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Resumo

A miopatia de Bethlem é uma distrofia 
muscular congénita associada a alterações 
da proteína de colagénio VI, que cursa com 
contracturas e fraqueza muscular progressiva. 
Os achados clínicos e histopatológicos podem 
ser semelhantes a outras doenças miopáticas 
e são necessários meios complementares 
para estabelecer o diagnóstico definitivo. 
Recentemente, a ressonância magnética tem 
revelado um papel crescente no diagnóstico 
e seguimento desta doença e, a respeito 
das colageniopatias, podem estar presentes 
alterações distróficas características.
Reportamos um caso de miopatia de Bethlem 
onde descrevemos os principais achados 
radiológicos característicos desta doença e 
salientamos o papel promissor da ressonância 
magnética na avaliação de miopatias.
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Abstract

Bethlem myopathy is a congenital muscular 
dystrophy associated with collagen VI 
dysfunction that courses with contractures 
and progressive muscle weakness. Clinical 
and histopathological findings may be similar 
to other myopathic disorders, thus making it 
necessary to employ alternative diagnostic tools 
to establish a definitive diagnosis. Recently, 
magnetic resonance imaging has shown 
promise in helping with diagnosis and follow-
up of  myopathic disorders and, specifically 
with regards to collagen-related disorders, some 
characteristic muscle changes may be present in 
such patients. 
We report a case of  a patient with Bethlem 
myopathy and describe the characteristic 
radiological findings specific of  this disorder, 
thus demonstrating the role of  magnetic 
resonance imaging in the evaluation of  
myopathies.
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Caso Clínico / Radiological Case Report

Introdução

As distrofias musculares congénitas são um grupo 
heterogéneo de doenças que se apresentam à nascença ou nos 
primeiros meses de vida com hipotonia, fraqueza muscular, 
contracturas e atraso do desenvolvimento motor. Estas 
doenças são progressivas e tipicamente associam-se a outras 
alterações orgânicas para além das alterações distróficas 
musculares.1
A estrutura chave afectada na maioria das distrofias 
musculares é a membrana celular ou sarcolema, em particular 
a interacção entre as estruturas mio-fibrilhares intra-celulares 
e a matriz extra-celular por intermédio de um sistema de 
proteínas designado complexo glicoproteico associado a 
distrofina. Este complexo garante a estabilidade do sarcolema 
durante a contracção e relaxamento musculares.2
O colagénio tipo VI encontra-se na matriz extra-celular de 
diversas estruturas, como o músculo, tendões, pele e vasos 
e faz parte dos elementos deste complexo. Esta molécula 
é composta por três cadeias α, que são codificadas por três 
genes distintos. A ocorrência de mutações nestes genes é 
responsável pelo desenvolvimento de doenças musculares 
designadas miopatias relacionadas com o colagénio VI, 
com graus de penetrância que variam desde o mais severo 

(distrofia muscular congénita de Ullrich) a formas mais 
ligeiras como a miopatia de Bethlem (MB).3,4

Nas últimas duas décadas, a imagiologia tem revelado 
um papel crescente no diagnóstico e seguimento das 
doenças miopáticas, sobretudo nas miopatias congénitas 
e distrofias musculares do tipo cinturas, que apresentam 
padrões histopatológicos semelhantes.5,6 

Caso Clínico

Mulher de 46 anos, com agravamento progressivo da 
marcha desde há 1 ano, com maior dificuldade em andar, 
subir e descer degraus. Apresenta antecedentes pessoais 
de esclerose múltipla diagnosticada há 20 anos, sob 
terapêutica com fingolimod (último surto há 1 ano e com 
média de um surto de 2 em 2 anos) e psoríase cutânea. 
Refere ainda diagnóstico desde a infância de miopatia 
inespecífica, sem seguimento ou investigação adicional.
Ao exame físico, apresenta marcha sem alterações 
relevantes, faz levante de posição sentada apenas com 
ajuda, com parésia dos músculos das coxas mais acentuada 
à direita.
A paciente realizou exames complementares, 
nomeadamente electromiografia (que revelou alterações 
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sugestivas de miopatia), ressonância magnética (RM) 
de corpo inteiro e avaliação genética que confirmou o 
diagnóstico final de doença de colagénio do tipo MB por 
heterozigotia no exão 12 do gene COL6A3.
A RM de corpo inteiro revelou substituição adiposa 
generalizada, em grau moderado ou avançado dos músculos 
da cintura escapular, braços, parede abdominal, cintura 
pélvica, coxas e pernas. O padrão de envolvimento ao nível 
dos corpos musculares da coxa era sugestivo de miopatia 
associada ao colagénio, com envolvimento periférico 
poupando a região central, à excepção do músculo recto 
femoral, que apresentava o padrão inverso (envolvimento 
peri-tendinoso poupando a periferia do corpo muscular, 
ou seja, envolvimento antero-central ou em forma de U) 
(Figura 1). 
Constatou-se ainda aumento marcado e generalizado da 
gordura subcutânea.

