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RESUMO

Objetivo: Descrever o perfil sociodemogréfico e clinico de pacientes com doencas neuromusculares,
atendidos no Ambulatério de Doencas Neuromusculares, localizado na Unidade de Atencdo a Saude da
Crianca e do Adolescente (UASCA) de um Hospital Universitério de , Belém, Para, Brasil. Métodos: Trata-se
de um estudo quantitativo-descritivo e retrospectivo, no qual foi realizado a andlise de prontuarios de
pacientes regularmente matriculados no servico pelo periodo de 2 anos, sendo coletados dados
sociodemograficos e clinicos. Resultados: A pesquisa identificou o predominio do sexo masculino com maior
frequéncia do diagnéstico clinico de Distrofia Muscular de Duchenne, faixa etéria entre 10-14 anos, em sua
maioria procedentes da Regido Metropolitana de Belém, apresentando algum tipo de deformidade
musculoesquelética. Conclusé@o: A maioria dos pacientes teve média de idade dos primeiros sinais e
sintomas com 2,8 anos e idade média do diagndéstico com 7,6 anos, demonstrando uma demora de
aproximadamente 05 anos até a obtencdo de um diagndstico clinico conclusivo. Ademais, a maioria dos
pacientes foram diagnosticados no préprio Hospital Universitario.

Palavras-chave: Doencas neuromusculares, Hospital universitario, Perfil de salde.
ABSTRACT

Objective: To describe the sociodemographic and clinical profile of patients with neuromuscular diseases
treated at the Neuromuscular Disease Outpatient Clinic, located at the Child and Adolescent Health Care Unit
(UASCA) of the a University Hospital in, Belém, Para, Brazil. Methods: This is a quantitative-descriptive and
retrospective study, in which the medical records of patients regularly enrolled in the service for a period of 2
years were analyzed, collecting sociodemographic and clinical data. Results: The research identified a
predominance of males with a higher frequency of the clinical diagnosis of Duchenne Muscular Dystrophy,
aged between 10-14 years, mostly from the Metropolitan Region of Belém, presenting some type of
musculoskeletal deformity. Conclusion: Most patients had an average age of the first signs and symptoms of
2.8 years and an average age of diagnosis of 7.6 years, demonstrating a delay of approximately 05 years until
obtaining a conclusive clinical diagnosis. Furthermore, most patients were diagnosed at the University Hospital
itself.

Keywords: Neuromuscular diseases, University hospital, Health profile.
RESUMEN

Objetivo: Describir el perfil sociodemografico y clinico de pacientes con enfermedades neuromusculares
atendidos en el Ambulatorio de Enfermedades Neuromusculares, ubicado en la Unidad de Salud del Nifio y
del Adolescente (UASCA) de un hospital universitario en Belém, Pard, Brasil. Métodos: Se trata de un
estudio cuantitativo-descriptivo, retrospectivo, en el que se analizaron las historias clinicas de los pacientes
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ingresados regularmente en el servicio durante un periodo de 2 afios, recogiendo datos sociodemograficos y
clinicos. Resultados: La investigacion identificé un predominio del sexo masculino con mayor frecuencia del
diagnostico clinico de Distrofia Muscular de Duchenne, con edades entre 10-14 afios, en su mayoria de la
Regién Metropolitana de Belém, presentando algun tipo de deformidad musculoesquelética. Conclusién: La
mayoria de los pacientes tenian una edad promedio de los primeros signos y sintomas de 2,8 afios y una
edad promedio de diagnostico de 7,6 afios, demostrando un retraso de aproximadamente 05 afios hasta
obtener un diagnostico clinico concluyente. Ademas, la mayoria de los pacientes fueron diagnosticados en el
propio Hospital Universitario.

Palabras clave: Enfermedades neuromusculares, Hospital universitario, Perfil de salud.

