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RESUMO

A distrofia muscular de Duchenne (DMD) é uma doenca hereditaria progressiva, de heranca recessiva ligada
ao cromossomo X. As manifestacdes clinicas se iniciam na infancia com enfraquecimento muscular progressivo.
Objetivo: Foi caracterizar o perfil clinico e funcional apresentado pelos pacientes com DMD, que se encontra-
vam em acompanhamento na Associagao Brasileira de Distrofia Muscular (ABDIM). Método: Foram coletados
os dados de 58 pacientes com o diagnéstico de DMD. Resultados: Os resultados obtidos caracterizaram os
pacientes com DMD da ABDIM, proporcionando dados como: idade da populagdo, complicagdes clinicas mais
freqUentes e nivel de independéncia em relacéo & funcionalidade, caracterizando a diversidade do perfil clinico
e funcional desses pacientes. Conclusao: Concluiu-se que o perfil clinico e funcional dos pacientes da ABDIM
apresentou-se heterogéneo, mostrando que a progresséo da doenga varia de sujeito para sujeito dentro da po-
pulacdo estudada, mesmo levando em consideracéo a faixa etéria.
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SUMMARY

Duchenne muscular dystrophy (DMD) is an inherited progressive disorder, a chromosome X-linked recessive
trait. The clinical manifestations begin in childhood with progressive muscle weakness. Objective: The aim of
this study was to characterize clinical signs presented by patients with DMD attending the Brazilian Association
of muscular dystrophy (ABDIM) for comprehensive rehabilitation. Methods: The data from 58 patients with DMD
was collected. Results: The results described the patients with DMD from ABDIM, showing that the clinical and
functional manifestations were heterogeneous in relationship to the most frequent clinical complications and
independent levels. Conclusion: The conclusion was that the clinical and functional manifestations presented
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by each patient were different, it didn’t proceed in a homogeneous form in this population, even when they had

the same age.
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INTRODUCAO

A distrofia muscular de Duchenne (DMD) é uma
doenca hereditaria progressiva que possui heranga
recessiva ligada ao cromossomo X. Portanto, afeta a
metade dos membros masculinos da familia, e a me-
tade dos membros do sexo feminino s&o portadores
assintomaticos. Afeta aproximadamente 1 em 3.500
meninos nascidos vivos. O gene anormal localiza-se no
brago curto do cromossomo X, lécus Xp21, sub banda
Xp212. O gene em condigbes normais € o responsavel
pela producéo de uma proteina chamada distrofina,
localizada no sarcolema das fibras musculares'.

As manifestagdes clinicas normalmente comegam
na infancia, geralmente nos trés primeiros anos de
vida. As altera¢Oes funcionais iniciam-se com o en-
fraquecimento muscular, que ocorre gradualmente e
de forma ascendente, simétrica e bilateral, com inicio
na cintura pélvica e membros inferiores, progredindo
para musculatura de tronco e para a musculatura res-
ponsavel pela sustentacdo da postura bipede, cintura
escapular, membros superiores, pescogo e musculos
respiratérios. A fraqueza muscular torna-se evidente
por volta dos cinco anos de idade, quando as criancas
apresentam sintomas iniciais, tais como dificuldade de
deambular, pular e correr, além de quedas freqlentes.
A forca muscular tanto extensora do joelho quanto do
quadril ndo séo suficientes para permitir a extensao
voluntéaria do tronco quando o paciente levanta-se do
solo, desencadeando o sinal de Gowers'24,

A medida que a doenca evolui a fraqueza dos mus-
culos gluteo médio e minimo resultam em inclinagao da
pelve quando a crianga se mantém em bipedestagao;
visto que, com a progressao da doenga essa inclinacao
fica ainda mais perturbada, assumido um aspecto tipico
devido ao excesso de movimento em cintura pélvica, a
denominada marcha miopatica ou anserina. O paciente
vai perdendo a capacidade de deambular, ficando entao
confinado a cadeira de rodas, aproximadamente a partir
dos 10 aos 13 anos de idade’2%3,

Durante a progressao da doenca, surge insuficiéncia
respiratoria com dificuldade na ventilagéo, falta de forca
para tossir, ocasionando infecgdes respiratérias de repeti-
¢4a0, que na maioria dos casos, levam o paciente ao obito.
O musculo cardiaco também é afetado em praticamente
todos os pacientes que sobrevivem por maior tempo. O
Obito ocorre por volta dos 18 aos 25 anos por compro-
metimento cardiaco ou insuficiéncia respiratéria’2.

