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RESUMO: A Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) é um distdrbio genético que se caracteriza por uma
degeneracdo progressiva e irreversivel da musculatura esquelética. A atuacfio da Fisioterapia altera as
perspectivas de qualidade e expectativa de vida. Assim, conhecer a doenga favorece a elaboragio de objetivos
e intervencdo de forma mais objetiva e eficiente. Nosso objetivo com este artigo foi fornecer conhecimentos
bésicos sobre a doenga.
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ABSTRACT: The Duchenne’s Muscular Distrophy (DMD) is a genetic disease that is characterized by

progressive and irreversible degeneration of the skeletal musculature. The physical therapy changes the

perspectives of quality and expectancy of life. The knowledge of the DMD favours a more efficient design of

purposes and interventions. The aim of this paper was to give some basic concepts about DMD.
KEY WORDS: duchenne’s muscular dystrophy; physical therapy.

Introducao
Definicao, historico e casuistica

As distrofias musculares progressivas
(DMP) compreendem um grupo heterogéneo
de doencas de cardter hereditario e
caracterizam-se por comprometimento grave,
progressivo e irreversivel da musculatura
esquelética, devido a um defeito bioquimico
intrinseco da célula muscular e onde néo se
encontra evidéncias clinicas ou laboratoriais
de envolvimento do cordao espinal ou sistema
nervoso periférico ou ainda miotonia (LEVI &
NITRINI, 1991).

O grau de progressdo das DMP, a idade de
manifestacdo dos primeiros sintomas e os
principais mdsculos atingidos variam entre os
mais vinte tipos de distrofias musculares
conhecidas. A classificacdio mais confidvel é
baseada nos conhecimentos genéticos, que
reconhecem as principais formas de DMP
(GARDNER & MEDWIN, 1980; WALTON,
1988).

Alguns exemplos mais conhecidos seriam:

* das distrofias musculares ligadas ao
cromossomo X, a distrofia muscular de
Duchenne (DMD) que € a forma mais comum
e a mais grave da doenca € a distrofia
muscular de Becker (DMB), que se
diferencia da DMD por sua evolucdo mais
lenta e inicio tardio.

* das distrofias musculares autossémicas
recessivas, a distrofia muscular do tipo cinturas
(DMC) que envolve ambos 0s sexos e
caracteriza-se por disfun¢io muscular
predominante em cinturas escapular e pélvica
e musculatura do tronco.

* das distrofias musculares autossémicas
dominantes, por exemplo, a do tipo fiscio-
escdpulo-umeral, onde a disfuncdo muscular
progride de forma descendente acometendo
cintura escapular, tronco e finalmente cintura
pélvica e a distrofia muscular do tipo distal,
que acomete musculatura distal e € benigna e
muito rara.
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Entre os diversos tipos de DMP, a mais
freqiiente, a mais severa e de evolug@o mais rdpida
€ a do tipo Duchenne (DMD).

A primeira descricdo clinica de distrofia
propriamente dita, na lingua inglesa, pode ser
atribuida a Charles Bell em 1830. Outros relatos
de casos seguiram-se como os de Conte e Giojaem
1836, de Partridge em 1847 e Little, também em
1847. A primeira descrigio completa da doenga é
creditada ao Dr. Edward Meryon em 1852. Meryon
interessou-se particularmente pela natureza familiar
da doenga, isto €, relativa a ascendentes e
descendentes, e a predilecio pelo sexo masculino.
Concluiu ser uma doenca familial, que afeta
primeiramente o tecido muscular, ndo sendo um
distirbio do sistema nervoso. Embora a
contribuicio de Meryon tenha sido altamente
significante, seu trabalho foi ofuscado pelo do
neurologista francés, Duchenne, em 1868.
Guillaune Benjamin Amand Duchenne, Duchenne
de Boulogne, como ele préprio se denominava,
descreveu casos da doenca em 1861 e,
posteriormente em 1868, numa revisio mais
detalhada acrescentou mais 12 casos, onde inclufa
2 meninas, e referia 15 casos da literatura germanica
(HARRISON, 1988; EMERY 1993).