INTRODUCAO

No Brasil, uma Doenca Rara (DR) é classificada como aquela que afeta até 65 pessoas em cada 100.000
individuos. Essas condi¢cdes podem abranger uma ampla variedade de condi¢bes médicas, cada uma com
sua propria manifestagdo e complexidade. Estima-se que existam entre 6 a 8 mil tipos diferentes de DR em
todo o mundo, demonstrando a vasta diversidade dentro dessa categoria. Apesar da baixa incidéncia
individual de cada doenca, quando agrupadas em uma categoria, seu impacto epidemiolégico € significativo,
afetando um ndmero consideravel de pessoas e suas familias. Essa heterogeneidade de doencas raras
apresenta desafios Unicos para o diagnéstico, tratamento e apoio aos pacientes, destacando a importancia
da conscientizagdo e pesquisa continua nesse campo. (MOREIRA MCN, et al., 2018; IRIART JAB, et al.,
2019). Doencas neuromusculares (DNM) sdo um grupo complexo e diversificado de condigdes médicas que
merecem destaque dentro da categoria das doengas raras, devido a sua baixa prevaléncia na populagdo em
geral.

Essas condi¢Bes afetam uma variedade de componentes do sistema neuromuscular, incluindo as células
do corno anterior da medula espinhal, os nervos periféricos, a jungdo neuromuscular e os préprios musculos.
Uma caracteristica distintiva das DNM é sua tendéncia a serem progressivas, o que significa que elas
geralmente pioram ao longo do tempo. Os individuos afetados por DNM podem experimentar uma ampla
gama de déficits e incapacidades, que podem variar desde fraqueza muscular até dificuldades respiratérias e
problemas de mobilidade (DUAN D, et al., 2021; KENNEDY RA, et al., 2020).

E importante destacar que as doencas neuromusculares podem ter uma variedade de causas, sendo as
de origem genética as mais comuns. Essas condi¢ges genéticas muitas vezes se manifestam na infancia e
na adolescéncia e tendem a ser mais graves nesses grupos etarios. Por outro lado, as DNM de origem nao
genética sdo mais prevalentes em adultos. Compreender a distingdo entre essas causas € crucial para o
diagnostico preciso e o desenvolvimento de estratégias de tratamento eficazes para individuos afetados por
essas condi¢cbes debilitantes (DUAN D, et al., 2021; KENNEDY RA, et al., 2020).

Dentre as DNM mais frequentes em criangas, destaca-se a Distrofia Muscular de Duchenne (DMD),
caracterizada como a distrofia muscular mais comum na infancia. Outra DNM com grande incidéncia é a AME,
o qual refere-se a causa mais frequente de mortalidade infantil que decorre de uma condi¢do de origem
monogénica (BIRNKRANT, DJ et al., 2018; KENNEDY RA, et al., 2020).

Embora sejam consideradas raras, as DNM tém ganhado cada vez mais o interesse de pesquisadores,
principalmente devido ao agravamento progressivo decorrente da histéria natural de cada doencga, o advento
de novas terapias e a necessidade de se instituir um acompanhamento multidisciplinar desde os primeiros
sinais (BELHASAN DC, et al., 2020; PONTES JF, et al., 2012; BLAKE DJ, et al., 2002). Percebe-se, assim,
gue a complexidade advinda do conhecimento mais aprofundado acerca dessas doencas, intensifica a
necessidade de se estabelecer diferentes espacos de assisténcia a essa populacgéo.

Como desdobramento da Politica Nacional de Atencéo Integral & Pessoa com Doengas Raras (PNAIPDR),
o Ministério da Saude, no ano de 2016, habilitou estabelecimentos de salde para funcionarem como Servigos
de Referéncia para Doencas Raras integrados ao SUS. Atualmente, o Ministério da Saude contabiliza 17
estabelecimentos habilitados e especializados para atendimento em DR, distribuidos em diversas regifes do
Brasil, incluindo a Regido Norte do pais, o qual esta localizado o hospital em que a pesquisa em questao foi
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realizada (MOREIRA MCN, et al., 2018; MINISTERIO DA SAUDE, 2020). No que tange a assisténcia de
pacientes com Doengas Neuromusculares (DNM), os hospitais de ensino/universitarios (HU) desempenham
um papel fundamental como alternativas para o atendimento e pesquisa dessas condigGes complexas. Além
de oferecerem cuidados clinicos especializados, esses hospitais geralmente estdo envolvidos em atividades
de pesquisa voltadas para o avanco no entendimento e tratamento das DNM.

Sua posicdo como centros de exceléncia os torna recursos valiosos para outras unidades integradas a
rede publica de saude, fornecendo suporte e expertise em diagndstico, tratamento e manejo de pacientes
com DNM. Essa colaboracdo entre hospitais de ensino/universitarios e outras unidades de saude contribui
para melhorar a qualidade da assisténcia prestada aos pacientes e promover avancos significativos no campo
das doencas neuromusculares (SOUZA P, et al. 2019).

