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INTRODUCAO:

As miopatias distais e neuropatias sdo condi¢des
que podem iniciar com acometimento da
musculatura distal e, por isso, sdo de dificil
diferenciacdo. Assim, alguns sinais mostram-se
importantes no auxilio diagnostico. O relato de
caso em questao tem como obijetivo discutir como
a preservacdao do musculo extensor curto dos
dedos (EDB) pode ajudar na diferenciacdo entre
miopatia distal e neuropatias.

CASO REPORTADO:

Feminina, 44 anos, iniciou deambulacdo com
atraso, aos 3 anos de idade, com progressiva
paresia de MMIl e tremores a realizacdo de
exercicios fisicos intensos na infancia. Relata
progressao do quadro, com significativa piora aos
28 anos, quando intensificou dificuldade para
levantar e deambular, culminando na necessidade
do uso de cadeiras de rodas aos 40 anos. Ao
exame fisico, paciente apresenta paraparesia distal
e proximal simétrica, com forca a flexdo de coxas
I/l e dorsiflexdo de tornozelos Il/1l, reflexos
abolidos e atrofia muscular distal dos membros
inferiores. O trofismo do muasculo EBD era
preservado bilateralmente, com atrofia dos tibiais
anteriores (figura 1).

Figura 1: preservagéo do EDB na paciente.

RESULTADO:

Eletroneuromiografia com achados
neurofisiolégicos de miopatia crbnica e biopsia
muscular  identificou  padrdo  distréfico e
centralizagdo nuclear importante. O teste genético
mostrou mutacdo homozigdtica VUS no gene da
titina. A ultrassonografia mostrou acometimento do
muasculo quadriceps femoral (QF), tibial anterior
(TA) e gastrocnémio (GM), mas com normalidade
do EDB. Assim sendo, fechou-se diagndstico para
distrofia por titinopatia.

CONCLUSAO:

A distrofia por titinopatia faz parte do amplo
espectro de distrofias genéticas com heranca
autossbmica  recessiva, podendo ser o
envolvimento distal sua primeira manifestacéo
clinica, fazendo diagnéstico diferencial com
neuropatias, visto que ambas apresentam tal
manifestacdo. Entretanto, ao contrario destas, a
titinopatia caracteriza-se pela hipotrofia da
musculatura distal (no caso, observados o0s
muisculos QF, TA e GM) porém com normalidade
do muasculo EDB. Assim, para auxilio diagnostico,
mostra-se essencial a avaliacdo do padrdo de
acometimento dos grupos musculares distais, com
maior importancia para a confirmagdo da
preservacdo do EDB, visto que este difere o padrdo
de acometimento das miopatias distais das
neuropatias.
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