Distrofia Miotonica de Thomsen - o

Pediatra Pode Diagnosticar

Introducao: Miotonia € o fendmeno da diminuicao da velocdade de relaxamento mus-
cular apos contracao, estimulo mecanico ou eletrico. As miotonias podem ser hereditarias
ou adquiridas. As hereditarias compreendem dols grupos — o primeiro associado a distrofia
muscuiar (distrofla miotonica de Steinert) e o segundo as miotonias hereditarias nao distro-
ficas, com heranca autossémica dominante (miotonia congénita de Thomsen, paramiotonia
congénita, miotonia flutuante e a paralisia penodica hipercaliémica) e heranca autossomica
recessiva (Miotonia Congénita de Becker). As miotonias apresentam alteracoes na excitablli-
dade da fibra muscular esqueletica, por disfuncao dos canais de cloro, sodio ou calcio, sendo
designadas como doencas de canals ionicos. A Miotonia de Thomsen (M) € caracterizada
por miotonia e hipertrofia muscular generalizada, devido a mutagao no gene que codifica o
canal de clorc do musculo esquelético. Frequentemente, o diagnostico da M1 € retardado por
falta de conhecimento do fendtipo. Objetivo: relatar o caso de adolescente com fendtipo
tipico da M 1. Metodologia: relato de caso. Resultados: ABFS, |4 anos, feminino, parda,
procedéncia Duque Caxias/RJ. Referida para avaliar "doenc¢a neuromuscular’. Inicio aos |2
anos com eventos de miotonia. Estes ocorriam diariamente e intensificados por stress e tem-
po de permanéncia na mesma posicao. tletroneuromiografia e dosagens hormonais normais.
Aos | 3 anos iniciou hipertrofia muscular progressiva. Pais nao consangliineos. Diagnostico de
Miotonia no pai e tio paterno. Mae 29 anos, Gesta lll, Para lll. Gestacao sem intercorréncias e
Pre-Natal incompleto. Parto normal, no termo. Pesou 3,2 Kg, mediu 54 cm. Marcos do DNPM
normais. Atualmente cursa 9° ano com desenvolvimento cognitivo normal. Exame: hiper-
trofia muscular generalizada, dismorfias faciais menores. Dosagens enzimaticas: CPK = 1,597
Uiml. CKMB = 36 U/ml. Aldolase = 14,6 U/m| Discussao e Consideracoes Finais:
Adolescente apresentando miotonia e hipertrofia muscular com histéria familiar para mio-
t&nia, fendtipo caracteristico da M. Houve demora no diagnostico e realizacao de exames

complementares desnecessanos.
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