O Hospital Universitario € o Unico no Estado do Para habilitado para atender a populagdo com doencas
raras do Eixo | (doenca rara de origem genética) de todos os municipios do Estado (NORMAND; PIRES,
2023). A habilitacdo Federal do Servigo de Referéncia em Doenga Genética Rara no Eixo I, consta registrado
no Diério Oficial da Unido de 14 DE JUNHO DE 2023, estabelecido pela PORTARIA GM/MS N 756, DE 14
DE JUNHO DE 2023 (DIARIO DA UNIAO, 2023), e, apesar disso, ndo ha estudos acerca do perfil dos
pacientes atendidos no hospital que possa auxiliar no planejamento e avaliacdo das a¢bes de saude
multidisciplinares voltadas para esta populagéo.

Assim, o objetivo deste estudo foi descrever o perfil sociodemogréfico e clinico de pacientes com doengas
neuromusculares, atendidos no Ambulatério de Doencas Neuromusculares, localizado na Unidade de
Atencao a Saude da Criancga e do Adolescente (UASCA) de um Hospital Universitario de, Belém, Par4, Brasil.

METODOS

Trata-se de um estudo quantitativo-descritivo, retrospectivo, realizado no Ambulatério de Doencgas
Neuromusculares localizado em um Hospital Universitario na cidade de Belém-PA. O estudo foi conduzido
respeitando-se os principios éticos adotados de acordo com a Resolucéo n® 466/12 do Conselho Nacional de
Saude (CNS) e ap6s aprovacao pelo Comité de Etica e Pesquisa do Instituto de Ciéncias da Satde da UFPA,
CAAE: 34538520.7.0000.0018 e parecer 4.476.505.

Em virtude da pandemia da Covid-19, o estudo buscou respeitar todas as etapas do bandeiramento
epidemiolégico da cidade e medidas sanitérias orientadas pelo Poder Publico. O levantamento dos dados
ocorreu por meio da busca ativa dos prontuérios dos pacientes com DNM atendidos no periodo de fevereiro
de 2019 a fevereiro de 2021. Foram excluidos: prontuéarios de pacientes atendidos antes ou apés o periodo
compreendido da pesquisa; acima de 3 dados incompletos no prontuario ou sem diagndstico clinico fechado.

Foram coletadas varidveis sociodemogréficas (sexo, raga, idade atualizada, escolaridade, local de
procedéncia), e clinicas (diagnéstico, idade da primeira consulta no hospital, idade dos primeiros sinais e
sintomas, idade em que foi realizado o diagnéstico clinico, histérico familiar, cardiopatia, cirurgias pregressas
e local onde foi diagnosticado).

Os dados coletados foram transcritos para um banco de dados no programa Excel® e a analise de dados
foi realizada por meio do programa Epi Info®. No intuito de descrever os achados, foi utilizada a estatistica
descritiva. As variaveis continuas foram expressas em médias ou medianas com suas respectivas medidas
de disperséo. As variaveis categéricas foram expressas em frequéncias absoluta e relativa, com intervalos de
confianca exatos de 95% (IC95%).

RESULTADOS

ApOs triagem inicial, foram selecionados e analisados 47 prontudrios. Quanto as caracteristicas
sociodemogréficas, a maioria dos pacientes corresponde ao sexo masculino. Quanto a raga, a maior parte
deles se declarou como pardo(a) e a minoria como preto(a).
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Tabela 1 - Varidveis sociodemogréficas.

