todos 

os pacientes em que foi aplicado, fato de acordo com Burian e Burns que avaliaram 

seus pacientes utilizando as placas de cores AOHRR e/ou teste Farnsworth 
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Dichotomus. Dos 17 pacientes DM1 testados, 16 foram normais e 1 paciente do 

sexo masculino, anormal(21). 

A presença de ptose palpebral em 53,48% dos pacientes avaliados nesse 

estudo está de acordo com estudo de Aring et al que mostrou que 59% dos 

pacientes examinados apresentaram alterações palpebrais como pseudoptose e/ou 

blefaroptose(35). Estudos histológicos do músculo elevador da pálpebra superior 

obtidos por autópsia ou de cirurgias para correção de ptose evidenciaram alterações 

distróficas(21). 

A ptose esteve relacionada a valores mais baixos de MFM-P,  

com significância estatística (p=0,031). 

Em relação à retina, 5 dos 42 pacientes (11,90%) apresentaram alguma 

alteração, embora inespecíficas. Contrariamente, Kimizuka e cols, examinando  

49 pacientes, sendo que em 23 foi realizado também exame de 

angiofluoresceinografia, encontraram 77,55% de aparência de retina anormal.  

As alterações de retina incluíram alterações pigmentares no formato de borboleta na 

mácula, alterações pigmentares reticulares na média periferia, e alterações atróficas 

poligonais periféricas(40). 

Alterações de pigmentação macular também foram encontradas por 

Kersten et al que avaliaram a mácula de 30 pacientes por meio de retinografia e 

tomografia de coerência óptica, tendo sido observadas taxas mais elevadas de 

membrana epirretiniana macular em pacientes com DM1. Os pesquisadores 

destacaram a importância do diagnóstico por se tratar de uma alteração que pode 

levar a redução de acuidade visual, porém possivelmente tratável com cirurgia(39). 

DM1 em paciente coreano apresentando degeneração retiniana ao exame 

de fundo de olho, do tipo atrofia geográfica do epitélio pigmentar da retina ao longo 

das arcadas vasculares e acúmulos de pigmento na periferia em ambos os olhos foi 

descrito por Kim et al. O exame de angiofluoresceinografia mostrou bloqueio da 

fluorescência pelos acúmulos de pigmentos e defeitos em janela.  

Na eletrorretinografia a amplitude da onda-b estava diminuída. Os autores 

destacaram a importância do exame cuidadoso de fundoscopia em pacientes com 

DM(50). 
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Assim, a baixa frequência de alterações retinianas no estudo pode ter 

sido ocasionada pela não realização de exames complementares que poderiam ter 

registrado alterações não perceptíveis ao exame de fundoscopia. 

Um paciente de 58 anos apresentou arco senil, que é uma alteração que 

consiste de depósito de lipídeo no estroma corneano periférico, e é encontrado em 

60% das pessoas entre 50 e 60 anos de idade. Quando unilateral pode estar 

associado à doença da carótida ou hipotonia ocular(51). Como o paciente 

apresentava a alteração em ambos os olhos e PIO de 11mmHg, não consideramos 

que o arco senil estivesse relacionado a hipotonia ocular neste caso.  

Dois dos 42 pacientes apresentaram ceratite ponteada e diminuição do tempo de 

rotura do filme lacrimal, Burian e Burns também encontraram sinais de ceratite seca 

em 4 dos 25 pacientes que avaliaram, e sugeriram que a alteração pode estar 

relacionada a uma falta de secreção lacrimal ou a uma etiologia neurotrófica 

independente(21). 

Considera-se que pessoas normais devam ter estereopsia de 40’’(52). 

Possíveis causas de alteração na estereopsia e que foram encontradas nos 

pacientes neste estudo foram estrabismo(52), anisometropia(53) aumento do tempo 

entre a extração da catarata entre os olhos(54), presença de catarata bilateral(55). 

Aring et al avaliaram a função motora ocular em pacientes com DM1 

congênita e infantil (menores de 18 anos) e correlacionaram os resultados com o 

tamanho da repetição CTG, a gravidade da doença, miotonia e função da 

musculatura esquelética, sendo que a função motora foi avaliada utilizado a escala 

de habilidade motora Hammersmith. Observaram que alterações da função motora 

ocular estão frequentemente presentes nos pacientes com DM1 congênita e infantil. 