O diagnostico da DMD pode ser estabelecido por:
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exame clinico, através de historia familiar e achados
clinicos; dosagem da CK no soro; analise de DNA; e
bidpsia muscular’ 141,

Apesar do rapido avango no conhecimento sobre
genética na DMD, essa doenca ainda nao possui cura.
Os objetivos do tratamento sao reduzir as incapacida-
des, prevenir complicagdes, prolongar a mobilidade e
melhorar a qualidade de vida'.

Existem no Brasil poucos centros de referéncia espe-
cializados no tratamento das distrofias musculares, um dos
principais centros é a Associacéo Brasileira de Distrofia
Muscular (ABDIM), localizada na cidade de Sao Paulo. Esta
associacao nao governamental foi fundada em 1981 pela
geneticista Mayana Zatz, e, oferece aos seus pacientes
acompanhamentos: médico, pedagdgico, fisioterapéutico,
de servico social e terapia ocupacional.

O objetivo desse estudo foi caracterizar o perfil cli-
nico e funcional apresentado por pacientes com DMD,
que recebiam assisténcia na ABDIM.

METODO

No presente estudo participaram, pelo periodo de
marco de 2005 a julho de 2005, 62 (sessenta e dois)
pacientes do sexo masculino, de 9 a 25 anos de idade
com diagndstico de DMD e que encontravam-se em
assisténcia fisioterapéutica na ABDIM. A incorporacéo
dos pacientes ao estudo dependeu da autorizagao
do responsavel, que foi expressa através do termo de
consentimento livre e esclarecido. Foram excluidos da
pesquisa 0s pacientes que nao foram avaliados no pe-
riodo de margo a maio de 2005, assim, permanecendo
58 (cinqUenta e oito) pacientes.

Para a realizacdo dessa pesquisa foram colhidos
nos prontuarios dos 58 pacientes dados referentes a:
idade, complicagdes clinicas e ou doengas associadas,
atividades de vida diaria (AVD’s), uso de érteses, idade
da perda da marcha, presenga de controle de tronco,
idade de aparecimento do sinal de Gowers, presencade
encurtamentos, retragoes e deformidades e alteracoes
das curvaturas da coluna vertebral.

Entre as complicagdes clinicas e ou doencgas as-
sociadas foram registradas as mais frequentes nesse
tipo de paciente, sendo elas: presenca ou auséncia
de miocardiopatia; hipoventilagao, que dividia-se em:
acima de 80% da capacidade vital forgada (CVF), de
50 a 80% da CVF, de 30 a 50% da CVF, abaixo de 30%
da CVF e nao compreende (equivalente aos sujeitos
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que nao possuiam compreensao para realizar o teste,
por ndo entenderem comandos verbais); perda ¢ssea;
desnutricdo e obesidade. A CVF foi medida utilizando
a espirometria, que seguiu o predito NHANESIII. O pa-
ciente foi classificado como portador de hipoventilagao
se possuisse CVF abaixo de 80% do predito.

As AVD'’s dividiam-se em: alimentag&o, vestuario, higie-
ne (bucal, banho e vaso sanitario) € locomogao, nas quais
0s pacientes foram classificados quanto a sua depen-
déncia em: independente e dependente. A alimentacdo
ao ser classificada em independente, foi subdividida em
independente com apoio e sem apoio. No item locomogao
também ocorreu uma subdivisdo em: marcha e cadeira
de rodas, porém a classificagdo quanto a dependéncia
manteve-se como nos anteriores. Na atividade higiene
também utilizou dependente ou independente.

O uso de ortese restringiu-se a descricao se o pa-
ciente fazia ou nao uso de goteira anti-equino e tutor
longo com ou sem cinto pélvico.

Os itens idade da perda da marcha, presenca de
controle de tronco e idade de aparecimento do sinal de
Gowers foram pontos muito simples de serem avaliados,
onde o primeiro referiu-se a idade em que o paciente
parou de andar, iniciando o uso de cadeira de rodas; o
segundo se 0 sujeito possuia ou nao controle de tronco;
e o terceiro, a idade que surgiu o sinal de Gowers. Visto
que os dados referentes a idade de perda da marcha e
do aparecimento do sinal de Gowers foram coletados
durante a anamnese através de relato do cuidador.

