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RESUMO

Objetivo: Descrever os dados coletados em uma pesquisa sobre a qualidade de vida, o curso da doenca e 0
acesso a saude em pacientes portadores da Distrofia Muscular de Duchenne (DMD). Métodos: Trata-se de
um estudo observacional com caréater exploratério descritivo, por meio de questionarios, com portadores da
DMD que eram assistidos por uma instituicdo de protecdo e apoio a pessoas com doencas genéticas na
regido metropolitana de Belo Horizonte-MG. Utilizou-se um nivel de significancia de 5% e os dados foram
analisados no software R versao 4.0.3. Resultados: O estudo foi composto por quatro participantes do sexo
masculino, com idades entre 12 e 18 anos, 75% teve o diagndstico entre 2 e 5 anos. Todos 0s participantes
relataram n&o ter acesso a medicacgdo gratuita pelo Sistema Unico de Saude (SUS), porém todos tinham
acompanhamento fisioterapéutico e plano de saude privado, metade dos participantes nao recebeu suporte
emocional e informacdes adequadas sobre a doenca. Conclusdo: A DMD é uma doenca genética que
provoca danos irreversiveis, 0 acesso precoce ao tratamento € crucial para melhor prognéstico e qualidade
de vida. Pesquisas com amostras maiores e que abrangem diversos centros da cidade sdo necessarios para
uma melhor compreenséo do perfil social.

Palavras-chave: Distrofia Muscular de Duchenne, Qualidade de vida, Acesso a medicamentos essenciais e
tecnologias em salde.

ABSTRACT

Objective: To describe the data collected in a survey on the quality of life, disease progression, and access
to healthcare in patients with Duchenne Muscular Dystrophy (DMD). Methods: This is an observational study
with an exploratory, descriptive nature, using questionnaires, with DMD patients who were assisted by an
institution that protects and supports people with genetic diseases in the metropolitan region of Belo Horizonte-
MG. A significance level of 5% was used and data were analyzed using R software version 4.0.3. Results:
The study included four male participants, aged between 12 and 18 years (+). 75% were diagnosed between
2 and 5 years old. All participants reported not having access to free medication through the Unified Health
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System (SUS), but all had physiotherapy follow-up and private health insurance. Half of the participants did
not receive emotional support and adequate information about the disease. Conclusion: DMD is a genetic
disease that causes irreversible damage. Early access to treatment is crucial for a better prognosis and quality
of life. Research with larger samples covering various city centers is needed for a better understanding of the
social profile.

Keywords: Duchenne Muscular Dystrophy, Quality of life, Access to essential medications and health
technologies.

RESUMEN

Obijetivo: Describir los datos recopilados en una encuesta sobre la calidad de vida, la evolucion de la
enfermedad y el acceso a la atenciobn médica en pacientes con Distrofia Muscular de Duchenne (DMD).
Métodos: Se trata de un estudio observacional, de caracter exploratorio, descriptivo, mediante cuestionarios,
con pacientes con DMD que fueron atendidos por una institucion que protege y apoya a personas con
enfermedades genéticas en la regiébn metropolitana de Belo Horizonte-MG. Se utilizé un nivel de significancia
del 5%y los datos se analizaron utilizando el software R version 4.0.3. Resultados: El estudio incluyo a cuatro
participantes masculinos, con edades entre 12 y 18 afos (z). El 75% fueron diagnosticados entre los 2 y 5
afos. Todos los participantes informaron que no tenian acceso a medicamentos gratuitos a través del Sistema
Unico de Salud (SUS), pero todos tenian seguimiento fisioterapéutico y seguro de salud privado. La mitad de
los participantes no recibié apoyo emocional ni informaciéon adecuada sobre la enfermedad. Conclusién: La
DMD es una enfermedad genética que causa dafios irreversibles. El acceso temprano al tratamiento es crucial
para un mejor pronéstico y calidad de vida. Se necesita investigacion con muestras mas grandes y que
abarquen varios centros de la ciudad para una mejor comprension del perfil social.

