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Relato Caso: Miopatia Nemalinica Congénita
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SIQUEIRA CARVALHO

A miopatia nemalinica refere-se a um grupo de desordens neuromusculares de etiologia genética
,que se caracteriza pela hipotoniafraqueza muscular, frouxiddo ligamentar, arreflexia e
deformidades esqueléticas. RELATO CASO: M.F.S.nascido termo, eml12/5/21 em hospita
universitario de Santo André, parto cesarea, Apgar 5/7, Peso 2918g, PC 32cm. N&o chorou ao
nascimento, hipotonia generalizada desde o primeiro minuto, cianose, desconforto respiratério
grave que necessitou de |OT ainda em sala de parto e de transferéncia para UTI neo. Ao exame:
mostrava-se mal estado geral, hidratado, corado, acianético, sob ventilagdo mecanica assistida
controlada. Hipoativo, hiporesponssivo, em posi¢do batraguio, sem abertura ocular espontanea,
com ptose palpebral bilateral, face alongada, hipomimia facial, palato em ogiva, auséncia de
respiracdo esponténea e sem movimentos de degluticdo salivar. Exame fisico com dedos das
maos fusiformes. Fratura Umero direita, boa perfusdo, sem edemas.NEURO: hipotonia global
,axia e apendicular.Ndo apresenta resisténcia a movimentacdo ativa e passiva,auséncia de
contragdo muscular em todos segmentos corporais .Reflexos profundos ausentes. Sem sinais de
liberac&o piramidal. Reage a estimulos dolorosos com alteracdo da frequéncia cardiaca. Pupilas
isocoricas lentamente fotorreagentes, fontanela normotensa. No primeiro més de vida apresentou
tremores extremidades acompanhado de taquicardia, feito atague e manutencéo de fenobarbital
5mg/kg. No segundo més submetido a traqueostomia e gastrostomia. Foram evidenciados
movimentos discretos de extremidades e polo cefalico, sem melhora do pradréo respiratorio.
Piora de crises epilépticas e aparecimento de hipertensdo arterial.Associado levetiracetam e anti-
hipertensivos. Exames complementares. Teste pezinho com perfil TANDEM normal. Cariétipo
banda G 46XY.ECO: CIA 2,7mm,sinais de hipertensdo pulmonar. Exames laboratoriais sem
alteracdes. Lactato 12 ambnia 29,2 aldolase:4,8 CPK 45,2 .Liquor normal. USG cranio e abdome
normal. EEG paroxismos epileptiformes de ondas agudas,ritmadas,regido frontal. Tomo cranio
proeminéncia espacos liquoricosfronto-temporais,podendo correlacionar imaturidade granulactes
aracnbides. Teste Genético para Atrofia Espinhal Progressivo: auséncia de variantes patol 6gicas,
confirmado por sequenciamento génico (descartada Amiotrofia Espinhal).Painel de miopatias
congénitas:POSITIVO: duas variantes identificadas em LMOD3. Variante associada com
miopatia nemalinica autossdmica recessva. CONCLUSAO: Miopatia nemalinica é grupo de
doencas congénitas varios subtipos, de gravidade variada, de heranca diversa, sem tratamento e
progndstico diverso. Importante definir esse diagnostico a fim de realizar aconselhamento
familiar adequado e otimizar o tratamento suporte-sintométi co.
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