A presenca de encurtamentos, retragdes e deformida-
des foram delimitadas dentro das fungbes dos principais
grupos musculares de membros superiores e inferiores
acometidos por essas alteragdes na DMD, dividindo-se
em: musculos flexores de cotovelo, de punho, de dedos,
de quadril, de joelhos, plantares de tornozelo, inversores
de tornozelo e pronadores do antebraco.

As altera¢des das curvaturas da coluna vertebral foram
subdivididas em regides: lombar (hiperlordose lombar,
retificagao ou normal), torécica (hipercifose toracica, retifi-
cacao ou hormal) e escoliose, classificada em: estruturada
e n&o estruturada, e com ou sem desvio pélvico.

Os dados foram coletados por fisioterapeutas que
atendiam os pacientes. Devido a avaliagao ser reali-
zada por diferentes profissionais, esse estudo sele-
cionou pontos objetivos das avaliagdes, para garantir
a confiabilidade dos dados. Os dados obtidos foram
armazenados em um banco de dados e posteriormente
analisados pelos pesquisadores. Os dados seréao apre-
sentados em graficos e tabelas em relagdo ao nimero e
porcentagem dos achados e também foram expressos
por meio de estatistica descritiva.

RESULTADOS

Os resultados obtidos apds a coleta dos dados dos
58 prontuérios, proporcionaram dados como: idade da
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populacdo, complicagdes clinicas mais freqUentes e
nivel de independéncia em relagédo a funcionalidade;
caracterizando o perfil clinico e funcional dos pacientes
com DMD da ABDIM, como pode ser verificado nas
tabelas, nos gréaficos e nas descricdes a seguir.

Em relagao a idade foi observado que variou entre 9
a 25 anos, com uma mediana de 15,4 anos, visto que,
na maioria dos pacientes que estavam recebendo as-
sisténcia encontravam-se na adolescéncia (tabela 1).

Tabela 1. Idade da populagédo estudada.

Idade Ndmero %
Criangas 17 29.4%
9 anos 3 5.2%
10 anos 4 6.9%
11 anos 6 10.4%
12 anos 4 6.9%
Adolescente 27 46.5%
13 anos 7 12%
14 anos 2 3.4%
15 anos 4 6.9%
16 anos 4 6.9%
17 anos 4 6.9%
18 anos 6 10.4%
Adultos 14 24.1%
19 anos 4 6.9%
20 anos 3 5.2%
21 anos 3 5.2%
22 anos 1 1.7%
23 anos 1 1.7%
24 anos 1 1.7%
25 anos 1 1.7%
TOTAL 58 100%

Quanto as complicagdes clinicas e ou doengas as-
sociadas mais freqUentes verificou-se que as retracoes
e deformidades, seguida da hipoventilagéo e alteragéo
das curvaturas da coluna vertebral foram as mais en-
contradas (tabela 2). Sendo que os niveis da hipoven-
tilacdo foram variaveis (grafico 1) e as alteracdes das
curvaturas da coluna vertebral mais frequentes foram
a retificagéo toracica seguida da lombar (gréfico 2).
O acometimento dos grupamentos musculares pelos
encurtamentos, retracdes e deformidades é mostrado
na tabela 3, apontando os musculos dos membros
inferiores como os mais alterados.