Palabras clave: Distrofia Muscular de Duchenne, Calidad de vida, Acceso a medicamentos esenciales y
tecnologias en salud.

INTRODUCAO

A distrofia muscular de Duchenne é caracterizada como uma doenca recessiva ligada ao cromossomo X,
dessa forma, 99% dos casos acometem o sexo masculino. A mutagcdo do cromossomo X provoca auséncia
de producdo da proteina denominada distrofina, resultando em perda progressiva de massa muscular e
substituic@o por tecido adiposo e fibroso (DUAN D, et al., 2021). Além disso, reduz a fungdo muscular e causa
alterac6es em diversos 6rgdos e sistemas, como o cardiovascular e respiratério (BIRNKRANT DJ, et al.,
2018). Cerca de 1 em cada 3.500 a 5.000 homens nascidos vivos sédo acometidos pela doenca (EMERY AEH,
1991), podendo se desenvolver de forma hereditaria ou por mutacéo espontdnea do gene.

Os sinais e sintomas incluem: atraso no desenvolvimento dos marcos motores, fraqueza muscular,
panturrilhas hipertréficas, dificuldade na fala e o sinal de Gowers (DUAN D, et al., 2021). Em decorréncia das
diversas alteragBes provocadas pela doenga, esses individuos necessitam de acompanhamento com uma
equipe multidisciplinar (ARAUJO APQC, et al., 2018). O diagndstico de distrofia muscular de Duchenne é
realizado com base na histdria clinica do individuo, nos sinais e sintomas e no teste para confirmar a mutagao
genética (BABBS A, et al., 2020). Em paises desenvolvidos, a média de idade para se obter o diagnoéstico é
de 3 a 5 anos, ja no Brasil, observa-se que o tempo para fechar o diagndstico demora cerca de 2,5 anos a
mais, portanto, é feito entre os 3 a 7,5 anos de idade.

O atraso no diagnéstico da doenga pode ser atribuido a falta de capacitagdo dos profissionais para o
diagnostico diferencial (DMD, 2020). Estudos para caracterizar determinadas populacdes vém sendo
desenvolvidos nos ultimos anos para fornecer um mapeamento de evidéncias que estimule a identificagéo, o
diagnostico precoce e o tratamento adequado para cada condicdo de saude (CARRERA ELL, et al., 2022;
NAGAI MM, et al., 2022). Tracar o perfil clinico de individuos com doencas raras, como a distrofia muscular
de Duchenne, pode permitir ao individuo ter acesso as intervencdes mais rapidamente, o que contribui para
sua qualidade de vida e prevencao de complicacdes. Além disso, tais informag6es podem contribuir para a
realizacdo de acOes eficazes e precisas por parte de agentes publicos e privados de modo a garantir o bem-
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estar desses individuos. Diante do exposto, o objetivo do presente estudo foi realizar um levantamento de
dados para caracterizacédo dos pacientes com distrofia muscular de Duchenne amparados por uma instituicdo
de apoio na regido metropolitana de Belo Horizonte (Minas Gerais).

METODOS

Trata-se de um estudo observacional com carater exploratério descritivo, realizado no periodo de agosto
a setembro de 2022, aprovado pelo Comité de Etica e Pesquisa da Faculdade Ciéncias Médicas de Minas
Gerais (Numero do parecer: 5.456.725 e CAAE: 57072122.0.0000.5134). A amostragem do presente estudo
foi de carater nao-probabilistico e por método de conveniéncia. Os individuos que participaram da pesquisa
recebiam apoio da instituicdo de apoio de protecdo as pessoas com doengas genéticas localizada na cidade
de Contagem (Minas Gerais). Para ser incluido no estudo, o individuo deveria ter sido diagnosticado com
distrofia muscular de Duchenne por meio de testes genéticos e/ou analise da proteina distrofina. Foram
excluidos do estudo individuos com outra doenca genética associada ou que nao fossem assistidos pela
instituicao.

