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Introdu~ao: Miotonia e 0 fen6meno da diminuio;ao da velocidade de relaxamento mus-

cular apos contrao;ao. estimulo mecanico au eletrico. As miotonias podem ser hereditarias Autores 

au adquir idas.As heredit,kias compreendem dais grupos - 0 pr imeiro associado a distrofia Paiva CG: Amaral MeA; Lettieri BR;Amaral 

muscular (d istrofia m iot6nica de Steinert) e 0 segundo as miotonias hereditarias nao distro- RR; Bernardo RM: Ribeiro CD 

fi cas. com herano;a autoss6mica dominante (mio tonia congenita de Thomsen. paramiotonia 

congenita. m ioton ia flutuan te e a paralisia peri6dica hipercaliemica) e herano;a autoss6mica Institui~io 

recessiva (Miotonia Congenita de Becker).As miotonias apresentam a ltera~oes na excitabili - Universidade do Grande Rio (UN IGRANRIO) 

dade da fib ra muscular esqueletica, por d i sfun~ao dos canais de cloro. sOdio ou c<~ l c i o. sendo - Campus Barra da Tijuca 

designadas como doen~as de canais ionicos.A Miotonia de Thomsen (MT) e caracterizada 

por miotonia e hipertrofia muscular genera lizada, devido a muta<;ao no gene que cod ifica 0 

canal de elora do musculo esqueletico. Frequentemente, 0 diagnostico da MT e retardado por 

fa lta de conhecimento do fenotipo. Objetlvo: relatar 0 caso de adolescente com fenotipo 

tipico da MT. Metodologia: relato de caso. Resultados: ABFS, 14 anos, feminino. parda, 

procedencia Duque CaxiasJRJ, Referida para avaliar "doen~a neuromuscular". Inicio aos 12 
anos com eventos de miotonia. Estes ocorriam diariamente e intensifi cados por stress e tem-

po de permanencia na mesma pos i ~ao. Eletroneuromiografia e dosagens hormonais normais. 

Aos 13 anos iniciou hipertro fi a muscular progressiva. Pais nao consanguineos. Diagnostico de 

Miotonia no pai e tio patemo, Mae 29 anos. Gesta III, Para III. Gesta~ao sem intercorrencias e 

Pre-Natal incompleto. Parto normal, no termo. Pesou 3.2 Kg, mediu S4 cm. Marcos do DNPM 

normais. Atualmente cursa 90 anD com desenvolvimento cognitivo normal. Exame: hiper-

trofia muscular genera lizada, dismorfias faciais menores. Dosagens enzim.lticas: CPK = 1.597 
U/m l. CKMB = 36 U/ml. Aldolase = 14,6 U/m l .Discussao e Considera~oes Finais: 

Adolescente apresentando miotonia e hipertrofia muscular com historia familiar para mio

tonia. fenotipo caracteristico da MT. Houve demora no diagnostico e rea liza~ao de exames 

complementares desnecessarios. 
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