O grau de independéncia em relacéo a funcionali-
dade dos itens estdo demonstrados na tabela 4. Como
o item alimentagéo divide-se em alimentagdo com e
sem apoio, observou-se que dentro da alimentacao
independente que totalizou 82,7% dos pacientes, 64,6%
deles eram independentes com apoio e 35,4% sem
apoio (tabela 4).
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Tabela 2. Complicagbes clinicas presentes nos pacientes com
distrofia muscular de Duchenne assistidos na ABDIM. 45
SImM NAO B
Complicacées Clinicas - - 40
Namero % Numero %
Miocardiopatia 18 32.7% 40 69% 35 65.39
Hipoventilacao 51 87.9% 7 12.1% 30
Perda éssea 18 31% 40 69% . .
Desnutricao 11 19% a7 81% 25 % e
Obesidade 4 6.9% 54 93.1% 20 -
Controle de Tronco 42 72.4% 16 27.6% 15 %
Encurtamentos 54 93.1% 6.9%
Retracdes 57  98.3% 1.7% 10 N / 16.3% a3
Deformidades 57 98.3% 1 1.7% 5 e :f .
Alteracbes das curvaturas VAR
da coluna vertebral 0 NARA A
* Curvatura Lombar 49 84.5% 9 15.5%
* Curvatura Tor4cica 47 81% 11 19% !
» Escoliose 32 55.2% 26 44.8%
& Retificagdo Lombar % Escoliose Estruturada
- 1 o Acima 80% # Hiperlordose Lombar A Escoliose Ndo Estruturada
_ m 50 a 80% 1 Retificagdo Toracica Escoliose Com Desvio
Pélvico
27.6% m 30a50%  Hipercifose Toracica m Escoliose Sem Desvio
24.1% & Abaixo 30% Pélvico
[~ Nao Compreende
Gréfico 2. Incidéncia das alteragbes da curvatura
Gréfico 1. Classificagdo dos niveis de hipoventilagéo. da coluna vertebral.
Tabela 3. Incidéncia dos principais encurtamentos, retragbes e deformidades apresentados pelos
pacientes com distrofia muscular de Duchenne, da ABDIM.
Encurtamentos Retracoes Deformidades
Grupos Musculares N° % N° % N° %
Flexores de cotovelo direito 15.5% 17 29.4% 17 29.4%
Flexores de cotovelo esquerdo 7 12% 17 29.4% 17 29.4%
Flexores de punho direito 9 15.5% 15 25.9% 5 8.6%
Flexores de punho esquerdo 11 19% 12 20.7% 5 8.6%
Flexores dos dedos direito 11 19% 9 15.5% 7 12%
Flexores dos dedos esquerdo 12 20.7% 8 7.6% 8 7.6%
Pronadores direito 11 19% 10 17.2% 4 6.9%
Pronadores esquerdo 12 20.7% 9 15.5% 4 6.9%
Flexores de quadril direito 12 20.7% 21 36.2% 19 32.7%
Flexores de quadril esquerdo 12 20.7% 23 39.6% 18 31%
Flexores de joelho direito 6 10.4% 22 37.9% 32 55.2%
Flexores de joelho esquerdo 6 10.4% 22 37.9% 32 55.2%
Flexores plantares de tornozelo direito 1 1.7% 17 29.4% 38 65.5%
Flexores plantares de tornozelo esquerdo 3 5.2% 15 25.9% 39 67.2%
Inversores de tornozelo direito 5 8.6% 6 10.4% 28 48.3%
Inversores de tornozelo esquerdo 6 10.4% 7 12% 28 48.3%
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Tabela 4. Grau de dependéncia em relagdo a funcionalidade dos
pacientes com distrofia muscular de Duchenne, na ABDIM.

Independente Dependente

Funcionalidade Numero % Numero %
Alimentacao 48 82.7% 10 17.2%
Vestuario 8.6% 53 91.4%
Higiene 6 10.4% 52 89.6%
Locomogao

* Marcha 4 6.9% 0 0%
* Cadeira de Rodas 18 31% 36 62.1%

A freqUiéncia de pacientes com DMD, da ABDIM que
utiliza goteira anti-equino e tutor longo, equivaleram a
13.8%. Destes 1,7% fazem e 1,7% nao fazem uso do
cinto pélvico.

O sinal de Gowers apareceu em 25,9% dos indivi-
duos dos 2 aos 5 anos de idade, 34,6% dos 6 aos 8
anos e, 6,8% dos 9 aos 11 anos. Nao se recordam do
periodo de aparecimento deste sinal 29,3%, 1.7% nao
apresentaram o sinal mesmo com fraqueza muscular
e, 1,7% nao o manifestaram até a data de coleta dos
dados da pesquisa.