Um guestionério contendo 42 perguntas foi desenvolvido para obter informag6es acerca da doenca, fatores
ambientais e sociais para realizar a caracterizacdo dos individuos com distrofia muscular de Duchenne. Foi
dividido nos seguintes subtitulos: identificag@o e questdes de cunho socioecondmico, questdes referentes ao
diagnostico e aconselhamento genético, sintomas iniciais, fase de transicdo e meio de locomog¢édo. A média
do tempo para respondé-lo foi de 20 minutos. Para o presente estudo, quatro pesquisadores ficaram
responséveis por coletar os dados com os participantes por meio do questionario e outros trés pesquisadores
restantes ficaram responsaveis pela analise dos dados. Apds aceitar participar da pesquisa, os individuos
foram orientados acerca da leitura e assinatura do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE).
Posteriormente, o questionario foi preenchido pelo familiar acompanhado do pesquisador para esclarecimento
de eventuais dlvidas que surgissem.

A coleta dos dados foi realizada durante as agdes extensionistas da Liga Académica de Genética Humana
de uma instituicdo privada. Devido ao contato que os pesquisadores tiveram com as familias dos individuos
com distrofia muscular de Duchenne na instituicdo de apoio de protecdo as pessoas com doencgas genéticas
localizada na cidade de Contagem (Minas Gerais), optou-se por aplicar o questiondrio presencialmente, por
meio do Google Forms, pela praticidade oferecida por essa ferramenta. Os dados foram armazenados e
compilados no Excel 2019 para andlise estatistica. As variaveis categoricas foram apresentadas como
frequéncias absolutas e relativas e as varidveis nhuméricas, como média + desvio-padrdo e/ou mediana (10
quartil — 3o quartil). Foi utilizado nivel de significancia de 5% e os dados foram analisados no software R
verséo 4.0.3.

RESULTADOS

O estudo foi composto por 4 participantes com idades entre 12 e 18 anos, sendo todos do sexo masculino.
A primeira se¢do do questionario foi composta por questdes de cunho socioecondmico dos participantes
(Tabela 1). Todos os participantes (n=4, 100%) residiam com um dos pais ou com ambos 0s pais e outros
familiares. Metade dos participantes (n=2, 50%) residiam em casa propria ja quitada. Todos os participantes
(n=4, 100%) tinham acesso aos servicos de saneamento bdasico. A maioria dos participantes eram
alfabetizados (n= 3, 75%) e todos possuiam plano de salde privado (n=4, 100%).

Tabela 1- Dados de cunho socioecondmico dos pacientes portadores da Distrofia Muscular de Duchenne,
n=4.

Variavel N %
Com um dos pais ou com ambos 0s pais 4 100
Lo . Com outros familiares 0 0
Com quem o individuo reside - - —
Com pais adotivos ou outros responsaveis sem 0 0
lacos sanguineos
2 pessoas 2 50
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3 pessoas 0 0
Pessoas que moram junto com o 4 pessoas 1 25
Co 5 pessoas 1 25
individuo
6 pessoas 0 0
Mais de 6 pessoas 0 0
Casa prépria em pagamento 0 0
Situacdo da casa em que o individuo Casa prépria ja quitada 2 50
vive Casa cedida ou emprestada 1 25
Casa alugada 1 25
Acesso ao servico de saneamento Sim 4 100
béasico Nao 0 0
. ) Sim 3 75
E alfabetizado N0 1 o5
. , . Sim 4 100
Possui plano de saude privado N0 0 0
Total 4 100

Fonte: Ribeiro MCR, et al., 2024.

A segunda sec¢éo do questionério foi composta por questdes referentes ao diagnéstico e aconselhamento
genético (Tabela 2). A maioria dos participantes expressaram néo ter outro diagnéstico de distrofia muscular
de Duchenne na familia (n=3,75%). Todos os participantes (n=4, 100%) relataram ter conhecimento acerca
das causas da doenca e os padrdes de hereditariedade, bem como aconselhamento ao risco de ocorréncia
da doenca na familia. Todos os participantes (n=4, 100%) relataram n&o ter investigado se as irmas e as
irmas dos individuos com distrofia muscular de Duchenne séo portadoras das mutagfes caracteristicas da
doenga.