Variéveis | N | % | IC2 95% (LS3 - LI%)
Sexo
Feminino 10 21,28 10,70% 35,66%
Masculino 37 78,72 64,34% 89,30%
Raca
Pardo(a) 42 89,36 76,90% 96,45%
Preto(a) 1 2,13 0,05% 11,29%
Branco(a) 2 4,26 0,52% 14,54%
Ignorado 2 4,26 0,52% 14,54%
Idade atualizada
0 a 04 anos 4 8,51 2,37% 20,38%
05 a 09 anos 12 25,53 13,94% 40,35%
10 a 14 anos 14 29,79 17,34% 44,89%
15 a 19 anos 12 25,53 13,94% 40,35%
20 a 24 anos 5 10,64 3,55% 23,10%
Escolaridade
Ensino Fundamental Completo 1 2,13 0,05% 11,29%
Ensino Fundamental Incompleto 22 46,81 32,11% 61,92%
Ensino Médio Completo 1 2,13 0,05% 11,29%
Ensino Médio Incompleto 2 4,26 0,52% 14,54%
N&o alfabetizado 7 14,89 6,20% 28,31%
Ignorado 14 29,79 17,34% 44,89%
Local de procedéncia
Mesorregido Metropolitana de Belém 27 57,45 42,18% 71,74%
Mesorregido do Nordeste Paraense 11 23,40 12,30% 38,03%
Mesorregido do Sudeste Paraense 6 12,77 4,83% 25,74%
Mesorregido do Marajo 1 2,13 0,05% 11,29%
Outro Estado — Amapa 2 4,26 0,52% 14,54%
Encaminhado ao Hospital Universitario cHhom diagnéstico?
N&o 34 72,34 57,36% 84,38%
Sim 13 27,66 15,62% 42,64%
Onde foi diagnosticado?
Hospital Universitario 29 61,70 46,38% 75,49%
Rede Publica de Saude 6 12,77 4,83% 25,74%
Outro 10 21,28 10,70% 35,66%
Ignorado 2 4,26 0,52% 14,54%
Total 47 100,00

Nota: ! Intervalo de Confianga; 2 Limite Superior; 3 Limite Inferior.
Fonte: Silva TF, et al., 2024.

Como pode ser observado na Tabela 1, a idade dos pacientes variou entre 01 e 22 anos, sendo que a
maioria dos pacientes se encontra na faixa etaria compreendida entre 10 a 14 anos. Ademais, observou-se
que as faixas etarias entre 0 e 4 anos e entre 20 e 24 anos foram as que demonstraram a menor quantidade
de pacientes. Quanto a escolaridade, os pacientes, em sua maioria, possuiam o Ensino Fundamental
Incompleto, seguido de classificados como néo alfabetizados. Quando se delimita o local de procedéncia, a
maioria € procedente da Mesorregido Metropolitana de Belém e da Mesorregido do Nordeste Paraense, sendo
outro segmento procedente da Mesorregido do Sudeste Paraense e a minoria da Mesorregido do Marajé.

Ademais, foi possivel observar pacientes procedentes de outro Estado do Norte do Brasil, conforme dados
da (Tabela 1). Em relagdo ao processo de encaminhamento ao hospital com diagndstico,
preponderantemente foram encaminhados sem diagnéstico clinico fechado para alguma doenca
neuromuscular. Porém, quando se busca qual local do diagnéstico, o hospital foi responsavel pela maioria
dos diagndsticos conclusivos. A Tabela 2 mostra a distribuicdo dos pacientes de acordo com a idade (anos)
dos primeiros sinais e sintomas relatados, da primeira consulta no hospital e no diagndstico. Conforme a
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Tabela 3, o diagnostico clinico de Distrofia Muscular de Duchenne foi o mais frequente, seguido de Atrofia
Muscular Espinhal e outras doencas neuromusculares menos frequentes no estudo. No que tange ao historico
familiar, a maioria dos pacientes ndo possui histérico de doenca neuromuscular na familia. Ademais, foi
identificado um maior percentual de pacientes sem histérico de consanguinidade dos pais.

Tabela 2 - Distribuicdo dos pacientes de acordo com a idade (anos) dos primeiros sinais, primeira consulta

no hospital e diagndstico.

