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CASO CLINICO

PFCM, sexo masculino, nascidoem
24/02/1997, 1°filho de casal jovem, sau-
davel e ndo consanguineo. Sem histoéria
familiar relevante de doencas genéticas.

Gestagdo vigiada, sem intercorrén-
cias. Parto hospitalar, eutécico, as 40
semanas de idade gestacional. Soma-
tometria adequada a idade gestacional.
indice Apgar 9/10 ao 1° e 5° minuto
respectivamente.

Desenvolvimento psicomotor nor-
mal. Iniciou marcha auténoma aos 14
meses. Posteriormente foi notado pelos
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pais a ocorréncia de quedas frequentes
e dificuldade em subir escadas.

Recorreu 3 vezes ao SU por “con-
tratura” do gémeo esquerdo.

Foi referenciado a consulta de
Genéticaaos 6 anos de idade paraacon-
selhamento genético.

Exame objectivo: somatometria
adequada a idade, bom estado geral.
Sem dismorfias. Auscultagéo cardiaca e
pulmonar sem alteragoes.

Ténus muscular normal, diminui¢éo
da forca muscular nos membros,
simétrica, de predominio proximal.

Reflexos osteo-tendinosos presentes e
simétricos, globalmente diminuidos.
Hipertrofia dos gémeos.

Em resumo: crianga do sexo mas-
culino, de 6 anos de idade, com dimi-
nuicdo da forca nos membros, de pre-
dominio proximal, e hipertrofia dos
gémeos.

Qual é o seu diagnostico?
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DISCUSSAO

Com estes dados foi colocada a
hipétese de doenga neuromusculartendo
sido realizada a seguinte investigagéo:

Estudo analitico de rotina incluindo
enzimas musculares, em que se detectou
CPK: 19530 U/I.

Ecocardiograma: normal

EMG: “alteracBes miopaticas”.

Bidpsia muscular: “alteragdes dis-
troficas com auséncia de marcacao
imunocitoquimica para a Distrofina”.

Estudo molecular do gene da Dis-
trofina: deleccéo abrangendo o exdo 44,
confirmando a suspeita clinica de Dis-
trofinopatia.

Evolugédo: na ultima consulta reali-
zada em 2004, aos 7 anos, mantém o
mesmo estado, com marcha autébnoma.

Foirealizado o estudo molecular na
mae, tendo sido detectada a mutagéo
descrita, confirmando o estado de por-
tadora.

Foi realizado aconselhamento
genético para uma doenca de here-
ditariedade ligada ao cromossoma X,
com risco de recorréncia de 50% para
afectar a descendéncia do sexo mas-
culino e risco de 50% para as filhas
serem portadoras. Existe a possibilidade
derealizar diagnostico pré-natal em fetos
do sexo masculino, através da pesquisa
damutacdo em células fetais obtidas por
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amniocentese ou bidpsia de vilosidades.
Foi realizado rastreio de estado de
portadora as familiares do lado materno.

As Distrofinopatias (MIM: 310200)
sdo doencas musculares com atingi-
mento do musculo esquelético e/ou
cardiaco, de hereditariedade ligada ao
cromossoma X, causadas por mutagdes
no gene DMD, localizado em Xp21.2. As
mutacdes mais frequentes séo deleccdes
de um ou mais exdes do gene, ocorrendo
em cerca de dois ter¢cos dos casos.
Podem ocorrer também duplicacdes ou
mutacgbes pontuais.

As formas clinicas percorrem um
espectro de gravidade desde a distrofia
muscular de Duchenne com inicio dos
sintomas antes dos 5 anos e dependéncia
de cadeira de rodas antes dos 13 anos
até formas levemente sintomaticas, com
elevagéo da CPK e cdibras musculares
desencadeadas pelo exercicio. Podem
também ocorrerformas de apresentagao
predominantemente cardiacas, com
cardiomiopatia dilatada apresentando-
se apartir da terceira década de vidanos
homens afectados ou mais tarde nas
mulheres portadoras.

Asformas mais graves tém prognds-
tico reservado, ocorrendo a morte antes
dos trinta anos. As complicacdes mais
frequentes sédo as infecgOes respiratorias
e insuficiéncia cardiaca.

Odiagnostico diferencial faz-se com
outras doengas neuromusculares, no-
meadamente com as distrofias das cin-
turas (autossémicas recessivas ou do-
minantes) e atrofia muscular espinhal
(autossémica recessiva). Entram tam-
bém no diagnostico diferencial das car-
diomiopatias dilatadas.

A diagnostico clinico e molecular
destes doentes permite a orientacao
clinica adequada e prevencgéo de com-
plicacdes, bem como o aconselhamento
genético dos familiares e realizacéo de
diagndstico pré-natal quando indicado.
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