Aidade de perda da marcha variou entre 6 a 17 anos,
ou seja, 10,4% ocorreu entre 6 a 8 anos de idade, 56,9%
entre 9 a 11 anos, 17,2% entre 12 a 14 anos e, 52%
entre 15 a 17 anos. No entanto, 6,9% nao perderam
a marcha até a data da coleta de dados e em 3,4% o
cuidador n&o recordou a idade que 0 paciente parou
de andar. Mostrando que a maior frequiéncia foi na faixa
etaria entre 9 e 11 anos.

DISCUSSAO
Idade e sobrevida

Na casuistica deste estudo, o total de adolescentes
foi maior do que o nUmero de criangas e adultos, o
que pressupdem que criancas com DMD parecem ser
tardiamente encaminhadas para servicos que prestam
assisténcia multidisciplinar para estes casos. Quanto
a idade adulta, sabe-se que pacientes com DMD pos-
suem sobrevida em torno dos 18 aos 25 anos e, vao a
6bito por comprometimento cardiaco ou insuficiéncia
respiratéria’>912131819  Sequndo Eagle et al., a expec-
tativa de vida, em 1960 nao ultrapassava os 19,6 anos,
mas com a utilizagdo da ventilagdo mecanica néo inva-
siva de uso noturno, isso foi revertido para uma média
de 25,3 anos de idade®, mostrando a importancia da
intervencéo da cinesioterapia respiratéria. Parece que
a idade do 6bito ndo esté relacionada com a idade de
inicio da manifestacdo da doenca e sim com aidade em
que a crianga fica confinada a cadeira de rodas, ou seja,
quanto mais cedo a crianga parar de andar, pior sera o
progndstico’, este outro dado reafirma a necessidade
eminente da assisténcia fisioterapéutica minimizando
os efeitos da sindrome do imobilismo. Existe também
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aimportancia da correta prescricao de orteses e adita-
mentos, assim postergando a cessagao da marcha, ja
que esta é relacionada a idade do dbito.

Complicagoes

Segundo varios autores, o musculo cardiaco ¢é afetado
em praticamente todos os pacientes que sobrevivem
por maior tempo a DMD, devido a fibrose miocérdica
e infiltrag&o por tecido adiposo, apresentando diversas
anormalidades eletrocardiogréficas que podem causar
morte sUbita por arritmias cardiacas”® 10182, No presente
estudo, foi observado que é a partir dos 13 anos que os
pacientes cursam com miocardiopatias, visto que, dos 58
pacientes, 18 apresentavam miocardiopatia, 0 que equi-
vale a 32.7% da populacao estudada. Estudos sobre a
intervencgao terapéutica nas miocardiopatias decorrentes
da DMD devem ser realizados j& que esta é uma compli-
cacéo relativamente freqliente e leva ao obito.

O diafragma parece ser o Ultimo musculo a apresentar
acometimento, o que pode ser considerado uma vanta-
gem, visto que este é o principal musculo responsavel
pela respiracdo’.0Os musculos intercostais internos e
abdominais, que auxiliam a expiracao também séo aco-
metidos, reduzindo a efetividade da tosse e dificultando
aeliminagao de secregdes’. Em nossa experiéncia clinica
verificamos que a fraqueza dos musculos respiratorios,
particularmente dos musculos intercostais e diafragma-
ticos, iniciando um quadro de hipoventilagao, e poste-
riormente a insuficiéncia respiratoria que, na maioria dos
casos leva o paciente ao 6bito. A hipoventilagédo neste
estudo esteve presente em 87.9% dos pacientes, mos-
trando que pacientes com DMD possuem precocemente
comprometimento respiratério, revelando a importancia
de cuidados fisioterapéuticos respiratorios, incluindo o
uso de ventilacdo mecanica nao-invasiva, desde o inicio
das manifestagdes clinicas.

A perda 6ssea é caracterizada por baixa massa 6s-
sea e deterioragdo na micro-arquitetura do tecido 6sseo,
aumentando a fragilidade dos 0ssos e a suscebilidade
a fraturas. Condigdes na infancia que levam a uma re-
ducao na mobilidade, incluindo distrofias musculares,
estao associadas com o aumento do risco de fraturas
de 0sso0s longos?'. A perda ¢ssea foi encontrada em
31% da populacao estudada. Esse tipo de alteragao
pode ser agravado com o uso de corticoesteroide,
medicamento utilizado no tratamento de DMD. Isso
indica a importancia de atividades fisioterapéuticas
com descarga de peso e manipulagao com tracao e
aproximacao das articulacoes.

