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RESUMO

As distrofias musculares constituem em um grupo de doencas de causas genéticas,
caracterizadas por degeneracdo progressiva do tecido muscular. Dentro desse grupo se
encontra a Distrofia Muscular de Duchenne — DMD, que é uma das neuromiopatias mais
freqliente e mais graves. Ela é recessiva, causada por uma mutacdo em um dos bracos curtos
do cromossomo X. A cada 3.500 nascidos do sexo masculino um é acometido por essa
doenca. Por se tratar de uma doenca degenerativa e sem cura, 0 presente trabalho tem como
objetivo analizar sinais e sintomas, diagnostico, tratamento e cuidado de pacientes portadores
da DMD, alertando os profissionais de saude sobre a importancia do diagndstico precoce
dessa distrofia, retardando o aparecimento de complicacbes e proporcionando melhor
qualidade de vida ao paciente. A metodologia utilizada nesse trabalho foi uma pesquisa
bibliografica. O diagnostico é feito através de um exame de DNA, e o tratamento é focado
principalmente na fisioterapia a progressdo da doenca que leva o paciente a ficar de cadeira de
rodas por volta dos 12 anos e a Obito na segunda década de vida por parada
cardiorrespiratria. Por ser uma das neuromiopatias mais graves, um maior conhecimento
sobre a DMD € importante para que se faca o diagndstico precoce e encaminhamento da
crianca ao especialista correto, em tempo habil. E ser uma doenca incuravel o diagnostico
precoce proporcionara ao paciente tratamento eficaz, proporcionando melhor qualidade de
vida da crianca e retardando as complica¢6es da doenca.

Palavras- chave: Distrofia muscular de Duchenne; Doenca degenerativa; Cuidados
multiprofissionais.



ABSTRACT

The muscular dystrophies are a group of genetic causes of diseases characterized by
progressive degeneration of muscle tissue. Within this group is Duchenne Muscular
Dystrophy - DMD , which is one of neuromyopathies more frequent and more severe . It is
recessive , caused by a mutation in one of the short arms of chromosome X. For every 3,500
male babies one is affected by this disease . Because it is a degenerative and incurable , this
paper aims to analyze signs and symptoms , diagnosis, treatment and care of patients with
DMD , alerting healthcare professionals about the importance of early diagnosis of this
dystrophy , delaying the appearance complications and providing better quality of life for the
patient . The methodology used in this study was a literature search . Diagnosis is made
through a DNA test , and treatment is primarily focused on physiotherapy disease progression
that leads the patient to stay in a wheelchair for about 12 years and the death in the second
decade of life due to cardiorespiratory arrest . As one of the most serious neuromyopathies ,
greater knowledge about DMD is important for one to make an early diagnosis and referral to
a specialist children's correct, in a timely manner . And being an incurable disease early
diagnosis will provide effective treatment to the patient , providing better quality of life of
children and delaying disease complications

Keywords : Duchenne muscular dystrophy , degenerative disease ; Multidisciplinary Care.
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1 INTRODUCAO

A distrofia muscular de Duchenne (DMD) é uma doenca caracterizada por fragueza
muscular progressiva e irreversivel que afeta cerca de 1/3.500 nascidas do sexo masculino, a
mesma é classificada como a mais comum e grave das distrofias musculares. O nome dado a
essa doenga foi em homenagem ao neurologista Francés que primeiro a descreveu, Guillaume
Duchenne, em 1868 (JORDE et al, 1995; SUGIMOTO, 2007; ZACHI; TAUB; VENTURA,
2012).

As manifestacfes da DMD acontecem de forma ascendente, simétrica e bilateral, ou
seja, 0 acometimento muscular se inicia na cintura pélvica, membros inferiores e vai
progredindo para cintura escapular, membros superiores, musculatura respiratoria e pescoco.
Em busca de aumento do equilibrio ao deambular, os afetados intensificam os movimentos da
bacia 0 que leva uma marcha chamada de anserina ou de pato. Progressivamente vai havendo
contracOes dos flexores plantares o que leva os individuos afetados a andarem nas pontas dos
pés e consequentemente adquirem uma hiperlordose na busca de um equilibrio. As retracdes
fibrotendinosas também vao aumentando sendo mais perceptivel por volta dos sete a oito anos
de idade. Outro dado importante da DMD ¢ a pseudo — hipertrofia do masculo gastrocnémico,
que se encontra volumoso e firme a palpacdo e que pode atingir outros musculos (OTTO;
OTTO; FROTA-PESSOA, 1998; MARTINS; MATQOS, 2003; FONSECA; MACHADO;
FERRAZ, 2007).

