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Resumo
A distrofia miotônica é a doença neuromuscular mais frequente na 
população adulta. Embora tenha caráter multissistêmico, apresenta 
especial predileção pelo sistema de condução cardíaco, manifestan­
do-se tanto com bloqueios atrioventriculares como com taquiar­
ritmias ventriculares e supraventriculares. O foco deste trabalho é 
apresentar, através do relato de um caso, a importância de uma inves­
tigação mais detalhada dos casos de síncope em pacientes portadores 
de distrofia miotônica, pois alterações inaparentes e potencialmente 
graves podem passar despercebidas. 
Descritores: Síncope; Distrofia Miotônica; Bradiarritmia; Taquiar­
ritmias.

Abstract
Myotonic dystrophy is the most frequent neuromuscular disease in 
the adult population. Although it is a multisystem disease, it usually 
has a special preference for the cardiac conduction system manifes­
ting itself as atrioventricular conduction block and as ventricular and 
supraventricular tachyarrhythmias. The focus of this work is to use a 
case report to demonstrate the importance of a more detailed investi­
gation of syncope in patients with myotonic dystrophy, since unappa­
rent and potentially serious changes may go by unnoticed.

Keywords: Syncope; Myotonic Dystrophy; Bradyarrhythmia; Ta­
chyarrhythmia.

Introdução

A distrofia miotônica tipo 1 ou doença de Steinert é a dis-
trofia muscular mais comum da vida adulta, com incidência 
de 1 em cada 8 mil nascimentos e prevalência mundial de 
2,1 a 14,3:100 mil habitantes1,2. Apresenta herança autossômi-
ca dominante, com penetrância incompleta e expressividade 
variável. O gene responsável localiza-se no cromossomo 19 e 
codifica uma proteína quinase com papel regulador. Nos in-
divíduos portadores dessa condição, esse gene encontra-se 
aumentado por uma repetição de 3 bases (citosina, timina, 
guanina – CTG). Indivíduos normais têm entre 5-30 repetições 
de CTG, enquanto pacientes afetados apresentam mais de 
50 repetições, chegando a milhares de repetições. A doença 
torna-se mais grave com o aumento do número de bases3. O 
fenótipo é caracterizado por fraqueza muscular, mas um envol-
vimento multissistêmico com manifestação clínica altamente 
variável é muito frequente. Além do envolvimento muscular, 
os pacientes afetados podem apresentar anormalidades em 

outros órgãos e sistemas, incluindo olhos (catarata), sistema 
endócrino (diabetes, disfunção da tireoide, hipogonadismo), 
sistema nervoso central (comprometimento da atenção e da 
cognição, retardo mental), sistema gastrointestinal (disfagia, 
constipação, colelitíase, pseudo-obstrução intestinal) e aparelho 
respiratório (insuficiência respiratória)4. 

A análise de amostras de biópsia endomiocárdica, reali-
zada em pacientes com distrofia miotônica tipo 1, demons-
trou alterações específicas, tais como infiltração gordurosa, 
hipertrofia de células miocárdicas, miocardite focal e fibrose 
intersticial perivascular3. Esta última alteração costuma apa-
recer em fases iniciais do acometimento cardíaco, quando 
nenhum outro exame (eletrocardiografia, Holter, ecocardio-
grafia transtorácica) apresenta alterações, e pode ser detec-
tada pela ressonância nuclear magnética5. O acometimento 
cardíaco ocorre em 80% dos pacientes com distrofia miotô-
nica tipo 1 e costuma preceder as manifestações musculoes-
queléticas. Depois de causas respiratórias, é a segunda maior 
causa de morte nesses pacientes. A hipótese de que arritmias 
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cardíacas (taquicardia ventricular, fibrilação ventricular, assis-
tolia) podem representar a causa mais prevalente de morte 
súbita em pacientes com distrofia miotônica tipo 1 é apoiada 
pela ausência de outras causas identificáveis em estudos de 
necropsia6. 

