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DISCLAIMER

Este documento é um guia informativo sobre a distrofia
muscular de Duchenne (DMD). Aqui sdo apresentados
dados, informagdes médicas cientificamente referenciadas,

graficos e ilustra¢cdes que fornecem aos leitores um
compéndio das principais caracteristicas da doenca,
cumprindo um compromisso de conscientizagao, educagao
e disseminacdo de informacdo sobre esta patologia rara e
pouco conhecida.

O guia ndo tem objetivo promocional ou mesmo de
sugestdo de uso, por qualquer meio, de qualquer terapia
farmacolégica servindo, apenas, como fonte de informacao
a pessoas que tenham interesse pelo tema.

Material destinado ao publico em geral.
BR-DMD-305 = Julho/2021 Esse conteudo ndo substitui o diagndstico médico.

Em caso de duvidas, procure um especialista.
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e nos pés quando ia dormir, principalmente em dias de maior atividade fisica,
quando brincava muito.

Percebendo que havia algo estranho nessas quedas constantes, levei-o a um
ortopedista bastante experiente em idade e tempo de profissdo. Depois de solicitar
e analisar os raios-X, disse que ndo havia nada de errado com Guilherme e que as
dores eram comuns ao crescimento.

Conforme o tempo foi passando, as quedas e dores foram aumentando e notei
que as panturrilhas dele também eram grandes e arredondadas, comparadas com
as de outras criangas.

Quando meu filho tinha 5 anos de idade, procurei outro ortopedista, que fez

alguns testes com ele, de sentar e se levantar, e notou que ele praticava a

manobra de Gowers - que sO depois eu soube que tinha esse nome e do que se
tratava. Provavelmente, sem querer me alarmar, ele disse que suspeitava de doen¢a
muscular e me indicou uma colega, especialista nesse assunto.

1. A histdria de Guilherme Rocha
“Nos s6 pensamos em viver”

Como ndo conseguia agendar com a médica indicada por ele, marquei consulta com
outra. Ela foi bastante rude, dizendo que meu filho era uma crianga normal, que néGo
tinha nada e me acusou de estar inventando uma doenga para ele. Mesmo assim, por
minha insisténcia, ela pediu um exame de eletroneuromiografia.

A histéria do menino Guilherme, que hoje, em 2021, tem 15 anos de idade, reflete a
jornada da maioria dos pacientes de distrofia muscular de Duchenne (DMD) no que diz
respeito a demora para chegar ao diagndstico, a busca de informagdo, orientagdo e

ajuda. Momentos de choque, angustia, sofrimento, soliddo e finalmente esperanga sdo P lel t . Guilh tinh bl de ad id . ~
o tempero desta histdria, que também ilustra os capitulos deste livreto, pontuando a aralelamente a Isso, como Gullherme tinha um problema ae agenoiae e mﬂama;ao

relagdo entre o paciente e as caracteristicas da doenga, no depoimento que a mie, nas amigdalas, ele teve que ser submetido a uma cirurgia, mas como ainda néo
Hosanna, conta aqui: tinhamos o diagndstico de DMD, néo sabiamos que ele poderia ter alguma
complicagdo devido a anestesia. Ali, vivemos um grande pesadelo. Ele teve uma
parada cardiorrespiratdria por 55 minutos. Sobreviveu milagrosamente e por
persisténcia do anestesista, que ndo desistiu até trazer meu filho de volta a vida.
Guilherme comegou a caminhar por volta de 1 ano e 2 meses jd de uma forma Ele teve diversas complicagdes, ficou internado por 9 dias e desenvolveu uma
diferente. Tinha quedas frequentes e reclamava sempre de dores nas pernas pneumonia. Felizmente néio ficou com sequelas.

“Meu nome é Hosanna D. R. M., tenho 40 anos, sou de Salvador, Bahia, mde de
Guilherme, meu unico filho.



Depois disso, finalmente consegui agendar consulta com a primeira médica
que o ortopedista havia indicado e foi, entdo, que ela desconfiou de
distrofia muscular de Duchenne e me encaminhou para uma especialista
em doenga neuromuscular. Era a primeira vez que ouvia falar na doenga, e
antes mesmo de passar pela especialista, fiz o que creio que todas as mdes
fariam no meu lugar, procurei no Google... e meu sentimento foi de luto. O
que eu li me dizia que aos 9 anos ele iria para a cadeira de rodas e aos 18,
faleceria. Na época, Guilherme tinha 6 anos de idade.

