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RESUMO

Objetivo: Analisar as caracteristicas da Distrofia Muscular de Duchenne (DMD). Revisao bibliografica: A
DMD é a distrofia muscular infantil mais comum em todo o mundo, sendo uma doenca recessiva ligada ao
X, causada por mutacdes no gene que codifica a distrofina, afetando 1 em 3.500 a 5.000 meninos. A
distrofina € uma grande proteina do citoesqueleto que facilita as interacdes entre o citoesqueleto, a
membrana celular e a matriz extracelular. Na DMD, a distrofina esta ausente o que ocasiona fragilidade e
permeabilidade excessivas da membrana, desregulacdo da homeostase do calcio e dano oxidativo. Os
sintomas se manifestam durante a primeira infancia, piorando progressivamente com perda da
deambulacao, e, posteriormente, insuficiéncia respiratéria e cardiaca. Consideracdes finais: A DMD é uma
doenca neuromuscular em que ha fraqueza muscular severa e a morte se da aproximadamente aos 30 anos
em decorréncia da insuficiéncia cardiorrespiratdria. Atualmente, ndo existe cura para a doenca, sendo
aplicadas medidas de suporte. A administracéo de glicocorticoides, como prednisona e deflazacort, deve ser
iniciada imediatamente apds o diagndstico com objetivo de preservar a funcdo muscular. Além disso,
medidas de ventilagéo n&o invasiva devem ser fornecidas para o0s pacientes que precisam.

Palavras-chave: Distrofia muscular de Duchenne, Distrofias musculares, Distrofina.

ABSTRACT

Objective: To analyze the characteristics of Duchenne Muscular Dystrophy (DMD). Bibliographic review:
DMD is the most common infantile muscular dystrophy worldwide, being an X-linked recessive disease,
caused by mutations in the gene that encodes dystrophin, affecting 1 in 3,500 to 5,000 boys. Dystrophin is a
large cytoskeletal protein that facilitates interactions between the cytoskeleton, cell membrane, and
extracellular matrix. In DMD, dystrophin is absent, which causes excessive membrane fragility and
permeability, dysregulation of calcium homeostasis and oxidative damage. Symptoms manifest during early
childhood, progressively worsening with loss of ambulation, and, later, respiratory and cardiac failure. Final
considerations: DMD is a neuromuscular disease in which there is severe muscle weakness and death
occurs at approximately 30 years of age due to cardiorespiratory failure. Currently, there is no cure for the
disease, and supportive measures are applied. Administration of glucocorticoids, such as prednisone and
deflazacort, should be started immediately after diagnosis in order to preserve muscle function. In addition,
non-invasive ventilation measures must be provided for patients who need it.
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RESUMEN

Objetivo: Analizar las caracteristicas de la Distrofia Muscular de Duchenne (DMD). Revision bibliografica:
La DMD es la distrofia muscular infantil mas comun en todo el mundo, siendo una enfermedad recesiva
ligada al cromosoma X, causada por mutaciones en el gen que codifica la distrofina, que afecta a 1 de cada
3500 a 5000 nifios. La distrofina es una gran proteina del citoesqueleto que facilita las interacciones entre el
citoesqueleto, la membrana celular y la matriz extracelular. En la DMD, la distrofina esta ausente, lo que
provoca una excesiva fragilidad y permeabilidad de la membrana, desregulacion de la homeostasis del
calcio y dafio oxidativo. Los sintomas se manifiestan durante la primera infancia, empeorando
progresivamente con la pérdida de la deambulacion y, mas tarde, insuficiencia respiratoria y cardiaca.
Consideraciones finales: La DMD es una enfermedad neuromuscular en la que existe una debilidad
muscular severa y la muerte se produce aproximadamente a los 30 afios de edad por insuficiencia
cardiorrespiratoria. Actualmente, no existe una cura para la enfermedad y se aplican medidas de apoyo. La
administracion de glucocorticoides, como prednisona y deflazacort, debe iniciarse inmediatamente después
del diagnéstico para preservar la funcion muscular. Ademas, se deben proporcionar medidas de ventilacién
no invasiva a los pacientes que lo necesiten.