Nesta época, Duchenne definiu a doenca
como sendo a perda progressiva dos movimentos,
afetando inicialmente os membros inferiores e
posteriormente os superiores, com hipertrofia
progressiva dos musculos afetados, aumento
intersticial do tecido conjuntivo nos mesmos e
aumento significativo de tecido adiposo nos
misculos em estdgio mais avancado; mais
prevalecente em meninos que meninas, podendo
afetar vdrias criancas da mesma familia. Pela
primeira vez, gracas a Duchenne, obteve-se bidpsias
de pacientes vivos, podendo assim, estudar
materiais do mesmo paciente em diferentes estdgios
da doenca. Suas investiga¢bes levaram-no a
concluir que a lesdo anatémica fundamental era a
hiperplasia do tecido conectivo intersticial, levando-
o a utilizar o termo paralisia mioesclerética como
uma alternativa ao termo paralisia muscular pseudo-
hiperiréfica. O uso da técnica desenvolvida por
Duchenne para conseguir material de biépsia em
vida também permitiu que o diagndstico pudesse
ser feito em vida (EMERY, 1993).

E interessante observar que neste mesmo
periodo ja se sabia que nem todos os casos tinham
evolucdo semelhantes e que a doenca tinha um
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carater hereditdrio. Muitos outros pesquisadores
seguiram-se na histéria. Dentre os que mais se
evidenciaram, podemos citar William R. Gowers,
que descreveu a manobra de passagem da posigio
deitada para bipedestac@o, que leva seu nome:
“manobra ou sinal de Gower”, além de, em 1879,
descrever a doenga em uma discussio detalhada
do quadro clinico, patologia, progndstico, e
possibilidades de tratamento. Gower estava
claramente convencido da natureza hereditdria da
doenca e observou que mulheres poderiam ter filhos
afetados de diferentes maridos. Ele concluiu que a
limitagdo ao sexo masculino era herdado somente
através da mie, assim como na hemofilia. Wilhelm
Heinrich Erb foi o primeiro a admitir a idéia de
tratar-se de mais de uma doenca. Discipulo de
Duchenne, seus estudos patolégicos convenceram-
no que a doenga era devido a degeneracfio do tecido
muscular, assumindo entdo, para a doenca o termo
“Dystrophia Muscularis Progressiva”, termo que
vem sendo utilizado desde entdo. Foi também, o
primeiro a classificar a doenca em grupos
(ANDERSON, 1982; EMERY, 1993).

Desta €poca em diante, uma segiiéncia de
eventos importantes deixaram clara a origem, a
alteracdo e as repercussdes fisiopatoldgicas da
DMD. De 1978 a 1983, a DMD é mapeada em
Xp2l. Em 1983/84 foi demonstrado que os genes
da DMD e DMB eram alélicos. A delec@o do gene
foi detectada, em 1985. Nos dois anos seguintes, o
cDNA foi clonado e seqiienciado e sua protefna
produto, a distrofina, identificada. Em 1989/90
iniciam-se as experiéncias com transferéncia de
mioblastos em ratos através e em humanos. No
seguinte, é obtida a transferéncia direta do gene
(ZATZ, 1987; EMERY, 1993).

Sabe-se, hoje, que a Distrofia Muscular de
Duchenne (DMD) constitui um distirbio genético,
de cardter recessivo, ligado ao cromossomo X, com
alta taxa de mutacdo em um gene localizado no
brago curto do cromossomo X, na regiio Xp2l,
sendo por este fato denominada como distrofia
Xp21. Ocorre, principalmente, em pessoas do sexo
masculino, sendo que as mulheres sio portadoras,
e nestas, a doenca pode desenvolver-se
excepcionalmente em duas circunstincias, em casos
de Sindrome de Turner (45X) e nos casos onde os
dois genes herdados forem afetados. Caracteriza-
se por um distirbio progressivo e irreversivel,
principalmente da musculatura esquelética,
podendo acometer a musculatura cardiaca e o
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sistema nervoso (ZATZ, 1987; HARRINSON,
1988).