Todos os participantes (n=4, 100%) relataram a nao realizacdo de procedimentos para diagnéstico de
distrofia muscular de Duchenne no pré-natal. Metade dos participantes (n=2, 50%) relataram que a suspeita
da doenca comecou antes dos 2 anos e diversos motivos foram citados, como baixa estatura e peso,
dificuldade para subir e descer escadas e/ou correr, exames laboratoriais alterados e casos da doenc¢a na
familia. O diagnéstico da maioria dos participantes foi entre 2 e 5 anos (n= 3, 75%) e metade (n= 2, 50%)
relataram que ndo receberam suporte emocional e acesso as informacdes sobre a doenca.

A maioria dos participantes (n=3, 75%) fazia uso regular de glicocorticoides ou similares, sendo o
Deflazacorte o medicamento mais utilizado (n=4, 100%). Todos os participantes iniciaram o uso da medicacgéo
apos os 5 anos de idade (n=3, 75%) e todos (n=3, 75%) fazem acompanhamento regular com o médico para
controle da medicacdo. Apenas 1 participante (n=1, 25%) néo faz uso de medicac¢des para controle da doenca
devido aos efeitos colaterais, como edema, com solicitacdo médica. Todos os participantes (n=4, 100%)
relataram n&o ter acesso as medicacdes de forma gratuita por meio do Sistema Unico de Saltde (SUS). Todos
os participantes (n=4, 100%) tém acompanhamento com fisioterapeuta para tratamento e orientacdes.

Tabela 2- Dados em relacéo ao diagnéstico e ao aconselhamento genético em pacientes portadores da
Distrofia Muscular de Duchenne, n=4.

%
50
25
25

Variavel

Antes dos 2 anos

Idade em que iniciou a suspeita da doenca Entre 2 e 5 anos
Ap6s os 5 anos

Antes dos 2 anos

OININ(FRP|W|IO|IR(FLINZ
o

Idade em que foi feito o diagnéstico da doenca Entre 2 e 5 anos 75

Ap6s os 5 anos 25

Recebeu suporte emocional e acesso a informacao sobre Sim 50

a doenca ap6és o diagnéstico N&o 50

InstituicBes que ofereceram suporte emocional e acesso | Equipe da unidade bésica de 0
a informacdéo sobre a doenca saude da regido do individuo.
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Equipe da instituicdo em que foi | 1 | 25
feito o diagnostico.

Membros se uma instituicdo | O 0
beneficente
Profissionais contratados de forma 1] 25
particular
. L - Sim 3175
Faz uso regular de glicocorticéides ou similares NZo 11 25
Antes dos 2 anos 0 0
Quando iniciou o uso da medicacao Entre 2 e 5 anos 0 0
Apo6s os 5 anos 3175
Total 4 | 100

Fonte: Ribeiro MCR, et al., 2024.

A terceira se¢éo do questionério foi composta por questfes acerca dos sintomas iniciais da doenca. Todos
0s participantes faziam uso de Orteses para prevenc¢do de deformidades no tornozelo (n= 4, 100%). A maioria
(n3, 75%) fazia exercicios de condicionamento aerobico de baixa intensidade menos de 4 vezes por semana.
A maioria (n=3, 75%) fazia acompanhamento da salde 6ssea e da saude cardiaca pelo menos uma vez por
ano. A quarta sessao do questionario foi composta por questdes acerca da fase de transicdo da doenca
(Tabela 3).

A maioria dos participantes fazia uso de érteses para manter a postura de pé (n= 3, 75%) e 1 (25%)
participante relatou ndo fazer o uso da 6rtese por ndo saber se era necessario ou benéfico. A maioria dos
participantes (n= 3, 75%) fazia o monitoramento da funcao pulmonar. Além do médico, outros profissionais
da saude foram citados pelo acompanhamento do cuidado, como o psicélogo (n=3, 75%), por varios meios,
dentre eles, o hospital da rede publica (n= 2, 50%).

