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INTRODUGCAO: As sindromes miasténicas congénitas (CMS) sdo um grupo de
condigdes neuromusculares que decorrem do prejuizo das proteinas da jungao
neuromuscular. RELATO: Masculino 22 anos apresentou atraso na aquisicdo de
marcha e gowers aos 3 anos. Aos 9 anos tornou-se cadeirante e aos 15 apresentou
ptose bilateral e hipomimia facial. Realizou painel de doencas neuromusculares,
com identificacdo de variantes patogénicas em DOK?7. Prescrito salbutamol e
seguido longitudinalmente com avaliagdo de forca muscular, teste de caminhada de
6 minutos (TC6M) e as escalas Quantitative tests for Myasthenia Gravis (QMG) e
MG Activities of Daily Living (MG-ADL) PROPEDEUTICA Forca grau 2 proximal e
grau 4 distal em membros superiores e inferiores. Face miopatica com hipomimia e
ptose palpebral bilateral, com provas de fatigabilidade positivas. RESULTADOS
Exame clinico, escalas e testes funcionais foram realizados no baseline e apés 3, 6
e 9 meses de uso da medicacdo. No baseline, o paciente foi capaz de andar 12m
com apoio, progredindo a 75m aos 3 meses e 125m aos 6 meses, de forma
independente. O tratamento também refletiu em melhora nas atividades da vida
diaria, aferidas pela MG-ADL, passando de um score de 10 no baseline para um
score de 3 aos 9 meses. CONCLUSAO Relatamos um caso de CMS relacionada ao
DOK?7. As CMS séo clinica e geneticamente heterogéneas, sendo condi¢des cuja
escolha terapéutica é fundamental e especifica ao mecanismo molecular subjacente.
A mesma medicagao pode ser eficaz, ineficaz e até prejudicial se usada em outras
formas de CMS.
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