Discussão

A MB é uma doença rara descrita pela primeira vez em 
1976 por Bethlem e Wijngaarden.7 Trata-se de uma doença 
com um percurso lento e insidioso, no espectro mais ligeiro 
das miopatias associadas ao colagénio VI, o que pode 
levar a um subdiagnóstico da mesma. Os achados clínicos 
incluem contracturas, hipermobilidade, fraqueza muscular 
e hipotonia, associado a laxidão articular das articulações 
distais e formação de cicatrizes queloides. Existe ainda a 
possibilidade de evolução para insuficiência respiratória, 
embora esta seja mais frequente nas formas graves.1
Descrevemos um caso de MB que ilustra a importância da 
avaliação por RM e os principais achados imagiológicos 
a ter em consideração em pacientes com suspeita de 
miopatia (Tabela 1). A paciente apresentava alterações 
distróficas com atrofia muscular de distribuição simétrica 
difusa. Ao nível das coxas, constatava-se envolvimento 
multi-compartimental e um padrão de atrofia muscular 
característico e sugestivo de miopatia associada ao 
colagénio, tal como descrito na literatura.8,9 
A composição corporal de pacientes com doença associada 
ao colagénio VI também está frequentemente alterada, com 
aumento de todos os parâmetros de massa adiposa tanto 
nas formas mais severas como nos fenótipos intermédios, 

como é o caso da MB.10 Estas alterações eram também 
evidentes na RM da paciente (Figura 1).
A apreciação semi-quantitativa do grau de atrofia muscular 
pode ser feita por recurso à escala de Mercuri (Tabela 
2),11 que apresenta 4 graus de gravidade. Esta avaliação é 
fundamental para determinar as áreas mais afectadas e a 
evolução da doença em exames subsequentes. A paciente 
apresentava um grau moderado a avançado de atrofia 
muscular (grau 2 ou 3, dependendo do corpo muscular em 
causa).

Principais alterações e padrões a avaliar na suspeita de miopatia

Distribuição simétrica / assimétrica

Predomínio de edema /distrofia

Predomínio de envolvimento posterior/anterior das coxas e pernas

Predomínio de envolvimento proximal/distal dos membros

Envolvimento das cinturas (pélvica e/ou escapular)

Envolvimento dos músculos paravertebrais

Envolvimento dos músculos da cabeça e pescoço

Músculos ou segmentos musculares selectivamente poupados ou 
envolvidos (tibia anterior, recto femoral, sartório, etc)

Padrão da infiltração adiposa nos corpos musculares (centrípeto, 
difuso, mosqueado, etc.)

Tabela 1 – Resumo das principais alterações e padrões a ter em conta 
na avaliação de ressonância magnética de corpo inteiro em paciente com 
suspeita de miopatia.

Figure 1 – Ressonância magnética de corpo inteiro, ponderação T1, cortes 
axiais. Atrofia muscular difusa em grau moderado a avançado (grau 2 ou 3 
na escala de Mercuri), com aumento significativo da gordura subcutânea. 
Existe envolvimento característico ao nível das coxas, com atrofia 
centrípeta dos vastos e envolvimento antero-central do recto femoral 
em forma de U. Nas pernas, observa-se envolvimento predominante do 
compartimento posterior, centrípeto, nos gémeos. 

Escala de Mercuri et al. (2002) para avaliação do grau de 
degeneração muscular

Estadio Achados

0 Aparência normal

1 Aparência mosqueada em fase inicial, com áreas dispersas 
de diminuição da densidade em TC ou aumento da 
intensidade em RM (sequências ponderadas em T1)

2a Aparência mosqueada em fase tardia, com numerosas áreas 
de redução da densidade em TC ou aumento da intensidade 
em RM(T1), com esboço de confluência, afectando <30% 
do volume do músculo individual

2b Aparência mosqueada em fase tardia, com numerosas áreas 
de redução da densidade em TC ou aumento da intensidade 
em RM(T1), com esboço de confluência, afectando 30-60% 
do volume do músculo individual

3 “Desaparecimento” do padrão miofibrilar com áreas 
difusas confluentes de diminuição da densidade em TC 
e aumento da intensidade em RM(T1), com evidência de 
músculo à periferia

4 Fase terminal, com substituição do músculo por tecido 
conjuntivo e gordura que apresentam baixa densidade 
em TC e elevada intensidade em RM(T1), visualizando-se 
apenas com distinção o rebordo da fáscia e as estruturas 
neurovasculares

Tabela 2 – Escala de Mercuri et al. (2002) para avaliação do grau de 
degeneração muscular. TC – tomografia computorizada. RM – ressonância 
magnética.
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Os achados imagiológicos descritos são considerados 
específicos de MB,12 contudo existem outras doenças 
que devem ser tidas em conta, nomeadamente a distrofia 
muscular Emery Dreifuss e algumas variantes de distrofia 
muscular do tipo cinturas, que podem ter a mesma 
apresentação clínica quando o padrão de fraqueza muscular 
é proximal. O conjunto de achados clínicos, laboratoriais 
e exames complementares permite reduzir os diagnósticos 
diferenciais, conduzir a avaliação genética quando 
imprescindível e o seguimento destes pacientes. 

Conclusão

As doenças miopáticas são raras e, por vezes, de difícil 
diagnóstico. A suspeita de miopatia relacionada com 
o colagénio VI deve ser tida em conta no contexto de 
contracturas, fraqueza muscular da cintura pélvica e 
alterações dermatológicas como hiperqueratose.  Os 
principais achados imagiológicos são frequentemente 
característicos e a RM desempenha um papel importante 
na monitorização da doença.
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