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Resumo:

Introdugado: As miopatias representam um desafio diagnéstico devido a sua vasta
apresentacéo clinica e causas distintas em seu diagnéstico e tratamento. As etiologias
se subdividem em inflamatdrias, infecciosas, farmaco-induzidas, neurolégicas e
metabdlicas, sendo estas condi¢des raras e dificiimente aventadas como hipotese
diagnéstica;

Objetivos: Demonstrar através de um relato de caso a necessidade da abordagem
sistematizada das miopatias para seu correto diagndstico e tratamento;

Métodos: Relato de caso;

Resultados: Paciente feminina, 23 anos, sem comorbidades, iniciou quadro subagudo
de mialgia difusa, fraqueza muscular envolvendo as cinturas escapular e pélvica e
sindrome consumptiva, limitagcao funcional progressiva e dispnéia. Trés anos antes
apresentou episédio semelhante, de menor intensidade, autolimitado e com
recuperacao espontanea. A historia familiar destaca-se pais ndo consanguineos e
irmao falecido aos 18 anos por complicagdées de um provavel quadro miopatico
iniciado aos 13 anos. Ao exame fisico apresentava dispneia MRC 3, marcha de padrao
miopatico, forca muscular grau 3 em trapézios, musculatura cervical e proximal de
membros superiores e inferiores, com preservagao distal, caracterizando miopatia
proximal e simétrica. Exames laboratoriais evidenciaram aumento pronunciado de
enzimas musculares (AST 2218 U/L, ALT 623 U/L, e CK total 7.563 U/L). Sorologias
virais e auto-anticorpos foram negativos e as provas inflamatérias estavam dentro dos
limites da normalidade, bem como fungao tireoideana. Ressonéncia magnética de
membros inferiores demonstrou discreta lipossubstituicdo muscular proximal.
Aventou-se a hipotese de miopatia causada por uma apresentagao atipica de erro
inato do metabolismo, sendo iniciado tratamento empirico com orientacdes dietéticas.
Houve melhora progressiva do quadro, com posterior resolu¢ao dos sintomas e
recuperagao completa da forga muscular em seguimento ambulatorial. Foi realizado o
aconselhamento genético e identificado variantes patogénicas em heterozigose
composta [c.524G>A (p.Arg175His); c.1082A>G (pTyr361Cys)] no gene ETFDH. A
analise de segregacao dos pais confirmou que as variantes estdo em alelos diferentes,
fechando o diagnéstico de Acidemia Glutéarica Tipo ;

5. Conclusodes: As miopatias metabdlicas sao condi¢des raras e exigem abordagem
estruturada. O tratamento é predominantemente suportivo, mas capaz de trazer
melhora da qualidade de vida e redu¢do da morbimortalidade.



