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Resumo: Introducdo: As doengas neuromusculares sdo condicdes raras e desafiadoras na UTI neonatal. A
utilizacdo do Ultrassom transfontanela a beira leito € um importante aliado no manejo e
acompanhamento dessas patologias. <br>Objetivos: Recém-nascido masculino, prematuro de 33
semanas e 1 dia, cesérea por sofrimento fetal agudo. M&e de 33 anos, com hipertensdo cronica,
pré-eclampsia, diabetes gestacional insulinodependente, obesidade e polidramnio. Historia
familiar positiva para doengas genéticas em meninos. Ao nascimento, Apgar 4/7, hipotonia grave,
bradicardia e auséncia de drive respiratorio, necessitando de ventilagdo por pressdo positiva
Apos estabilizagdo inicial, manteve hipotonia global, arreflexia e fragueza muscular difusas, além
de dismorfismos (hipertelorismo, boca em tenda, retrognatia, dedos alongados). Devido a
suspeita de doenca neuromuscular, foram realizados 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 desde o nascimento foi submetido a
ultrassonografias transfontanelares seriadas, que evidenciaram inicialmente ventriculomegalia,
que evoluiu para hidrocefalia importante e apresentou piora gradativa dos indices de resisténcia
(IR) nas artérias cerebrais anteriores, assim como nas artérias pericalosas, sendo indicada
derivacdo ventriculo-peritoneal. Evoluiu com dependéncia ventilatoria invasiva prolongada,
falhas de extubacdo, necessidade de tragueostomia e gastrostomia para suporte
nutricional . Apresentou multiplas infeccdes associadas a ventilacdo mecanica. Apos 8 meses de
internagdo, recebeu alta para seguimento multiprofissional em homecare.<br>Metodologia:
<br>Resultados: A miopatia centronuclear ligada a0 X € uma doenca que afeta principalmente
meninos e se manifesta com hipotonia severa ao nascimento, fraqueza muscular generalizada,
insuficiéncia respiratdria precoce e atraso motor significativo. Alguns casos graves apresentam
anomalias do sistema nervoso central, incluindo hidrocefalia, a qual ocorre devido a disfuncédo
estrutural no desenvolvimento cerebral. O ultrassom transfontanela exerce papel importante na
avaliacdo complementar cerebral desta patologia, sendo essencial para um bom seguimento e
para indicar, quando necessario, drenagem liquorica.<br>Conclusdo: A utilizacdo da
ultrassonografia transfontanela seriada a beira do leito é parte importante do manejo dos neonatos
acometidos pela miopatia centronuclear ligada ao X, pois a partir dela pode-se identificar de
maneira precoce ateragdes neurolégicas e indicar intervengdes, a fim de garantir um melhor
prognostico e uma conduta mais eficaz ao paciente.
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