Palabras clave: Distrofia muscular de Duchenne, Distrofias musculares, Distrofina.

INTRODUCAO

A distrofia muscular de Duchenne (DMD) é uma doeng¢a muscular pediatrica letal, afetando 1 em 3.500 a
5.000 homens, é a distrofia muscular infantil mais comum em todo o mundo. A DMD constiu uma doenca
recessiva ligada ao X, que pode ser causada por uma variedade de mutacdes diferentes no gene DMD que
codifica a distrofina, que é o maior gene humano abrangendo aproximadamente 2,3 Mb no cromossomo X
(Xp21.2-p21.1). Devido ao seu grande tamanho, existem mudltiplas oportunidades para mutagfes, como
grandes delec¢des, mutacdes pontuais e duplicacbes em todo o gene DMD. A maioria dessas mutagdes
interrompe o quadro de leitura aberta (ORF), resultando em uma mudanc¢a de quadro e, posteriormente, na
producdo de uma proteina distrofina truncada e ndo funcional (SUN C, et al., 2020; BIRNKRANT DJ, et
al., 2018; ERKUT E e YOKOTA T, 2022; ARORA H, 2019; WERNECK LC, et al., 2019).

A distrofina € uma grande proteina do citoesqueleto que facilita as interacdes entre o citoesqueleto, a
membrana celular e a matriz extracelular. Esta localizado na membrana plasmatica em tecidos musculares
e ndo musculares. A distrofina é uma parte critica do complexo distrofina-glicoproteina (DGC), que
desempenha um papel importante como sendo uma unidade estrutural do musculo. Na DMD, tanto a
distrofina quanto as proteinas DGC estédo ausentes, levando a fragilidade e permeabilidade excessivas da
membrana, desregulagdo da homeostase do célcio e dano oxidativo. Esses fatores desempenham um papel
crucial na necrose das células musculares. A medida que os pacientes com DMD envelhecem, a
capacidade regenerativa dos musculos parece estar esgotada e o tecido conjuntivo e adiposo gradualmente
substitui as fibras musculares (GILL O, 2022; SZABO SM, et al., 2021).

Os sintomas comecgam a se manifestar durante a primeira infancia, piorando progressivamente ao longo
da adolescéncia com perda da deambulacdo. Danos musculares progressivos e degeneracdo ocorrem em
pessoas com DMD, resultando em fraqueza muscular, atrasos motores como incluindo atraso na
capacidade de sentar, dificuldade em levantar e ficar em pé de forma independente e dificuldades em
aprender a falar, associados a comprometimento respiratério e cardiomiopatia. As sequelas progressivas da
DMD, como escoliose e cifose, resultam em funcdo pulmonar alterada, e a fraqueza muscular respiratoria
pode levar a diminuicdo da capacidade ventilatéria e infeccdes pulmonares. A primeira incidéncia de
cardiomiopatia ocorre aos 6 anos de idade. Os sintomas manifestam-se na cardiomiopatia dilatada, que
progride para insuficiéncia cardiaca terminal com arritmias supraventriculares e ventriculares concomitants
(KARIZOD K, et al., 2022; GUGLIERI M, et al., 2022; SALARI N, et al., 2022; ELANGKOVAN N e DICKSON
G, 2021).
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A distrofina também é expressa em algumas células cerebrais e esta € uma explicacdo para o
comprometimento cognitivo em pacientes. O comprometimento intelectual é observado em todos os
pacientes; no entanto, apenas 20% a 30% dos pacientes tém um quociente de inteligéncia (QI) inferior a 70.
O grau de comprometimento ndo se correlaciona com a gravidade da doenca. A maioria dos pacientes tem
apenas uma forma leve de deficiéncia de aprendizagem e pode funcionar em uma sala de aula regular. A
epilepsia € mais comum do que na populacdo em geral (BIRNKRANT DJ, et al., 2018; KARIZOD K, et al.,
2022; SALARI N, et al., 2022).