Alterações palpebrais correlacionaram positivamente com tamanho da expansão 

CTG e miotonia. Alterações nas versões e ducções correlacionaram positivamente 

com tamanho da expansão CTG e baixo escore da função motora grosseira.  

Baixos escores da função motora grosseira também foram associados com alta 

ocorrência de estrabismo. Houve correlação positiva entre a repetição CTG com 

versões/ducções alteradas e com alterações palpebrais. Disfunções motoras 

grosseiras tiveram correlacão com estrabismo e alterações nas versões/ducções e, 

alterações palpebrais indicaram envolvimento de miotonia(35). 
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Para terminar, discutimos as limitações do estudo. A impossibilidade de 

realizar todos os exames em todos os pacientes, por falta de colaboração dos 

mesmos ou por não ser possível realizar alguns exames num mesmo dia da 

consulta. A não realização de exames complementares para avaliação da retina, 

como por exemplos, a angiofluoresceinografia e a tomografia de coerência ótica, 

pois talvez fosse detectado um maior número de alterações do que a observada no 

estudo, como apontaram outros autores(40). 
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CONCLUSÃO 

 

Os achados oftalmológicos mais frequentes foram catarata, observada em 

38 pacientes, ptose em 23 e baixa pressão intraocular comparada à média da 

população. 

Houve associação de catarata e ptose com pior expressão do MFM-P. 

Não houve correlação entre pressão intraocular e MFM-P. 

Houve correlação entre MFM-P e idade e estereopsia. 
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ANEXO 1 

 

PROTOCOLO AVALIAÇÃO DAS ALTERAÇÕES OFTALMOLÓGICAS EM 

PACIENTES COM DISTROFIA MIOTÔNICA TIPO 1 

 

Nome: 

HC: 

Data de nascimento:                      Naturalidade:                           Procedência: 

Queixas oculares: 

(   ) não        (   ) sim. Quais? 

AV S/C: 

OD                   OE 

Refração: 

(   ) dinâmica 

OD 

OE 

(   ) estática 

OD 

OE 

(   ) retinoscopia 

OD 

OE 
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Teste de visão de cores (teste de cores de Ishihara): 

OD-                                 OE- 

(   ) não foi possível realizar 

Reflexo pupilar à convergência: 

(   ) não foi possível realizar 

Tonometria de aplanação (em mmHg) 

OD                       OE                        (   ) não foi possível realizar 

Biomicroscopia: 

OD 

Conjuntiva-  

Córnea- 

Pupila- 

Íris-  

Reflexo fotomotor- 

Cristalino-  

Câmara anterior- 

OE 

Conjuntiva-  

Córnea- 

Pupila- 

Íris-  
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Reflexo fotomotor- 

Cristalino- 

Câmara anterior- 

Fundoscopia: 

OD- 

OE- 

Exame de motilidade ocular: 

(   ) Hirschberg 

(   ) Krimsky 

(   ) Prisma e Cover alternado 

Para longe: 

Para perto: 

Versões: 

Ducções: 

Estereopsia (teste de Titmus):  

(   ) não foi possível realizar 

Presença de nistagmo: 

(   ) não       (   ) sim. Características: 

Presença de diplopia binocular:  

(   ) não        (   ) sim 

Se sim: 
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Confirmada pelo teste de filtro vermelho? 

(   ) não     (   ) sim 

Se sim: 

Quantificação pelo método da cobertura:  

Se presença de desvios verticais: 

(   ) teste de Bielschowsky negativo 

(   ) teste de Bielschowsky positivo 
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ANEXO 2 

ESCALA MEDIDA DA FUNÇÃO MOTORA. (Fonte: Iwabe et al(42)) 
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ANEXO 3 

 

CARACTERIZAÇÃO DA AMOSTRA 

C
as
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Id
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F
en

ó
ti
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C
K

 (
V
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) 

T
ip

o
 D

M
1 

(i
n

íc
io

) 

   

face 

típica 
calvície 

miotonia 

mãos 

miotonia 

língua     

1 48 M (+) (+) (+) (+) (+) ND juvenil (±18) 

2 60 F (+) 
 