Os primeiros sinais clinicos da doenca se evidenciam por volta dos 3 a 5 anos de
idade, mas desde o nascimento as manifestacOes da mesma estdo presentes. As criangas
portadoras comegam a apresentar dificuldades para andar, correr, subir escadas e ao tentar se
levantar quando sentadas fazem uma manobra bem caracteristica da doenca: Manobra de
Gowers (CAROMANO, 2010; MARIANO; SEVILHA; SOUTO, 2010; NARDES; ARAUJO;
RIBEIRO, 2012).

Manobra de Gowers.

Fonte: Google imagem.



No tocante aos meios diagnosticos, o0 da DMD é fundamentado nas caracteristicas
clinicas, niveis séricos da enzima creatinoquinase (CK), eletromiografia (EMG), exame de
DNA e bidpsia muscular (OTTO; OTTO; FROTA-PESSOA, 1998).

A DMD ¢é uma doenca ainda sem cura, e 0s tratamentos aplicaveis sdo: uso de
esterdides, que contribui para uma melhora da forca muscular e fisioterapia motora e
respiratéria usada para a prevencdo de complicagdes e uma melhor qualidade de vida
(MARTINS; MARTOS, 2008).

Dessa forma, destaca-se a necessidade de uma atuacdo multiprofissional no
atendimento a crianca com essa distrofia, que envolve profissionais da medicina, fisioterapia,
enfermagem, psicologia dentre outros, com vistas a garantir uma atencdo integral e que
responda as reais necessidades desses individuos e seus familiares.

O profissional médico é responsavel pelo diagnostico diferencial, pois outras doencas
possuem alguns sintomas similares aos da DMD como as que causam fragueza nos nervos. A
investigacdo vai desde o historico do paciente, exame fisico e solicitacdes de exames. Além
disso, 0 médico que deve ser um especialista € responsavel pelo acompanhamento e indicacao
de tratamento com fisioterapeuta (MARTINS; MARTOS, 2008; GONCALVES, 2013).

O fisioterapeuta tem papel fundamental que visa a pratica de exercicios para diminuir
a perda da deambulacdo, prevenir contraturas, complicagdes respiratrias e traumaticas,
ajudar a manter a forga muscular e movimentos para que 0 mesmo tenha uma independéncia
nas suas atividades diarias (GEAVAERD et al., 2010).

Segundo Cerdeira e Villela (2011), os cuidadores de pacientes com DMD passam por
uma sobrecarga muito grande por causa de diversas dificuldades enfrentadas como a
constante degradacdo fisica, morte prematura e dificuldade de incluséo social dos portadores.
Além disso, outros problemas enfrentados seriam depressao, ansiedade, medo, culpa, estresse
entre varios outros no qual o apoio psicologico seria importante (COSTA; COSTA, 2007).

No que diz respeito ao enfermeiro cabe os cuidados com a fungdo respiratoria dos
portadores, treinamento da mée para alguns procedimentos, dar informacGes sobre o distlrbio
aos familiares, orientar sobre a importancia do autocuidado e tratamento contribuindo assim
para um bom desenvolvimento fisico e psicoldgico da crianga (SANTOS et al, 2011;
OLIVEIRA et al, 2013).

Nesse sentido, através da observacdo nas consultas de rotina e durante a anamnese, 0s
sintomas iniciais da DMD devem ser avaliados e reconhecidos pelo profissional de salde da

atencdo primaria. No entanto, a falta de reconhecimento precoce dos sintomas leva a um



encaminhamento especializado errdneo e consequentemente a um diagnostico tardio
(MOREIRA; ARAUJO, 2009).