A dependéncia da cadeira de rodas geralmente ocorre por volta dos 12 anos de idade e a ventilacédo
assistida pode ser necessaria por volta dos 20. Embora o curso clinico do envolvimento do musculo
esquelético e cardiaco possa ser variavel, a morte geralmente ocorre aproximadamente aos 30 anos devido
a insuficiéncia cardiorrespiratéria. Ha um risco aumentado de autismo (3,1%), transtorno de déficit de
atencao e hiperatividade (11,7%), transtorno obsessivo-compulsivo e deficiéncia intelectual (34,8%) em
meninos com DMD (SUN C, et al., 2020; ARAUJO APQC, et al., 2018; DENG J, et al., 2022; BABBS A, et
al., 2020).

Devido a morbidade e mortalidade causadas pela doenca, a DMD demonstrou estar associada a um
fardo substancial para os pacientes afetados, cuidadores informais e para a sociedade. Nesse sentido,
torna-se essencial o conhecimento acerca da DMD a fim de propiciar diagnéstico precoce, tratamento e
medidas de suporte e reabilitacdo para o paciente, além de acompanhamento para os cuidadores. O
objetivo do estudo foi analisar as caracteristicas da Distrofia Muscular de Duchenne.

REVISAO BIBLIOGRAFICA
Definicdo, epidemiologia e fisiopatologia

A Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) € uma rara doeng¢a neuromuscular ligada ao X que pertence a
um grupo de doencas conhecidas como distrofinopatias, que englobam também a distrofia muscular de
Becker e uma forma intermedidria. A DMD é causada por mutacdes no gene da distrofina que levam a
auséncia da distrofina ou a defeitos estruturais dessa proteina, uma proteina do citoesqueleto que permite a
forca, estabilidade e funcionalidade das miofibras. A distrofina estabiliza o musculo esquelético e cardiaco
conectando a actina nas fibras musculares a matriz extracelular; na auséncia de distrofina, a lesdo
recorrente da fibra muscular leva a inflamacdo crénica, substituicdo do musculo por tecido fibrético e
adiposo e fraqueza associada (MACKINTOSH EW, et al., 2020; BIRNKRANT DJ, et al., 2018; TANG L, et
al., 2022).

A falta de distrofina funcional, por sua vez, prejudica a estrutura e a funcdo das miofibras, essenciais
para o crescimento fisioldgico do tecido muscular. Devido a localizagdo do gene da distrofina no
cromossomo X, a DMD afeta predominantemente criancas do sexo masculino, enquanto as mulheres
provavelmente sao “portadoras saudaveis” assintomaticas (BIRNKRANT DJ, et al., 2018; CRISAFULLI S, et
al., 2020; FILIPELLI RL e CHANG NC, 2022; ELANGKOVAN N e DICKSON G, 2021).

A prevaléncia de DMD foi relatada como 15,9 casos por 100.000 nascidos vivos do sexo masculino nos
EUA e 19,5 casos por 100.000 nascidos vivos do sexo masculino no Reino Unido. A prevaléncia global
agrupada e a prevaléncia de nascimento de DMD foram 7,1 e 19,8 por 100.000 homens, respectivamente. A
prevaléncia de nascimento é muito maior do que a prevaléncia porque as criancas com DMD podem néao
sobreviver além da idade pediatrica, provavelmente em paises em desenvolvimento com baixa adesao aos
padrdes de atendimento (BIRNKRANT DJ, et al., 2018; CRISAFULLI S, et al., 2020; GUGLIERI M, et al.,
2022).