Sua incidéncia ¢ de cerca de um para cada
trés mil e quinhentos nascidos vivos do sexo
masculino. No Brasil, ocorrem por ano, cerca de
700 novos casos de DMD (ZATZ & PESSOA,
1986). A histéria familiar é negativa em um terco
ou mais dos casos, sugerindo que muitos ocorrem
por mutagoes. A incidéncia de mutacoes é em torno
de 80 a 100 x 10 genes por geracfio. Os resultados
das investigacdes indicam que a proporcao das
mutacoes em células germinativas masculinas e
femininas néo diferem significativamente e um
ter¢o dos casos isolados da doenca demonstram
novas mutagdes (LEVI & NITRINI, 1991).

Sabe-se que um terco dos novos casos de
DMD sio decorrentes de mutagGes novas e dois
ter¢os herdados de miae portadora, que é
assintomética (ZATZ et al., 2000).

Desenvolvimento
Fisiopatologia

A DMD caracteriza-se pela deficiéncia ou
auséncia da proteina distrofina na superficie da
membrana da célula muscular. BONILLA er al.
(1988) utilizaram anticorpos policlonais anti-
distrofina para localizar imunohistoquimicamente
esta proteina no misculo humano, demonstrando que
a localizac@io da distrofina no sarcolema é outra
evidéncia da anormalidade da superficie de
membrana na DMD, MIRANDA er al. (1988)
também demostraram evidéncias de que a distrofina
€ uma proteina associada ao sarcolema e encontra-
se ausente ou grandemente diminuida em culturas
de misculos esqueléticos em DMD.

Embora muitas isoformas de distrofinas e
distrofinas associadas a outros componentes tém
sido identificadas em vdrios tecidos que ndo sio
musculares, suas func¢des ainda ndao foram
completamente esclarecidas. Com respeito as fibras
musculares, a caracterizagdo da nova distrofina-
associada a proteinas, como o complexo
distrobevin, sarcospan e o sintrofins, tém
modificado o modelo da configuracio espacial do
complexo distrofina-glicoproteina (CULLIGAN et
al., 1998).

Através da microscopia eletronica, MOKRI
& ENGEL (1975) encontraram lesdo focal em
forma de cunha e ruptura na membrana do
sarcolema (gaps), sugerindo que estes gaps sao
desintegracdes locais do sarcolema, sendo esta a

lesdo inicial em fibras distroficas.

Segundo ANDERSON (1982) & WALTON
(1988), em decorréncia das anormalidades
estruturais e funcionais da membrana celular, ocorre
um aumento de enzimas séricas em pacientes
portadores de distrofias, tais como a CK (creatino-
quinase) CPK (creatinina fosfoquinase sérica),
piruvato-quinase (PK), aspartato aminotransferase
(AST), alanina aminotransferase (ALY),
desidrogenase-litica (LDH), enolase e anidrase
carbonica I11, entre outras. De inicio, especialmente
a crealina quinase sérica, encontra-se até 2000 vezes
mais elevadas que o normal antes do aparecimento
de sintomas clinicos, mas seu nivel cai rapidamente
apos o desenvolvimento do processo, chegando a
niveis normais na fase avancada da doencga. Existe
ainda, a possibilidade de diagnosticar a DMD apés
0 nascimento, através de uma andlise de sangue
colhida do corddo umbilical, onde o nivel de CK
estd consideravelmente aumentado. A andlise
histoquimica do musculo revela um padrio difuso
da patologia caracterizado pela degeneragéo, perda
de fibras com a substitui¢éio por tecido adiposo e
conjuntivo, variagdo no tamanho da fibra e
caracteristicas das células, sem evidéncias de lestes
em células e fibras nervosas ou vasos
intramusculares (WALTON, 1988).

No misculo, encontramos fibras do tipo 1
(vermelhas), abundantes em enzimas oxidativas e
fibras do tipo II (pélidas), ricas em fosforilase. Nos
casos de DMD, observa-se anormalidades no
tamanho das fibras com hipertrofia e outras com
atrofias (DUBOWITZ, 1985).

Segundo estudos de DUBOWITZ &
PEARSE (1961), em casos avancados a
anormalidade do aumento de fibras ocorre no tipo
IT e as atrofias no tipo I. Existem milhares de
nicleos em uma célula muscular, que controlam
somente uma pequena regido da fibra, sendo que o
grande comprimento em proporgdo a largura,
colabora para que algumas doencas musculares
destruam somente um segmento da fibra, deixando
o restante da mesma intacta, possibilitando a
ocorréncia do processo de degeneracio.