Segundo Moreira e Araujo (2009, p. 42) “[...] o principal fator relacionado a demora é
0 desconhecimento médico da doenca.” Além disso, os autores também sugerem que outro
fator de grande relevancia para o ndo reconhecimento dos sintomas iniciais, encaminhamentos
tardios e errados seria problemas na formagdo académica dos médicos generalista
(MOREIRA; ARAUJO, 2009).

Sendo assim, é reconhecida a necessidade de analisar o conhecimento dos
profissionais da saude sobre a DMD e identificar as agBes desenvolvidas por estes
profissionais relacionados para diagnéstico precoce da doenca, com a finalidade de promover
uma melhoria na assisténcia a crianca com DMD garantindo o diagndstico precoce e
retardando as complicacGes atraves do suporte clinico e apoio familiar.

A relevancia desse estudo se mostra na medida em que, o diagnostico precoce
permitird o imediato inicio do tratamento, retardando as complicacbes e melhorando a
qualidade de vida do paciente. Nesse contexto, destaca-se 0 protagonismo a ser exercido pelos
profissionais da salde, na medida em que sdo atores-chave para o reconhecimento dos
primeiros sinais clinicos da doenca e consequentemente o encaminhamento adequado.

Assim, o presente trabalho teve como objetivo analisar a partir de uma pesquisa
bibliogréafica os sinais e sintomas, diagndstico, tratamento e cuidados multiprofissionais de

pacientes portadores da distrofia muscular de Duchenne.



2 REFERENCIAL TEORICO

2.1 DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENE: ASPECTOS HISTORICOS, GENETICOS E
CLINICOS

O Dr. Edward Meryon foi o primeiro médico a descrever a DMD em 1852. O interesse
pela doenca surgiu pela observacao da prevaléncia de sintomas caracteristicos e semelhantes
em membros de uma mesma familia e predominancia em individuos do sexo masculino.
Edward descobriu que era uma doenga do musculo e ndo no sistema nervoso. O Francés Dr.
Guillaine Benjamin Amand Duchenne nove anos depois (1968) descreveu a doenga mais
detalhadamente, sendo pioneiro na biopsia muscular nos pacientes ainda em vida e
acompanhando os distintos estagios da doenca (FONSECA; FRANCA, 2004).

Dr. Duchenne definiu a doengca como sendo a perda progressiva dos
movimentos, afetando inicialmente os membros inferiores e posteriormente
0s superiores, com hipertrofia progressiva dos musculos afetados, aumento
intersticial do tecido conjuntivo nos mesmos e aumento significativo de
tecido adiposo nos musculos em estagio mais avangado. Mais prevalente em
meninos do que em meninas podendo afetar vérias criancas da mesma
familia (FONSECA; FRANCA, 2004, p. 2-3)

Os sinais, 0 prognoéstico e o tratamento da doenga foram descritos em 1879, pelo
pesquisador Willian R. Gowers. Segundo ele a DMD era uma doenca hereditaria transmitida
da mde para a crianca com predilecdo pelo sexo masculino. Ele descreveu a manobra bem
caracteristica da doenca, manobra de Gower, evidenciada, quando a crian¢a na tentativa de se
levantar apoia seus bragos em diferentes partes dos membros inferiores. Posteriormente, o
pesquisador Wilhelm Heinrich Erb apontou que a DMD fazia parte de um grupo de doencas
caracterizadas por degeneracdo muscular chamadas de distrofias musculares progressivas
(FONSECA; FRANCA, 2004).

A DMD ¢é uma doenca genética hereditaria recessiva causada por uma mutacao em um
dos bragos curtos do cromossomo X (Xp21). Essa mutagdo é no gene que codifica a proteina
distrofina, esta é importante para manter a funcdo e a integridade das células musculares
(FONSECA; MACHADO; FERRAZ, 2013; BORGES-OSORIO; REGINA, 2002;
SUGIMOTO, 2007).