A desnutricao foi encontrada em 19% dos pacientes
deste estudo, principalmente naqueles que estavam na
fase final da doenca, diferente do estudo de Vestergaard
P et al. que discute que criancas com doenca crénica
estdo usualmente abaixo do peso?'. As razdes para o
aparecimento de desnutricdo nos estagios finais da
DMD estao relacionadas principalmente com fraqueza
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e incoordenacdo dos musculos responsaveis pela
mastigacéo e degluticdo?®, assim foi observado que
além da desnutrigdo também pode estar associada a baixa
condigdo socio-econdmica. J& a obesidade, que diminui
a mobilidade, aumenta a dependéncia e prejudica a
biomecanica da coluna vertebral, reduzindo a capaci-
dade respiratoria® foi encontrada em poucos pacientes,
6,9%, diferente de alguns estudos que mostram 40% da
populacéo afetada por esta complicacao™. O estudo
mostra que pacientes que utilizam corticoterapia tém
maior risco de serem obesos?.

Em relagéo a perda do controle de tronco, cerca de
¥ dos pacientes apresentaram esta alteracao, isto ocor-
re devido a DMD acometer principalmente os musculos
proximais, interferindo significativamente na musculatura
axial. Este achado é importante para a elaboragéo dos
programas de intervencéo fisioterapéutica nestes casos,
devendo ser enfatizados exercicios que mantenham
ou estimulem o controle de tronco em sedestacao ou
bipedestacao.

A imobilidade provocada pela DMD promove a
permanéncia em posturas estaticas na maior parte do
tempo, desencadeando alteragbes musculo-tendineas
como encurtamentos, retragdes e deformidades. Pode-
se observar que quase a totalidade dos pacientes apre-
senta encurtamentos, retragoes e deformidades. Estas
alteragbes comprometem principalmente os musculos
dos membros inferiores. Este achado pode estar rela-
cionado a grande permanéncia destes pacientes na
postura sentada, principalmente em cadeira de rodas,
mostrando a necessidade de orientagoes fisioterapéu-
ticas para os familiares e cuidadores, quanto a realiza-
rem de exercicios de mobilizagao articular e excursao
muscular todos os dias em casa, para compensar 0s
musculos que ficam em posicao encurtada por muitas
horas, evitando assim estas complicacoes.

O grande numero de pacientes com encurtamen-
tos, retracdes e deformidade dos flexores plantares e
inversores de tornozelo, associado ao grande ndmero
de pacientes que nao utilizavam a ortese “goteira anti-
equino”, pode indicar que talvez um ndmero maior
de pacientes possa beneficiar-se da utilizacao deste
recurso para prevenir estas alteragcdes. A prescricao
precoce deste recurso para pacientes com DMD é de
suma importancia.

Outro achado foi 0 pequeno nimero de pacientes
que faziam uso do tutor longo para treino de marcha,
N&o como recurso auxiliar de marcha com ou sem cinto
pélvico, mostrando que os pacientes utilizam pouco
esse tipo de recurso, progredindo da marcha direta-
mente para a cadeira de rodas, provavelmente por esse
recurso se tornar um peso adicional que dificulta ainda
mais a deambulagao e/ou por ter um custo relativamente
alto. No entanto, um estudo realizado por Vignos et al.
(1996) concluiu que pacientes que utilizam tutor longo
podem prorrogar o periodo de deambulagdode 0a 7,5
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anos, com uma média de 3,2 anos®, podendo intervir na
sobrevida destes como descrito por Caromano’.

Em relagéo as alteragdes das curvaturas da coluna
vertebral pode-se observar que 0s pacientes apresenta-
ram principalmente alteracao da curvatura lombar com
retificacdo ou com hiperlordose, seguido de alteragao
da curvatura toracica por retificagdo ou hipercifose. A
alteragao por retificagao foi a mais frequente, devendo
este achado ser estudado e observado no atendimen-
to fisioterapéutico destes pacientes. Estas alteragbes
podem estar relacionadas com a perda da marcha
precoce, postura inadequada na cadeira de rodas,
perda do controle total ou parcial da musculatura de
tronco, uma vez que estes pacientes utilizam a fixagao
do tronco para manter-se equilibrados dentro de sua
base de sustentagdo, mantendo-se, assim, em uma
posicdo com menor gasto energético contra a agao
da gravidade.

