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INTRODUCAO

A Miotonia Congénita (MC) € uma doenga genética rara, que causa
atraso no relaxamento muscular apés a contragdo. Ela surge de
mutagdes no gene CLCN1, afetando o canal de cloro CIC-1, crucial
para a estabilidade elétrica do musculo, levando a hiperexcitabilidade
da membrana e miotonia. A eletroneuromiografia (ENMG) constitui
peca fundamental para o diagnostico e avaliagdo da penetréncia da
sindrome em pacientes assintomaticos ou oligossintomaticos com
teste malecular positiva. Contudo, para que esse exame tenha real
valor, faz-se necessario solicita-lo de forma correta.

OBJETIVO

Nosso objetivo é relatar a deteccdo de uma variante patogénica no
gene CLCN1 em paciente assintomatico durante investigacéo
genética apos morte de filha recém-nascida, demonstrando o valor da
ENMG na deteccdo da forma subclinica e a importancia do
direcionamento do exame para a detecgdo de canalopatias.

RELATO DE CASO

Paciente do sexo masculino, 32 anos, assintomatico, foi submetido a
exame de triagem de portador de mutagoes de doengas recessivas e
ligadas ao X apos ébito de filha recém-nascida aos 8 dias de vida, em
decorréncia de condi¢do genética. O exame em questdo, baseado
em andlise molecular por sequenciamento de nova geracgéo,
identificou, no gene CLCN1, a seguinte variante potencialmente
patogénica em heterozigose: chr7:143.330.847 C>T pThr310Met,
associada ao diagndstico de Miotonia Congénita Autossémica
Dominante. A méae da crianga, assintomatica, ndoc apresentou
alteracdes ao teste genético. Dada a relacéo entre a variante carreada
pelo pai e formas hereditérias de canalopatia, aventou-se a hipotese
de que o paciente poderia apresentar manifestagdes subclinicas da
MC, ou seja, alteragbes detectaveis apenas em exames
complementares. Por este motivo, o paciente foi submetido a estudo
eletroneuromiografico, o qual revelou, ao teste de esforgo curto,
padrao Fournier tipo Il - diminuicdo imediata da amplitude do potencial
muscular composto (CMAP) apds o esforgo, que se recupera
rapidamente, e diminui novamente com a repeti¢ao - caracteristica de
MC, mas ndo apresentou miotonia clinica visivel ou miotonia ao
exame com agulha.

Teste de estimulagéo repetitiva no abdutor do dedo minimo (3 Hz e 10
Hz)
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Figura 1 - Teste de estimulag&o repetitiva a 10 Hz no abdutor do dedo
minimo apontando decremento patoldgico.
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Figura 2 - Teste de esforgo curto no misculo Abdutor do dedo minimo:

O teste mostra um padréo de Fournier tipo Il, com queda importante da
amplitude motora no pés esforgo de 10 segundos (esforgo curto) e
recuperagao logo apds.

DISCUSSAO

Este caso destaca a importancia do olhar clinico apurado na
investigacdo de doencas genéticas. Ao solicitar o painel genético
molecular para os pais, esperava-se encontrar uma mutagdo
autossdmica recessiva, mas, surpreendentemente, descobriu-se
uma mutagao autossdmica dominante em um paciente inicialmente
assintomatico. A solicitagdo de uma ENMG ndo especificou testes
para canalopatias; contudo, a perspicicia da médica
eletroneuromiografista em realizar entrevista clinica prévia ao exame
levou & realizagao de um Teste de Esforgo. Esse teste foi crucial
para revelar uma MC subclinica, um fendtipo ja descrito na literatura
associado & mutacdo identificada. Assim, este caso reforga a
necessidade de solicitar o Teste de Esforgo em ENMGs quando ha
suspeita de canalopatia, mesmo em apresentacdes atipicas,
garantindo um diagnostico preciso.
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