Mutacdes na DMD que causam falta de distrofina funcional resultam em um sarcolema fragil que é
suscetivel a danos apés a contracdo do musculo esquelético, levando a necrose intrinseca das miofibras
(ou mionecrose). A necrose esta intimamente associada ao aumento da inflamacéo e do estresse oxidativo
e leva a miogénese regenerativa subsequente. Ataques repetidos de mionecrose também causam aumento
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da fibrose ao longo do tempo. A mionecrose intrinseca dos musculos esqueléticos é central para a
distropatologia progressiva da DMD e parece ser exacerbada pelo crescimento, exercicio e metabolismo,
associada a altas necessidades energéticas ndo atendidas. Além disso, o0 aumento progressivo da fibrose
causada por surtos repetidos de mionecrose e inflamacéo prejudica a miogénese e a regeneracdo dos
musculos DMD, resultando em perda severa de tecidos musculares. Surtos de mionecrose intrinseca na
DMD também podem danificar diretamente as jungdes neuromusculares, levando a desnervacao
irreverssivel progressiva que contribuird para a perda da fungcdo muscular em pacientes com DMD. A
distrofina € expressa no musculo estriado e cardiaco, bem como no cérebro e na retina. A distribuicao no

cérebro é menor do que no mdsculo, no entanto, isso explica algumas das manifestacdes do sistema
nervoso central dessa doenca (WERNECK LC, et al., 2019; GROUNDS MD, et al., 2020).

Quadro clinico e diagnéstico

A DMD caracteriza-se por uma degeneragdo progressiva dos musculos esqueléticos. A velocidade de
crescimento, no entanto, € mais lenta, levando a baixa estatura. Hipotonia leve em um lactente pode estar
presente, e controle deficiente da cabe¢a em um lactente pode ser um sinal inicial. Os pacientes ndo tém
facies atipica, mas com o inicio da fraqgueza muscular facial, um sinal transversal ou horizontal pode ser
observado na infancia. Fraqueza e dificuldade na deambulacéo geralmente sdo notadas pela primeira vez
entre 2 e 3 anos de vida, causando perda da deambulac&o nos 13 anos de vida, seguida de complicagfes
cardiacas (por exemplo, cardiomiopatia dilatada e arritmia) e distarbios respiratérios, incluindo doencas
cronicas insuficiéncia respiratéria (ARORA H, 2019; HAMMER S, et al., 2022; SHIEH PB, 2018; WERNECK
LC, et al., 2019; FILIPELLI RL e CHANG NC, 2022).

Na primeira fase da doencga, a crianca apresenta dificuldade para correr, subir escadas, pular, levantar-
se do chéo e cai com frequéncia. Mais comumente, eles podem ter uma marcha “bamboleante” que resulta
da fraqueza da cintura pélvica e requer o uso de suas mdos quando se levantam do chdo (manobra de
Gower), ou seja, desenvolve uma marcha rolante com “sinal de Gowers” positivo. Geralmente os meninos
sdo diagnosticados entre as idades de 3 e 5 anos quando seus marcos motores estdo atrasados, em
comparacdo com os de seus pares. Observa-se aumento da incidéncia de fraturas em consequéncia das
guedas frequentes. Ocorrem lordose lombar e escoliose com contraturas musculares. Como resultado da
escoliose, a funcdo pulmonar pode ser prejudicada, o que pode levar ao comprometimento pulmonar.
Contraturas dos tornozelos, joelhos, quadris e cotovelos podem ser observadas. O aumento das
panturrilhas com atrofia dos musculos da coxa resulta em pseudo-hipertrofia das panturrilhas, que é uma
caracteristica classica. A maioria dos meninos se torna dependente de cadeira de rodas aos 12 anos de
idade. A partir dai, desenvolve-se uma perda gradual da funcdo do brago, com necessidade crescente de
assisténcia pessoal para realizar as func¢des didrias (ARORA H, 2019; HAMMER S, et al., 2022; SHIEH PB,
2018; SALARI N, et al., 2022).

O comprometimento subsequente dos sistemas cardiaco e respiratério € a principal causa de morte
desses pacientes. O declinio da funcdo respiratéria e a eventual falha normalmente acompanham a
deambulacdo, com surgimento de insuficiéncia respiratéria quando a deambulagdo independente é
perdida. O diafragma é o maior e mais ativo musculo envolvido na respiracdo e, portanto, o primeiro a ficar
significativamente danificado e enfraquecido na DMD. Os adolescentes geralmente iniciam a ventilagdo ndo
invasiva com pressao positiva (VNIPP) para insuficiéncia respiratéria antes dos 18 a 20 anos de idade.

