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Resumo: As miopatias congénitas sdo caracterizadas por hipotonia e fraqueza muscular de inicio precoce.
O gene MEGF10 expressa um receptor nos mioblastos e nas células satélites do tecido
musculoesquelético. As mutacbes de perda de funcdo neste gene causam uma miopatia
autossdomica recessiva. O objetivo deste estudo foi relatar um caso de Miopatia Congénita
associada a mutacdo do gene MEGF10, com destaque para a importancia da avaliagdo genética
para o diagnostico das doencas de comprometimento muscular na infancia. Paciente do sexo
feminino, 5 meses, admitida para investigacdo de desconforto respiratdrio com piora aos
esforgos. Ao exame fisico, apresentava utilizacdo de musculatura acessdria ao respirar, pectus
excavatum, hipotonia e atraso do desenvolvimento neuropsicomotor. Readlizado triagem
infecciosa e metabdlica inicial, sem alteragbes. Ecocardiograma demonstrou forame oval pérvio.
Apresentou episodio de crise convulsiva com parada respiratoria e necessidade de intubacéo
orotragueal, evoluindo com duas falhas de extubacdo e necessidade de tragueostomia com
dependéncia de ventilagdo mecanica. Redizada bidépsia muscular, sem anormalidades.
Ressonancia de corpo inteiro evidenciou lipossubstituicdo de grupos musculares. Avaliacdes
genéticas para erros inatos do metabolismo foram negativas. O exoma identificou uma mutacéo
homozigética no gene MEGF10, caracterizando o diagnodstico de Miopatia Congénita associada
a0 MEGF10. A paciente manteve dependéncia de suporte ventilatorio em traqueostomia, com
estabilidade clinica, recebendo dta hospitalar com ventilaggo mecanica domiciliar e
acompanhamento ambulatorial multiprofissional. A maioria dos pacientes com miopatia
congénita apresentam fraqueza muscular generalizada, que se manifesta nos primeiros meses de
vida, associado a hipotonia, hiporreflexia e diminuicdo da massa muscular. Nos casos mais
graves, pode haver comprometimento respiratério, disfagia e alteragdes osteomusculares como
escoliose e pectus excavatum. Os avangos na genética molecular permitiram a identificagdo dos
genes causadores dessas afeccdes, possibilitando melhor compreensdo sobre o prognostico e
permitindo a elaboracéo de planos terapéuticos adequados. Estudos prévios associaram mutagoes
bialélicas de perda de funcdo no gene MEGF10 com um fenétipo severo de miopatia.
Atualmente, mutagdes neste gene sdo associadas a um espectro de doencas, variando desde
formas infantis graves a doengas crénicas com cursos favoraveis. Conclusdo: As miopatias
congénitas devem ser consideradas no diagnostico diferencial de desconforto respiratério
associado a hipotonia. A avaliagdo genética é fundamental para o diagnostico etiol6gico. No caso
da miopatia congénita associada a0 gene MEGF10, o diagnéstico permite o correto
aconselhamento genético e contribui para um maior entendimento da patologia pela equipe
assistente, levando a um plano terapéutico que vise melhor qualidade de vida aos pacientes
acometidos.
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