A distrofina localiza-se na parte superficial da membrana muscular também chamada

de sarcolema. A auséncia ou insuficiéncia da distrofina leva a degeneracdo muscular levando



a formacgéo de um tecido fibroadiposo. Sendo uma doenca relacionada ao cromossomo X,
homens portadores dessa mutagdo, obrigatoriamente manifestardo os sinais e sintomas. As
manifestaces nas mulheres podem acontecer em duas situa¢fes, quando os dois X séo
afetados ou na sindrome de Turner (45 X). Assim, devido a raridade da manifestacdo da DMD
em mulheres as estatisticas existentes baseiam-se somente em portadores do sexo masculino,
tendo a relacdo de 1 para cada 3.500 nascidos (FONSECA; MACHADO; FERRAZ, 2013;
BORGES-OSORIO; REGINA, 2002; SUGIMOTO, 2007).

As criangas com a DMD apresentam dificuldades para correr, andar, subir escadas,
caem facilmente e ao se levantar do ch@o se apoiam nas méos realizando uma manobra
chamada de Gowers. Com a progressividade da doenca elas também passam a andar nas
pontas dos pés, apresentam dificuldades para elevar os bracos e devido a um andar
desequilibrado colocam a barriga pra frente e os ombros para trds. No exame fisico também é
observado um alargamento da panturrilha (pseudo - hipertofria) devido a substituicdo do
tecido muscular por um tecido fibroadiposo. E no que se refere ao perfil cognitivo algumas
criancas podem apresentar deficiéncia intelectual (SUGIMOTO, 2007; GONCALVES, 2013).

Segundo Sugimoto (2007, p. 11) “A progressdo da doenga leva o paciente a cadeira de
rodas entre 0os 8 e 0s 12 anos, e ao Obito por faléncia cardiorrespiratoria em torno dos 20

anos.”

2.2 DIAGNOSTICOS, TRATAMENTO E PRINCIPAIS CUIDADOS DE SAUDE

O diagnostico da DMD e iniciado a partir do momento da consulta no qual o médico
faz uma entrevista para obter o histdrico do paciente. O exame fisico neste momento é
importante para se avaliar a fraqueza muscular. Um dos exames laboratoriais iniciais a serem
solicitados é a dosagem sérica da CK, enzima que ¢ liberada na corrente sanguinea devido a
morte das celulas musculares. Nos portadores de distrofias, os niveis de CK estdo bastante
elevados, assim outros exames posteriores devem ser solicitados para a confirmagdo da DMD
(GONCALVES, 2013)

Segundo Fonseca e Franga (2004) a eletromiografia € um exame que também é
solicitado para avaliar a funcdo da unidade motora e o potencial elétrico das fibras musculares
no ato da contracdo. Nos portadores da DMD o potencial de acdo vai ser bem menor devido a
perda da atividade da fibra muscular. Ja a biopsia muscular é feita para avaliar o musculo
através de uma coleta de tecido dos musculos deltoide, quadriceps e gastrocnémico. Através

deste exame é possivel observar fibras musculares necrosadas, ja substituidas por tecido
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fibroadiposo bem como alteragdes no tamanho da fibra muscular. (FONSECA; FRANCA,
2004).

Mesmo com todos os indicios da DMD se faz necessario um estudo genético no qual é
analisado a delecdo em um dos bracos curtos do cromossomo X responsavel pela producdo da
distrofina (FONSECA; FRANCA, 2004).

Com o tempo os portadores da distrofia comegam a ter complicagdes respiratdrias que
se tornam mais evidentes com a perda da deambulacdo e o comprometimento pulmonar, onde
0s pulmdes vao sendo acometidos de forma progressiva por volta dos 10 a 12 anos de idade.
A fraqueza e comprometimento dos musculos respiratérios levam a uma dificuldade na troca
gasosa e consequentemente acarreta em uma ventilagdo diminuida. Esse quadro gera
atelectasia, pneumonia, e insuficiéncia respiratoria. Esses problemas pioram com as
deformidades do tdérax devido a escoliose, contribuindo para uma menor expansibilidade
pulmonar. Esse quadro leva a uma fadiga dos pulmdes gerando uma hipoventilacdo e uma
forte faléncia respiratéria (RODINI et al 2012; FONSECA; FRANCA, 2004).

