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Criança do sexo masculino, envia-
do à Consulta de Genética aos 9 anos 
de idade por difi culdades de aprendiza-
gem. Trata-se do 1º fi lho de casal não 
consanguíneo, com outra fi lha saudá-
vel. A mãe queixava-se de ter por vezes 
difi culdade nos movimentos das mãos. 
A avó materna faleceu aos 45 anos de 
“patologia cardíaca”. Sem história fami-
liar conhecida de doença genética ou 
malformações congénitas.

O doente nasceu após uma gesta-
ção sem intercorrências, parto eutócico 
às 39 semanas e antropometria ade-
quada ao nascimento. Sem malforma-
ções congénitas. No período neonatal, 
a sucção era fraca;  sem hipotonia ne-
onatal descrita. 

Relativamente ao desenvolvimen-
to, teve  controlo cervical aos 4 meses; 
sentou sem apoio aos 8,5 meses; mar-
cha autónoma aos 13 meses, insegura, 
com quedas fáceis. Era considerado 
como tendo uma descoordenação nos 
movimentos das mãos. Avaliação do QI 
Global aos 9 anos:73.

Ao exame objectivo aos 9 anos e 
3 meses (Figs. 1 e 2): Peso e estatura: 
Perc 5, PC: Perc 25-50. Face inexpres-
siva, palato alto e estreito, comissuras 
labiais inclinadas para baixo, fendas 
oculares ligeiramente inclinadas para 
baixo (com distâncias interoculares 
normais). Pavilhões auriculares desco-
lados. Auscultação cardíaca: reforço de 
S2. Ligeira difi culdade na extensão das 

mãos após um movimento sustentado 
das mesmas em fl exão. Alterações de 
comportamento: irritabilidade, compor-
tamento opositivo e défi ce de atenção. 
Restante exame dismorfológico, físico 
e neurológico sem alterações.

Em resumo: criança do sexo 
masculino com 9 anos e 3 meses refe-
renciado a consulta de genética por difi -
culdades de aprendizagem, com atraso 
psicomotor ligeiro, face inexpressiva, 
alterações do comportamento, palato 
alto e difi culdades no movimento das 
mãos. 

Qual é o seu diagnóstico?
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O estudo molecular corroborou a 
hipótese clínica de Distrofi a Miotóni-
ca 1 (DM1, Doença de Steinert, OMIM 
#160900). Trata-se de doença de etiolo-
gia genética de transmissão autossómica 
dominante provocada por expansão pa-
togénica de uma região repetitiva CTG 
na região 3’UTR do gene DMPK locali-
zado em 19q13. A DM1 é das doenças 
neuromusculares mais frequentes, com 
uma prevalência estimada de 1/20000. 
Pode ter um envolvimento multiorgâni-
co: neuromuscular (miotonia, diminuição 
da força muscular), ocular (cataratas), 
cardíaco (arritmia), endócrino (hipogona-
dismo, resistência periférica à insulina), 
insufi ciência respiratória e do SNC (alte-
rações cognitivas, alterações do compor-
tamento). Classicamente divide-se em 4 
subtipos de acordo com a idade de início 
e primeiros sintomas:

1) forma congénita;
2) forma infantil/juvenil;
3) forma (início em idade) adulta;
4) forma (início) tardia/assintomática.

Embora haja alguma correlação pro-
porcional entre o tamanho da expansão 
CTG e a gravidade da doença e idade de 
início dos sintomas, existe grande varia-
bilidade intra e interfamiliar. Uma expan-
são superior a 35 é considerada anormal. 
Este doente tem uma expansão de cerca 
de 1000 repetições.

Um indivíduo afectado tem um ris-
co de 50% de ter um fi lho afectado. A 
expansão CTG no gene DMPK é instá-
vel na meiose, pelo que o alelo afectado 
pode sofrer uma expansão, resultando na 

transmissão de um alelo com uma expan-
são maior e consequente antecipação 
(início mais precoce e maior gravidade 
na geração subsequente). Praticamente 
100% dos doentes tem uma expansão 
detectável por técnicas de genética mo-
lecular (PCR e Southern Blot). O diag-
nóstico pré-natal é possível por amnio-
centese.

Na forma juvenil/infantil da DM1 
as difi culdades escolares e face inex-
pressiva podem ser os primeiros e 
únicos sinais da doença em idade jo-
vem. As crianças apresentam-se com 
difi culdades de aprendizagem em idade 
escolar e frequentemente com alterações 
do comportamento e difi culdades de so-
cialização. Posteriormente podem surgir 
a diminuição da força distal  e miotonia. 
Por esse motivo a DM1 é muitas vezes 
reconhecida tardiamente, principalmente 
quando não existe uma história familiar 
confi rmada. A cuidadosa observação dos 
progenitores, assim como a referencia-
ção a consulta de Doenças Neuromscu-
lares  e Genética são fundamentais.

Foi oferecida Consulta de Genética 
aos pais deste doente para observação 
clínica e eventual teste genético molecu-
lar e aconselhamento genético.

Ao diagnóstico recomenda-se a 
avaliação cardiológica (ECG, Holter e 
ecocardiograma), oftalmológica e analí-
tica (nomeadamente endocrinológica) e 
avaliação com provas funcionais respira-
tórias.  Não existe tratamento específi co 
para a DM1. O seguimento destes doen-
tes é multidisciplinar. Envolve Especiali-
dades como a Neuropediatria e Neurolo-

gia, Cardiologia, Fisiatria, Ortopedia, Ge-
nética e frequentemente Endocrinologia 
e Pedopsiquiatria. 
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