Relato de caso: Oftalmoplegia Externa Progressiva Plus
[bookmark: _GoBack]As miopatias mitocondriais são decorrentes de alterações genéticas nas organelas celulares produtoras de energia e cursam com variados fenótipos, tanto síndromes neurológicas quanto doenças envolvendo sistemas extra neurológicos, sendo a característica mais comum o envolvimento muscular. Dentre as apresentações, a Oftalmoplegia Externa Crônica Progressiva (OECP) se caracteriza pela presença de paresia progressiva dos músculos extraoculares e cursa com ptose e oftalmoparesia. Devido à diversidade de manifestações e a raridade dos casos, o diagnóstico precoce desta doença é um desafio para o neurologista. O presente estudo tem como objetivo apresentar o caso de um paciente do sexo feminino com OECP.
Paciente AIOG, mulher, 50 anos, iniciou em 2015 com quadro progressivo de fraqueza muscular proximal, baixa da acuidade visual e intolerância ao exercício físico. Na época, realizou exames de imagem e dentre eles o ecocardiograma sem alterações e eletromiografia com polineuropatia sensitivo-motora axonal simétrica. Em 2023, procurou neurologista devido piora dos sintomas e novo achado ecocardiográfico descrito como dilatação ventricular moderada. Ao exame físico neurológico, estava em vigília, orientada no tempo e espaço. Apresentava nistagmo vertical com paralisia do olhar conjugado para cima. Força proximal reduzida em membros, MRC: 4. Reflexos osteotendíneos grau 1 global. Redução de sensibilidade tátil, vibratória, térmica e dolorosa em regiões distais dos membros. Ataxia global. Provas cerebelares: disdiadococinesia e dismetria bilateral, além de marcha atáxica. A partir dos achados, realizado teste genético em 27/04/2023, sendo identificada uma variante em heterozigose no gene POLG, de herança autossômica dominante, sendo esse resultado e o quadro clínico sugestivos da miopatia mitocondrial da forma Oftalmoplegia Externa Crônica Progressiva. Atualmente, a paciente está em acompanhamento multidisciplinar com oftalmologista, cardiologista, pneumologista e otorrinolaringologista.
Conclui-se que a OECP se manifesta com acometimento da motricidade ocular progressiva e ainda, pode estar associada a outros sintomas como neuropatia, provas cerebelares e ataxia. Seu diagnóstico é clínico somado a exames complementares, principalmente o estudo do DNA mitocondrial. 
