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Introdugao

A Paramiotonia congénita de Von Eulenburg é uma doenca rara com hereditariedade autossdémica dominante com uma
prevaléncia estimada de 1-9/ 1 000 000. E caracterizada por fraqueza muscular e miotonia, sendo o frio e o exercicio os
Unicos fatores de agravamento descritos na literatura.

Objectivos

Realcar a importancia da realizagdo de exames invasivos de diagndstico pré-natal no caso de progenitores com altera¢des
genéticas, permitindo identificar fetos portadores, auxiliando na tomada de decisdes do casal e permitindo adequar a
vigilancia médica.

Metodologia

Primigesta de 32 anos foi encaminhada a unidade de diagnostico Pré-natal por antecedentes pessoais de Paramiotonia
congénita de Von Eulenburg, sendo a gravida portadora em heterozigotia da variante c.4765G>A (p.Val1589Met) do
gene SCN4A. O sindrome neuroldgico foi diagnosticado aos 29 anos na sequéncia de estudo etiolégico de fenémeno
miotdnico a percussdo e miotonia apds preensdo com fenémeno de warm-up.

Realizada bidpsia das vilosidades coridnicas as 14 semanas com andlise do caridtipo e pesquisa genética dirigida a
variante acima referida. O caritipo revelou constituicdo cromossémica normal (46,XX), contudo foi detetada no feto a
mesma variante em heterozigotia.

A gravida manteve vigilancia em meio hospitalar, tendo sido constatado a partir do 2° trimestre agravamento
progressivo da doenca neurolégica com mialgias, aumento da fraqueza muscular e miotonia das extremidades. Dado o
quadro clinico, optou-se por cesariana electiva as 39 semanas.

Resultados e Conclusées

O diagnéstico invasivo pré-natal no contexto de alteracdes genéticas hereditarias possibilita uma resposta dirigida ao
casal, uma melhor gestdo de expectativas por parte do mesmo e o planeamento de uma adequada vigilancia pré e pos-
natal. O caso supracitado realca ainda a provavel influéncia da gestacdo como fator de agravamento da doenca

neurolégica descrita.
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