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Resumo: Introducdo: As manifestagdes clinicas da Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) se iniciam
antes dos quatro anos de vida e se caracterizam por enfraquecimento muscular gradual e
ascendente, com inicio na cintura pélvica A associagd com endocrinopatias € incomum, mas
deve ser investigada se quadro clinico sugestivo. Descricdo: Pré-escolar 5 anos e 11 meses,
masculino, mée com exposicao a teratdgenos (Misoprostol, alcool e cocaina) durante gestacao,
nascido de parto cesareo, termo, peso adequado para idade gestacional, internamento prolongado
em unidade de terapia intensiva neonatal por insuficiéncia respiratoria, diagnéstico durante o
periodo, de panhipopituitariamo. Neuroimagem por ressonancia, com aplasia de haste hipofisaria
e neurohipdfise ectopica. Histéria de atraso do desenvolvimento neuropsicomotor (deambulou
apenas com 2 anos), baixa velocidade de crescimento e consequente baixa estatura. Em exame
fisico neuroldgico, destacava-se hipertrofia de panturrilhas, fragueza proxima e levantar
miopatico, 0 que associado ao aumento de enzimas musculares (CPK 9.000, CKM 600,3) e
transaminases (TGO 455,9 e TGP 479,5), levantou hipétese diagnéstica de distrofinopatia.
Estudo molecular cursou com mutagdo frameshift com stop codon no gene DMD (Xp2l.2).
Discussdo: Apesar da auséncia de historia familiar positiva para distrofinopatias e o diagnostico
prévio de panhipopituitarismo no periodo neonatal, levando a associacdo com DMD pouco
provavel, o reconhecimento das manifestacbes clinicas do pré-escolar foi determinante para a
suspeita de miopatia e consequente diagndstico de DMD. Conclusdo: O reconhecimento pelo
pediatra, do exame fisico neuroldgico alterado é crucial para a investigacdo etioldgica de
sindromes neurol 6gicas, sobretudo na presenca de doenca prévia cuja fisiopatologia ndo justifica
todos os sinais e sintomas apresentados.
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