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RESUMO

Introdução. Doenças do Neurônio Motor é um grupo de de-
sordem neurodegenerativa, progressiva e fatal. Apresenta-se 
sob formas clínicas: Esclerose Lateral Primária, Atrofia Mus-
cular Progressiva, Paralisia Bulbar Progressiva e Esclerose La-
teral Amiotrófica (ELA). Os sintomas iniciais mais freqüentes 
são fraqueza muscular, cãibra, atrofia muscular, fasciculação 
e disfagia. É necessário um diagnóstico rápido, para isto é im-
portante estudos de análise do perfil e as características clíni-
cas dos pacientes e verificar o tempo, entre início dos sintomas 
e primeira consulta. Método. Foram avaliados 20 pacientes 
que iniciaram tratamento no ambulatório de Doenças Neu-
romusculares da Unifesp. Para análise foi utilizado o teste de 
Igualdade de duas Proporções, a Correlação de Spearman, o 
teste para o Coeficiente de Correlação. Resultados. Dos 20 
pacientes, 60% apresentaram ELA; média de idade de 63,30 
± 4,55 anos; tempo médio da doença de 20,85 meses; porcen-
tagem equivalente entre homens e mulheres; maioria da raça 
branca; e, 45% deles exerciam trabalho com esforço físico. O 
sintoma inicial relatado pela maioria foi fraqueza muscular 
(45%). Conclusão. O perfil clínico encontrado corrobora com 
os estudos descritos, confirmando os resultados encontrados, e 
o tempo entre início de sintomas e data da primeira consulta 
foi de 20,85 ± 6,77 meses.

Unitermos: Doença dos Neurônios Motores. Esclerose 
Amiotrófica Lateral. Epidemiologia.

Citação: Faria DC, Fávero FM, Fontes SV, Quadros AAJ, Oli-
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SUMMARY

Introduction. Motor neuron diseases are a group of fatal, progres-
sive neurodegenerative disorders comprising: primary lateral sclerosis, 
progressive muscular atrophy, progressive bulbar palsy, and amyo-
trophic lateral sclerosis (ALS). The most frequent early symptoms are 
muscle weakness, cramps, muscle atrophy, fasciculation and dyspha-
sia. The earlier a diagnosis is obtained, the more effective a treatment 
or the better a management can be provided. Therefore, studies to 
determine the clinical profile of MND along with the determination 
of the time elapsed between the early symptoms and the first visit to a 
doctor can contribute to raise the level of awareness of such diseases. 
Method. Twenty patients starting their treatment at the UNIFESP 
outpatient’s clinic for neuromuscular diseases were subject of the 
present study. The statistical analysis of the data collected used the 
test for difference between two proportions and Spearman’s correla-
tion test. Results. Among the 20 patients aged 63.30 ± 4.55, 60% 
presented with ALS. The mean time elapsed from the first symptom 
and the first examination at the UNIFESP clinic was 20.85 months, 
most patients were white with men/women ratio of 1:1, and 45% 
of the patients worked at jobs with physical demands. Most patients 
reported muscle weakness as the first symptom (45%). Conclusion. 
The clinical profile agrees with those reported in previous studies. 
The mean time elapsed between the occurrence of the first symptom 
and the first visit to a doctor was 20.85 ± 6.77 months.
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INTRODUÇÃO
A Doença do Neurônio Motor (DNM) é uma 

desordem neurodegenerativa, progressiva e fatal, 
a incidência é de 2 a cada 100.000 habitantes por 
ano1. É caracterizada por degeneração dos Neu-
rônios Motores Superiores (NMS) localizados no 
córtex motor, e dos Neurônios Motores Inferiores 
(NMI), sendo estes encontrados no tronco cerebral e 
células do corno anterior da medula espinal2.

Existe uma classificação das DNM, os quais 
corresponde á Esclerose Lateral Primária (ELP) 
caracterizada por comprometimento predominan-
temente de NMS. A Atrofia Muscular Progressiva 
(AMP) caracterizada pelo envolvimento isolado do 
NMI. A Paralisia Bulbar Progressiva (PBP) e a Es-
clerose Lateral Amiotrófica (ELA) por comprometi-
mento em ambas localizações em NMS e NMI3,4.

