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l2consulta — 22/09/2014

= Referenciada pelo MF

= Seguimento previo, irregular, em
C. DHM - H. St Maria

¥

Patologia diagnosticada no rastreio NN

Antecedentes Pessoais (AP)

= (Gestacao nao vigiada

= Crescimento E-P:
— desde os 2 A peso entre P5-P10
— estatura no P5

= Desenvolvimento:
— hipotonia?
— controlo cefalico - 6 M
— marcha sem apoio - 18 M

— primeiras palavras - 18 M




12consulta - AP EO

= Frequentou creche durante 2 anos — Bom estado geral, sem alteracées
no Algarve exceto

= Léndeas no couro cabeludo

= Atualmente em casa com a mae = Caries dentarias

= N&o sabe dizer nome completo — ENS sem alteracoes
nem idade

= Sem crises/descompensacoes

= Medicada com Disocor®




RASTREIO NN

Carnitina livre (C0) <N
C6,C8,C10, C10:1 >N

Acilcarnitinas de
cadeia média
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HIPOTESES DE DIAGNOSTICO ??

Baixa da Carnitina livre
DD: primario vs secundario
Hipocarnitinémia materna

Défices da beta-oxidacao dos acidos gordos

+

Acilcarnitinas de cadeia média ++++




22consulta — 04/03/2015

= Acompanhada por funcionaria de
Centro de Acolhimento Temporario
desde 11/2014

+ outros Irmaos

Novo MF - “analises”

Aminotransferases e CK >>N
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Antecedentes Familiares (AF)

Fratria de 5

— 3 + velhos na mesma Instituicédo
$ 9A,S.S., " 5A

— 2 + novas noutra Instituicao
— a mais nova com MCAD

— “Todos com atraso do desenvolvimento”

- % 9A
= muito desequilibrio e dores
= marcha quase impossivel - grande apoio
= défice intelectual




28consulta— Anamnese e EO Avaliacdes analiticas

= Sem “crises” de mialgias / urina

escura / hipoglicémia = 12/2014

. T — 1 transaminases (~300 UI/L) (vr TG0 5-40; TGP 10-35 UIL)
= Ligeira diminuicéo da forgca muscular

dos MS (distal +) — 1 CK (~20000 U/L) (vr 22-198 urL)

= Marcha em  tandem: algum = 03/2015

ilibri
desequilibrio — 1 transaminases (TGO 324, TGP 474 UI/L)

= N&o consegue fazer pé coxinho a — 1 CK (20834 UIL)
esquerda
— 1 LDH (3277 U/L) (vr420-750 uiL)

- Dificuldades motricidade fina (ex: — 1 lactato (3.20 mmol/L) (vr 0.7 - 2.1 mmoii)

atacadores dos sapatos)




T TGO/P 1 CK 1 lactato

= Défices oxidacao dos acidos gordos de cadeia longa
VS

= MCAD + outra DHM com ADPM + miopatia

= Glicogenoses musculares?

= Doencas da glicolise?

= Deficiéncia da desaminase do AMP muscular?
= Doencas mitocondriais?

= Distrofias musculares?




Como explicam a elevacao persistente da CK, praticamente assintomatica (ex° @ mialgias)?

Os FAODs cursam com crises de rabdomidlise (tipicamente os de cadeia longa) e nao
causam habitualmente ADPM/défice intelectual

Irma défice intelectual e perda da capacidade de marcha

@ descompensacoes ’

o E ’ Etnia cigana
leta adequada Fratria com patologia semelhante

Suplemento de carnitina Distrofias musculares?

Fraqueza muscular |




= Distrofilas musculares na etnia cigana

— Defeitos genéticos bem caracterizados
= HMSN-Lom (mutacdo R148X no NDRG1
= g-sarcoglicanopatia (LGMD2C)

com mutacédo C283Y no SGCG

= sindrome miasténico congénito (CMS) com
mutacao E1267delG no CHRNE

= sindrome de cataratas congeénitas, dismorfia
facial e neuropatia (CCFDN) com mutacao
IVS6?>T no CTDP1

I Clinica

A

9
Biopsia
muscular

Estudo
geneético




Etnia cigana =» consanguinidade:
MCAD e Sarcoglicanopatia muito comuns

Mutacao caracteristica das distrofias
musculares na etnia cigana presente nas duas
iIrmas

SARCOGLICANOPATIA Distrofia

<4 muscular

As distrofias musculares na crianca podem ser
“assintomaticas” (CK>N)

Os sinais clinicos iniciais séo discretos e Prognosticos
inespecificos (ADPM/ défice intelectual neste tipo) muito
diferentes

Progressivas
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