Segundo MONCKTON & MARUSYK
(1979), o misculo com distrofia é capaz de ajustar
0 nimero de sarcOmeros em resposta a alteraciio
de comprimento, sugerindo que o mecanismo de
regulaciio normal da sintese de proteina miofibrilar
€ operante na doenca. O musculo distréfico nio
€ somente um musculo em degeneracio, havendo
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evidéncias de atividade de regeneracio.
HIRASE & ARAKI (1984) encontraram
um aumento de pré-albumina e um decréscimo
de gamaglobulina nas fracdes de proteinas do
fluido cerebroespinhal na DMD e na distrofia
muscular congénita e descobriram uma
correlagdo positiva entre estes achados e o
quociente de inteligéncia dos afetados.

Diagnéstico

O diagnéstico de DMD pode ser
estabelecido, na maioria dos casos, através da
histéria familiar, de achados clinicos, laboratoriais
e genéticos (andlise de DNA), podendo ser
utilizados eventualmente, exames eletrofisioldgicos
e histolégicos. Os niveis enzimditicos |,
principalmente de CPK, biépsia muscular e anilise
de DNA sdo amplamente explorados na
caracteriza¢do da doenca (DUBOWITZ, 1990;
PARTRIGE, 1993).

A eletromiografia (EMG) estuda a atividade
elétrica da contrac@o de fibras musculares e fornece
informacoes sobre a estrutura e funcionamento da
unidade motora e dados referentes ao grau de
comprometimento e distribuicdo da musculatura
envolvida. Nos casos de DMD, a EMG apresenta
potenciais de a¢do menores quanto & duragio e
amplitude e o potencial polifdsico mais freqiiente
que o normal. A alteragdo observada é uma perda
generalizada da atividade da fibra muscular com
redugdo da extensio da unidade motora, tendo como
resultado um potencial de agio menor (EMERY,
1987).

Na avaliagio muscular através de biGpsia, a
coleta de material ¢ feita normalmente nos masculos
quadriceps, gastrocnémio ou deltéide. Nestes, em
caso de DMD, observa-se alteragio no
comprimento da fibra muscular, fibras necrosadas
com presenca de fagocitose e eventualmente a
substitui¢do das fibras por gordura e tecido
conjuntivo. A observacio de cortes musculares,
devidamente preparados, ao microscépio 6tico,
mostra a presenga de fibras necréticas, sendo que
sua presenca pode variar de 0,5 a 3,5 %,
independente do estdgio da doenga ou da idade do
paciente (BELL & CONEN, 1985).

Outras investigagdes, como a histoquimica
muscular, estudos de inervacdo muscular,
microscopia eletronica, eletrocardiografia e
tomografia computadorizada podem fornecer
informacdes adicionais no auxilio para o diagn6stico
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diferencial e maior compreenséo sobre a evolugio
da doenga (VAINZOF et al., 1993).

Quadro clinico-funcional

A despeito de todo interesse cientifico em
torno da DMD, a causa permaneceu desconhecida
até 1987, em parte devido ao fato de que o tecido
predominantemente afetado, os misculos
esqueléticos sdo tdo complexos quanto os aspectos
genéticos responsdveis pelo seu desenvolvimento
e funcionamento normais. Existem 434 musculos
diferentes no corpo humano, que nos adultos
contribuem com mais de 40% do peso corporal total
(EMERY, 1993).

LEVY (1978) afirmou que as manifestages
clinicas normalmente come¢am na infincia,
geralmente nos trés primeiros anos de vida. Cerca
de metade das criangas adquirem marcha
independente até os dezoito meses de idade
(WALTON, 1988). Embora exista variagdes na
evolugao do quadro clinico, normalmente os afetado
por DMD ndo sdo capazes de andar apGs os
dezesseis anos de idade.