Variaveis Min. Max. Média Moda DP®
Idade dos primeiros sinais relatados 0,4 7 2,8 3 1,9
Idade na primeira consulta no HUBFS 0,91 16 7,5 10 3,58
Idade no diagnéstico 0,66 15 7,6 10 3,66
Nota: 4 Desvio Padréo.
Fonte: Silva TF, et al., 2024.
Tabela 3 - Variaveis clinicas.
Variaveis N ] % | IC 95% (LS - LI)
Diagnéstico clinico
Atrofia Muscular Espinhal 11 23,40 12,30% 38,03%
Distrofia Fascio-Escapulo-Umeral (FSH) 2 4,26 0,52% 14,54%
Distrofia Muscular de Becker 1 2,13 0,05% 11,29%
Distrofia Muscular de Duchenne 29 61,70 46,38% 75,49%
Distrofia muscular das cinturas (DMC) 2 4,26 0,52% 14,54%
Miastenia Gravis 2 4,26 0,52% 14,54%
Consanguinidade dos pais
Nao 37 78,72 64,34% 89,30%
Sim 5 10,64 3,55% 23,10%
NAS 5 10,64 3,55% 23,10%
Cirurgias pregressas
Nao 38 80,85 66,74% 90,85%
Sim 8 17,02 7,65% 30,81%
NA 1 2,13 0,05% 11,29%
Cardiopatia
N&o 34 72,34 57,36% 84,38%
Sim 12 25,53 13,94% 40,35%
NA 1 2,13 0,05% 11,29%
Deformidades musculoesqueléticas
Sim 39 82,98 69,19% 92,35%
Nao 8 17,02 7,65% 30,81%
Casos semelhantes na familia
Nao 23 48,94 34,08% 63,94%
Sim 19 40,43 26,37% 55,73%
NA 5 10,64 3,55% 23,10%
Total 47 100,00

Nota: ®N&o Avaliado.
Fonte: Silva TF, et al., 2024.

Em relagéo a realizacdo de cirurgias pregressas, 0 maior percentual de pacientes nao realizou nenhum

procedimento cirdrgico. Cardiopatias foram referidas em 12 pacientes e deformidades musculoesqueléticas
foram identificadas no prontuario da maioria dos pacientes. Ademais, na maior parte dos pacientes foi
identificada algum tipo de deformidade musculoesquelética, resultante da fraqueza muscular gerada pelas
DNM e que néo necessitaram de intervencao cirlrgica. Dentre as mais frequentes, destacam-se: escoliose,
contraturas em membros inferiores e hiperlordose. Somado a isso, 0 presente estudo identificou como mais
frequente a citagdo da palavra marcha, o qual foi apresentada pelo relato dos responsaveis acerca dos
primeiros sinais e sintomas e expressa nos prontuarios.
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DISCUSSAO

DNM séo aquelas doengas que afetam algum dos elementos da unidade motora. Consideradas doengas
raras, complexas e que podem ter seus primeiros sinais e sintomas desde a infancia até a idade adulta, séo
frequentemente progressivas e multissistémicas, geralmente séo de origem genética, mas também adquiridas
(CASTIGLIONI C, et al., 2018; ENGEL, J, et al., 2005). Neste estudo foi realizado um levantamento do perfil
de pacientes com DNM atendidos no Ambulatério de DNM do HUBFS. Ressalta-se que o Hospital
Universitario (HU) atende, prioritariamente, o publico infantil e adolescente (EBSERH, 2020). Atualmente este
HU é Habilitado Federalmente como referéncia em Doencas Raras que englobam o eixo 1, representando
um suporte a rede assistencial de pacientes com DNM no estado do Pard, proporcionando atendimento
multidisciplinar a essa populacéo. Os resultados referentes a sexo identificaram o predominio do masculino.
Esse dado pode estar relacionado & maior prevaléncia de casos de DMD na populagdo estudada. Em um
estudo observacional descritivo em um hospital universitario, 41 pacientes com doencas neuromusculares
foram submetidos a uma avaliacdo fisioterapéutica, no qual o sexo masculino predominou na populacéo
estudada (PONTES JF, et al., 2012).

Esses dados vao no sentido do que Diniz (DINIZ G, 2010) encontrou em seu estudo que buscou avaliar a
funcdo motora de pacientes com doengas neuromusculares e identificou que a maior prevaléncia de pacientes
também era do sexo masculino. A raca foi um dos aspectos identificados neste estudo, no qual houve
preponderancia da declaragdo como pardo. Ressalta-se a importancia para a saldde publica deste aspecto na
analise do perfil destes pacientes, porém pouco discutido nos estudos sobre DNM. Em uma revisao
sistematica, um grupo de pesquisadores buscou estimar a prevaléncia global geral de DMD e identificou
dificuldades nos relatos dos critérios de elegibilidade ou uma caracterizacdo adequada dos participantes do
estudo, por exemplo: idade média e etnia (CRISAFULLI S, et al., 2020).