Tabela 3- Dados acerca do acesso a saude dos pacientes portadores da Distrofia Muscular de Duchenne,
n=4.

Variavel N %
Fonoaudi6logo 2 50
Profissionais inseridos no Terapeuta ocupacional 2 50
cuidado Psicélogo 3 75
Nutricionista ou Nutrélogo 1 25
Formas de acesso aos Unidade basica de salde da regido 0 0
o oo ! Hospital da rede publica

profissionais inseridos no ———— -

; Profissionais contratados de forma particular 2 50
cuidado —— -

Instituicdo beneficente 1 25
Total 4 100

Fonte: Ribeiro MCR, et al., 2024.

A quinta sesséo do questionério foi composta por questdes acerca do meio de locomogéao dos individuos
(Tabela 4). Todos os participantes (n=4, 100%) possuiam cadeira de rodas e a maioria (n=3, 75%) teve
acesso por meio de doacdes de instituicdes beneficentes ou campanhas de doacao.

Tabela 4- Dados acerca da forma de locomoc&o dos pacientes portadores da Distrofia Muscular de Duchenne,
n=4.

Variavel N %
. Disponibilizada pelo Estado 1 25
Meio pelo qual —— -
. . Doada por instituicbes beneficentes ou campanhas de
tiveram acesso a = 3 75
. doacao
cadeira de rodas —
Comprada com recursos proprios 0 0
Total 4 100

Fonte: Ribeiro MCR, et al., 2024.
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DISCUSSAO

A distrofia muscular de Duchenne é uma doenca genética rara e progressiva que afeta principalmente
meninos, levando a deterioracdo muscular gradual e significativa (VENUGOPAL V e PAVLAKIS S, 2023). A
identificacao precoce e o diagnéstico preciso tém sido cruciais para o manejo da doenca, pois permitem a
implementacao de intervencdes terapéuticas em estagios iniciais. A introducdo de testes genéticos e a
ampliacdo do conhecimento sobre as variantes patogénicas tém possibilitado um diagnéstico mais rapido e
eficaz, o que pode influenciar significativamente o prognéstico dos pacientes (SUN C, et al., 2020). No entanto,
a progressao da distrofia muscular de Duchenne é inevitavel e os tratamentos atualmente disponiveis tém
sido majoritariamente paliativos.

O uso de corticosteroides tem mostrado beneficios na prolongacéo da funcéo muscular e na melhoria da
qualidade de vida, mas também € associado a efeitos colaterais significativos, como ganho de peso,
osteoporose e hipertensdao (PATTERSON G, et al., 2023). O campo das terapias genéticas tem oferecido
novas esperancas. Avancos em técnicas como a edi¢cdo do genoma, incluindo a CRISPR/Cas9, e a terapia
de substituicdo genética tém mostrado resultados promissores em modelos pré-clinicos. Embora esses
tratamentos ainda estejam em fases experimentais, eles representam um avanco significativo em comparacao
com as abordagens terapéuticas tradicionais. (HAPPI MBAKAM C, et al., 2022).

Além das terapias genéticas, a pesquisa tem explorado outras modalidades, como o uso de agentes
farmacol6gicos para promover a producéo de distrofina em niveis reduzidos ou para melhorar a fungéo
muscular por outras vias (SALMANINEJAD A, et al, 2020). Contudo, a integracdo de cuidados
multidisciplinares continua a ser essencial no tratamento da distrofia muscular de Duchenne. A colaboracéo
entre neurologistas, cardiologistas, fisioterapeutas e outros profissionais de salude permite uma abordagem
holistica que pode melhorar a qualidade de vida dos pacientes e abordar as complicacdes associadas a
progresséo da doencga.

