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Resumo: A Miopatia congénita de Bailey-Bloch, também conhecida como Miopatia Nativa Americana
(MNA), é uma condic&o rara causada por variantes patogénicas no gene STAC3, essencial parao
acoplamento excitacdo-contracdo (EC) no musculo esquelético. Iniciamente observada em
indigenas Lumbee, a MNA caracteriza-se por hipotonia global, facies miopéticas, atraso de
desenvolvimento e deformidades. Este relato descreve o caso de um paciente pediatrico
diagnosticado com MNA no sul do Brasil. Paciente de 2 anos e 8 meses diagnosticado com
Miopatia congénita de Bailey-Bloch, associada a variantes em heterozigose composta no gene
STAC3. Apresentou histérico pré-natal sem intercorréncias, porém com taquipneia pronunciada
a0 nascimento, 0 que o levou a internacdo e investigacdo minuciosa devido ao quadro clinico
complexo. Detectou-se faringomalécia grave, sequéncia de Pierre Robin (retromicrognatia e
glossoptose), dismorfias musculoesqueléticas, sindrome extrapiramidal bilateral e atraso no
desenvolvimento global. Foi tragueostomizado e esta em ventilagdo mecanica domiciliar.
Alimenta-se exclusivamente por gastrostomia. Atualmente, recebe cuidados em homecare com
equipe multidisciplinar: fisioterapia, fonoaudiologia e acompanhamento médico regular.
Variantes patogénicas no gene STAC3 afetam o acoplamento EC, crucia para liberagdo de célcio
nos sarcomeros musculares durante as contragOes. Isso causa fragueza muscular intensa,
contraturas articulares e contribui para deformidades esquel éticas como cifoescoliose. Durante o
desenvolvimento fetal e infantil, a disfuncdo do acoplamento EC pode causar anomalias faciais
como micrognatia e palato alto, além de afetar o sistema respiratorio, levando a complicactes
respiratorias restritivas devido a fraqueza muscular. Essa condicdo também interfere em
processos moleculares essenciais para a manutencao dos tecidos musculares e esquel éticos. Em
geral, pacientes com MNA podem desenvolver hipertermia maligna (HM) devido a sensibilidade
genética a certos anestésicos que perturbam a regulacdo da liberacéo de calcio nos musculos. 1sso
provoca elevacdo rdpida da temperatura corporal, rigidez muscular e colapso metabdlico durante
procedimentos, podendo ser fatal. Portanto, 0 manejo cuidadoso e a identificagdo precoce de
riscos s80 cruciais para evitar complicagOes graves nesses pacientes. Este relato de caso destaca a
importancia do diagnostico precoce na Miopatia Congénita de Bailey-Bloch, especialmente na
identificagcdo de variantes no gene STAC3 para minimizar riscos de complicagdes graves, como a
hipertermia maligna. O prognéstico da MNA é variado, com complicacdes musculares e
respiratorias, sendo essencia assisténcia multidisciplinar, incluindo fisioterapia, fonoaudiologia e
suporte ventilatorio. Além disso, € essencial conscientizar sobre os riscos do uso de anestésicos
para evitar HM, promovendo assim um prognostico mais favoravel e uma melhor qualidade de
vida para os pacientes af etados.
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