Finalmente chegamos a médica que cuida dele até hoje, que me explicou
todos os detalhes da doenga e fez questdo de desfazer meu sentimento
imediato de culpa, quando eu soube que ele poderia ter herdado de mim o
gene mutado que fez com que ele tivesse desenvolvido a doenga.

Aqui no Nordeste as coisas sGo muito dificeis. O acesso a saude é precdrio,
quase ninguém conhecia a doenga. O resultado do exame genético, que
confirmou o diagndstico, demorou 2 meses para chegar porque o material
teve que ser enviado para andlise em Sdo Paulo.

Com a confirmagdo do diagndstico, eu iniciei uma fase de luto. Passei a
viver olhando tudo de forma negativa, mas isso ndo me impediu de
buscar todos os recursos que pudessem ajudar ao meu filho

de qualquer forma.

Fomos a especialistas em Sdo Paulo, iniciamos o tratamento fisioterdpico,
recebemos orientagdes diversas quanto a tratamentos com corticoides e
outros procedimentos para efeitos e comorbidades da doenga, até
chegarmos a um protocolo que entendemos, junto aos especialistas,

que seria o melhor para o Guilherme.

Nessa caminhada, passamos por indicagbes equivocadas — como o uso de ortese
durante o dia, que para o caso dele, a indicagdo correta era a utilizagdo durante a
noite, por exemplo -, enfrentamos preconceito, falta de empatia, dificuldades de
acesso a centros especializados. Até hoje, todas as consultas médicas, fisioterapia e
medicagdes sdo custeadas de forma particular, e nesse sentido, apesar de todos os
percalgos, me considero privilegiada por poder contar principalmente com a ajuda da
minha ex-sogra, avo do Guilherme. Mas, sei que essa ndo é a realidade da maioria
das mdes e pais de meninos e rapazes que tém DMD.

Houve momentos muito duros, como o dia em que ele teve uma cdibra muito forte
quando brincava numa piscina e ao ajudd-lo, ele me disse: 'eu sé queria ser normal’.
Ou quando via outras criangas brincando e dizia: 'eu queria tanto estar jogando bola
ali, mas ndo posso'. Claro que meu desejo era arrancar a doenga dele e colocd-la em
mim, se fosse possivel.

Depois de algum tempo vivendo sob a sombra da negatividade que envolve quem
lida com a doenga rara, degenerativa e progressiva de um filho, entendi que se essa
era nossa realidade, teriamos que encard-la da melhor forma possivel e sermos
fortes. Foi entdo que procurei auxilio psicoldgico, e tanto eu como Guilherme
comegamos a fazer terapia. Isso tem nos transformado a cada dia, e hoje
conseguimos focar em tudo que hd de positivo.

Guilherme é um menino otimista, vai a escola normalmente e tem se tornado
um disseminador de informages sobre sua condigéo. Ele leva materiais sobre

a DMD para compartilhar com professores e colegas e explica, sem vitimizagoes,
por que ndo pode acompanhar o ritmo das outras criangas em atividades fisicas.
Desde que recebemos o diagndstico, comuniquei a escola sobre o que estava
acontecendo e felizmente contamos com todo apoio deles, inclusive realizando
adaptacdes para que meu filho ndo precisasse, por exemplo, utilizar escadas.



Contrariando a todas as expectativas, ele ainda caminha sozinho e sé faz uso

de cadeira de rodas quando é necessdrio percorrer um longo percurso, como
corredores de aeroportos, por exemplo.

Eu tive conversas com pais de amigos de Guilherme para que entendessem
a condigdo dele e explicassem aos seus filhos a razéo que o impede de
acompanhar certas atividades. Até hoje, todos tém sido muito
compreensivos e com atitudes de muito acolhimento para com meu filho,
tratando-o como um deles, apenas com algumas limitagées fisicas.

Guilherme faz planos para o futuro; diz que quer ser designer de games. Eu
desejo que ele seja forte e encare todos os desafios da vida. Minha misséo

é acompanhd-lo nesse processo. Hoje, eu néo vejo a distrofia muscular de
Duchenne como um dbito. Quero aproveitar ao mdximo; creio nos avangos da
medicina. N6s sé pensamos em viver.”




2. O QUE E DISTROFIA
MUSCULAR DE DUCHENNE?

“Guilherme comegou a caminhar por volta de 1 ano e 2 meses jd de uma forma diferente.
Tinha quedas frequentes e reclamava sempre de dores nas pernas e nos pés quando ia
dormir, principalmente em dias de maior atividade fisica, quando brincava muito.”

