PEDIATRIA

Trabalhos Cientificos

Titulo: Distrofia Miotonica: Relato De Caso.

Autores: MARIANA CASTIGLIONI (HOSPITAL GERAL DE FORTALEZA); BARBARA GOIS
CORDEIRO BARROSO (HOSPITAL GERAL DE FORTALEZA); LIANA SANTOS DE
MELO COELHO (HOSPITAL GERAL DE FORTALEZA)

Resumo: Introducdo: a Distrofia Miotonica de Steinert (DMS) caracteriza-se por miotonia, atrofia
muscular predominantemente distal e facial, com acometimento sistémico variavel e tendéncia a
agravamento em geracfes sucessivas (fendmeno de antecipagd0). Tem heranca autossomica
dominante, penetréncia incompleta e expressividade varidvel. Descri¢do do Caso: M.V., 12 anos,
sexo feminino, com cefaléia holocraniana recorrente e ptose bipalpebral, que apresentava desde o
nascimento. Referia fraqueza muscular universal, levando a quedas da propria altura frequentes.
Tinha atraso do desenvolvimento neuropsicomotor e dificuldades de aprendizagem. Mée
apresentava retardo mental e sintomas semelhantes. Ao exame, face alongada, mimica facial
pobre, ptose palpebral bilateral, boca entreaberta e disfonia. Ausculta cardiaca com
desdobramento de B2 e sopro holossistdlico pancardiaco (++/6+). For¢ca muscular diminuida
(MMSS 4+/5+; MMII 3+/ 5+). Abria méo lentamente apds fechamento forcado e apresentava
fenbmeno miotdnico apos percussdo lingual. Tinha pés cavos e a marcha era com apoio. Na
investigagdo, ecocardiograma mostrou insuficiéncia tricispide e mitral leves. Ressonancia com
sinais de hipomielinizacdo no pélo temporal direito de aspecto inespecifico, além de aumento de
espaco de circulacBo liquodrica. Espirometria com distirbio obstrutivo moderado.
Eletroneuromiografia com padréo mioténico relacionado a DMS. Finalmente, analise molecular
compativel com DMS, apresentando mais de 50 repeticdes de CTG, no alelo 2 do gene DMPK,
no cromossomo 19q13.2-q13.3. Discusséo: Primeiramente descrita por Steinert, passou a ser
conhecida como DMS e apresenta trés fen6tipos, leve (adultos com catarata), classico (entre 20-
25 anos) e congénito (comprometimento neuromuscular ao nascimento). Conclusdo: O caso
mostra uma DMS precoce, provavelmente pela antecipacdo genética, quando os trinucleotideos
instavels transferidos, quase sempre da méae, se expandem, durante gametogénese. O risco do
concepto adquirir a forma congénita € de 80%, quando a mae apresenta forma multissistémica,
assim, a deteccdo das mulheres afetadas € essencial para aconselhamento genético.
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