Um dos achados no estdgio inicial da doenga
€ o aumento da musculatura da panturrilha, que
freqiientemente acompanha o envolvimento inicial
da pelve. O aumento do volume muscular é causado
pela proliferagio anormal do tecido intersticial em
fibras do musculo gastrocnémio produzindo, a
palpagdo da massa muscular, firmeza e resisténcia,
denominada pseudo-hipertrofia muscular, que pode
envolver outros grupos musculares como o0s
musculos masseteres, deltdides, serrdtil anterior,
quadriceps e ocasionalmente, ainda, outros miisculos
(EMERY, 1993). Segundo LEVY (1978),
inicialmente hda um comprometimento simétrico da
musculatura, acompanhado de déficit motor da
cintura pélvica. Posteriormente, outros midsculos,
como os da cintura escapular, sdo afetados de maneira
progressiva. A fraqueza muscular torna-se evidente
em torno dos cinco anos de idade, quando as criancas
apresentam sintomas iniciais, tais como dificuldade
de pular, saltar e correr. Este padrio de envolvimento
muscular, resulta em diversas disfuncdes fisicas
associadas & doenca. A fraqueza dos miisculos gliteo
médio e minimo resultam na inclinagdo da pelve
quando a crianga se mantém em bipedestagio. Para
suportar melhor esta posicdo da pelve, a crianga
realiza uma compensacio alargando sua base de
sustentacéo, que por sua vez induz a uma marcha do
tipo anserino.
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A fraqueza do musculo glhiteo maximo (o mais
potente extensor do quadril) também induz a
inclina¢do anterior da pelve, que € compensada com
0 aumento da lordose lombar. Com o encurtamento
dos musculos responsdveis pela flex@o dorsal dos pés
ocorre a adocdo de marcha na ponta dos pés, com
deslocamentos laterais do tronco. A maneira como
estas criancas levantam do chao € caracteristica. A
forca da musculatura tanto extensora do joelho quanto
do quadril n@o sao suficientes para permitir a extensao
voluntiria do tronco. Desta forma, eles realizam uma
compensagdo utilizando suas mios apoiadas nos
joelhos, usando os membros inferiores como
alavancas e gradualmente estendem o tronco, dando
a impressdo de uma escalada ao longo dos membros
inferiores. Esta manobra compensatéria € denominada
manobra de Gowers (EMERY, 1993).

A hiperlordose lombar € a deformidade mais
precoce resultante da fraqueza do misculo gliiteo
mdximo e abdominais. A pelve fica em anteversio.
A fim de compensar este desequilibrio e se manter
em pé, o individuo projeta o tronco para trés,
aumentando ainda mais a curvatura lombar. Esta
postura € mais pronunciada quando o envolvimento
muscular se torna mais severo. Com a progressio
da doenga, ocorre aumento da lordose lombar com
exagero da marcha anserina. As deformidades
ortopédicas sdo devidas a posigdes viciosas em nivel
de vdrias articulagdes. Tais posicdes viciosas levam
freqiientemente a retracdes musculo-tendinosas,
envolvendo varios grupos musculares agindo numa
mesma articulacdo. As deformidades sdo
progressivas, surgindo contraturas e retragdes
fibrotendineas, sobretudo nas articulagdes do
tornozelo e cotovelo, tornando-se evidentes em torno
do s€timo e oitavo anos de vida. Nesta fase, a crianca
torna-se incapaz de esticar o brago por completo e,
ao deambular, apdia-se na ponta dos pés. Nos
membros superiores, em estdgios intermedidrios,
observa-se o envolvimento dos misculos peitoral
maior, grande dorsal, biceps, triceps e braquiorradial.,
Tardiamente, a for¢a se mantém mais preservada nos
misculos flexores do punho, inversores do pé e
extensores de pescogo, mas, suas agdes estardo
limitadas pelas extensas lesoes articulares. As
deformidades ortopédicas sao devido a posicoes
viciosas em vdrias articulagOes e as alteracOes Gsseas
ndao sdo decorrentes da falha genética, mas
decorrentes exclusivamente do desuso, incluindo a
rarefacdo encontrada nas extremidades dos ossos
longos e formagio de ossos chatos. Em estdgios

tardios, ocorre descalcificaciio e distor¢des grosseiras
com desorganizagdo do sistema esquelético. Essas
alteracoes tornam o0s 0ssos desses pacientes bastante
susceptiveis a fraturas por pequenos traumas
(EMERY, 1993; BAYLEY, 1935; BOBATH &
BOBATH, 1972; CORNELIO et al., 1982).

