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Introdugao: Variantes patogénicas no gene GMPPB associam-se a apresentacdes
clinicas variaveis, como Distrofias Musculares Congénitas, de Cinturas (LGMD) e
Sindrome Miasténica Congénita (SMC), podendo haver sobreposi¢cao entre elas.
Relato do caso: Masculino, 33 anos, com fraqueza de cinturas lentamente
progressiva desde os 15 anos. Sem comorbidades ou consanguinidade. Caso unico
familiar. Exame fisico com fraqueza em cinturas (for¢ca proximal grau IV e distal grau
V em membros superiores e inferiores), demais sistemas inalterados.
Propedéutica: Creatinofosfoquinase (CK) 2244 U/L e Eletroneuromiografia (ENMG)
com padrao miopatico e predominio simétrico em deltdides, biceps e gluteos.
Descartados erros inatos do metabolismo e avaliagdo cardiologica foi normal. Fez
biépsia muscular, com achados distréficos e imunohistoquimica sem alteracoes.
Painel NGS revelou 2 variantes patogénicas no GMPPB: ¢c.79G>C (p.Asp27His) e
c.728_746delinsACAGA (p.Arg243Hisfs*57), em heterozigose composta confirmada
apos segregagao nos pais. Resultados: GMPPB codifica subunidade enzimatica
envolvida em processos de glicosilagao, inclusive no receptor de acetilcolina (AchR)
da juncdo neuromuscular. Paciente recebeu Piridostigmina, com melhora da
funcionalidade e forca muscular. demonstrando que apesar do padrdo distrofico
(LGMD), existe overlapping com SMC. Descricdes de SMC associada ao GMPPB
tém caracteristicas atipicas, com raras manifestacbes em pares cranianos e
decremento na ENMG restrito a poucos grupos musculares. Conclusdes: A maior
disponibilidade de testagem genética possibilitou a descoberta etiologica de quadros
atipicos desafiadores, dentre eles os associados ao GMPPB, cujo papel na
glicosilacdo do AChR tem implicagdes prognésticas, possibilitando tratamento
sintomatico de precisdo em seus portadores.
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