DISTROGLICANOPATIA MUSCULAR:
UM RELATO DE CASO
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As distroglicanopatias sao um grupo de distrofias musculares causadas por alteracdes genéticas
que afetam a glicosilacao do distroglicano, essencial para a fungcao muscular. Caracterizam-se por
hipotonia, fraqueza muscular, atraso mental, anomalias cirurgicas e oftalmoldgicas, podendo
causar comprometimento cardiaco e respiratorio.

A Distrofia Muscular-Distroglicanopatia, Tipo C, associada a alteracdes no gene CRPPA, é
progressiva e autossOmica recessiva. Sua forma congénita mais grave (Tipo A7) envolve
malformacdes cerebrais e oculares graves. O diagndstico é clinico e com aconselhamento
genético, e o tratamento foca no manejo multidisciplinar das complicacdes.

Paciente masculino, 3 anos, diagnosticado com distroglicanopatia muscular. A investigacao
comecou aos 9 meses devido a um atraso no desenvolvimento neuropsicomotor. A ressonancia
magnética evidenciou espessamento dos giros frontais bilateralmente, hipoplasia do vermis
cerebelar com quarto ventriculo alargado e dismdrfico, folias cerebelares irregulares com
multiplos microcistos bilaterais, achados compativeis com a doenca de distroglicanopatia
muscular. Testes genéticos identificaram duas variantes em heterozigose no gene CRPPA,
confirmando a distrofia muscular-distroglicanopatia tipo C.

Clinicamente, apresenta fraqueza muscular proximal mais acentuada nos membros inferiores,
como dor e mioglobinuria aos esforcos. A avaliacao ortopédica revelou lesdes severas do reto
femoral e contratura dos quadris, sendo necessario fortalecimento muscular e controle do
crescimento femoral com uso de tutor longo. A ultrassonografia abdominal mostrou colelitiase e
baco acessoérios sem alteracdes biliares significativas.

Na avaliacao oftalmoldgica diagnosticou estrabismo alternante e heterocromia na iris do olho
esquerdo, sendo indicado o uso diario de tampao ocular e dculos corretivos para miopia.

O atraso no desenvolvimento neuropsicomotor ¢ um marcador clinico fundamental para a
deteccao precoce da distroglicanopatia muscular. O manejo inclui exames, aconselhamento
genético, fisioterapia para correcao postural e dculos para melhorar a visao e a qualidade de vida.

A distroglicanopatia muscular Tipo C € uma condi¢cao genética rara. A deteccdo e a intervencao
precoces sao essenciais para favorecer o desenvolvimento infantil, ja que a sindrome ainda nao
pOSsui cura.
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