Ap0Os a restri¢io no leito, o paciente apresenta
uma progressdo rdpida da perda de forca muscular
devido & imobilidade, o que vem acarretar
complicagdes respiratérias (COHEN et al., 1982).

A deformidade em tronco que gera
conseqiiéncias mais severas € o desvio lateral da
coluna (escoliose) que, geralmente, aparece
associada & uma rotagdo de tronco. Acreditava-se
que a escoliose aparecesse ap6s a perda da marcha,
relacionada com a postura inadequada em cadeiras
de rodas. Contudo, ROBIN e BRIEF (1971)
relataram o aparecimento de escoliose em criangas
que ainda ndo haviam perdido a capacidade de
deambular.

Estudos realizados revelaram que a redug@o
da capacidade vital € maior quanto mais severa for
a escoliose, mostrando que 0 aumento de dez graus
da curvatura implica em diminuicdo de 4% da
capacidade vital (SMITH et al. 1989 ¢ 1990;
INKLEY et al., 1974; KURZ et al. 1983)

A maior causa de morte € a falha respiratéria
ou infecgdo pulmonar, que segundo NEWSON-
DAVIS (1980), ocorre em cerca de setenta e cinco
por cento dos casos. Os misculos respiratérios sao
sempre afetados e, juntamente com as escolioses e
deformidades tordcicas, diminuem marcadamente
a fungao respiratdria.

A capacidade vital comeca a decair logo aos
sete anos de idade, sendo que, aos catorze anos chega
a atingir a metade dos valores esperados e, aos vinte
e um anos aproximadamente, atinge valores
préximos aos vinte porcento do esperado. Nestes
pacientes, o diafragma parece ser o tiltimo musculo
a ser acometido, o que pode ser considerado uma
vantagem, visto ser este o principal musculo
responsavel pela respiracdo. O padrio respiratério
destes pacientes com fraqueza muscular ¢é de
respiragdo rdpida e superficial, com volume
corrente menor que em pacientes sadios, e estd
associada com a presenca de alteracdes nas pressoes
parciais dos gases sangiiineos. Estes pacientes
apresentam  complacéncia diminuida,
provavelmente, resultante de pequenas
microatelectasias. Os musculos intercostais internos
e abdominais, que auxiliam a expiragiio, também
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sdo acometidos, reduzindo a efetividade da tosse e
dificultando a eliminago de secrecoes (NEWSON-
DAVIS, 1980; KURZ ef al., 1983).

Durante o sono, o déficit muscular se agrava,
principalmente em posicdo de decibito dorsal ou
ventral, onde a musculatura respiratéria se encontra
em desvantagem biomecdnica, levando a uma
diminui¢do da capacidade residual durante a fase
REM (fase de movimentos rdpidos dos olhos) do
sono. Durante a fase ndo REM, a reducio da
atividade do abdutor faringeal e grupos dilatadores,
Jjuntamente com a geragio de pressio intratordcica
negativa, gera colapso parcial da parede
orofaringeal durante a inspirac@o. Isto pode gerar
hipopnéias e apnéias com fragmentagao do sono e
conseqliente sonoléncia diurna, as vezes
acompanhadas de cefaléia pela manha (por retencio
de dioxido de carbono), hipersonoléncia diurna,
fadiga, baixa concentragdo e alteragdes
psicolégicas, incluindo confusdo e depressio
(NEWSON-DAVIS, 1980).

Na fase pré-terminal da doenga, encontra-se
uma redugdo na pressio parcial de oxigénio arterial,
associada com a retencido de gds carbdnico,
podendo observar-se em alguns pacientes um
quadro de cianose, papiloedema e falhas
respiratdrias (WALTON, 1988).