O crescimento de bebés e criangas apresenta caracteristicas muito parecidas que
marcam estagios comuns as respectivas fases da infancia, relativas ao
desenvolvimento neuromotor. De maneira geral, movimentos como a primeira vez
em que o bebé se vira sozinho, quando comeca a engatinhar e a dar os primeiros
passos costumam acontecer em idades semelhantes entre crian¢as que nao
apresentam nenhuma doencga que afete esse processo. Atrasos ou falhas na
execugao desses movimentos acendem um sinal de alerta para pais, responsaveis

e médicos, que iniciam uma maratona de investigacdo até chegarem a um
diagnéstico preciso. E quando a causa de possiveis disfun¢des encontra como
motivo alguma doenga rara, o desafio de chegar a um diagndstico tem o tempo
como seu maior oponente, pois quanto antes alguma doenca for detectada, mais
cedo podem se iniciar as intervengdes e tratamentos para amenizar ou desacelerar
possiveis progressdes.

A identificagdo de doengas raras como a DMD geralmente acontece tardiamente. As
razGes deste atraso podem acontecer devido a pouca importancia dada pelos
profissionais quanto as queixas dos familiares aos primeiros sinais, falta de
encaminhamento para o especialista correto, ou até mesmo a dificuldade no acesso
aos exames de triagem. O exemplo da familia de Guilherme reforga esse cenario pois,
aos 14 meses quando o menino comegou a andar, a familia notou diferencgas que nédo
foram valorizadas por diferentes profissionais de saide procurados. Uma suspeita de
doenga, primeiro passo para a busca do diagndstico, somente ocorreu entre os 5 e 6
anos de idade. De acordo com informagdes dos familiares, existe um obstaculo nitido
no profissional de salide no reconhecimento de casos suspeitos”.

A distrofia muscular de Duchenne (DMD) é uma doenca genética, degenerativa

e rara, que se manifesta na infancia ocasionando fraqueza muscular progressiva

e incapacitante, e cerca de 30% dos pacientes podem apresentar
comprometimento cognitivo% Apesar de apresentar sintomas semelhantes aos de
muitas outras enfermidades, alguns sdao bastante caracteristicos. A doenga afeta,
principalmente, meninos, numa proporgao de 1 para cada 3.600 a 6.000 nascidos
vivos, o que identifica uma prevaléncia relativamente alta entre as doengas
consideradas raras?

Entre as distrofias musculares, a de DMD é considerada a mais frequente na infancia
e uma das mais conhecidas, gracas aos sinais e sintomas caracteristicos
e ao curso clinico ja bem definido3



A doenca se caracteriza por altera¢des no gene que codifica a proteina distrofina,
responsavel pela estabilidade das fibras musculares. A auséncia ou falha nesta
proteina compromete a integridade das fungdes musculares, ocasionando fraqueza
que afeta os tecidos e drgaos como a musculatura respiratoria®

Sem o cuidado adequado, a progressao da doencga torna os pacientes dependentes
de cadeiras de rodas e pode leva-los a ébito por dificuldades respiratdrias ou
comprometimento cardioldgico na segunda década

de vida. Mas, apesar de nao ter cura conhecida, ha tratamento clinico
multidisciplinar para a DMD, e quanto antes for iniciado, pode melhorar a
qualidade de vida dos pacientes, aumentar a sobrevida, prevenindo ou

retardando a progressao da doenca?

O fato de ser, dentre as doencas raras, uma das mais frequentes na criancga,

e o fato de ocorrer em meninos, deveria despertar a atengado dos pediatras

e especialistas que atendem criancas para esta possibilidade diagndstica.

Um exame de triagem simples, disponivel em todo o territdrio nacional, a
dosagem de creatinofosfoquinase - CK (elevada 10x do seu valor normal nestes
meninos desde o nascimento, antes mesmo do aparecimento dos primeiros
sintomas) pode ajudar na condugdo da investigacdo diagndstica direcionada®.

A existéncia de uma conduta terapéutica e de acompanhamento ja bem definida
pode modificar a histdria natural da DMD, desta forma, o diagndstico precoce é de
extrema importancia®.

Ligada ao cromossomo X, a falha genética que ocasiona a DMD faz de algumas
mulheres portadoras da mutacdo para distrofia muscular de Duchenne, mas
apenas cerca de 24% delas podem apresentar graus varidveis de fraqueza
muscular ou comprometimento cardiaco. A forma cldssica da doencga,

observada em meninos, raramente ocorre em mulheres’.

