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Introdugao: Doengas neurometabdlicas hereditarias frequentemente originam
diferentes envolvimentos neuromusculares com distintas topografias periféricas.
Ha escassez de dados referentes as manifestagdes neuromusculares dos
Disturbios Congénitos da Glicosilagdo (CDG) na populagado brasileira.
Objetivos: descricdo de aspectos clinicos, genéticos e laboratoriais
relacionados as formas de CDG com manifestagdes neuromusculares.
Métodos: Foi realizado estudo retrospectivo descritivo avaliando tais aspectos
em pacientes com CDG e manifestagdes neuromusculares acompanhados em
centro de referéncia brasileiro em Doengas Neuromusculares. Resultados: A
amostra de pacientes incluiu 17 pacientes do sexo feminino e 14 do masculino,
com idade média ao diagndstico de 14 anos (variando entre 1 e 46 anos) e idade
média de inicio dos sintomas motores de 5 anos (variando entre 3 meses e 32
anos). Os principais perfis genéticos observados incluiram variantes nos genes
FKRP (n=10), GNE (n=5), PMM2 (n=3), GMPPB (n=3), POMGNT2 (n=2), FKTN
(n=1), GMPPA (n=1), POMT1 (n=1), ALG6 (n=1), SLC37A4 (n=1), B3GALNT2
(n=1), RXYLT1 (n=1) e ALG2 (n=1). Os principais fenétipos neuromusculares
observados foram: distrofia muscular cintura-membros (n=10), miopatia distal
(n=5), distrofia muscular congénita (n=5), sindrome miasténica congénita (n=5),
e lactente hipotbnico com ataxia cerebelar congénita (n=3) ou atraso do
desenvolvimento motor (n=3). As principais alteragbes neurorradiologicas
incluiram hipoplasia pontocerebelar (n=3), hipomielinizagao (n=3), malformagéao
cortical encefélica (n=2) e hidrocefalia comunicante (n=1). Conclusées: Os
envolvimentos neuromusculares mais frequentes incluiram distrofias musculares
cintura-membros e congénitas, miopatias distais e miastenias congénitas com
variavel envolvimento neurolégico central ou multissistémico, evidenciando, a
complexidade fenotipica e genético relacionada ao grupo de CDG.
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