Outra deformidade encontrada com grande frequ-
éncia na coluna vertebral, com conseqUéncias graves
foi a escoliose. Segundo Bach, pelo menos 90% dos
pacientes com DMD evoluem para a escoliose’. Em
nosso estudo, 55,2% dos pacientes apresentam a de-
formidade, sendo a maioria estruturada e com desvio
pélvico. Em 39% dos casos, a escoliose comega quando
a crianca ainda era capaz de caminhar, progredindo ra-
pidamente depois da mesma ir para a cadeira de rodas.
Isso pode ser menor no estudo porque os pacientes
ainda nao tiveram a progressao total da doenca. O que
podemos concordar pelo fato de que aos 9 e 10 anos
(idades mais frequentes de perda da marcha) 33% e
25%, respectivamente, apresentam escoliose, sendo
aos 9 anos ainda nao estruturada; entretanto, a partir
dos 14 anos a maioria das populacdes de cada idade
apresentou algum tipo de escoliose podendo esta ser
estruturada ou ndo, além disso, a partir da mesma idade,
amaioria das escolioses apresenta um desvio pélvico, o
que acaba por confirmar que a incidéncia de escoliose
aumente apds a perda da marcha'”’.

Estudos realizados revelaram que a redugéao da
capacidade vital € maior quanto mais grave for a es-
coliose, mostrando que o aumento de dez graus da
curvatura implica em diminuicao de 4% da capacidade
vital'. O que revela a importancia do controle da es-
coliose devendo ser utilizadas cadeiras de rodas com
adaptacOes adequadas para manutencao da postura
correta e, em alguns casos a intervengao cirlrgica deve
ser aventada®.

Atividades de vida diaria

A dependéncia desses individuos foi também obser-
vada em relagéo AVD’s, onde constatou que a maioria
¢ independente para alimentar-se com ou sem apoio e
dependente na demais atividades. Esse quadro pode
estar relacionado com o comprometimento do individuo,
uma vez que diferentes sitios de delegao afetam de ma-
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neira diferente a evolugdo do quadro clinico da doenca
(onde delecdes na regido de ligagédo da distrofina a
outras proteinas implicam em um caso grave de DMD,
enquanto delecdes na regido central estao associadas
a quadros mais leves) e, ha também uma correlacéo
entre a quantidade da proteina (distrofina) e a gravidade
do quadro clinico, ou estar relacionado com o excesso
de cuidados dos familiares em relagao a realizagao de
atividades de maior complexidade.

Quanto ao item vestuario e higiene quase a totali-
dade dos pacientes foram dependentes, equivalendo
a 91,4% em relagao ao vestuario e aproximadamente
89,6% a higiene. A dependéncia nestas atividades pode
estar relacionada com o comprometimento da muscu-
latura proximal (cinturas) mais precocemente do que a
distal (membros), prejudicando o equilibrio de tronco
e dificulta a estabilizacdo dos membros para realizar
atividades que necessitem de controle mais distal,
como escovar os dentes, por exemplo. Além disso, o
vestuario e a higiene (como tomar banho), requerem
trocas posturais mais complexas, que se encontram
completamente prejudicadas nesses sujeitos. Segundo
Uchikawa et al., a AVD mais dificil de ser realizada por
paciente com DMD foi a de tomar banho, seguido por
trocar de roupas e a mais facil a de alimentar-se; nosso
estudo corrobora este achado. Sabe-se que 0 excesso
de auxilio realizado pelos cuidadores pode prejudicar a
realizac&o das AVD’s de forma independente®, devendo
o fisioterapeuta orientar os cuidadores em relagéo a
quantidade adequada de assisténcia.

Com a progressao da doenga, os pacientes tornam-
se cada vez mais dependentes nas atividades de vida
diaria e os cuidados devem aumentar progressivamente.
Para fornecer assisténcia para otimizar a funcao e a
qualidade de vida é essencial avaliar a incapacidade
dos pacientes de maneira objetiva. A dependéncia em
relacao as AVD'’s pode também estar relacionado com
distlrbios cognitivos®.

