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Introducao/Fundamentos

A distrofia muscular oculofaringea (DMOF) ¢ uma doenga rara de carater
hereditario autossomico dominante e esta ligada ao gene Poli (A), localizado no
cromossomo 14q. A doenga possui manifestagdo tardia, geralmente entre a
quinta e a sexta década de vida e tem como sintomas tipicos a ptose palpebral
progressiva bilateral, paresia da musculatura extrinseca do olho, disfagia e
paresia proximal das extremidades. O diagnostico ¢ clinico, mas pode ser
confirmado com testes genéticos.

Obijetivos

Descrever um caso de DMOEF.

Métodos

Relato de caso.

Resultados

Paciente masculino, 89 anos, deu entrada em pronto socorro com quadro de
broncoaspiragdo. Em conversa com familiares, os mesmos informaram que o
paciente ha anos, desde inicio de sua vida adulta, tem apresentado episodios de
engasgos com frequéncia. Ja havia realizado tomografias de cranio, as quais ndo
demonstravam qualquer anormalidade. Aquele ndo era o seu primeiro
internamento por quadro de pneumonia broncoaspirativa, sendo o ultimo
realizado ha menos de 6 meses. O paciente apresentava sintomas de disfagia alta
exclusivamente.

Em exame fisico percebia-se ptose palpebral bilateral. Nao apresentava déficit
neuroldgico focal, porém tinha fraqueza distal de membros superiores e
inferiores, ndo fatigavel, mais importante a esquerda. Apresentava musculatura
de membros e troncos trofica.

Optou-se pela realizagdo de manometria esofagica que evidenciou corpo
esofagico sem peristaltismo, com ondas sincronicas ap6s degluticdo. Concluia-se
aperistaltismo de corpo esofagico e esfincter esofagico superior com pressdo pos
degluti¢do elevada.
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Dentre os achados da eletroneuromiografia destaca-se laténcia de ondas F
normais nos nervos mediano e ulnar esquerdos e dos nervos tibial, fibular, fibular
superficial e sural superficial bilateralmente. Havia auséncia de potenciais
miotdnicos nos musculos estudados. Foram identificados potenciais polifasicos
de baixa amplitude e longa duragdo com recrutamento diminuido no musculo
orbicular do olho esquerdo. Tais achados indicavam a presenga de leve miopatia
inativa, considerando fortemente a possibilidade do diagndstico de distrofia
oculofaringea.

Conclusoes/Consideracoes Finais

A DMOF ¢ uma condi¢do genética rara. A abordagem do paciente deve ser
multidisciplinar, e tendo em vista o alto grau de morbidade do quadro, é essencial
a realizagdo do diagnostico precocemente.
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