Apesar de mais raro, 30% dos casos de DMD podem acontecer por mutagao
genética, na formagdo do embrido, sem que a doenga seja herdada
da mae por falha no cromossomo X’.
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3. DESCOBERTAS RECENTES
SOBRE DMD

“Guilherme comegou a caminhar por volta de 1 ano e 2 meses jd de uma forma
diferente. Tinha quedas frequentes e reclamava sempre de dores nas pernas e
nos pés quando ia dormir, principalmente em dias de maior atividade fisica,
quando brincava muito.”

A distrofia muscular de Duchenne, por ser uma das mais prevalentes entre as
distrofias, possui uma frequéncia maior de estudos e pesquisa.

A versdo mais recente do consenso médico brasileiro sobre a doenca foi
publicada em duas partes, uma em 2017 e outra em 2018 .

Entre os temas mais atuais, especialistas apontam:

EFEITOS DA DMD EM MULHERES

Apesar de ndo ser comum a manifestagdo de sintomas em mulheres, mesmo sendo
portadoras da mutagdo para DMD, 24% delas podem apresentar alguns sintomas,
porém bem mais brandos do que os manifestados pelos homens. Tais como:
fraqueza muscular — geralmente leve — ou comprometimento cardiolégico’.

A neuropediatra Michele Becker explica que mesmo quando uma mulher tem a
enzima CK elevada, ou se descobre uma doenga muscular pela alteragdao de
enzimas TGO/TGP, a menos que o profissional seja um especialista em doencas
neuromusculares, dificilmente suspeitara de DMD porque é sabido que a maior
prevaléncia de doenca sintomatica é entre meninos.

Ainda assim, a enzima muscular CK pode estar normal em até 47% das mulheres
portadoras da mutagdo. Por isso, recomenda-se que as mulheres que tém histdrico
familiar de DMD realizem o teste genético molecular com a finalidade de
aconselhamento genético.

TERAPIA GENETICA

Novas terapias genéticas tém sido desenvolvidas com a finalidade de restaurar

a sintese proteica. Na DMD por mutagdo nonsense (sem sentido) um cédon de
parada prematuro impede a leitura completa da informacgdo genética de como
formar a proteina distrofina. Uma das terapias existentes permite que a leitura seja
corrigida e a informacdo possa ser lida na totalidade e a distrofina formada tenha
comprimento normal e seja funcional®.

Algumas outras terapias também estdo em desenvolvimento, como as que

pulam deleg¢des especificas - também mutagdo dependente, ndo se aplicando

a qualquer menino com DMD. Ha também outras terapias em desenvolvimento
para ajudar na producdo de distrofina, independentemente da mutacdo genética,
através da insercdo de um microgene, por exemplo®.



Independentemente do tipo de mutagdo genética, o uso da corticoterapia, com
acompanhamento neuroldgico cuidadoso, foi um dos primeiros modificadores da
evolugdo natural da DMD, ampliando o tempo de vida, atrasando a perda da
deambulac¢do, atrasando o inicio de complicacGes sistémicas e osteoarticulares
nesses meninos>.

UTILIZACAO DA VENTILACAO NAO-INVASIVA NO MANEJO CLINICO

Os avancos dos ultimos anos na area da ventilacdo domiciliar e na ventilacdo
ndo-invasiva sdo responsaveis pela melhoria na qualidade de vida e na diminuicdo
da mortalidade de pacientes com DMD. Esses cuidados diminuiram as mortes por
causas respiratdrias, alongando-se em muitos anos a expectativa de vida das
pessoas com distrofia muscular de Duchenne°.

Além disso, assim como os cuidados respiratérios, o acompanhamento cardioldgico
tem igual importancia para proporcionar menor mortalidade, maior tempo e
qualidade de vida para estes pacientes, sendo indicado desde o momento do
diagnéstico, com a finalidade de prevenir as potenciais complicagdes cardiacas e
postergar sua expectativa de vida**%

OTIMIZACAO DA FISIOTERAPIA NO TRATAMENTO

Sabe-se que a fisioterapia motora é indicada para os pacientes com DMD e deve ser
adaptada as necessidades individuais, em cada fase da doenca, levando em
consideracdo a resposta a terapia e tolerancia aos exercicios. A avaliacdo da
fisioterapia deve ser feita a cada seis meses ou, mais frequentemente, se houver
mudanca de fase da doenca, principalmente proximo a perda da marcha ou se
outras necessidades especificas estiverem presentes®.

