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Introducéo: A sindrome de deplecao do DNA mitocondrial € um grupo
heterogéneo de doencas autossdémicas recessivas, marcado por uma
importante diminuicdo da copia do DNA mitocondrial. Sdo descritas algumas
apresentacoes clinicas: miopatica, hepatocerebral e encefalomiopética. Dentre
as causas esta a miopatia mitocondrial secundaria a deplecéo da timidina
quinase 2. Caracterizada por fraqueza muscular associada a deplecao de
mtDNA no musculo esquelético. Apresentacdo heterogénea, com a maioria dos
pacientes desenvolvendo o quadro durante a infancia.

Caso clinico: Paciente do sexo feminino, 38 anos, procedente de sertdo do
estado de Pernambuco, filha de pais consanguineos, cursa com quadro de
paraparesia crural proximal progressiva de inicio aos 27 anos. Evoluiu apés 5
anos com quadro de biparesia facial, disfonia e disfagia. Paciente evoluiu com
atrofia em musculatura de regido palmar da mao bilateralmente.

Propedéutica: Em investigacao laboratorial ndo foram evidenciadas
alteracdes, com CPK de 104. A eletroneuromiografia mostrou padrao
miopatico. Tanto os exames cardioldgicos, quanto a espirometria foram
normais. Biépsia muscular foi compativel com miopatia mitocondrial.
Prosseguindo a investigacao, foi realizado painel molecular para
mitocondriopatias, que evidenciou mutagéo patogénica em homozigose no
gene timidina quinase mitocondrial TK2 (c.604_606del (p.Lys202del)),
previamente descrito associado a Sindrome de deplecdo de DNA mitocondrial
tipo 2.

Concluséo: O caso descrito tem um componente atipico pela idade de inicio
dos sintomas apresentados pela paciente. Este caso demonstra a importancia
de aumentar o grau de suspei¢do diagnéstica em casos clinicos sugestivos de
miopatia mitocondrial na populacéo adulta, sendo causa genética uma etiologia
possivel.
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