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Introducéo: As Distrofias Musculares Congénitas (DMC’s) compdem um grupo
de miopatias hereditarias de heranca recessiva, predominantemente,
caracterizada por hipotonia, fraqueza muscular e atraso no desenvolvimento
motor no primeiro ano de vida. Os trés grupos principais sdo: Colagenopatias,
Merosinopatias e Distroglicanopatias. Objetivos: Analisar o perfil clinico-
demografico de pacientes portadores de DMC em um Ambulatorio de Doencas
Neuromusculares da Bahia de 2014 a 2022. Metodologia: Estudo descritivo
retrospectivo, utilizando-se de dados secundarios coletados através da avaliacédo
de prontuarios de pacientes com DMC’s, que possuam painel de
sequenciamento génico de nova geracédo. O projeto foi aprovado no Comité de
Etica em Pesquisa da Escola Bahiana de Medicina e Satde Publica através da
Plataforma Brasil, dia 01 de outubro de 2022, sob o parecer de numero:
5.678.082. Principais resultados: Foram coletados dados de 11 pacientes.
Desses, 9 possuem mutacdo no gene LMNA, confirmando o diagnéstico de DMC
merosina negativa. A maioria dos pacientes sdo do sexo feminino, entre 2 a 5
anos, portadores de merosinopatia, logo, cursam com fragueza e hipotonia
muscular, além de perda da marcha. Conclus&o: Apesar de serem raras, as
DMC’s sdo uma realidade na pratica médica em ambulatérios de doencgas
neuromusculares. Dessa forma, esse estudo foi importante para sinalizar as
manifestagbes clinicas mais prevalentes dos pacientes, indicando quais
condutas devem ser priorizadas, assim como tragou o perfil do publico atendido.
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