Relato do Caso

Paciente do sexo feminino, com 32 anos de idade, por-
tadora de distrofia miotônica tipo 1 diagnosticada por meio 
de avaliação clínica e eletroneuromiografia (sem estudo ge-
nético), encaminhada para avaliação de síncope recorrente 
(três episódios). Referia que os episódios eram precedidos por 
tontura e turvação visual. Apresentava rápida recuperação 
(menos de um minuto) e sintomas residuais discretos (tontu-
ra e fraqueza). O eletrocardiograma basal demonstrava flutter 
atrial típico anti-horário com condução atrioventricular (AV) 
variável, porém sem aparente déficit da condução atrioven-
tricular (Figura 1).

O ecocardiograma transtorácico revelou disfunção mode-
rada do ventrículo esquerdo com hipocinesia difusa e fração 
de ejeção do ventrículo esquerdo (FEVE) de 45%. 

A paciente foi submetida a estudo eletrofisiológico inva-
sivo. Sob sedação leve e anestesia local foram realizadas duas 
punções de veia femoral direita e uma punção de veia jugular 
direita para posicionamento de cateter de ablação em região 
do istmo cavotricuspídeo (ICT), além de cateteres deflectíveis 
decapolar no seio coronário e duodecapolar (Webster Labo-
ratories) no ânulo da valva tricúspide. Essa disposição permi-
tiu o registro simultâneo de eletrogramas intracavitários em 
átrios direito e esquerdo (Figura 2).

O procedimento foi iniciado com a paciente em rit-
mo de flutter atrial. Os registros intracavitários foram filtra-

dos (30-500 Hz) e captados por um polígrafo de 16 canais  
(EP-TRACER – Schwarzer Cardiotek GmbH, Heilbronn, Alema-
nha). Tais registros confirmaram o diagnóstico de um flutter 
istmo-dependente anti-horário. Por meio de aplicações de 
energia de radiofrequência (60 W, 70ºC) com cateter de abla-
ção 8 mm (Blazer T – EP Technologies, Akron, Estados Unidos) 
em região do ICT, evidenciou-se a interrupção do flutter atrial 
durante a criação de uma linha de bloqueio do istmo bidire-
cional (Figura 3).

Após ablação do ICT e resolução do flutter atrial, o eletro-
cardiograma demonstrava ritmo sinusal com intervalo PR de 
180 ms, QRS de 114 ms, e bloqueio da divisão ântero-superior 
do ramo esquerdo. A paciente foi submetida a estudo eletro-
fisiológico completo para avaliação de possíveis alterações 
adicionais no sistema de condução cardíaco. Constatou-se 
grave distúrbio da condução atrioventricular infra-hissiana, 
representado por prolongamento significativo do intervalo 
HV (Figura 4).

Após a medida dos intervalos básicos, realizou-se es-
timulação atrial programada com um cateter decapolar 
posicionado em seio coronário, com o intuito de avaliar a 
presença de circuitos arritmogênicos capazes de funcionar 
como substrato de arritmias ventriculares. Através de pro-
tocolo de estimulação pouco agressivo (um extraestímulo 
ventricular), induziu-se facilmente e de forma reprodutível 
uma taquicardia ventricular monomórfica sustentada com 
padrão de bloqueio de ramo esquerdo e ciclo de 330 ms 
(180 bpm) (Figura 5).

A análise dos dados do estudo eletrofisiológico revelou as 
seguintes características da taquicardia ventricular:

1.	 reprodutibilidade da indução da taquicardia ventricular, 
sempre com prolongamento do intervalo HV crítico, su-
gerindo que a indução da taquicardia dependia de atraso 
da condução dentro do sistema His-Purkinje;

2.	 potencial de HIS e potencial de ramo direito persistente-
mente precedendo cada ativação ventricular.

Tais achados permitiram concluir que a taquicardia ventri-
cular era do tipo “ramo a ramo” (Figura 6).

