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R.L.C., 2 anos e 4 meses
Sexo masculino

Natural e procedente de Cangugu-RS

# QP: Alteracdo na marcha a esclarecer ha 9 meses

# Historia da doenca atual:

- Paciente comecou a deambular sem apoio com 1 ano e 5 meses, e dois meses
depois, em dezembro de 2020, evoluiu com quadro de alteracdo na marcha.
Inicialmente, se limitava ao membro inferior esquerdo, com videos da época
demonstrando marcha predominantemente claudicante deste lado. Nao apresentava
dor, febre, vacinagédo ou infecgbes recentes. Os sintomas eram precipitados pelo
movimento, e pioravam de acordo com a intensidade e duracao da atividade fisica.
Paciente era assintomatico em repouso.

- Realizada consulta em pronto-atendimento da cidade de origem em janeiro de
2021, e na ocasiao foi aventada a hipotese de alteracdo ortopédica. Foi realizada
radiografia de membros inferiores sem alteracdes. No decorrer dos meses seguintes,
apresentou piora progressiva da marcha, acometendo ambos os membros inferiores
e com tendéncia a quedas frequentes. Neste periodo, consultou diversas vezes em
pronto atendimento, sem que se identificasse uma etiologia para os sintomas.

- Em 13/09/21 teve consulta com geneticista em Porto Alegre, que coletou painel
para doencas neuromusculares.

- Em 24/09/21 internou no HCPA, encaminhado da cidade de origem para

investigacdo do quadro.

# Histéria perinatal:

- Pré-natal sem intercorréncias.

- Parto vaginal no dia 09/05/19 no hospital de Cangucu-RS. I1G: 38+1. Apgar 9/10.
Peso ao nascimento: 3210g (AlG), Comprimento: 48cm, Perimetro cefalico: 33cm.
- Testes de triagem neonatal normais.

- Sem intercorréncias no periodo neonatal. Recebeu alta com 48h de vida.
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# Historia patologica pregressa:

- Sem comorbidades, medicagdes de uso continuo, alergias ou internagdes prévias.

# Historia familiar:
- Primeiro filho de casal consanguineo (primos de 2° grau).
- Mé&e e pai higidos; ambos tém filhos mais velhos, também higidos.

- Sem histéria familiar de doencas neuromusculares ou demais patologias.

# Exame fisico da admisséo:

Peso: 11,26kg (escore z -2) | Altura: 90,6cm (escore z 0) | PC: 47cm (escore z -1)
Paciente ativo e reativo, interage adequadamente com o examinador, mas pouco
colaborativo para realizagdo do exame.

Cranio sem deformidades.

Pupilas isocdricas e fotorreagentes.

MOE preservada.

Eutrofico.

Tonus muscular simétrico e preservado.

Forca muscular grau V globalmente.

RCA presente nos trés niveis.

RCP flexor bilateralmente.

RMP normoativos e simétricos.

Auséncia de clonus.

Auséncia de pseudohipertrofia de panturrilhas.

Sinal de Gowers ausente.

Coluna vertebral alinhada e sem deformidades.

Marcha insegura, irregular, com caracteristicas grotescas devido a presenca de
movimentos anormais bilateralmente (distonias), com exacerbacéo ao correr.
Sem movimentos anémalos nos membros superiores ou em repouso.

Sem dismetria ou decomposi¢cdo do movimento.

# Exames complementares (externos):
- RX membros inferiores (04/01/21): normal.
- RM crénio (03/03/21): normal.
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- Ecografia de quadril e perna E (03/09/21): normal.
- RX membros inferiores (09/09/21): normal.

# Exames complementares (da admisséo no HCPA):

- Laboratoriais (24/09/21): ALT 14 | AST 32 | GGT 8 | FA 263 | Creatinina 0,53 |
Ureia 28 | CK 101 | Hb 12,6 | Ht 34,8% | Leuc 7440 (Linf. 63%; Seg. 27%; Eos. 1,5%)
| Plag 280.000 | PCR <1 | VSG 2 | VDRL NR | Anti-HCV NR | Anti-HIV NR | HbsAg
NR | Herpes 1gG R IgM NR | Toxo 1gG e IgM NR | COVID IgG e IgM NR | EBV IgG e
IgM NR | Rubéola IgG R IgM NR | CMV 1gG R IgM NR | EQU sp

- Ecocardiograma (24/09/21): diametro diastolico do VE no limite superior para o
peso. Funcao sistélica biventricular preservada. Exame dentro da normalidade.

- RX quadril (27/09/21): aparente osteoporose difusa. Espinha bifida oculta em L5.
N&o ha evidéncia de outra alteracéo osteoarticular significativa.

- Laboratoriais (28/09/21): TSH 0,417 | T4L 0,89 | PTH 29,2 | Vitamina D 26,9 | P 4,9
| Cal 4,8 | CaT 9,5 | LDH 332
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