Para Santos (2011), o paciente e a familia necessitam de informacGes e instrucbes
sobre o disturbio, sua evolucdo prevista e as estratégias de cuidado e tratamento que
otimizardo o crescimento, desenvolvimento do estado fisico e psicolégico do paciente. Uma
gama de profissdes ligadas a satde estdo envolvidas no ensino do paciente e da familia, dentre
elas a enfermagem. O enfermeiro tem um papel fundamental na manutencéo da qualidade de
vida do paciente, orientando e ensinando sobre o tratamento e autocuidado tanto a familia
como a comunidade.

Além disso, a elaboracdo de um programa terapéutico € muito importante para
prevenir agravamentos clinicos que ocorrem com a evolucdo da doenca. A utilizacdo da
ventilacdo mecanica ndo invasiva € interessante para pacientes em estagio de faléncia
respiratoria, onde os musculos apresentam fadiga e fraqueza impossibilitando que as vias
aereas fiquem livres de secre¢des. O Bilevel Positive Pressure Airway (BIPAP) € um suporte
ventilatorio que gera uma pressao positiva bifésica, fazendo com que o paciente tenha uma
troca gasosa adequada, sendo esta uma alternativa para o uso domiciliar (FONSECA;
MACHADO; FERRAZ, 2007).

E importante que o profissional de salide saiba reconhecer os sinais apresentados por
pacientes com deficiéncia respiratorias como dispneia, fadiga, sono inquieto, dificuldades em
despertar do sono, cefaleia matutina. A oximetria de pulso e a radiografia de térax devem ser
feitos assim que detectados os problemas pulmonares. Durante o sono é importante

monitorizar as trocas gasosas dos pacientes através da oximetria de pulso que confere em um
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método que mensura a quantidade de oxihemoglobina no sangue (FONSECA, FRANCA,
2004).

No que diz respeito a utilizacdo de medicamentos no tratamento da DMD, o0s
corticosteroides se mostraram eficientes para retardar o curso da DMD, pois contribuem para
0 aumento da forca e da contracdo muscular. No entanto a sua utilizagdo € tema de discuss&o.
Alguns defendem o seu uso assim que o diagnostico é confirmado, j& outros acham mais
conveniente prescrever a partir do momento em que os pacientes apresentem dificuldades
para andar. Apesar de seus beneficios, esse medicamento pode gerar alguns efeitos colaterais
como, catarata, osteoporose, ganho de peso e mudancas comportamentais. Outros
medicamentos indicados sdo a vitamina D e célcio (GONCALVES, 2013).

A fisioterapia € um tratamento de grande relevancia na DMD. A mesma tem a
finalidade de preservar as atividades diarias do paciente, assim como, manter a deambulacgéo
através de exercicios que conservem a forca muscular. Os treinamentos ativos devem ser
empregados, principalmente aqueles que sdo realizados na &gua. Ja& os exercicios de
alongamentos sdo importantes para prevenir deformidades e contraturas. J& os exercicios de
grande intensidade e duracdo devem ser evitados (MARTINS; MARTOS, 2008).

Além do paciente de DMD, os cuidadores também passam por uma sobrecarga
constante, tendo que lidar com todas as complica¢Ges decorrentes da progressédo da doenca.
Davidas e expectativas levam esses cuidadores a necessitarem de um apoio emocional e
psicolégico na tentativa de alivio de seu sofrimento, tendo em vista que o cuidador fica
exclusivamente voltado para o paciente, que, segundo Cerdeira e Villela (2011, p. 5) “[...]
esse cuidado é fisicamente e psicologicamente exaustivo”.

Sendo assim para 0 sucesso do tratamento é imprescindivel uma equipe de
profissionais qualificados e informados sobre a DMD e seu tratamento, objetivando acdes
educativas e preventivas. Além disso, essa equipe possui um papel importantissimo na
conscientizacdo e treinamento de cuidadores, promovendo a participacdo da familia e do
paciente (CERDEIRA; VILLELA, 2011).
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3 METODOLOGIA

Frente a esse contexto, emergiu a necessidade de realizar uma pesquisa bibliografica
com finalidade de conhecer a producéo cientifica sobre a tematica da distrofia muscular de
Duchenne.