Dada a diminui¢&@o natural do tdnus muscular e do impulso ventilatério durante o sono, as anormalidades
respiratérias naqueles com DMD tendem a se manifestar primeiro durante o sono. Ao longo da vida da
DMD, varios distarbios respiratorios relacionados ao sono (SRBD) foram descritos, incluindo apneia
obstrutiva do sono (AOS), apneia central do sono (CSA) e hipoventilagdo noturna. O SRBD mais comum
durante a infancia/primeiros anos escolares é a AOS associada a hipertrofia adenotonsilar (CRISAFULLI S,
et al., 2020; MACKINTOSH EW, et al., 2020). Os sintomas de cardiomiopatia podem se desenvolver no
inicio da adolescéncia e estao presentes em quase todos os pacientes na faixa dos vinte anos. Taquicardia
persistente e insuficiéncia cardiaca, podendo apresentar sinais. Nos pacientes acometidos, a cardiomiopatia
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dilatada é caracterizada por extensa fibrose da parede posterobasal esquerda do ventriculo. A medida que
a doenca progride, a fibrose pode se espalhar para a parede livre lateral do ventriculo esquerdo. Com o
envolvimento do musculo papilar posterior, pode ocorrer regurgitagdo mitral significativa. Anormalidades de
conducéo inter e intraatrial, possivelmente envolvendo o né AV, podem ser observadas. Arritmias,
particularmente arritmias supraventriculares, também estdo associadas ao desenvolvimento de
cardiomiopatia. Os parametros mais importantes para avaliar a funcdo cardiaca séo a fragdo de ejecdo do
ventriculo esquerdo (FEVE) determinada ecocardiograficamente e a fracdo de encurtamento (SF). A
cardiomiopatia que requer monitoramento no contexto da DMD é FEVE < 55% ou SF < 28% e dindmica
rapida. As alteracdes caracteristicas do ECG sé&o ondas R altas em V1-V6 com uma relacdo R/S aumentada
e ondas Q profundas nas derivacdes |, aVL e V5-6 (BERNERT G, et al., 2021; FILIPELLI RL e CHANG NC,
2022).

A sobrevida esta ligada ao envolvimento cardiaco e melhorou muito gracas ao uso de ventilagdo noturna
e cirurgia da coluna vertebral, com 30% dos pacientes sobrevivendo além dos 30 anos de idade e uma
sobrevida média melhorada para 30 anos. Uma proporgcdo de pacientes com DMD também apresenta
comprometimento cognitivo e comportamental com deficiéncia intelectual, transtorno de atencdo e
hiperatividade (TDAH) e transtornos do espectro autista. A carga da doenga e os custos econdmicos sdo
muito altos e aumentam dramaticamente com a progressdo da doenca (CRISAFULLI S, et al., 2020;
MACKINTOSH EW, et al., 2020). As mulheres séo portadoras assintomaticas na maioria das vezes, mas em
5% a 22% dos casos, elas apresentam sintomas clinicos que variam de fraqueza muscular leve a
comprometimento cardiaco grave. Isso pode ser explicado pela hiptese de Lyon em que o cromossomo X
normal torna-se inativo e 0 cromossomo X com a mutagdo € expresso (ARORA H, 2019; ELANGKOVAN N
e DICKSON G, 2021).

A doenca ocorre devido a auséncia da proteina distrofina na membrana do musculo esquelético, e os
musculos sem distrofina sdo mais suscetiveis a leses mecanicas. A auséncia de distrofina pode ser
demonstrada pela auséncia de imunocoloragéo para distrofina na biépsia muscular. A DMD € diagnosticada
pelo aumento dos niveis séricos de creatina quinase (CK), bidpsia muscular, testes genéticos e
caracteristicas clinicas observadas. Uma bidpsia muscular demonstrard proliferacdo de tecido conjuntivo
endomisial, degeneracgdo dispersa e regeneragdo de miofibras, necrose de fibra muscular com infiltrado de
células mononucleares e substituicdo de musculo por tecido adiposo e gordura (CRISAFULLI S, et al., 2020;
ARORA H, 2019).

