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APRESENTACAO

Apresentamos o terceiro volume do livro “Frente Diagnostica e Terapéutica na
Neurologia”, uma continuacdo relevante e muito bem desenvolvida de artigos compondo
capitulos de um material rico e atual, direcionado a todos académicos e docentes da area
da salde com interesse em neurologia.

Sabemos que a especialidade médica responsavel por trabalhar e analisar os
distdrbios estruturais do sistema nervoso é denominada como neurologia. Do diagnéstico
a terapéutica, todas as enfermidades que envolvem o sistema nervoso central,
periférico, autdnomo, simpatico e parassimpatico, sdo estudadas pelos profissionais com
especializagdoo em neurologia. Além das doengas neuropscicopatologicas, o CID divide as
patologias do sistema nervoso em dez grupos com fins de analise epidemioldgica.

Deste modo, agregamos aqui assuntos relativos aos estudos de base diagnostica
e terapéutica nesse ramo tao interessante da medicina. Oferecemos um breve panorama
daquilo que tem sido feito no pais onde o leitor podera se aprofundar em temas
diversificados tais como ultrassonografia transfontanelar, memoria episddica, Sindromes
neurotoxicas, doenca de kennedy, doencga pediatrica neuropsiquiatrica associada a
infeccdo por estreptococo, epilepsia do Lobo Temporal, deméncia de alzheimer, parkinson,
doenca de Creutzfeldt-Jakob, cefaléia primaria, neurossifilis, necrose avascular de cabeca
femoral, Esclerose mdltipla, hanseniase, autismo, doenca do neurénio motor, hemiparesia
espastica, metastase neoplasica, qualidade de vida relacionada a saude, dentre outros.

Esperamos que o conteudo deste material possa somar de maneira significativa
ao conhecimento dos profissionais e académicos, influenciando e estimulando cada vez
mais a pesquisa nesta area em nosso pais. Parabenizamos cada autor pela teoria bem
fundamentada aliada a resultados promissores, e principalmente a Atena Editora por
permitir que o conhecimento seja difundido em todo territrio nacional.

Desejo a todos uma excelente leitura!

Benedito Rodrigues da Silva Neto
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RESUMO: A doenca de Kennedy é uma forma
hereditaria de doenca do neurdnio motor. No
entanto, ha evidéncias experimentais de que
a fraqueza muscular ndo decorre apenas da
perda de neurbnios motores, mas também de
alteracdes nas células musculares esqueléticas.
Descrevemos o caso de um paciente com doenga
de Kennedy geneticamente confirmada, cujos
sintomas iniciais simularam quadro miopatico.
E possivel que, em seres humanos, a fraqueza
presente na doenca de Kennedy decorra ndo
apenas da perda de neurbnios motores, mas
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também de altera¢cdes musculares.
PALAVRAS-CHAVE: Doenca de Kennedy,
miopatia, fraqueza, bidpsia muscular.

ATYPICAL PRESENTATION OF KENNEDY
DISEASE - BEYOND THE MOTOR
NEURON?

ABSTRACT: Kennedy’s disease is an inherited
form of motor neuron disease. However, there
is experimental evidence that muscle weakness
results not only from loss of motor neurons, but
also from changes in skeletal muscle cells. We
describe the case of a patient with genetically
confirmed Kennedy’s disease, whose initial
symptoms simulated myopathic condition. It is
possible that, in humans, the weakness present
in Kennedy’s disease stems not only from the loss
of motor neurons, but also from muscle changes.
KEYWORDS: Kennedy disease, myopathy,
weakness, muscle biopsy.

11 INTRODUGAO

A doenga de Kennedy & uma rara
condicdo genética ligada ao X, que leva a
degeneragcdo dos motoneurdnios inferiores
espinobulbares (FINSTERER, 2009). E causada
por mutagdo no primeiro exon do gene que
codifica o receptor de androgénios (AR),
localizado no cromossomo Xqgl11-q12 (LA
SPADA et al, 1991). Ao contrario da esclerose
lateral amiotrofica, nao afeta de modo marcante
a sobrevida do individuo (FINSTERER et al,
2016). Embora seja uma doenca do neurdnio

motor, ha crescentes evidéncias mostrando que
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a fraqueza muscular na doenca de Kennedy talvez néao seja causada apenas pela morte do
neurdénio motor, mas também por um efeito direto da disfungdo do AR no musculo estriado
esquelético (LIEBERMAN et al, 2015). Apesar disto, a literatura n@o mostra um nimero
significativo de individuos com sinais clinicos de fraqueza de origem muscular.
Apresentacao do caso: Homem de 50 anos, motorista, hipertenso, queixava-se
de dificuldade para levantar-se e subir escadas ha 2 anos; também tinha fraqueza em
membros superiores, porém menos intensa. Negava diplopia, disfagia, caimbras ou coluria.
Além disso, relatava que o irméo apresentava quadro semelhante. Ao exame neurolégico,
chamava atencéo arreflexia tendinea global e forga segmentar grau IV proximal nos quatro
membros, sem fendmeno mioténico ou fasciculagbes. Exames laboratoriais revelavam
CPK de 2564 UI/L, além de elevacdo de outras enzimas musculares. A biépsia muscular,
foram evidenciadas alteragdes miopaticas, de caracteristicas distréficas, além de fibras
com aspecto de desnervacao (figura 1). O quadro clinico do paciente evoluiu em 2 anos
com ginecomastia, atrofia e fasciculagbes de lingua, fasciculagdes periorais e tremor fino
em maos. Foi entdo levantada a hipotese de doenca de Kennedy, que foi confirmada com
teste genético. O paciente apresentava 44 repeticdes do trinucleotideo CAG no gene AR.

Figura 1: A: Hematoxilina-eosina, evidenciando aumento da variabilidade do calibre das
fibras, algumas com perda do formato poligonal. B: Hematoxilina-eosina, mostrando bolsas
nucleares e fibras atroficas e anguladas. C: Succinato desidrogenase, revelando falhas focais
na arquitetura intermiofibrilar.

21 DISCUSSAO

O paciente procurou assisténcia médica por uma queixa que simulava um quadro
miopatico, por sua fraqueza proximal, auséncia de fasciculacdes e elevacao de CPK.
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Durante a investigagdo, a bidpsia muscular mostrou carteristicas mistas. E descrito que,
na doenca de Kennedy, a biépsia muscular pode ser atipica, apresentando tanto achados
de doenga muscular quanto de doenga neurogénica (SORARU et al, 2008). Este fato esta
em consonancia com achados de estudos experimentais, que identificaram acometimento
muscular histolégico antes do surgimento de fraqueza e fasciculagdes (YU et al, 2006). Além
disso, ja foram identificados achados miopaticos histolégicos em mulheres carreadoras da
mutacédo do gene AR assintomaticas (YU et al, 2006). Um estudo experimental demonstrou
que a diferenciacdo de mioblastos em miotubos em individuos com doenca de Kennedy
€ menor do que em individuos normais (MALENA et al, 2013). Tais estruturas estéao
relacionadas a miogénese e regeneracéo de fibras musculares (MALENA et al, 2013), e a
deficiéncia dessa maturacdo pode estar implicada na fisiopatologia da fraqueza de origem

muscular na doenca de Kennedy.

31 CONCLUSAO

Os fendbmenos que causam a fraqueza na doenga de Kennedy sdo complexos e
ainda ndo completamente compreendidos. Acreditamos que o caso descrito configure uma
forma de apresentacéo atipica da doenga de Kennedy, apoiando o entendimento de que o

musculo tem participacéo primaria no processo de fraqueza desta doenca.
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