Segundo Marconi e Lakatos (2001), a pesquisa bibliogréfica consiste em fazer um
levantamento de todo um material ja existente e publicado com a finalidade de fazer com que
0 pesquisador faca uma apreciacao sobre um determinado assunto.

O levantamento foi realizado em junho de 2013 na Biblioteca Virtual de Saide (BVS),
nas bases de dados Literatura Latino-Americana e do Caribe em Ciéncias da Saude (LILACS),
SCIELO e no Google Académico, utilizando-se os descritores, distrofia muscular de
Duchenne, enfermagem, psicologia e fisioterapia.

Os critérios de inclusdo definidos foram artigos publicados em portugués e inglés, e
com texto na integra disponivel online. Na busca inicial foram encontradas 46 producdes,
apos a leitura de todos os titulos e resumos considerando os critérios de inclusao, 30 estudos
foram selecionados para analise do texto na integra. Além desses também foram consultados

2 livros de textos classicos em Genética.
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4 RESULTADOS E DISCUSSOES

A doenca caracterizada por fraqueza muscular progressiva e irreversivel, conhecida
por DMD, apesar de rara, € tida como a mais comum das distrofias musculares. Seu
diagndstico é muitas vezes tardio principalmente pelo ndo reconhecimento precoce dos sinais
e sintomas iniciais da doenca, que sdo comuns a outras patologias que também geram
fraqueza muscular. Por se tratar de uma doenca relacionada ao cromossomo X, 0s pacientes
em sua maioria séo do sexo masculino.

Criangas portadoras de DMD apresentam além de sinais comuns a outras distrofias,
sinais caracteristicos comportamentais, bem como indicios clinicos que a diferenciam. Varias
analises podem ser solicitadas pelo médico competente, no entanto somente o0 exame de DNA
pode analisar a delecdo do gene responsavel pela producdo da distrofina e consequentemente
diagnosticar de forma precisa esta patologia.

Com o passar dos anos todos os sintomas a ela relacionados se agravam, diminuindo a
expectativa de vida dos pacientes, que normalmente ndo passam da segunda década de vida.

Diversos profissionais da salde sdo importantes desde o diagnéstico até o tratamento.
Dentro dessa equipe podemos ressaltar o enfermeiro. Este tem papel fundamental como, o de
reconhecimento dos sinais clinicos através das consultas de enfermagem; nas orientacdes aos
familiares para cuidados domiciliares, como por exemplo mudancas de decubito quando
estiverem confinados a cadeira de rodas; no tratamento e autocuidado com os pacientes e
consigo mesmos. Tirar duvidas, prestar um apoio emocional e informar a familia sobre todo o
processo da doenca, € extremamente necessario para que se atenue a angustia perante uma
doenca que ainda ndo tem cura. Este acompanhamento do paciente e da familia deve ser

constante, durante toda a trajetdria da doenca.
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5 CONCLUSOES

A DMD é uma doenca hereditaria progressiva caracterizada pela delecdo do gene da
distrofina presente no cromossomo sexual X;

A DMD é a mais comum das distrofias atingindo cerca de 1 para cada 3.500 nascidos
do sexo masculino, sendo assim classificada pela OMS (Organizagdo Mundial da Salde)
como rara;

Aproximadamente aos 12 anos de idade os portadores estdo confinados a cadeiras de
rodas e a sobrevida € de aproximadamente 2 décadas de vida;

A manobra de Gouwers é um sinal bem especifico da doenga podendo ser identificada
por qualquer profissional que tenha conhecimento sobre a mesma;

Analise de DNA é o principal exame a ser feito para que se obter o diagndstico da
doenga;

Dentre as varias complicaces da doenca as de maiores preocupacfes sdo as
cardiorrespiratorias;

O enfermeiro é um profissional fundamental no diagndstico precoce da doenca,
principalmente aqueles que fazem parte das unidades de saude, tendo em vista, que a
proximidade com a crianga tem inicio antes mesmo do seu nascimento e perdura durante todo

seu crescimento.
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