Durante aplicações de radiofrequência (60 W, 70ºC) em re-
gião com registro de potencial de ramo direito, porém sem 
registro de potencial de His, evidenciou-se interrupção ime-
diata da taquicardia ventricular sem novas induções de taqui-
cardia ventricular, a despeito de protocolos de estimulação 
ventricular agressivos. Ao final do procedimento, a paciente 
mantinha-se em ritmo sinusal com bloqueio de ramo direito 
(Figura 7).

Em decorrência do grave distúrbio de condução infra-
-hissiana associado às queixas de síncope, a paciente foi sub-
metida a implante de marcapasso dupla-câmara. Não houve 
recorrência dos sintomas em seis meses de acompanhamen-
to. A avaliação do marcapasso não revelou qualquer registro 
de arritmias atriais ou ventriculares desde o implante.

Figura 1: Eletrocardiograma de superfície do flutter atrial típico, com 
ciclo de frequência atrial de 200 ms (300 bpm) e condução atrio-
ventricular variável (2:1 ou 3:1). SÂQRS -30º. É possível observar 
ondas F negativas nas derivações inferiores (DII, DIII).
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Figura 2: À esquerda, imagem fluoroscópica em projeção oblíqua anterior esquerda a 40 graus, mostrando o cateter duodecapolar posiciona-
do no ânulo da valva tricúspide. O bipolo AD01 está situado na porção lateral do istmo cavotricuspídeo. O bipolo proximal AD10 está situado na 
porção mais superior do átrio direito, entre a base da auriculeta direita e o ânulo da tricúspide. O bipolo proximal do cateter do seio coronário 
(SCp) está no lado septal do sítio de ablação. O cateter de ablação 8 mm (EXPd) está em região medial do istmo cavotricuspídeo. À direita, 
representação esquemática das câmaras cardíacas, com o circuito do flutter atrial típico representado pela linha amarela tracejada.

Figura 3: Interrupção do flutter atrial durante aplicação de radiofre-
quência. Em verde, eletrogramas atriais direitos captados pelo cate-
ter duodecapolar. Em azul, eletrogramas captados pelo cateter de 
seio coronário. Velocidade de registro = 150 mm/s. Figura 4: Cateter posicionado em região parahissiana com registro 

de potenciais de HIS. Prolongamento do intervalo HV (normal até 
50 ms). Velocidade de registro = 200 mm/s.

Discussão

Defeitos no sistema de condução são as anormalidades 
cardíacas mais prevalentes em pacientes com distrofia mio-
tônica tipo 1, ocorrendo em até 40% desses pacientes. Esses 
defeitos podem afetar qualquer parte do sistema de condu-
ção, mas o sistema His-Purkinje é, de longe, o mais afetado. 
Dentre as taquiarritmias, o flutter e a fibrilação atrial podem 
estar presentes em até 25% dos casos e parecem relacionar-
-se a maior mortalidade. Recentemente, Brembilla-Perrot et 
al.7 publicaram os resultados de um estudo no qual 161 pa-
cientes com distrofia miotônica tipo 1 foram acompanhados 
por 5 ± 4 anos. A prevalência de fibrilação atrial/flutter atrial 
nesse grupo foi de 16,5%. Dentre esses pacientes, 2 apresen-

tavam flutter atrial com condução AV 1:1 e síncope. A maior 
incidência dessa arritmia ocorreu nos pacientes do sexo mas-
culino, com idade mais elevada, FEVE mais baixa e alterações 
eletrocardiográficas, como alargamento do QRS. 

As taquicardias ventriculares são menos frequentes e sua 
principal representante é a taquicardia ventricular ramo a 
ramo8-10. A indicação de estudo eletrofisiológico profilático é 
questionável para pacientes com alterações eletrocardiográ-
ficas que já sugiram distúrbios graves da condução atrioven-
tricular. Nesses casos, a indicação de marcapasso definitivo já 
é clara11. Entretanto, tais alterações não são capazes de prever 
arritmias como flutter atrial (que habitualmente apresentam 
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Figura 6: Traçado intracavitário com cateter explorador posicionado 
sobre o ramo direito. As setas vermelhas mostram os potenciais de 
HIS e as setas azuis, os potenciais de ramo direito. Há uma relação 
fixa desses potenciais com os complexos ventriculares.