(+) 
 

(+) 139 (<145) tardia (±55) 

3 36 M (+) 
 

(+) 
 

(+) recusou 715 (<170) juvenil (±15) 

4 48 M (+) 
 

(+) (+) (+) (+) 233 (<165) juvenil (±14) 

5 34 M (+) 
 

(+) 
 

(+) (+) 545 (<170) infantil (±9) 

6 57 M 
  

(+) (+) (+) ND adulta (±48) 

7 36 F (+) 
 

(+) 
 

(+) NR ND 
adulta  

(sem precisão) 

8 32 F (+) 
   

(+) 166 (<145) 
adulta  

(sem precisão ) 

9 26 F (+) 
 

(+) 
 

(+) (+) 191 (<145) juvenil (±13) 

10 57 F (+) 
 

(+) (+) (+) (+) 205 (<145) adulta (±30) 

11 44 M (+) (+) (+) (+) (+) 549 (<165) adulta (±38) 

12 34 F (+) 
 

(+) (+) NR 184 (<165) adulta (±34) 

13 30 M 
 

(+) (+) 
 

(+) NR ND 
adulta  

(sem precisão) 

14 34 M (+) 
 

(+) (+) (+) (+) 331 (<190) adulta (±21) 

15 45 M (+) (+) (+) 
 

(+) NR ND juvenil (±12) 

16 47 M (+) (+) (+) 
 

(+) (+ ) 324 (<308) adulta (±30) 

17 30 F (+) 
 

(+) (+) (+) (+) ND adulta (±29) 

18 31 F (+) 
 

(+) (+) (+) (+) 1022(<170) juvenil (±12) 

19 28 M (+) 
 

(+) (+) (+) (+) 192 (<225) infantil (±9) 
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20 40 F (+) 
 

(+) 
 

(+) 207 (<165) juvenil (±18) 

21 34 F (+) 
 

(+) 
 

(+) 184 (<165) infantil (<10) 

22 37 M 
  

(+) (+) (+) (+) 1132 (<170) juvenil (±14) 

23 36 F 
  

(+) (+) (+) (+) 254 (<165) adulta (±28) 

24 50 F (+) 
 

(+) 
 

NR ND adulta (±40) 

25 60 F (+) 
 

(+) 
 

(+) (+) 343 (<165) adulta (±40) 

26 64 F 
  

(+) 
 

(+) (+) 214 (<170) adulta (±50) 

27 61 F (+) 
 

(+) 
 

(+) NR 243 (<145) 
adulta  

(sem precisão) 

28 23 M (+) 
 

(+) 
 

(+) (+) ND 
infantil  

(sem precisão) 

29 58 M (+) (+) (+) 
 

(+) 191 (<170) adulta (±40) 

30 28 F (+) 
 

(+) 
 

(+) 167 (<145) 
adulta  

(sem precisão) 

31 49 F (+) 
 

(+) 
 

(+) (+) ND adulta (±38) 

32 40 M (+) 
 

(+) 
 

(+) (+) ND adulta (±33) 

33 35 M 
  

(+) 
 

(+) (+ ) 107 (<170) adulta (±29) 

34 57 F (+) 
 

(+) (+) (+) 483 (<145) adulta (±30) 

35 67 M (+) 
 

(+) (+) NR 267 (<170) 
adulta  

(sem precisão) 

36 17 F (+) 
 

(+) (+) (+) (+) 193 (<145) infantil (±3) 

37 40 F (+) 
 

(+) (+) (+) ND adulta (±30) 

38 30 M (+) (+) (+) 
 

(+) (+) ND adulta (±25) 

39 35 F 
  

(+) 
 

(+) 173 (<145) adulta(±26) 

40 34 F (+) 
   

(+) 373 (<145) juvenil (±20) 

41 20 M (+) 
 

(+) 
 

(+) (+) ND juvenil (±12) 

42 39 M (+) 
 

(+) 
 

(+) 492 (<170) juvenil (±20) 

Legenda: F= sexo feminino; M= sexo masculino; VR= valor de referência; ND= não disponível;  
NR= não realizado 
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ANEXO 4 

 
PARECER CONSUBSTANCIADO DO CEP (COMITÊ DE ÉTICA EM PESQUISA 
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