Segundo HUNTER (1980), o envolvimento
cardiaco ocorre em cerca de S0% a 85% dos casos. O
autor afirma ainda que a DMD acomete tanto a
musculatura esquelética quanto a lida e cardfaca, sendo
que os achados patolégicos em miisculo cardiaco de
DMD apresentam fibrose de caracteristicas tnicas,
mais freqiientes nesta doenga, com boa diferenciagiio
histoldgica da fibrose difusa que ocorre em doenga
isquémica do coracio. Freqiientemente, o
envolvimento cardiaco, ndo € detectado nos estdgios
iniciais da doenga.

Ocorre uma distribuigio peculiar de fibrose
miocdrdica, caracteristica da distrofia muscular que
inicialmente ocorre em pequenas dreas da parede
do ventriculo esquerdo, tornando-se eventualmente,
mais difusa. Este achado patolégico, segundo os
autores, representava uma alteragdo no
metabolismo celular. Os pacientes portadores destas
disfungdes apresentavam um quadro associado de
taquicardia, embora os estudos ecocardiograficos
demonstrem a func¢io miocdrdica relativamente
preservada (DANILOWICZ et al., 1980;
GOLDBERG et al., 1983).

JAFFE et al. (1990) e NOVAK (1982)
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afirmaram que hd um acometimento da musculatura
lisa, paralelamente 4 degeneraciio da musculatura
esquelética. Os principais sintomas encontrados nas
criancas portadoras de DMD sdo os vdmitos,
diarréias, taquicardia e falha cardiaca congestiva.
Este quadro € conhecido na literatura como
dilatagdo gastrica aguda, que pode ser fatal. Muitos
pacientes apresentam distensio gdstrica e de colon,
sugerindo hipomobilidade intestinal.

NOVAK (1982) demonstrou que a presenca
de alteragOes observadas na musculatura lisa
visceral, como edema e variagGes no tamanho das
fibras, atrofia da musculatura e presenca de
pequenas dreas de fibroses, muitos vezes estio
presentes antes dos sintomas.

YOSHIOKA et al.(1980) ao estudarem o
sistema nervoso central (SNC) em portadores de
DMD, utilizando tomografia computadorizada,
eletroencefalogramas, psicometria e métodos
oftalmolégicos e observaram uma discreta atrofia
cerebral em 65% dos casos, sendo que quanto maior
a idade dos sujeitos, mais severos sio os achados
da tomografia computadorizada, comprovando que
a distrofia muscular de Duchenne afeta também o
SNC.

A atividade intelectual e psicoldgica em
portadores de DMD foi estudada por vérios autores,
sendo que WALTON (1988) encontrou que, cerca
de 75% dos casos, revelaram um quociente de
inteligéncia (QI) abaixo de75, mas a questdo
referente ao fato desta defasagem estar relacionada
diretamente & doenc¢a ou ser uma seqiiela da mesma,
ou ainda uma somatéria de ambos ainda nao estd
respondida de forma definitiva.

SMITH et al. (1989a, 1989b, 1990) provaram,
em seus estudos, que o retardo no desenvolvimento
se pronunciava principalmente em fungéo da perda
no sistema locomotor e da linguagem.
OGASAWARA (1989) & ANDERSON et al.
(1988) observaram dificuldades em reter
informacgdes, concluindo sobre a existéncia de
alteracdes no desenvolvimento cognitivo em
expressdo verbal e nos niveis de ateng@o.

FITZPATRICK et al. (1986) comprovaram
que desordens de causa depressiva eram marcantes
em pacientes com DMD, sendo mais evidentes em
sujeitos mais velhos. RIDEAU (1978) mostra
através de vdrios estudos que o retardo intelectual
pode ser encontrado na mesma propor¢iao que na
populagdo em geral. Descreve também, que é
compreensivel o fato das criancas distréficas
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apresentarem problemas psicolégicos, pois muitos
tém dificuldades de acesso a escola, além de serem
obrigados a conviver com uma doenga de
prognéstico ruim. E dificil porém, diferenciar o
acometimento orgéinico intelectual das reagoes
adquiridas em fungéio do meio ambiente.

O retardo mental moderado ou grave tem
sido descrito em afetados pela DMD numa
propor¢io de 30 a 50% dos casos estudados
embora a causa especifica deste achado nio seja
conhecida (EMERY, 1993).

