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UM CASO DE SINDROME MHDLO
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Introducédo: As distrofias musculares sdo um grupo de desordens genéticas
heterogéneas, que ocorrem devido a auséncia ou a falha na sintese de proteinas
funcionais nos miécitos. Manifestando-se com fraqueza muscular e prejuizo a
locomocéo; outros sinais e sintomas podem auxiliar no diagnéstico especifico.
Relato de caso: Paciente, sexo feminino, 13 anos, quarta filha de casal
consanguineo, com histéria de quedas desde os 3 anos. Além do quadro motor
progressivo que a deixou cadeirante aos 10 anos, teve déficit cognitivo, perda
auditiva mista profunda bilateral e amenorréia primaria. Historia familiar de primo
com quadro de miopatia e escoliose. Ao exame, observou-se escoliose grave,
déficit de forca, facies miopatica e atrofia muscular. Propedéutica e
Resultados: A investigacdo, apresentou quadro hormonal compativel com
hipogonadismo hipergonadotréfico; ressonancia de encéfalo normal,
polissonografia com indice de apneia-hipopneia aumentado e indicacdo de
BiPAP; espirometria com disturbio ventilatorio restritivo grave. Sequenciamento
completo do exoma identificou variante
NM_001037277.1(GGPS1):c.770T>G;(p.Phe257Cys), em homozigose, nao
previamente descrita na literatura. A variante ndo foi identificada no primo.
Discusséo: O gene GGPSL1 esta associado a uma forma autossémica recessiva
de distrofia muscular que cursa com perda auditiva congénita e insuficiéncia
ovariana (MHDLO). Essa sindrome se manifesta precocemente, porém as
alteracdes enddcrinas surgem apenas com a puberdade e o fendtipo tem
gravidade variavel, podendo dificultar o diagnéstico. A confirmacdo molecular é
fundamental, uma vez que diferentes condi¢cbes genéticas podem coexistir em
uma familia.
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