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Resumo: INTRODUCAO: Sindrome da crianca hipoténica manifesta-se no recém-nascido ou nos
primeiros dois anos. Pode ser primaria, decorrente do acometimento de estruturas da unidade
motora periférica, ou secundéria, decorrente de comprometimento do SNC por afeccoes,
sindromes genéticas ou outras doencas sistémicas extraneurolégicas. RELATO DE CASO:
Paciente, sete meses, internada devido a desconforto respiratorio secundario a quadro viral.
Portadora de hipotirecidismo congénito, possui historia familiar de hipotireoidismo com
antecipagdo a cada geracdo. Ao exame, destacava-se hipotonia generalizada, atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor, arreflexia e miofasciculacdo de lingua. Suspeitou-se de
amiotrofia espinhal tipo I, confirmado pelo teste genético molecular. Trata-se de associagdo de
duas doencas genéticas. DISCUSSAQO: Amiotrofia espinhal, doenca de heranca autossdmica
recessiva, consiste na degeneracdo de células do corno anterior da medula e nlcleos motores do
tronco cerebral inferior. Maior causa de hipotonia priméria, cursa com hipotonia e paralisia
grave, normamente evoluindo para insuficiéncia respiratéria. Confirmacéo diagndstica realizada
através de teste genético molecular, eletroneuromiografia ou bidpsia muscular. O tratamento é
suportivo e visa assisténcia respiratoria e nutricional. Hipotireoidismo congénito possui forte
associacao genética. Nos casos de disgenesia tireoidiana ha mutactes nos fatores de transcricéo e
gene do receptor de TSH. Nos casos de defeitos na produgdo hormonal, os genes envolvidos séo
NIS (natrium-iodide symporter), pendrina, tireoglobulina e peroxidase. Nao foi encontrado, na
literatura, correlacdo entre amiotrofia espinhal e hipotireoidismo congénito. CONCLUSAO: A
paciente € portadora de duas doencas genéticas ndo correlacionadas. E indicado melhor
investigacdo do hipotireoidismo devido ao carater de antecipacéo e aconselhamento genético do
casal, devido a chance de outro filho com a mesma doenca. Mais estudos S0 necessérios para
correlacionar amiotrofia espinhal ao hipotireoidismo congénito.
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