Para todas as formas de terapia, o maior impacto das mesmas esta associado
a precocidade do diagndstico da doenga.




Bl 4. CARACTERISTICAS E SINTOMAS

“Guilherme comegou a caminhar por volta de 1 ano e 2 meses jd de uma forma diferente. Tinha quedas
frequentes e reclamava sempre de dores nas pernas e nos pés quando ia dormir, principalmente em dias
de maior atividade fisica, quando brincava muito.

Percebendo que havia algo estranho nessas quedas constantes, levei-o a um ortopedista bastante
experiente em idade e tempo de profissdo. (...) disse que ndo havia nada de errado com Guilherme e que
as dores eram comuns ao crescimento.”

Pacientes com DMD enfrentam dificuldades motoras desde os primeiros anos de
vida, com limitagGes para brincar, caminhar, correr, ndo conseguindo acompanhar
outras criangas da mesma idade em suas atividades fisicas .

Os sintomas podem surgir desde o nascimento até os 3 a 5 anos de idade, e
apresentam como caracteristicas principais, além da fraqueza muscular, a marcha

na ponta dos pés, a pseudohipertrofia das panturrilhas e a manobra de Gowers,
caracterizada pelo movimento que a crianga faz de escalar o préprio corpo com o
auxilio das maos subindo pelas pernas, 5 ,

joelho e coxas para conseguir se levantar?2.

Embora estes sintomas sejam muito
caracteristicos da DMD, eles também
podem ser encontrados em outras doengas,
como a distrofia muscular de Emery Dreyfuss,
as distrofias musculares de cinturas e a
atrofia muscular espinhal tipo 3 (AME tipo 3)

12

Medidas simples, que qualquer profissional
de saude pode realizar, ajudam a diferenciar
criangas com desenvolvimento normal de
criangas com fraqueza de cintura pélvica.

O tempo de levantar maior que 2 segundos,
em pré-escolares (a partir de 2 anos de idade)
na fase 1 da DMD (vide abaixo) é um tempo
significativamente maior que o de criangas
saudaveis na mesma faixa etaria™

Elaborada a partir

(1] v de Perce JMS, 2000.
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. 4.1. Estagios da DMD

1. PRE SINTOMATICO

O paciente ndo tem sintomas da doenca, podendo ser diagnosticado por
apresentar atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, aumento das
enzimas musculares (creatinoquinase ou CK), ou por histérico familiar de
DMD (tio ou irmaos);

2. DEAMBULANTE PRECOCE OU SINTOMATICO PRECOCE

O paciente apresenta sinais e sintomas como caminhar na ponta dos pés
(marcha digitigrada), quedas frequentes, dificuldade para subir escadas e
levantar-se do chéo (levanta-se com a ajuda dos bragos ou com a manobra
de Gowers).

3. DEAMBULANTE TARDIO
Com maior dificuldade na marcha, o paciente ndao é mais capaz de subir
escadas ou se levantar do chdo sem ajuda.

4. NAO DEAMBULANTE PRECOCE

Sem conseguir caminhar, o paciente ainda mantém a postura adequada
quando sentado e tem forga nos membros superiores que permitem que
ele se autoimpulsione.

5. NAO DEAMBULANTE TARDIO
O paciente perde as forgas nos membros superiores e tem a capacidade de

b

manter a postura limitada.




B s. DiAGNGsTICO

“Quando meu filho tinha 5 anos de idade, procurei outro ortopedista, que fez
alguns testes com ele, de sentar e se levantar, e notou que ele praticava a
manobra de Gowers - que s6 depois eu soube que tinha esse nome e do que
se tratava. Provavelmente, sem querer me alarmar, ele disse que suspeitava
de doenga muscular e me indicou uma colega, especialista nesse assunto.”

Assim como acontece com todas as doencas raras, o maior desafio na busca pelo
diagndstico é o pouco conhecimento sobre as enfermidades, tanto pela sociedade
como pelos préprios profissionais de saude. A neurologista infantil Michele
Michelin Becker observa que no Brasil hd uma caréncia de profissionais para
atender pacientes com doencgas neuromusculares, tanto nas unidades basicas

de saude e hospitais publicos como nos consultdrios e hospitais particulares. A
especialista cita como exemplo, e por sua experiéncia clinica, o fato de que

enquanto nos paises desenvolvidos a idade média para o diagndstico é de 4 anos,
no Brasil é de 7, 5 anos .

