
Caso Clinico: 
 Mariana, 24 anos de idade,   tem um irmão (Ricardo) 

com Distrofia muscular tipo Duchenne (DMD).  O 
laudo do teste molecular e da bióspia muscular 
encontram-se em anexo. Não há nenhum outro caso 
de DMD na família. Mariana agendou uma consulta 
com você, pois quer decidir quanto a sua futura 
prole.  

a) Como você orientaria Mariana em 

relação a riscos genéticos para 

seus futuros filhos  

b) que testes genéticos você 

recomendaria  



 

 
 
 

 

 
Nome:     GBL Registro: C- 26010  

Data de Nascimento:    24/05/2006 Sexo: (    ) F ( X )M 

Material:     amostra de sangue periférico coletada pelo CEGH Coleta:   29/11/2012 
Exame Solicitado:    Pesquisa de mutação no gene da Distrofina 

Encaminhamento:        Dra. Adriana                                                                                 Relatório:  28/01/2013 
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Indicação: Teste molecular solicitado para pesquisa de deleção ou duplicação no gene 

da Distrofina.  O paciente apresenta quadro clínico compatível com o 

diagnóstico de Distrofia Muscular do tipo Duchenne.  
 

Metodologia: 1. Dosagem da Enzima Creatinofosfoquinase (CK) realizada pelo Laboratório de 

Análises Clínicas da Faculdade de Ciências Farmacêuticas – USP 
(Valores de referência para mulheres: 26-155 U/L e para homens: 26-189 U/L) 
 

2. Análise de deleção e duplicação nos 79 exons e da região promotora do gene 

da Distrofina pela técnica de MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe 

Amplification - MRC Holland SALSA kit P034/P035). 
       Este método não detecta mutações de ponto. 

  

Resultados: 1- CK : 22275 U/L (laudo de resultados nº 8854F). 
2- Não foi detectada deleção ou duplicação no gene da Distrofina. 

  

Interpretação: O resultado acima não exclui o diagnóstico de Distrofia Muscular do tipo 

Duchenne (DMD).    

  

Comentários: 1- A DMD é uma doença genética ligada ao cromossomo X que afeta indivíduos 

do sexo masculino.        

2- Cerca de 60-70% dos pacientes afetados pela DMD apresenta uma deleção 
molecular no gene da Distrofina; 7-10% dos pacientes apresentam uma 

duplicação neste gene e os casos restantes aparentemente resultam de 

mutações de ponto. 
 

Dadas as potenciais implicações para outros membros da família, todos os testes genéticos devem ser 

acompanhados de aconselhamento genético. 
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Teste Genético realizado em amostra de DNA de Ricardo 



Avaliação da distrofina em amostra de biopsia muscular  

de Ricardo 