A complexidade e o impacto desta condicdo vdo além dos aspectos clinicos e envolvem diversas
dimens6es do cotidiano dos pacientes e suas familias, refletindo a importancia de se considerar também o
contexto socioecondémico, ambiental e social (BUSHBY K, et al., 2010). Do ponto de vista social, o impacto
da distrofia muscular de Duchenne vai além do tratamento médico e afeta a vida social e emocional do
paciente e de seus familiares (LUCCA SA e PETEAN EBL, 2016). As restricdes fisicas progressivas podem
levar a um isolamento social crescente, exacerbado por atitudes e falta de compreensédo da sociedade em
relacdo a deficiéncia. Isso pode afetar a autoestima dos pacientes e sua qualidade de vida geral (ZACHI EC,
et al., 2012). Programas de apoio social, educacdo e conscientizacdo comunitdria sdo essenciais para
promover a incluso e reduzir o estigma associado a deficiéncia (HERNANDEZ-SANCHEZ A, et al., 2024).

O aspecto socioecondmico tem um impacto profundo na gestdo da distrofia muscular de Duchenne.
Familias com menos recursos financeiros frequentemente enfrentam desafios significativos na obtencéo de
cuidados médicos adequados e de suporte necessario para o tratamento da doenca. O custo elevado dos
medicamentos, terapias fisicas, e equipamentos especializados pode sobrecarregar financeiramente essas
familias, limitando o acesso a tratamentos essenciais e a servi¢cos de suporte, como terapias ocupacionais e
assisténcia a mobilidade (ORSO M, et al., 2023).

Além disso, a necessidade continua de ajustes na residéncia e a compra de tecnologias assistivas
aumentam o custo total de cuidados, criando uma barreira adicional para familias em situa¢cées econémicas
precérias, precisando se voltar a projetos beneficentes de instituicdes. O Programa de Triagem Neonatal- MG
ndo contempla as doencas neuromusculares como a DMD, apenas a AME (Atrofia Muscular Espinhal),
segunda doenca neuromuscular mais frequente na infancia. O diagnostico precoce e a implementacao de
tratamentos especificos e multidisciplinares podem mudar a evolugéo natural das doencas raras. A DMD
apresenta sintomatologia por volta dos dois anos de idade e ainda ndo tem tratamento especifico.

Porém, o diagnéstico precoce pela triagem do recém-nascido e da méae portadora possibilitaria o
planejamento para adogdo de medidas preventivas precocemente e a realiza¢do do aconselhamento genético
(DUAN D, et al., 2021). A distrofia muscular de Duchenne continua a ser uma condigdo complexa com
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implicagBes profundas para os pacientes e suas familias. Assim, uma abordagem integral que considere tanto
o perfil socioecondémico quanto o social dos pacientes com distrofia muscular de Duchenne é crucial para o
desenvolvimento de politicas de salde e programas de apoio. A integracdo desses dados nas estratégias de
tratamento pode levar a um atendimento mais personalizado e eficaz, melhorando os resultados para os
pacientes e suas familias.

Deve-se, dessa forma, incentivar a pesquisa e a coleta de dados sobre esses aspectos, podendo
proporcionar uma compreensdo mais completa dos desafios enfrentados e ajudar na criacédo de intervencdes
mais equitativas e abrangentes, a fim de incentivar a inclusdo da DMD no programa de triagem neonatal no
futuro. Ademais, para eventuais novas pesquisas, sugere-se a realizacdo de estudos com amostras maiores
gue abrangem diversos centros da cidade para uma melhor compreenséo do perfil social.

CONCLUSAO

A distrofia muscular de Duchenne é uma doenga genética neuromuscular que provoca danos irreversiveis
no tecido muscular e prejudica as fun¢des organicas dos individuos. Tragar o perfil clinico de individuos com
doencas raras, como a distrofia muscular de Duchenne, pode permitir ao individuo ter acesso as intervencdes
mais rapidamente, o que contribui para sua qualidade de vida e prevenc¢éo de complicacbes. Além disso, tais
informacgdes podem contribuir para a realizacéo de agfes eficazes e precisas por parte de agentes publicos
e privados de modo a garantir o bem-estar desses individuos.
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