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INTRODUGCAO

A distrofia muscular de Becker (DMB) € uma doencga
genética ligada ao X, causada por variantes no gene
DMD que afetam a producdo da distrofina —
proteina essencial para a integridade da fibra
muscular. Apesar de clinicamente relacionada a
distrofia muscular de Duchenne, a DMB apresenta
curso mais lento, inicio mais tardio e fendtipo
altamente variavel. Essa heterogeneidade clinica,
aliada a possibilidade de exames moleculares
inconclusivos, representa um desafio diagnodstico
significativo. Em cenarios de forte suspeita clinica
com testes genéticos negativos, a biopsia muscular
com imunohistoquimica permanece uma ferramenta
decisiva, oferecendo evidéncia funcional da doenca
e orientando a conduta genética e terapéutica do
paciente. Dessa forma, a apresentacao deste caso &
relevante para reforgcar a importancia da bidpsia
muscular na confirmacgao diagndstica,
especialmente em contextos onde o diagndstico
molecular ndo é definitivo, contribuindo para a
melhora do manejo clinico e aconselhamento
genético.

DESCRICAO DO CASO

Homem, 37 anos, com fraqueza muscular proximal
iniciada aos 16 anos em membros inferiores, com
progressao lenta e posterior envolvimento dos

membros superiores. Sem histéria familiar
sugestiva ou sinais de acometimento
cardiorrespiratorio. Apresentava marcha

miopatica, forca grau 2 proximal e grau 5 distal
global, com hiporreflexia. CK persistentemente
elevada (821 U/L). Ecocardiograma, espirometria e
ECG normais. Sequenciamento completo do
exoma e painel para doencgas neuromusculares
nao identificaram variantes patogénicas. MLPA
para AME e DMD normais. ENMG mostrou padrao
miopatico. Dada a forte suspeita clinica, foi
realizada biopsia muscular, com achados
compativeis com distrofinopatia, o que confirmou o
diagnostico de DMB. Paciente foi encaminhado
para acompanhamento multidisciplinar e recebeu
aconselhamento genético.
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O caso ilustra uma apresentacao de DMB, com
elevacdo de CK, fraqueza muscular proximal e
progressao lenta. No entanto, o presente relato
adquire relevancia no contexto atual da genética
meédica por ilustrar uma limitacdo concreta da
abordagem molecular padrdo em distrofias ligadas
ao gene DMD. Embora MLPA e sequenciamento
identifiquem até 98% das variantes patogénicas,
cerca de 7% dos casos permanecem sem
diagndstico molecular mesmo diante de forte
suspeita clinica. Mutacdes intrénicas profundas,
eventos de splicing ou rearranjos estruturais
complexos podem passar despercebidos nas
analises convencionais de DNA gen6mico. Nesses
casos, a Dbidopsia muscular, associada a
imunohistoquimica, fornece evidéncia da deficiéncia
de distrofina e pode orientar analises moleculares
mais avangadas. Portanto, a situagdo clinica
apresentada reforca a importdncia do exame
histolégico muscular como ferramenta diagnoéstica
funcional, com implicacbes diretas para o
aconselhamento genético, inclusao em protocolos
terapéuticos e compreensdo da diversidade
molecular das distrofias.
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