Essas doenças apresentam os sinais clínicos 
como hiperreflexia, clônus, sinal de Hoffmann e Ba-
binski, correspondem a morte celular de NMS. Já 
os sinais de atrofia, fraqueza muscular e fasciculação 
correspondem à degeneração de NMI5,6.

Sendo a etiopatogenia da ELA desconhecida, 
vários fatores genéticos, ambientais e endógenos pa-
recem contribuir para o desencadeamento e evolu-
ção da neurotoxicidade na doença7,8, um exemplo é a 
maior incidência de ELA em indivíduos que residem 
ou trabalham em áreas rurais9,10. No entanto, não 
existe nenhum exame específico para diagnosticar a 
doença, os critérios clínicos dos sinais apresentados 
após lesão em NMI e NMS e o exame de eletroneu-
romiografia que auxiliam no diagnóstico2.

Sabe-se que a sobrevida dos pacientes com 
ELA é em média de 2 a 5 anos11-13. E, que após o 
aparecimento dos sintomas iniciais uma variedade 
de fatores pôde contribuir para uma diminuição da 
sobrevida, incluindo idade mais avançada no início 
da doença, pacientes do sexo feminino e início dos 
sintomas na forma bulbar13,14.

No Brasil existem alguns dados avaliados, em 
1998 constatou-se que 443 pacientes foram classifi-
cados em 14,2% dos casos ELA provável, 85,8% em 
ELA definida, sendo 58,5% do sexo masculino. Ape-
nas 5,9% dos casos apresentaram história familiar da 
doença e a idade média de início dos sintomas foi de 
52 anos de idade, demonstrando neste estudo que na 
Europa esta média é mais alta, ocorrendo mais em 
pessoas entre 59 e 65 anos8. Em 2000 constatou-se 
em Fortaleza 78 casos de ELA, sendo que 65,3% ho-
mens e , a média de idade de início foi de 42 anos6.

Devido a rápida progressão da doença é im-
portante que a confirmação diagnóstica seja realiza-
da de forma breve. No entanto, as pesquisas realiza-
das neste campo a respeito do diagnóstico se tornam 
limitadas pelos fatores de baixa incidência e pela va-
riedade fenotípica da doença15,16.

Sendo os componentes desta doença desfa-
voráveis à investigação, se faz necessária análise do 
perfil clínico dos pacientes com DNM que iniciaram 
tratamento no Setor de Investigação em Doenças 
Neuromusculares (SIDNM), quanto ao tempo, em 
meses, entre início dos sintomas e primeira consulta 
e quanto ao tempo de diagnóstico.

MÉTODO
Foi realizado um estudo longitudinal, no 

SIDNM da UNIFESP, onde o pesquisador fez con-
tato com os pacientes em dois momentos no perío-
do de 8 meses, esses pacientes eram encaminhados 
pela clínica médica com suspeita ou diagnóstico de 
DNM. Todos os pacientes assinaram o Termo de 
Consentimento Livre e Esclarecido. O projeto foi 
aprovado pelo Comitê de Ética da UNIFESP, proto-
colo número 1168/07.

Foram incluídos os pacientes que apresenta-
ram características clínicas de DNM/ELA. E como 
critério de exclusão foi adotado os seguintes quesitos: 
o não preenchimento de todos os dados solicitados 
e/ou aqueles que vieram encaminhados erronea-
mente ao SIDNM, apresentando características de 
outras doenças.

Foi elaborado um protocolo com as seguintes 
variáveis: sexo, data de nascimento, raça, região de 
origem, ocupação, data de entrada no Setor, carac-
terísticas do primeiro sintoma, data do diagnóstico, 
data da última consulta, classificação da DNM, in-
formações sobre eletroneuromiografia e data de óbi-
to. As variáveis foram coletadas em dois momentos 
e ao término da última coleta, foi constatado que al-
guns pacientes não retornaram ao setor, assim esses 
foram contatados via telefone.

Análise estatística
Teste de Igualdade de Duas Proporções foi 

utilizado para caracterizar os resultados das distri-
buições de todas as variáveis qualitativas, tais como: 
sexo, raça, hipótese diagnóstico inicial e etc. Já a 
correlação de Spearman serviu para medir a relação 
entre tempo de doença e data de entrada. O teste 
de Correlação foi utilizado para validar o valor da 
correlação que encontramos. Foi definido para este 
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trabalho um nível de significância, ou seja, o erro es-
tatístico nas análises de 0,05 (5%). Também, todos os 
intervalos de confiança ao longo do trabalho, foram 
construídos com 95% de confiança estatística.