A DMD pode ter sua suspeita intensificada por meio de exame de triagem que
identifica a dosagem da enzima muscular creatinoquinase (CK). Se esta vier
aumentada, cerca de 10 vezes o valor de referéncia, o diagndstico deve ser
confirmado por meio de exames genéticos moleculares. 0 | <
primeiro exame recomendado é o MLPA, que detecta ‘\
grandes dele¢Ges e duplicagées no gene DMD que codifica

a proteina distrofina, as quais correspondem a maior 5
porcentagem das mutagdes. Porém, se o MLPA for negativo, |
é necessario seguir para técnicas moleculares mais
especificas, como por exemplo o NGS (sequenciamento de
nova geracao), para identificar pequenas mutacdes, como
as mutagBes sem sentido (nonsense)>

Quando um filho tem DMD, é possivel rastrear a doenga
em outro imediatamente apds o nascimento, pelos
mesmos métodos. Também pode-se fazer o diagndstico
genético durante a gestagdo, por meio da amniocentese,
exame que retira o liquido amnidtico do ventre da mae através de
puncdo ou por bidpsia de parte da placenta. Mas, por serem
procedimentos invasivos e por ndo haver interveng¢des pré-natais ou neonatais
precoces para a doenca, os especialistas tém preferido o diagndstico pds-natal?.

O diagndstico pré-implantacional com selegdo de embrides é uma possibilidade
para as mies portadoras da mutagdo genética™. Porém, este é um procedimento
caro e que n3o esta disponivel no Sistema Unico de Satde (SUS). O diagndstico
precoce é muito importante para possibilitar o inicio do tratamento clinico, pois
quanto antes se iniciam as intervenc¢des, melhor o progndstico dos pacientes?.
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6. MANEJO
“Fomos a especialistas em Sdo Paulo, iniciamos o tratamento fisioterdpico, recebemos Imunizagdo
orientagdes diversas quanto a tratamentos com corticoides e outros procedimentos para
efeitos e comorbidades da doenga, até chegarmos a um protocolo que entendemos, junto - , X . i 3 i L
aos especialistas, que seria o melhor para o Guilherme.” producdo da proteina distrofina nos pacientes com DMD". A neurologista pediatrica
Michele Becker informa que pesquisas com terapia génica, ja com ensaios clinicos,

Apesar de ndo haver cura conhecida para a DMD, o atendimento multidisciplinar estdo em fase avancada.

aliado a novas terapias que tém surgido, capazes de retardar a progressao da
doenca, sdo importantes para aumentar a sobrevida e, principalmente, melhorar
a qualidade de vida dos pacientes®.

6.1 ATENDIMENTO INTERDISCIPLINAR
A recomendagdo para o acompanhamento de um paciente com DMD é que
profissionais de diversas especialidades trabalhem em conjunto, coordenados por

o ) ; um deles, geralmente um neurologista, especialista em doengas neuromusculares.
Nas ultimas décadas houve um grande avanco nos tratamentos que atuam a nivel

molecular, passando de estudos pré-clinicos (in vitro ou com animais) a estudos Os especialistas médicos que participam do manejo da DMD sdo: neurologistas,
clinicos (ja em pacientes com a doenga). Esses agentes permitem restaurar a pneumologistas, cardiologistas, ortopedistas, gastroenterologistas e



endocrinologistas. Outros profissionais de saude também representam um
papel de grande importancia no tratamento. S3o eles: Fisioterapeutas
especializados em reabilitagdo motora e respiratéria, fonoaudidlogos,
terapeutas ocupacionais e nutricionistas .

6.2 CORTICOTERAPIA

O uso de corticoide em conjunto com a reabilitagdo e a equipe multidisciplinar
tem impacto sobre a evolugdo, lentificando a mesma, tanto do aspecto motor,
quanto do cardiaco e respiratério?>.

6.3 SUPORTE VENTILATORIO E ORTESES

Para contribuir com a modificacdo da evolugdo tipica da DMD, equipamentos
sdo utilizados de acordo com a indicacgdo e as diferentes fases de evolucdo da
doenga em cada paciente.