A maior frequéncia de casos de DMD, seguido de AME entre os pacientes, ratifica outros estudos que
demonstram a maior prevaléncia de casos de DMD entre as DNM atendidas. Castiglioni C, et al. (2018)
enfatizam que as DNM mais comuns na infancia sdo: DMD, Distrofia Miotdnica (DM1) e AME. Em uma revisdo
com abordagem da sua pratica clinica, (STREHLE EM, 2009) aponta que, do total de pacientes atendidos em
uma clinica pediatrica de doencas musculares no Reino Unido, a Distrofia Muscular de Duchenne representou
guase metade dos diagnésticos, seguida da Atrofia Muscular Espinhal. Pontes JF, et al. (2012) também
apontam neste sentido, no qual a DMD foi o principal diagnostico seguido de AME. Em relagdo a idade dos
individuos atendidos, a faixa etéria entre 10 a 14 anos foi a mais frequente, com uma variacéo de 01 a 22
anos. Pontes JF, et al. (2012), em seu estudo verificaram que a média de idade dos pacientes variou de 9,65
+ 3,11 anos. Ademais, no estudo de Strehle EM (2009), a idade dos pacientes do sexo masculino, que eram
a maioria, variou de 1,9 a 19,8 anos, com uma média de 11,5 anos.

Destaca-se que, apesar de atender, prioritariamente, criangas e adolescentes até 15 anos, o HU atende,
excepcionalmente, casos de pacientes com idade superior a estipulada. Este dado pode estar relacionado a
dificuldade de acesso a outros servigos de referéncia quando chegam na fase da adolescéncia. Strehle EM
(2009), em seu estudo, destaca sobre a dificuldade da transicdo dos atendimentos entre a adolescéncia e a
vida adulta de pacientes com DNM, aponta ainda que esse problema néo ocorreria se as criancas e os adultos
com DNM recebessem atendimento especializado da mesma equipe multidisciplinar durante toda a vida,
como é realizado em alguns centros da Gra-Bretanha.

Ressalta-se a média de idade dos primeiros sinais e sintomas de 2,8 anos e a média de idade do
diagnostico de 7,6 anos, dado que expressa uma média de aproximadamente 05 anos entre a percep¢do dos
primeiros sinais e sintomas até a obtencao do diagnéstico conclusivo. A média de idade se aproxima da idade
dos primeiros sinais e sintomas de pacientes com DMD. Crisafulli S, et al. (2020) estimam que 0s primeiros
sintomas da DMD se manifestam precocemente, por volta dos 3 anos de idade.

Os dados expressos no estudo vdo de encontro ao que Diniz G (2010) identificou, no qual a idade média
no inicio dos sintomas e no momento do diagndstico foi de 3,5 anos e 5,6 anos, respectivamente. Cortés E,
et al. (2021) ressaltam que a idade de inicio dos sintomas pode variar de doenga para doenga, como a
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miastenia gravis que pode iniciar em qualquer fase da vida até pacientes que podem manifestar sinais
precocemente desde os primeiros meses de vida como pacientes com AME. O local de procedéncia mais
frequente foi Mesorregido Metropolitana de Belém, dado que expressa a proximidade desses pacientes ao
hospital universitario. Apesar disso, este estudo identificou dois pacientes provenientes de outro estado da
Regido Norte Do Brasil. Ademais, enfatiza-se a quantidade de pacientes que sédo encaminhados ao HU sem
um diagnéstico conclusivo.

A despeito do HU ter sido responsavel por concluir a maioria dos diagnésticos clinicos, identificou-se que
5 pacientes iniciaram os atendimentos no HU, porém foram diagnosticados em outros locais. Esse dado pode
demonstrar, ainda que de forma incipiente, a falta de coordenacao na rede assistencial dessa populagéo, no
gual pode ocorrer a dupla entrada destes pacientes em diferentes pontos da Rede de Atencéo a Salde e em
instituicbes sociais na busca por um diagnostico conclusivo e possivel tratamento de doencas pouco
prevalentes. Ademais, Castiglioni C, et al. (2018), em estudo epidemiolégico sobre DNM no Chile, conclui que
a maioria das doengas neuromusculares requerem atendimento multidisciplinar e é fornecido com frequéncia
de forma dispersa e descoordenada.

