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Relato De Caso - Miopatia Nemalinica Congénita
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Introducdo: A Miopatia Nemalinica (MN) é uma forma incomum de miopatia congénita, com
frequéncia de um a cada 50.000 nascidos-vivos, caracterizada por fragueza muscular, hipotonia e
hiporreflexia. Relato de Caso: Recém-nascida (RN) de SMJ, sexo feminino, pré-natal sem
intercorréncias, sem comorbidades familiares. Nasceu de parto cesareo, termo, encaminhada ao
alojamento conjunto, evoluiu com sucgdo débil, e perda de peso de 15% do nascimento. Apos
orientacdo e trabalho de fonoaudiologia, houve melhora, com possibilidade de alta no 6° dia de
vida, em aleitamento materno exclusivo. Houve falta ao retorno precoce agendado. Com 19 dias
de vida, mé&e levou RN ao pronto-socorro, devido a baixa aceitacdo alimentar e hipoatividade.
Havia perda de 19% do peso de nascimento, apresentava desidratacdo, hipotonia global e
hiporreflexia, sendo internada na Unidade de Terapia Intensiva Neonatal. Apos estabilizacdo do
quadro agudo, paciente mantinha hipotonia global e sucgdo débil, com necessidade de
alimentacdo por sonda enteral. Devido a hipétese diagnostica de miopatia, indicada biopsia
muscular que revelou o diagnéstico de MN. Paciente evoluiu com necessidade de gastrostomia e
traqueostomia. Permanece internada necessitando de ventilacdo com parémetros minimos, com
medidas para desospitalizagdo, visando a ata hospitalar e seguimento com equipe
multidisciplinar. Discussdo: A MN é diagnosticada pela presenca de corpos ou fios nemalinicos
nas fibras musculares. A hipotonia € o principal sinal clinico. Infeccfes de repeticéo, aumento de
secrecdo em vias aéreas, broncoaspiracao e dificuldade de alimentac&o estdo presentes namaioria
das criangas, sendo a insuficiéncia respiratéria a causa mais comum de morte. O diagnéstico é
realizado através de bidpsia de musculo esquel ético, microscopia el etronica, existindo diferentes
mutacOes genéticas, que sdo relacionadas a variagOes clinicas. N&o hé tratamento curativo, sendo
0 mangjo interdisciplinar o que melhora a qualidade de vida dos pacientes. As criangas que
sobrevivem ao periodo neonatal podem evoluir com estabilidade ou mesmo apresentar melhora
a0 longo do tempo. Conclusdo: A MN deve fazer parte do diagnostico diferencial das hipotonias
neonatais, para que estes pacientes possam receber os cuidados direcionados, devendo-se
considerar a biopsia muscular como método pouco invasivo e de utilidade para a elucidacdo
diagnostica.
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