RESULTADOS
Foram coletados dados inicialmente de 30 pa-

cientes, sendo que 20 preencheram os critérios de 
inclusão e exclusão. Foi observado que em 40% dos 
casos os pacientes chegaram com os exames neces-
sários (ENMG dos 4 membros e ressonância mag-
nética) e, após exame físico era confirmado o diag-
nóstico. Porém, 50% dos pacientes não tiveram seu 
diagnóstico confirmado completamente, faltando na 
maioria destes casos a realização de alguns exames 
de exclusão para outras doenças. Verificou-se que 
10% já haviam diagnóstico confirmado e foram en-
caminhados ao SIDNM para receber acompanha-
mento multidisciplinar.

Ao analisar a hipótese diagnóstica na primeira 
consulta encontramos que 60% dos pacientes apre-
sentaram sinais de ELA, sendo este resultado esta-
tisticamente diferente das outras hipóteses, com p < 
0,001 (Figura 1).

Quanto ao exame de eletroneuromiografia, 
70% dos pacientes apresentaram o exame compatí-
vel com degeneração de Neurônio Motor e este é um 
percentual considerado estatisticamente significativo 
e diferente dos demais.

Verificamos também que a idade média dos 
pacientes da amostra foi de 63,30 ± 4,55 anos com 
Coeficiente de Variação (CV) de 16,4% sendo que 
CV < 50% indica uma homogeneidade de amostra. 
O tempo médio entre início dos sintomas e primeira 
consulta no SIDNM foi de 20,85 ± 6,77 meses.

Quanto ao sexo dos pacientes podemos obser-
var que, embora haja maior porcentagem de homens 
(55%), a diferença para os 45% de mulheres não é 
considerada estatisticamente significante, com p = 
0,527. Averiguamos que a raça mais prevalente foi 

branca com 85% da amostra, sendo este valor esta-
tisticamente significante. Concluímos também que a 
grande maioria dos pacientes reside na região sudes-
te. Ambos resultados com p < 0,001. Quanto ao tipo 
de trabalho exercido, os pacientes foram classificados 
em: quem nunca trabalhou, trabalho com esforço fí-
sico, trabalho rural e trabalho sem esforço físico. A 
ocupação mais recorrente foi “Trabalho com esforço 
físico” com 45%, mas não pode ser considerado es-
tatisticamente diferente do percentual de “Trabalho 
sem esforço físico” com 35%. Foi considerado tra-
balho com esforço físico a profissão de empregada 
doméstica, costureira, empacotador, eletricista.

Quanto à característica do primeiro sintoma, 
a fraqueza foi relatada pela maioria dos pacientes 
(9), o que corresponde a 45% da amostra, este dado 
apresenta uma diferença significativa em relação aos 
demais (Figura 2).

O local do primeiro sintoma apresentou uma 
distribuição em que inicialmente 40% foi a região bul-
bar, porém esse dado não pode ser considerado estatis-
ticamente diferente do percentual dos demais locais.

Na análise da distribuição e classificação da 
ELA, foi encontrado que 83,3% é esporádica e 
16,7% familiar. Apresentando um valor significante 
onde, p < 0,001.

Da amostra analisada foram constatados 3 óbi-
tos durante o período de coleta, sendo que em 1 caso 
a morte não foi relacionada com a hipótese inicial da 
doença. Ao se tratar dos outros 2 casos, a sobrevida 
dos pacientes a partir do início dos sintomas foi em 
média de 10 meses. Em um dos casos o início foi de 
sintomas na região bulbar e o outro caso sintoma de 
fraqueza em MMII. O paciente com sintomas iniciais 
bulbares era do sexo masculino, trabalhador rural e 
tinha 87 anos e, sua sobrevida foi de 8 meses.

DISCUSSÃO
Os resultados obtidos, a partir da coleta de 20 

casos novos do SIDNM, sobre características clíni-
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Figura 1. Distribuição de hipótese diagnóstica inicial.

