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Introducao / Descricdao do Caso

A amiotrofia nevrélgica hereditaria é uma plexopatia braquial, autossdmica dominante, manifestada por dor intensa
recorrente, fraqueza/atrofia muscular e impoténcia funcional no territério do plexo braquial e por vezes dismorfias minor.
O tratamento visa controlar a dor/melhorar a disfuncdo sensério-motora. A maioria recupera em semanas, podendo
persistir fraqueza/défice sensitivo residual.

15anos, sexo masculino, observado no SU por omalgia a direita de agravamento progressivo/limitacdo funcional desde ha
6semanas e omalgia a esquerda desde ha 1,5semanas. Avaliado por Ortopedia e Neurocirurgia, polimedicado, sob
fisioterapia, sem melhoria. RM ombro direito (edema trabecular do acrémion). Membro superior direito com reducdo da
forca muscular segmentar, hipostesia na face externa do ombro/terco proximal do braco, reflexos osteotendinosos
diminuidos e hipotrofia do deltéide, musculos do braco e grande peitoral direitos. Internado para investigacdo. LCR
(dissociacdo cito-proteica), RM plexo braquial (plexite direita que evolui para bilateral), EMG (desnervacdo do plexo
braquial; sem polineuropatia) permitem diagnosticar amiotrofia nevralgica. Cumpriu 8dias de ceftriaxone, fisioterapia,
prednisolona e imunoglobulina. A precocidade da apresentacdo e a facies caracteristica/dismorfica levantou a suspeita da
forma hereditéria - estudo genético identifica variante R88W, responsavel pela maioria dos casos. Alta melhorado, com
seguimento multidisciplinar.

Comentarios / Conclusées
O diagndstico desta entidade é sobretudo clinico; dada a sua raridade em idade peditrica, ha erros e atrasos no

diagnostico/referenciacdo a Neuropediatria. Os autores alertam para a necessidade do reconhecimento precoce e
abordagem multidisciplinar para melhorar o prognéstico funcional.
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