O teste genético para DMD é indiscutivelmente o método mais confiavel de identificar pacientes com
DMD. Existem pelo menos trés tipos de testes genéticos disponiveis para DMD até o momento, ou seja,
testes para duplicacdes ou dele¢des genéticas, CGH-array e sequenciamento direto. Normalmente, o teste
genético comeca com a triagem de duplicagfes ou dele¢cdes por amplificacdo de sonda dependente de
ligacdo multipla (MLPA) ou por andlise de microarray. Se o teste de duplicacdo/delecao for negativo, entédo o
sequenciamento de todos os 79 éxons é realizado para detectar missense, nonsense, splice site e
pequenas mutagdes indel. Entretanto, essa analise ndo detectard mutacdes e rearranjos intrénicos, e esses
casos podem exigir bidpsia muscular para demonstrar a auséncia de distrofina. Se disponivel, o
sequenciamento de RNA pode ser realizado no tecido muscular para identificar a mutagdo ou rearranjo
intrénico especifico (CRISAFULLI S, et al., 2020; ARORA H, 2019; SHIEH PB, 2018).

Embora a distrofina represente apenas aproximadamente 0,002% da proteina muscular total, sua falta
causa enormes alteracdes nas fungBes do musculo esquelético e cardiaco, como inflamacdo, fibrose e
degeneracao. O aumento da permeabilidade da membrana celular permite que proteinas maiores, incluindo
a creatina quinase muscular (CK) e a lactato desidrogenase (LDH), entrem na circulagéo. De fato, CK e LDH
séricos podem ser usados como biomarcadores de DMD. As medi¢8es séricas de CK estdo elevadas antes
do desenvolvimento dos sinais e sintomas clinicos e também podem estar elevadas em recém-nascidos. Os
niveis atingem o pico aos dois anos de idade e podem estar mais de 10 a 20 vezes acima do limite superior
do normal. A medida que a idade e a doenca progridem, os niveis séricos de CK diminuem & medida que a
fibrose e a gordura substituem progressivamente o musculo. Outras enzimas musculares, como niveis de
aldolase também podem aumentar (KARIZOD K, et al., 2022).
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Tratamento e cuidados gerais

A informagdo da doenga aos familiares é fundamental desde o momento do diagndstico, devendo ser
considerado o apoio emocional. Todos os bebés/criancas com DMD devem receber imunizag@es pediatricas
padrao. A prevencédo de algumas infec¢des respiratérias com imunizacao ativa, como a influenza, nao deve
ser esquecido na rotina de atendimento de pacientes com DMD. Monitorar os niveis de vitamina D é a
profilaxia é recomendada desde o diagnéstico, se insuficiente, suplementar a vitamina D conforme
necessario (ARAUJO APQC, et al., 2018; MACKINTOSH EW, et al., 2020).

Embora atualmente ndo haja cura para a DMD, a melhoria nos cuidados e manejo do tratamento pode
retardar a progresséo da doenca e melhorar a qualidade de vida, prolongando assim a expectativa de vida
desses pacientes. O padrao comum de tratamento para lidar com a fraqueza dos musculos respiratdrios e a
diminuigdo da funcdo pulmonar inclui o uso de dispositivos de assisténcia respiratoria e ventilagdo nao
invasiva (VNI). O suporte ventilatério mecéanico geralmente é introduzido em algum momento durante a
segunda a terceira década de vida do paciente, inicialmente a noite para tratar distlrbios respiratérios
relacionados ao sono e hipoventilagdo. No entanto, como os mdusculos respiratérios continuam a se
deteriorar, todos os pacientes eventualmente precisam de assisténcia para respirar também durante o dia
para sobreviver. O padrdo atual de tratamento para pacientes com DMD envolve uma abordagem
multidisciplinar, incluindo corticosteréides, fisioterapia e tratamento de cardiomiopatia. Inibidores da enzima
conversora de angiotensina (ECA), bloqueadores dos receptores de angiotensina (BRA) e
betabloqueadores devem ser usados pré-sintomaticamente para prevenir cardiomiopatia em pacientes com
DMD (KARIZOD K, et al., 2022; FILIPELLI RL e CHANG NC, 2022; LANDFELDT, et al., 2020; BABBS A, et
al., 2020).

