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CARTAS AO EDITOR

A Propoésito de um Artigo «Hipotonia Esclarecida
com um Aperto de Mao — Doenca de Steinert»

JORGE SARAIVA

Senhor Editor:

A importincia da caracterizagdo molecular do gene
MD-PK, cujas mutagdes sdo responsdveis pela distrofia
mioténica %3, no diagnéstico desta doenga e na preven-
cdo da sua forma congénita merece que sejam aqui refe-
ridas algumas informacgdes ndo incluidas no artigo de
M. Eduarda Marques, Henedina Antunes e Helena Cunha
Reis (Hipotonia esclarecida com um aperto de mdo —
doenca de Steinert. Acta Pediatr Port 1996; 27: 611-3).

Como os autores referem na introduc@o a distrofia
miotdnica é uma doencga de hereditariedade autossdémica
dominante em que a natureza das mutacdes é um aumen-
to do nimero de tripletos CTG. O aumento deste ndimero
de geracdo em geragdo ¢é responsdvel pelo fendmeno de
antecipagdo e a quase exclusividade da forma congénita
em mutagdes de origem materna resulta da existéncia da
possibilidade de haver um grande aumento do nimero de
tripletos CTG nestas circunstancias.

A probabilidade de uma mulher com distrofia mio-
ténica transmitir a doenca a cada descendente é de 50%.
No caso deste ser afectado a probabilidade de ter a forma
congénita € de 20% ou de 80%, respectivamente quando
a mulher ainda ndo teve ou jd teve um filho com distrofia
mioténica congénita @, Este risco também ¢ influenciado
pela forma clinica da doenca na mulher ©.

A confirmagio do diagnéstico de distrofia miotdnica
pode ser feito por caracterizagdo molecular do nimero
de repeti¢cdes do tripleto CTG no gene MD-PK. Este
exame exige apenas o envio para um laboratério de
referéncia de uma amostra de DNA, obtida a partir de
sangue periférico do doente ou de material fetal colhido
por bidpsia das vilosidades coriéncas ou amniocentese
precoce, tem uma amostra de menos de duas semanas em
casos urgentes e estd disponivel por 10 a 20 mil escudos.
A informacdo relativa ao nimero de tripletos permite
concluir pela presenca ou auséncia da doenga e prever a

sua gravidade. Este método é de longe preferivel ao dos
estudos de ligagdo génica utilizando os polimorfismos
ApoC2 e D19S19 ou outros uma vez que estdo sujeitos

5 .

aos erros inerentes a possibilidade de recombinagio
meidtica, exigem o estudo de amostras de diferentes in-
dividuos da familia para permitir identificar os alelos de
cada polimorfismo associados ao alelo normal e a muta-
¢do do gene MD-PK e nfo ddo qualquer informagdo sobre
o ndmero de repeti¢des do tripleto CTG.
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