Sabe-se que ndo existe diferenca entre o
tamanho da dele¢do e a severidade do quadro
clinico. Na DMD, o quadro de leitura do RNAm
ndo € mantido, levando a producio de uma proteina
altamente truncada, que ¢ rapidamente destruida
pela célula. Os diferentes sitios de dele¢io afetam
de forma diferente a evolugiio do quadro clinico
da doenca. Delecdes na regidio de ligacdo da
distrofina a outras protefnas implicam em um caso
grave de DMD (VAINZOF et al., 1993). Também
foi demonstrada uma correlagéo entre a quantidade
de proteina (distrofina) e a severidade do quadro
clinico (VAINZOF et al., 1993).

Segundo ZATZ (2000),

“dentre as formas recessivas, distingue-se
um subgrupo, as sarcoglicanopatias,
geralmente associadas a um quadro clinico
mais severo, semelhante a forma DMD, e
portanto classificadas como Duchenne-
like. Existem quatro formas de
sarcoglicanopatias, causadas por
mutagdes nos genes que codificam as
quatro proteinas associadas a distrofina.”

Consideracoes Finais
Possibilidades terapéuticas

Nio existe até 0 momento uma terapia efetiva
em bloquear ou reverter o processo da distrofia
muscular. Como um terco dos novos casos sdo de
heranca genética, o levantamento do heredograma
e 0 aconselhamento genético sdo fundamentais.

Quanto ao tratamento de manutengdo,
principalmente de fisioterapia, estudos realizados
por GARDNER & MEDWIN (1982) concluiram
que os portadores de DMD possivelmente
apresentam maior taxa de sobrevida, muito
provavelmente pelo incremento no tratamento,
mesmo este sendo de manutengio, indicando um
aumento na idade de dbito ao longo dos anos.

A idade do 6bito ndo estd relacionada com a
idade de inicio da manifestacao da doenga, e sim
correlacionado com a idade em que a crianga fica
confinada & cadeira de rodas, ou seja, quanto mais
cedo a crianca parar de andar, pior o progndstico.
Mesmo assim, existe, uma varia¢do muito grande
nesta idade que pode variar, segunda a literatura,
entre a primeira e terceira década de vida.

Revisdes sobre os efeitos dos exercicios
fisicos em portadores de DMD encontram
controvérsias entre poucos autores que publicaram
sobre o assunto (VIGNOS, 1983; DUBOWITZ,
1990) Estes autores chegam a alertar sobre um
possivel efeito deletério associado & concepcio de
que atividades que requerem muita forca contra a
agdo da gravidade, de forma repetitiva, podem ser
prejudiciais & evolucio de portadores de DMD.

Por outro lado, a auséncia de atividade fisica
normal acarreta uma perda funcional de vérios
orgdos e sistemas, como por exemplo, o
cardiorespiratorio. Hoje, sabe-se que a programacio
de atividades fisicas para portadores de DMD,
quando realizada com base em uma avaliacio
funcional minuciosa, € fundamental para
manuten¢io da qualidade de vida destas criancgas,
assim como deve ser utilizados outros recursos
associados quando necessario, como a indicacio
de drteses ou o uso da hidroterapia.

Uma das atividades prescritas com fregiiéncia
quando a crianga se encontra na fase de
deambulag¢io ¢ a caminhada simples, didria,
associada a alguns exercicios especificos de
alongamentos e exercicios respiratérios. Esta
atividade embora simples pode estar sendo
dificultada pela presenca de obesidade associada
ao quadro de DMD. Nio é dificil de entender a
preocupagdo dos profissionais que trabalham
diretamente com a manutenc¢io do quadro clinico
destes pacientes.

Para EMERY (1993) novas propostas de
terapias comec¢am a surgir, baseadas em vérios
achados racionais (na drea das ciéncias biol6gicas).
As perspectivas agora s3o mais esperancosas que
nunca, e em um futuro ndo muito distante, uma
terapia efetiva vai ser encontrada para esta trigica
doenca.

Enquanto manutencido do quadro clinico
visando retardar as seqiielas da doenca a fisioterapia
pode atuar de maneira decisiva, tanto no que diz
respeito aos aspectos cardio-respiratérios quanto
nos musculo-esqueléticos.
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