Recomenda-se que a administracdo de glicocorticoides comece imediatamente apds o diagndstico.
Corticosterdides como prednisona e deflazacort demonstraram melhorar a for¢a muscular geral e preservar
a funcéo, embora ndo sejam curativos. Embora o uso de glicocorticoides seja benéfico para pacientes com
DMD, n&o ha dosagem padronizada de tratamento com corticosteroides para DMD. Além disso, permanece
a incerteza em torno da estratégia de dosagem ideal para equilibrar a eficiéncia do tratamento com o
gerenciamento de efeitos colaterais (ERKUT E e YOKOTA T, 2022; ZHANG T e KONG X, 2021).

As diretrizes de prética clinica para aqueles com doenca neuromuscular (incluindo DMD) orientam as
familias a evitar atividades fisicas extenuantes por medo de induzir mais danos musculares. Entretanto,
atualmente, sabe-se que a atividade fisica regular € essencial para manter a saude, funcionalidade,
qualidade de vida e participacdo social. O treinamento fisico é definido como uma atividade fisica
estruturada prescrita pelo tipo, intensidade, duracdo e frequéncia com o objetivo de melhorar as fun¢des do
sistema cardiorrespiratério, muscular e nervoso. Para pessoas com DMD, ha incerteza considerando que
tipo, nivel e intensidade de treinamento fisico s&o mais benéficos.

O exercicio submaximo regular pode manter a forca muscular e prevenir a atrofia secundaria por desuso.
Isso pode ser tanto pelo uso de um ergbmetro de braco sob supervisdo, que preserva e melhora o nivel
funcional ou treinamento assistido de bicicleta, para bracos e pernas, 15 minutos/dia, cinco vezes por
semana, com efeito positivo em retardar a progressdo da doenga para um estagio ndo deambulante ou
cadeirante da DMD. O alongamento deve ser feito para manter a mobilidade articular. Ativo, ativo assistido
elou passivo, do tornozelo/joelho/quadril, quatro a seis dias por semana. Ortese curta para uso diurno é
recomendado para prevenir a deformidade do tornozelo e prolongar a capacidade de marcha.
Condicionamento fisico é importante. De acordo com a linguagem, avaliagcao intelectual e comportamental,
opcbes de escolarizacdo, aulas de reforco e outras terapias, como fonoaudiologia e estimulagéo
psicopedagogica, podem ser adicionadas (CLEMENS PR, et al., 2022; HAMMER S, et al., 2022; ARAUJO
APQC, et al., 2018).

CONSIDERACOES FINAIS

A DMD é uma rara doenca neuromuscular em que ha fragueza muscular severa e a morte se da de
maneira precoce, aproximadamente aos 30 anos em decorréncia da insuficiéncia cardiorrespiratoria.

REAS | Vol. 23(7) | DOI: https://doi.org/10.25248/REAS.e12912.2023 Pagina 6 de 7


https://doi.org/10.25248/REAS.e12912.2023

2Gacervo+
"“ index base Revista Eletronica Acervo Salde| ISSN 2178-2091

Atualmente, ndo existe tratamento curativo para a doenca, sendo aplicadas medidas de suporte. A
administracdo de glicocorticéides, como prednisona e deflazacort, deve ser iniciada imediatamente apds o
diagnéstico com objetivo de preservar a fungdo muscular. Além disso, medidas de ventilagdo ndo invasiva
devem ser fornecidas para os pacientes que precisam.
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