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Distrofia Miotdnica De Steinert

SARA HABKA (UNB); PRISCILA DIASALVES (HUB); MAIRA ANISIA COUTO ARAUJO
(UNB)

Introducdio: A distrofia miotonica foi descrita pela primeira vez em 1909 por Steinert. E a
segunda distrofia muscular mais comum entre a populacdo européia, sua prevaléncia é 1:20.000
casos na populagdo geral. E uma doenca multissistémica, autossdmica dominante, de expressio
variavel e tem incidéncia mundial estimada em 3-15:100.000 nascidos vivos. 15% dos individuos
afetados com distrofia mioténica tém acometimento no periodo neonatal. Descricdo do caso:
sexo feminino, 3 meses de vida. Nasceu de parto operatério, hipotdnica, com desconforto
respiratério precoce e necessidade de intubacdo orotraqueal por falha do drive ventilatério.
Apresentava estigma de sindrome genética, com vérias malformagdes: palato em ogiva, pé torto
congénito bilateral, falha na abertura ocular, artrogripose, eventracéo diafragmética. Mée e irméo
com diagnéstico molecular de distrofia miotdnica de Steinert. Comentarios. As primeiras
manifestacbes afetam preferencialmente os musculos esquel éticos, sendo a caracteristica clinica
mais relevante uma debilidade muscular progressiva, atrofia muscular e fenémenos mioténicos
entendidos como uma dificuldade de relaxamento do musculo ap6s contragdo. Ao nascer o
paciente apresenta dificuldades respiratorias, de succdo e degluticdo, decorrentes da hipotonia e
fragueza muscular. Mortalidade neonatal de 18%. Nenhum tratamento atualmente disponivel
altera o curso da doenca. Manejo na infancia € atualmente adaptado das condutas na distrofia
miotdnica do adulto.
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