Ao estudarem o sistema nervoso central (SNC) de
pacientes com DMD, foi observada discreta atrofia
cerebral em 65% dos casos, sendo que quanto maior
a idade dos sujeitos, mais graves s&o os achados,
comprovando que a DMD afeta também o SNC?.
Estudo realizado em 1988 revelou que cerca de 75%
dos casos apresentam quociente de inteligéncia (Ql)
abaixo de 75, mas a questao referente ao fato desta
desvantagem estar relacionada diretamente a doenga
ou ser uma seqUela da mesma ou, ainda uma somato-
ria de ambos, até hoje ndo esta respondida de forma
definitiva?®. Um quadro de retardo mental moderado
ou grave tem sido descrito numa proporc¢ao de 30 a
50% dos casos'.

Marcha e sinal de Gowers

Segundo Araujo (2004), a maioria das criangas apre-
senta atraso no inicio da marcha, porém sem alteracoes
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visiveis; visto que as manifestagdes clinicas iniciam-se
a partir dos 3 anos de vida, com enfraquecimento
muscular, gradual, ascendente, simétrico e bilateral, de
proximal para distal*2327,

A fraqueza da musculatura de membros inferiores
gera dificuldade para extensao de joelho, quadril e
tronco. Desta forma, para se levantar do solo o paciente
necessita de apoio, pode utilizar o préprio corpo para
tal, realizam uma compensacao utilizando as maos
apoiadas nos joelhos, fazendo dos membros inferiores
alavancas, e gradualmente estendem o tronco, dando
a impresséo de uma escalada ao longo dos membros
inferiores. Esta manobra & denominada como sinal de
Gowers™. Nenhum dos autores pesquisados citou a
idade de aparecimento deste sinal, porém no grupo
estudado o surgimento do sinal de Gowers foi mais
freqUente nas idades entre 6 e 8 anos.

Para suportar bem a posicdo bipede, a crianga
realiza uma compensacgao alargando sua base de
sustentacao, juntamente com a acentuacao da lordose
lombar, protusdo abdominal e retragdo dos musculos
isquiotibiais. As retragcdes de tenddes da porcao pos-
terior da coxa e tornozelo resultam no desenvolvimento
do pé equino, o que dificulta ainda mais a marcha;
esta assume um aspecto tipico devido ao excesso
de movimento em cintura pélvica, gerando a denomi-
nada marcha miopética ou anserina. O paciente vai
perdendo a capacidade de deambular ficando entao
confinado a cadeira de rodas entre aproximadamente
10 e 13 anos de idade'?%'3,  Grande parte da popu-
lag&o estudada evoluiu para cadeira de rodas dos 9
aos 11 anos de idade, ou seja, perdeu a marcha mais
precocemente do que o descrito na literatura. O porqué
deste achado merece ser estudado mais detalhada-
mente em estudos futuros.

Com a evolucao da doenga, 0 paciente tende a tor-
nar-se cada vez mais dependente de terceiros, inclusive
para locomover-se. Nossos achados mostram que a
maioria dos pacientes estudados locomove-se com
cadeira de rodas, sendo que mais da metade ainda
dependentes para conduzi-las.

De acordo com o perfil clinico e funcional dos pa-
cientes assistidos na ABDIM, mostrado neste estudo
podemos afirmar a extrema importancia dos cuidados
a estes pacientes por equipe multidisciplinar especiali-
zada, devido os diversos acometimentos desta doenga.
Dentre os profissionais que prestam assisténcia des-
taca-se a acao do fisioterapeuta, que tem importante
atuacéo em retardar as complicagdes clinicas e manter
a funcionalidade, podendo, assim intervir na sobrevida
e na morbidade destes casos.

CONCLUSAO

Concluiu-se que o perfil clinico e funcional dos
pacientes da ABDIM apresentou-se diversificado, mos-
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trando que a progressao da doenga varia de individuo
para individuo dentro da populacéo estudada, mesmo
considerando a faixa etaria.

A maioria dos pacientes estava na adolescéncia, as
complicacdes clinicas mais comuns foram a hipoventila-
¢ao, seguida de retragdes e encurtamentos musculares,
principalmente dos membros inferiores e deformidades
osteoarticulares como a retificagdo da regido toracica e
lombar da coluna vertebral.
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