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diagndstico de Distrofia de Cinturas foi esclarecido no ano 2016
apds nova bidpsia do musculo biceps braquial que mostrou
padrao miopatico.

Resultados

Foi utilizada a Escala de Kendall para a avaliagdo do grau de
forgca e o questionario de Medida de Independéncia Funcional.
Realizando a comparag¢do da primeira e ultima avaliagdo com
finalidade de identificar a progressdo da doenga e o impacto
gue ela tem nas atividades da vida diaria e na funcionalidade
considerando 27 anos de evolu¢do da doencga. Na comparacgao
das porcentagens de medida de independéncia funcional inicial
evidenciou-se a diminuicdo de 11 % e na atual 52%. Na analise
da forga muscular tanto em membros superiores quanto
inferiores evidenciou-se diminuicdo significativa simétrica com
predominio na musculatura das cinturas. Musculatura distal
com diminuicdo mas que ainda conserva movimentos que
proporcionam funcionalidade a paciente.

O desenvolvimento de ferramentas diagndsticas de
histologia, histoquimica, ultraestrutura, eletrodiagnédstico e
mostraram que a entidade, como originalmente descrita, é
composta por uma variedade de disturbios neuromusculares.
Estudos moleculares e genéticos evidenciou a Calpaina CAPN3
como o gene responsavel pelo LGMDR e foi denominada como
Calpainopatia, proteina multifuncional. Assim, o conceito de
LGMD como entidade nosolégica foi desafiado, e agora é justo
considera-lo como um conjunto de sintomas complexo que
consiste em pelo menos quatro distdrbios com padrdes de
herancga e etiologias variadas.

Conclusdo

As doengas raras sdo um desafio tanto para o médico
quanto para o paciente, deve-se considerar a anamnese com
énfase na histdria familiar, caracteristicas da progressao da
doencga, um exame fisico detalhado e investiga¢cdo e com ajuda
de métodos diagnodsticos. J& que é uma doenga que,
atualmente, ndo tem tratamento farmacolédgico que modifique
o curso da doenca. Porém, um diagndstico oportuno poderia
ajudar o médico a prescrever um programa terapéutico
multidisciplinar individualizado oferecendo uma melhor
qualidade de vida para o paciente.
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Palavras-chave: Doencga dos Neurénios

Polineuropatias, Reabilitacdo

Motores,

Neuropatia motora multifocal (NMM), doenga crénica
inflamatdria, desmielinizante, incapacitante, de baixa
prevaléncia. Caracteriza-se por fraqueza muscular progressiva,
assimétrica e distal, fasciculagGes, arreflexia, mioquimias e
cdibras. Pode mimetizar a esclerose lateral amiotréfica, outras
variantes da doenca do neurGnio motor e polineuropatias
inflamatdrias desmielinizantes cronicas. O principal achado
eletrofisiolégico é o bloqueio de neurocondugdo na auséncia
de anormalidades sensitivas. Anticorpos anti-gangliosideo IgM
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séricos estdo presentes na maioria dos pacientes. Tem resposta
favoravel a imunoglobulina humana intra-venosa.

A paciente em questdo evoluiu para um quadro de déficit
motor crénico, progressivo, assimétrico, afetou as
extremidades superiores. Ndo ocorreram alteragbes de
sensibilidade e recebeu inicialmente o diagndstico de esclerose
lateral amiotroéfica (ELA).

Objetivo

Descrever o caso de paciente com NMM e a importancia do
diagndstico precoce, tratamento medicamentoso e de
reabilitagdo.

Método

Paciente de 45 anos com fraqueza muscular e hipotrofia em
membros superiores, progredindo para membros inferiores de
musculatura distal com incapacidade funcional que iniciou em
2014.

Avaliacdo genética com painel para neuropatias motoras

hereditarias  negativa. Sem  alteragdo esfincteriana.
Eletroneuromiografia (ENMG) demonstrou processo
neurogénico crbnico puramente  motor/pré-ganglionar

acometendo os quatro membros. Sem acometimento toracico
ou bulbar/reducdo dos potenciais bilateralmente com
predominio a esquerda em nervos ulnares. Diagnosticado
NMM e iniciada imunoglobulina humana intravenosa. Melhora
da progressdo da doenga e funcionalidade para as atividades
de vida diaria.

Resultado

No caso apresentado a ENMG evidenciou-se compativel
com compressdao dos nervos medianos nos punhos de carater
desmielinizante, associado a sinais difusamente distribuidos
nos quatro membros de acometimento neurogénico axonal
crénico com polifasicos de pequena e grande amplitudes, e
sinais de desnervagdo ativos compativel com acometimento do
Il neurénio motor.

Essa doenca faz parte das neuropatias imunomediadas
cronicas caracterizada pelo comprometimento assimétrico da
forca muscular de predominio distal. Na sospeita diagndstica
de NMM foi iniciada imunoglobulina humana intravenosa.

Melhorando a progressdo da doenga e funcionalidade para
as atividades de vida diaria. Nos primeiros anos de doenga, a
atrofia muscular é geralmente discreta quando comparada a
fraqueza muscular. Os reflexos tendinosos sdo habitualmente
hipoativos ou ausentes nos musculos enfraquecidos.

A auséncia de comprometimento de nervos cranianos é
considerada critério de suporte para o diagnéstico da doenca.
Déficit motor acentuado com discreta ou nenhuma amiotrofia
pode ser considerado uma caracteristica da doenga e
expressdo clinica do bloqueio de condugdo.Presenga de
autoanticorpos anti gangliosideos (IgM GM1) séricos. O
blogueio de condugdo motor, fora de sitios de compresséo, é o
achado caracteristico, embora ndo inteiramente especifico.
Ocorre conservagdo da neuroconducdo sensitiva

Durante a evolugdo da NMM ndo sdo esperados sinais de
acometimento do neurdnio motor superior, bulbar, déficit
sensitivo marcante, e fraqueza muscular simétrica nas
primeiras semanas de evolugdo.
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Conclusao

Enfatizamos a dificuldade em relagdo a exclusdo de outras
doengas que comprometem o0s nheurGnios motores; a
importancia do diagndstico e tratamento precoces da NMM,
com possibilidade de éxito, e a participacdo de equipe
multidisciplinar integrada de reabilitacdo, bem como boa
resposta a imunoglobulina humana intravenosa.
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