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A distrofia muscular de Duchenne (DMD) é uma doenca genética, rara, de hereditariedade
recessiva, ligada ao cromossoma X e, por isso, afeta principalmente o sexo masculino (1 em
cada 3.800 a 6.300 homens nados vivos)*.

CARACTERISTICAS PRINCIPAIS *

Fraqueza muscular progressiva, Envolvimento progressivo
de inicio nos membros inferiores dos membros superiores e tronco

E a miopatia genética mais frequente nas criancas e tem uma prevaléncia mundial de
aproximadamente 0,5 por cada 10.000 individuos do sexo masculino.?

Embora seja uma doenca hereditaria, € importante ter presente que em cerca de 30% dos casos
ndo ha historia familiar.®

A DMD é causada por varias mutacoes no gene da distrofina (DMD, locus Xp21.2).°

A distrofina é uma proteina subsarcolémica,
essencial para a estabilidade estrutural do
musculo durante a contracdo, que, nas células Fibra Muscular
musculares, une o citoesqueleto interno
com a matriz extracelular, proporcionando
estabilidade as fibras musculares. Durante
a contracdo; atua como um amortecedor,
permitindo que as células musculares voltem
ao seu estado inicial apds estiramento.®
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A sua auséncia produz uma degenerescéncia
muscular progressiva, com necrose das células
musculares e substituicdao gradual do muisculo por
gordura e tecido conjuntivo fibroso.” Distrofina



Nos doentes com DMD, os sintomas ndo sdo visiveis a nascenca. Pode
haver um atraso no inicio da marcha e/ou uma marcha mais instavel, por vezes
em pontas de pés, e quedas frequentes. E notada uma dificuldade na subida de
escadas, em saltar, correr e levantar-se do chdo.”

Ao exame objetivo observa-se uma consisténcia muscular aumentada,

Vv nomeadamente dos gastrocnémios (pseudo-hipertrofia). Muitos destes doentes

cintura pélvica.??

Em alguns doentes, aos sintomas motores
associam-se atrasos nas aquisicdes das
etapas do desenvolvimento, podendo ser mais
evidente na drea da linguagem. Relativamente
30s sinais que podem ser observados, muitos
doentes apresentam pseudo-hipertrofia
muscular com Manobra de Gowers positiva **
(devido a fraqueza dos musculos da cintura
pélvica).>?

Nos estudos da histéria natural de DMD, a
perda de marcha ocorria, em média, aos 9.5
anos. Apos aidade de perda de marcha surgiam
outras complicacbes como as cardiacas,
ortopédicas (escoliose), respiratdrias e
gastrointestinais.”
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A suspeita diagndstica de DMD deve ser colocada, independentemente da existéncia ou ndo de
historia familiar, perante as seguintes situactes; #+7#

Funcdo muscular alterada numa crianca do sexo masculino; por exemplo, fraqueza
muscular nos membros inferiores, atraso da marcha ou quedas frequentes, numa crianca do
sexo masculing;

Hipertrofia muscular inexplicada, principalmente naregido dos misculos gastrocnémios
ou principalmente naregido dos musculos gastrocnémios ou Manobra de Gowers positiva**;

Elevacdo da creatina quinase (CK)* sérica, em andlise laboratorial pedida por indicacoes
ndo relacionadas com DMD;

Elevacdo das transaminases, na auséncia de doenca hepatica, em estadios pré-
-sintomaticos da DMD;especialmente na presenca das 4 situaces anteriormente descritas.

A presenca de sintomas relacionados com perturbacGes do desenvolvimento deve fazer-nos
pensar na possibilidade de DMD, especialmente na presenca das 4 situacBes anteriormente
descritas.

**Manobra de Gowers'©

A MAIORIA DOS DOENTES SAO DIAGNOSTICADOS ENTRE 0S 3 € 0S 5 ANOS DE IDADE 2

E importante manter um indice de suspeicdo elevado em relacdo & doenca, para evitar um atraso
diagnostico, que pode chegar até aos 30 meses desde o inicio dos sintomas. O diagndstico de
DMD deve ser 0 mais precoce, rapido e preciso possivel, a fim de garantir um inicio atempado das
intervencoes terapéuticas e recomendacGes para o tratamento da doenca.*

Adetecdo precoce das mulheres portadoras permitirdum aconselhamento genéticorelativamente
a futuras gestacdes.

Perante a suspeita clinica de DMD, devem determinar-se os niveis séricos de creatina quinase*
(CK), teste laboratorial simples que nos permitira reforcar a suspeita diagnéstica de DMD, num



PORQUE € IMPORTANTE O DIAGNGSTICO PRECOCE?*

Os cuidados especificos em consultas multidisciplinares e de acordo com as normas internacionais,
bem como o uso de tratamento medicamentoso, incluindo a corticoterapia, permitiu uma
melhoria em termos de qualidade de vida e sobrevida. Os doentes com mutacGes especificas sdo
candidatos as novas terapias.

(ki it

Permitird que a familia Permitira Permitira, no caso da mae
organize a sua vida, o aconselhamento ser portadora, mesmo
incluindo a sua habitacao genético da familia. que assintomatica, ser
para o futuro. encaminhada para consulta
especifica.

SE O SEU DOENTE APRESENTA’

Problemas e Atraso na aquisicdo da marcha (> 18 meses)
MOTORES * (Quedas frequentes
e Andar em pontas dos pés
e Marcha com balanco da anca (“marcha de pato”)
e Dificuldade ou incapacidade em correr, saltar ou levantar-se do chdo

Problemas * Atraso global do desenvolvimento/atraso na linguagem
NAO MOTORES e Perturbacdo do espectro do autismo, perturbacdo de hiperatividade
e défice de atencdo
e FElevacdo das AST e ALT, na auséncia de doenca hepatica
e Mioglobindria, rabdomidlise com hipercalemia apds o uso
de anestésicos locais halogenados (prednicarbato a 0,25%,
acetonido de triamcinolona a 0,04%)

O SEU DOENTE PODE TER DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE

* Creatina Quinase (CK), Creatinofosfoquinase ou Creatina Fosfoquinase (CPK).
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