As principais deformidades musculoesqueléticas identificadas neste estudo corroboram com uma pesquisa
realizada por Skalsky AJ, et al. (2015) que identificaram e elencaram as principais complicacfes
musculoesqueléticas em pacientes com DNM, tais quais: contraturas de membros, luxagdo ou subluxa¢éo do
guadril e escoliose. Solervicens SC, et al. (2020), em um estudo do perfil de pacientes com AME no Chile,
demonstraram que, dentre as deformidades musculoesqueléticas, destacam-se: a presenca de escoliose,
contraturas articulares, retracdes, luxagéo e subluxagdo de quadril. Ademais, as retra¢des tendineas tém alta
prevaléncia em criancas com DNM, sendo decorrentes da degeneracgéo fibroadiposa.

Essas deformidades musculoesqueléticas, sobretudo em membros inferiores, podem dificultar o
posicionamento biomecanico adequado na cadeira de rodas e outras superficies, além de prejudicar o uso de
Orteses e outros dispositivos auxiliares. Griffet J, et al. (2011) aponta que a cirurgia de tenotomia é uma forma
efetiva para a melhora das retra¢des que causam deformidades e aumento da qualidade de vida do paciente,
e a mesma também foi realizada em alguns pacientes do estudo.

A maior citagdo da palavra marcha como um dos primeiros sinais e sintomas pode estar relacionado a
maior frequéncia de pacientes com DMD, no qual o atraso na marcha é um dos sinais mais marcantes. Reed
(REED UC, 2002) chama a atengéo para a variedade de sinais e sintomas, dado que a maioria das DNM
pode exibir curso clinico altamente variavel quanto ao nivel de gravidade. Autores apontam a fraqueza como
0 prejuizo primario nas DNM, frequentemente se apresentando na infancia e afetando adversamente a
marcha e a deambulacéo funcional, considerados marcadores importantes de doenca e incapacidade em
DNM pediatrica. Quando se considera pacientes com DMD, além da alteragdo da marcha, a crianca pode ter
dificuldade para correr, subir escadas, pular, se levantar do chdo e a queixa de quedas frequentes intensifica
no decorrer dos anos (KENNEDY RA, et al., 2020; CRISAFULLI S, 2020).

Um grande desafio para este estudo foi estabelecer um comparativo com outras literaturas que agregam
as DNM como um Unico grupo na populacgao brasileira. Geralmente os dados isolam cada DNM, sobretudo a
respeito de DMD e AME, consideradas as doencas mais prevalentes dentre todas as DNM na infancia.
Diversos artigos apontam a necessidade de se registrar a incidéncia e prevaléncia da maioria das DNM em
seu pais. Decerto, ha necessidade de sistematizagdo das informag8es acerca da distribuicdo das DNM nas
diversas regides do pais e, dessa forma, auxiliar na organizacdo e incremento da execucdo de politicas
publicas voltadas para essa populacao.

CONCLUSAO

Em virtude do exposto, o aprofundamento no conhecimento acerca da histéria natural de cada DNM, e da
maior insercdo desses pacientes na rede de atencao a salde, gera o interesse em compreender como essas
doencas estdo distribuidas na regido Norte do Brasil. Essa questdo pode suscitar uma série de
guestionamentos acerca de gargalos na estrutura da rede de atengéo as doengas neuromusculares em uma
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regido com uma série de particularidades. Entende-se que este estudo pode auxiliar o HU no estabelecimento
de prioridades nas acfGes de salde, protocolos assistenciais e estruturacdo de fluxos de atendimento
multidisciplinar. O perfil de pacientes com DNM atendidos no Ambulatério de DNM do hospital universitario
dentificou o predominio do sexo masculino, maior frequéncia do diagnéstico clinico de DMD, faixa etaria entre
10-14 anos, em sua maioria procedentes da Regido Metropolitana de Belém, apresentando algum tipo de
deformidade musculoesquelética. Ademais, a maioria dos pacientes teve média de idade dos primeiros sinais
e sintomas com 2,8 anos e idade média do diagndstico com 7,6 anos, demonstrando uma demora de
aproximadamente 05 anos até a obtencdo de um diagndstico clinico conclusivo. Somado a isso, a maioria
dos pacientes foram diagnosticados no proprio Hospital Universitario. Por fim, novas pesquisas sao
necessarias, a fim de investigar o perfil de pacientes com doencas neuromusculares ao longo do Brasil,
visando dessa forma aumentar a informacao e disseminar novas estratégias para o cuidado e manejo dos
mesmos, colaborando para melhores prognésticos e consolidacdo dos servigos de saude referéncia em
doengcas raras no pais.
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