6.4 ACOMPANHAMENTO CARDIOLOGICO E NUTRICIONAL

O acompanhamento da func¢do cardiaca desde estagios iniciais da doenca é de
extrema importancia para prevenir complicagées e melhorar a qualidade de
vida dos pacientes. Da mesma forma, o acompanhamento nutricional é
fundamental para manutengao do melhor estado de satude possivel dos
mesmos %,




7. COMORBIDADES E
DOENCAS ASSOCIADAS

‘.. isso ndo me impediu de buscar todos os recursos que
pudessem ajudar ao meu filho de qualquer forma. Fomos
a especialistas em Sdo Paulo, iniciamos o tratamento
fisioterdpico, recebemos orientagbes diversas quanto a
tratamentos com corticoides e outros procedimentos para
efeitos e comorbidades da doenga...”

Devido a condicdo degenerativa e progressiva da doenga, os pacientes sdo
acometidos por diversas comorbidades. Na fase em que passam a utilizar cadeiras
de rodas, por exemplo, o fato de permanecerem muito tempo sentados e com
dificuldades para trocarem de posi¢cdo, pode fazer com que eles desenvolvam
contraturas articulares e deformidades na coluna, como escoliose?°.

Fraturas dsseas podem ser frequentes em pacientes que apresentarem osteopenia,
que é fraqueza 6ssea”.

Com a ventilagdo prejudicada em virtude da fraqueza muscular e a auséncia ou
diminuicdo da tosse efetiva, € comum que tenham dificuldade para eliminar secregdes,
o que pode ocasionar infec¢bes respiratorias, como pneumonias?

Na segunda década de vida, quando a doenga se encontra em fase mais avangada, os
pacientes podem precisar de respiradores, podem desenvolver cardiopatia com
insuficiéncia cardiaca e disturbio da degluti¢do %°.

As comorbidades que podem estar presentes®:

Comorbidades associadas ao uso de corticoterapia?’ 22:

Escoliose e contraturas articulares
Ulceras de pressdo

Alteracdes respiratdrias - padrdo restritivo — maior risco de infecg¢Ges respiratdrias
Disfagia — risco de broncoaspiragdo e pneumonia
Cardiomiopatia dilatada / arritmias cardiacas
Alteragdes cognitivas

Cegueira noturna

Os corticoides sao
medicamentos capazes de
retardar a velocidade da perda
de fun¢do muscular, aumentar
o tempo de deambulagdo,
retardar o desenvolvimento
de escoliose e a capacidade
tanto respiratéria quanto
cardiaca, mas existem
também efeitos adversos

Hirsutismo e acne

Obesidade

Hipertensdo arterial sistémica

Alteracdes no perfil glicémico (diabetes mellitus
e intolerancia a gllcose) corticoides. Por esta razdo,

Catarata deve haver um
Ulcera péptica monitoramento continuo de

Disturbios do crescimento pacientes de DMD que fagam
Atr n berdad uso dos corticoides, converse

. aso na puberdade N . , sempre com seu médico.
Risco de fraturas - alteragGes no metabolismo dsseo

associados ao uso dos
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8. LINHA DO TEMPO DA DMD
PRINCIPAIS DESCOBERTAS

1836

Gaetano Conte, médico
em Napoles, Italia,
descreveu os primeiros
casos de distrofia
muscular, em artigo
publicado na revista
"Anais dos hospitais
incuraveis"*®,

1852

A primeira descrigao
detalhada da doenga é
atribuida a Meryon, que
relatou o quadro clinico
de quatro irmaos
afetados!?®.

1861

Guillaume-Benjamin
Amand Duchenne
descreveu o quadro de
um menino com fraqueza
muscular. No ano
seguinte, publicou
imagens do caso'’.

) 2
.-
1868

Guillaume-Benjamin
Amand Duchenne
relatou 13 individuos
afetados?.

1974

Estudo concluiu que a
prednisona prolongou o
periodo de deambulagdo
e melhorou a qualidade
de vida dos pacientesi.

.\l

1986

Foram identificados
ogeneDMDeo

que ele codificava:

a proteina distrofina®®,

-




em outras localidades, muitas vezes com dificuldades de locomocao, falta de
informacdo e acesso limitado a saude bdasica, o que caracteriza o maior problema
gue marca a jornada dos pacientes e familiares até chegarem ao diagndstico correto.

