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sarcoglicanos.

O estudo histoenzimolégico ndo contribuiu para o diagnostico diferencial das
diferentes DC, a excepg¢éo das calpainopatias — pela presencga de fibras lobuladas, 7
biopsias foram descritas como sugestivas de calpainopatia, sendo que apenas num
doente esse diagnostico foi confirmado pela genética. As biopsias do grupo de
calpainopatias confirmadas geneticamente, em que este diagnéstico nao foi
sugerido, nao apresentavam fibras lobuladas ou infiltrados inflamatarios.

Discussao

A auséncia de marcacao para y-sarcoglicano, associada a restantes marcagtes
normais ou ligeiramente alteradas sugere o diagnéstico de y-sarcoglicanopatia, e a
auséncia completa ou reducdo marcada de 3 das 4 sarcoglicanos, pode ser
considerada para o diagnoéstico de B-sarcoglicanopatia. As fibras lobuladas foram
inespecificas na orientagao para o diagnostico de calpainopatia.

Realgamos a importancia do estudo imunohistoquimico completo, que pode ajudar a
identificar padroes de expressao das proteinas da membrana, permitindo orientar o
estudo genético.
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Introducéao e objectivos

As distrofias musculares congénitas (DMC) sao doencgas raras, caracterizadas
clinicamente por hipotonia congénita, atraso no desenvolvimento motor e fraqueza
muscular progressiva de inicio precoce, com alteragdes distroficas graves na bidpsia
muscular. Nos ultimos anos, o nimero de genes associados aos diferentes subtipos
tem aumentado e calcula-se que cerca de 1/3 dos casos sejam causados por
mutac¢des no gene LAMA2. O objectivo deste trabalho foi verificar em que medida os
resultados da bidpsia muscular ajudam no diagnéstico genético definitivo.

Metodologia

Foram consultados retrospectivamente (de 1981 a 2011) os dados referentes a
bidpsias musculares classificadas como "“DMC” na base de dados da Unidade de
Neuropatologia do HSA e compararam-se com os resultados do estudo genético
correspondente, quando realizado.
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Resultados

Foram identificados 51 doentes, a data da biopsia com idades compreendidas entre
1 més e 23 anos. Os diagnosticos neuropatologicos atribuidos foram: 55% DMC;
41% DMC por défice de merosina e 4% indeterminados (DMC versus miopatia).

Foram testados geneticamente 20 doentes, 15 dos quais (75%) apresentaram um
resultado neuropatoloégico compativel com o resultado genético (défice de merosina).
Dos restantes doentes 5 doentes, 2 mantém diagnostico indeterminado; 3 doentes
previamente classificados como DMC indeterminada tiveram diagnosticos
moleculares definitivos (1 atrofia espinal progressiva [mutagdo no gene SMN1], 1
DMC por défice de merosina e DMC [mutagdo no gene FKRP]). Dos doentes nao
testados geneticamente (31 casos), verifica-se que em apenas 14 (45%) foi realizado
estudo imunocitoquimico na bidpsia muscular, que mostrou um défice de merosina
em 6 destes.

As caracteristicas histologicas e histoenzimoloégicas nao contribuiram para a
classificacao dos diferentes tipos de DMCs.

Discusséao

O estudo imunocitoquimico para a merosina mostrou elevado valor preditivo para o
diagnostico genético deste grupo de DMCs. As caracteristicas histoldgicas e
histoenzimolégicas ndo permitam diferenciar entre as DMCs por défice de merosina
das restantes.
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Introducgao

A obesidade é actualmente um problema epidemiologico, afectando milhdes de
pessoas. A cirurgia bariatrica promove uma perda de peso rapida e sustentada, quer
por restricdo de ingestdao, quer por diminuicdo de absorgdo. Existem varias
complicagbes neurologicas ao nivel do SNC e/ou SNP apés este tipo de tratamento.

Caso clinico

Mulher, 28 anos, com obesidade morbida (IMC 50,6 Kg/m2), submetida a cirurgia de
bypass gastrico, que decorreu sem intercorréncias. Foi iniciada suplementagao
vitaminica, que a doente ndo cumpriu. Dois meses depois, a doente desenvolveu um
quadro de vomitos persistentes. Efectuou radiografia gastrointestinal contrastada,
endoscopia digestiva alta e TC abdominal que ndo apresentaram alteragdes. No més
seguinte iniciou quadro progressivo de défice motor e hipostesia distais, de predominio



