MIOPATIA MIOTUBULAR LIGADA AO CROMOSSOMO X: RELATO DE CASO
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Introducédo: A Miopatia Miotubular Ligada ao Cromossomo X é uma desordem genética que
afeta a musculatura esquelética e respiratéria, causada por mutacbes no gene MTML.
Geralmente afeta o sexo masculino, podendo apresentar prognostico reservado. Relato de
Caso e Propedéutica: Paciente,14 anos, masculino, pré-termo, IG: 32 semanas, peso e
comprimento ao nascer de 3100g e 51 cm, pré-natal com diminuicdo dos movimentos fetais.
Apresentou desconforto respiratério perinatal, além de hipotonia e laringomalacia. Apresenta
face alongada, palato ogival, fraqueza muscular generalizada, ptose palpebral bilateral,
paresia facial com oftalmoparesia externa, arreflexia, hiperextensibilidade articular, escoliose,
dolicoestenomelia e aracnodactilia. ENMG compativel com padrdo miopatico e bidpsia
muscular com hipotrofia de fibras do tipo 1 e eventuais fibras com estruturas do tipo “core”
Suspeitado de Miopatia Congénita COM CORES. Resultados: Painel genético para doencgas
neuromusculares detectou a variante p.Trp499Leu em hemizigose no gene MTML.
Conclusdes: Reiteramos a importancia do teste molecular para adequada definicdo
diagnéstica, sendo fundamental para um adequado aconselhamento genético, visto que
nesse caso o risco de recorréncia em meninos, quando a mae € portadora (que ocorre em
cerca de 90% dos casos) é de 50%. Avancos no estudo com terapia génica tem sido uma
estratégia de tratamento promissora e associada a uma melhora significativa na forca,
histopatologia e sobrevivéncia em modelos murinos e caninos da doenca. Um ensaio clinico
de Fase I/ll (ASPIRO) estd em andamento testando a seguranca e eficacia deste tratamento
em meninos com menos de quatro anos de idade, o que reforga a importancia do diagnostico
molecular.
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