9.1 ATENDIMENTO NA REDE PUBLICA?
O Ministério da Saude conta com 17 centros de atendimento especializados em
doencas raras, localizadas em capitais e grandes cidades de diferentes estados:

UF MUNICIPIO ESTABELECIMENTO
DF Distrito Federal HOSPITAL DE APOIO DE BRASILIA
GO Anépolis ASSOCIACAO DE PAIS E AMIGOS DOS EXCEPCIONAIS
PE Recife ASSOCIACAO DE ASSISTENCIA A CRIANGA DEFICIENTE
PR Curitiba HOSPITAL PEQUENO PRINCIPE DE CURITIBA
RJ Rio de Janeiro IPPMG/UFRJ (em fase processo de cadastramento), IFF
RS Porto Alegre HC POA
Sp Santo André AMBULATORIO DE ESPECIALIDADE DA FAC. DE MEDICINA ABC
Enguanto paises com melhor acesso a politicas pubicas para tratamento de BA Salvador ASSOCIAGAO DE PAIS E AMIGOS EXCEPCIONAIS
doencgas raras apresentam numeros mais satisfatérios de atengao aos pacientes, BA Salvador HOSPITAL UNIVERSITARIO PROF. EDGARD SANTOS — HUPES
no Brasil sdo inumeros os desafios enfrentados pelos doentes, seus familiares e CE Fortaleza HOSPITAL UNIVERSITARIO WALTER CANTIDIO
também profissionais de saude, que lidam com muitas dificuldades para alcancar = Fortaleza e AL T PR T AT SR
o diagndstico precoce, fundamental para garantir mais qualidade de vida aos — -
. N . ES Vitéria HOSPITAL SANTA CASA DE VITORIA
pacientes, que tém a oportunidade de submeterem-se a acompanhamento
Ly . ~ DF Brasilia HMIB
médico, tratamentos e, assim, retardarem a progressdo da doenca.
MG | Belo Horizonte HOSP INFANTIL JOAO PAULO Il
O pais de dimens&es continentais, com 26 estados e 5570 municipios, e que sc FlorianGpolis HOSPITAL INFANTIL JOANA DE GUSMAO
so,mz.a cerca de .13 m}lh.oes de pessoas com doengas raras, conta com.17 centros - Campinas HC DA UNICAMP
publicos para diagndstico, atendimento e tratamento dessas enfermidades, —
. - ) \SP Ribeirdo Preto HC DE RIBEIRAO PRETO /
localizados em grandes centros urbanos e pouco acessiveis a pessoas que vivem




Além dos centros acima, hospitais universitarios federais e estaduais contam com
servigos capacitados para o atendimento de pacientes com doengas
neuromusculares como a DMD.

9.2 ASSOCIAGCOES DE PACIENTES

As associagOes de pacientes de doencas raras desempenham um importante
papel no apoio e orientagdo a pacientes, familiares, médicos e profissionais

de saude. S3o organizagdes civis formadas por grupos de pessoas que se unem
por um interesse comum e oferecem suporte emocional, juridico e terapéutico
tanto para os pacientes como para todos que os cercam, como familiares,
amigos e cuidadores.

O Brasil conta com algumas associag0es de pacientes voltadas especificamente
para distrofias musculares, entre as quais a DMD se enquadra. De maneira geral,
os pacientes chegam a essas organizagdes por orientagdo dos proprios médicos e
profissionais de salde, no momento em que recebem o diagnéstico, ou até
mesmo procuram auxilio por meio de busca na internet, entrando em contato
diretamente pelas redes sociais e websites das entidades.

As associacoes se encarregam de fornecer informagdes sobre a doenca e sobre
toda a jornada a ser enfrentada pelos pacientes em seus diversos campos. Além
disso, sdo responsaveis por elaborar projetos e organizar eventos, a¢des de
conscientizagdo e até realizar estudos ou pesquisas que possam contribuir com
dados reais sobre a doenga, prevaléncia e condi¢Ges de acesso, no intuito de
fomentar politicas publicas em defesa dos direitos dos pacientes, além de
orientar para apoio emocional e atendimento.

9.3 ONDE ENCONTRAR AJUDA

No caso da DMD, a Alianca Distrofia
Brasil (ADB), formada em 2019, é
uma organizagao que conquistou
abrangéncia nacional e agrega
associagoes, fundagdes e movimentos
sociais voltados aos pacientes de
distrofias, e integra as organizagoes
internacionais TREAT-NMD e World
Duchenne Organization WDO.
Atualmente, com 16 institui¢cdes
associadas, distribuidas em varios
estados do pais. Além disso no site
www.movimentoduchenne.com.br
vocé pode encontrar uma lista com
diversas associa¢Oes de pacientes por
todo o Brasil.

CONTATO

Av. Agua Fria, 467, Sala 132, Agua Fria
S&o Paulo - SP CEP: 02333-000
adb@distrofiabrasil.org.br

https://www.distrofiabrasil.org.br/asspcoacoes-e-movimentos
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