Figura 7: Em A, interrupção da taquicardia ventricular durante aplicação de radiofrequência. Em B, eletrocardiograma pós-ablação da taqui-
cardia ventricular, revelando ritmo sinusal e bloqueio de ramo direito.

A B

Figura 5: Indução de taquicardia ventricular monomórfica susten-
tada por meio de estimulação atrial programada. Pulso (trem) de es-
timulação atrial fixa (setas azuis) com ciclo de 600 ms seguido de 
extraestímulo atrial (seta vermelha), com intervalo de acoplamento 
de 390 ms. 

condução AV 1:1, apesar dos atrasos na condução atrioventri-
cular) ou de taquicardias ventriculares sustentadas.

Lund et al.12 identificaram uma coorte de mil pacientes 
diagnosticados entre 1977 e 2011 usando a análise do re-
gistro de saúde dinamarquês e do sistema de registro civil. 
Tais análises foram cruzadas com informações sobre testes 
genéticos obtidos diretamente de laboratórios cadastrados. 
Durante o acompanhamento, 22,3% dos pacientes faleceram 
principalmente por causas respiratórias e cardíacas, como 
disfunção ventricular progressiva, embolia pulmonar e morte 
súbita cardíaca. Em estudo retrospectivo avaliando os regis-
tros de 428 pacientes com diagnóstico de distrofia miotônica 
tipo 1 confirmado com análises genéticas, observou-se que 
apenas duas variáveis encontradas no eletrocardiograma de 
superfície (PR > 200 ms e QTc > 450 ms) foram preditores de 
morte súbita cardíaca (RR 3,7, IC 95% 1,5 para 8,6 e RR 3,0,  
IC 95% 1,0 para 8,8, respectivamente)13. Entretanto, tais acha-
dos nem sempre estão presentes nos pacientes que apresen-
tam repetidos episódios sincopais.

Em pacientes com distrofia miotônica tipo 1, a síncope, 
além de multifatorial, pode ser critério de mau prognóstico. 
A paciente em questão apresentava sintomas que inicial-
mente sugeriam síncope vasovagal, porém a simples pre-
sença de distrofia miotônica tipo 1 ressalta a necessidade 
de investigarmos outras possibilidades14. O flutter atrial com 
condução atrioventricular 1:1 em paciente com disfunção 
miocárdica poderia facilmente levar ao colapso. Outra possi-
bilidade de síncope seria um bloqueio atrioventricular total 
intermitente sugerido pelo achado do prolongamento do 
tempo de condução infra-hissiana. Por último, a taquicardia 
ventricular ramo a ramo com ciclo de 330 ms poderia ser a 
causa da perda de consciência. Cada uma dessas possibi-
lidades precisou ser tratada isoladamente, porque o trata-
mento de apenas uma poderia ser insuficiente para evitar 
futuros episódios sincopais. 
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A distrofia miotônica tipo 1 está associada a distúrbios 
da condução cardíaca, além de taquiarritmias atriais e, me-
nos frequentemente, ventriculares. A presença de síncope 
nesses pacientes merece uma investigação mais detalhada 
para a identificação de elementos potencialmente graves e 
que podem passar despercebidos durante investigação usual. 
Sugere-se um baixo limiar para a realização de procedimen-
tos invasivos, considerando a obscura taxa de progressão da 
doença cardíaca e o risco de morte súbita em alguns subgru-
pos de pacientes. Infelizmente ainda não existem estudos 
que nos ofereçam um modelo eficiente de estratificação de 
risco de eventos cardiovasculares graves em pacientes com 
distrofia miotônica tipo 1. 
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