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Resumo: Introducdo: A hipotonia neonatal € um desafio diagnostico frequente na UTI neonatal, com
etiologias que variam de causas sistémicas e reversiveis a doengas genéticas graves. A avaliagdo
inicial deve priorizar causas agudas trataveis (sepse, distirbios metabdlicos, hipoxia perinatal,
encefal opatia hipdxico-isquémica) e, na auséncia destas, direcionar a investigacdo para etiologias
centrais ou periféricas. Avancos recentes reforcam o papel da investigaco genética precoce em
casos de hipotonia primaria, especialmente diante de suspeita de doencas neuromusculares
raras.<br>Objetivos. Recém-nascido masculino, prematuro de 33 semanas e 1 dia, cesarea por
sofrimento fetal agudo. Mae de 33 anos, com hipertensdo cronica, pré-eclampsia, diabetes
gestacional insulinodependente, obesidade e polidramnio. Histéria familiar positiva para doengas
genéticas em meninos. Ao nascimento, apresentou Apgar 4/7, hipotonia grave, bradicardia e
auséncia de drive respiratorio, necessitando ventilacdo por pressao positiva. Apos estabilizacdo
inicial, manteve hipotonia global, arreflexia e fraqueza muscular difusas, além de dismorfismos
(hipertelorismo, boca em tenda, retrognatia, dedos alongados). Seguindo a abordagem do RN
hipotdnico, foram inicialmente afastadas causas sistémicas como sepse, disturbios metabdlicos e
encefalopatia hipoxico-isquémica. Persistindo a suspeita de doenca neuromuscular, foram
aventadas hiplteses de miopatia congénita, doenca peroxissoma e lisossomal, com
encaminhamento para exames genéticos e bidpsia muscular. O diagndstico de miopatia
centronuclear ligada ao X foi confirmado pela identificagcdo de variante patogénica em
hemizigose no gene MTM1. O paciente evoluiu com dependéncia ventilatéria invasiva
prolongada, falhas de extubagdo, necessidade de tragueostomia, gastrostomia para suporte
nutricional e derivacdo ventriculo-peritoneal por ventriculomegalia progressiva. Apresentou
multiplas infec¢Bes associadas a ventilagdo mecéanica. Apds 8 meses de internacdo, recebeu ata
para seguimento multiprofissional em homecare.<br>Metodologia: <br>Resultados: O caso
ilustra a importancia de uma abordagem estruturada do RN hipoténico, em que a exclusio répida
de causas sistémicas precede a investigagdo de etiologias neuromusculares. A miopatia
centronuclear ligada ao X € uma forma grave de miopatia congénita, caracterizada por hipotonia
neonatal, insuficiéncia respiratdria e prognostico reservado. O diagnéstico depende de testes
moleculares e/ou bidpsia muscular, sendo essencial para defini¢do do cuidado multidisciplinar e
aconselhamento genético familiar.<br>Conclusdo: A integracdo entre abordagem sistemética do
RN hipoténico e diagnéstico molecular precoce permite melhor plangamento terapéutico e
orientacdo familiar. Este caso reforca a necessidade de avaliagdo genética nos quadros de
hipotonia grave, destacando o papel da UTI neonatal na condugdo de doencas raras e complexas.
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