AMP= Atrofia Muscular progressiva; ELA= Esclerose Lateral Amiotrófica; ELP= Esclerose 
Lateral Primária; PBP= Paralisia Bulbar progressiva.
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Figura 2. Distribuição do sintoma inicial.
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cas como hipótese diagnóstica, sintoma inicial, sexo, 
raça, ocupação, região de origem e exame eletroneu-
miográfico, podem contribuir para a caracterização 
das DNM.

Um estudo retrospectivo (1990 a 2003) reali-
zado no hospital na Grécia, com 133 prontuários de 
DNM revelou que 111 (83,5%) eram de pacientes 
com ELA17.

Apesar da etiologia da ELA ainda não estar 
bem definida, existem vários estudos que corrobo-
ram que a ELA esporádica é a mais comum e pode 
ter como principais causas fatores ambientais e pre-
disposição as alterações genéticas18,19.

A média de idade do início dos sintomas foi 
de 63,3 anos, valor também encontrado em outros 
estudos20,21. E a taxa de mortalidade aumenta em pa-
cientes com mais de 70 anos, tendo também notado 
um pico de mortalidade no grupo de pacientes entre 
70 e 80 anos22.

A freqüência encontrada entre homens e mu-
lheres coincide com outras pesquisas9,23. Porém há 
relatos de freqüência um pouco maior da doença em 
homens, respectivamente de 63,9% e 60%17.

O estudo em questão verificou um predomínio 
de pacientes que residem na região Sudeste do Brasil 
(75%), porém este dado é relativo já que o SIDNM 
localiza-se nesta região. Um dado interessante é que 
25% dos pacientes vieram do Nordeste para a inves-
tigação da doença.

Quanto à raça, sabe-se que pode influenciar 
no fenótipo e na progressão da doença24. Também 
foi verificado que há uma menor incidência de ELA 
nas etnias africanas, asiáticas e hispânicas, em rela-
ção aos brancos25.

Em relação ao primeiro sintoma da doença foi 
descrito que de 117 pacientes, 44% relataram início 
bulbar dos sintomas e que 56% início em membros. 
Pontua também que o início bulbar é mais freqüente 
em mulheres e em membros é mais relatado no sexo 
masculino16.

A fraqueza muscular também foi sintoma ini-
cial mais freqüente em outros estudos e que 72% dos 
pacientes apresentaram fraqueza muscular durante 
a evolução da doença23,26. Iwasaki et al.16 verificou 
que 44% dos pacientes apresentaram início bulbar 
da doença, com sintomas como disfagia, disartria e 
alteração da voz.

A elevada porcentagem de pacientes com 
DNM, na qual a ocupação exigia esforço físico con-
diz com alguns indícios investigados27,28 porém não 
comprovam a relação entre excesso de atividade fí-

sica e DNM. No entanto, outros trabalhos relatam 
esta correlação29,30. Em um estudo de 2000, na área 
rural a média de idade de início dos sintomas foi 
mais baixa (60 a 64 anos) que a encontrada na área 
urbana (75 a 79 anos). Porém, nos resultados do pre-
sente estudo a média de idade dos 15% dos pacientes 
que exerciam trabalhos rurais, não sofreu diferença 
em relação aos demais pacientes.

A demora para confirmar o diagnóstico quan-
do se trata de DNM foi exposta em alguns estudos, 
com tempo variando de 11,2 meses a 1,3 anos14,21,26. 
Da amostra, 8 pacientes ainda não tiveram o diag-
nóstico confirmado constatando-se a partir daí a ne-
cessidade de um tempo maior de acompanhamento.

Mandriole et al.9, coletou 143 pacientes e des-
tes 26 morreram no mesmo ano em que a doença foi 
diagnosticada. 

E, a demora entre início dos sintomas e pri-
meira consulta, relatada em outro estudo, variou de 
1 mês a 2,5 anos, com média de 12 meses, este tempo 
é um importante fator que interfere no prognóstico 
da doença16.

O presente estudo caracterizou o perfil do 
pacientes atendidos como novos casos durante um 
período de 5 meses do ano de 2007. Alguns dados 
como nível de atividade física praticado, presença 
de concomitante déficit cognitivo e tempo de diag-
nóstico podem também ser explorados numa futura 
pesquisa.

CONCLUSÃO
A fraqueza muscular apresentou como um dos 

maiores indicativos para o diagnóstico clínico inicial. 
Este estudo também revelou que existe um longo 
período que o paciente percorre antes de realizar a 
primeira consulta no setor médico adequado.
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