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Resumo: A distrofia muscular de Duchenne (DMD) é uma doenca genética,
ligada ao cromossomo X, que se manifesta ao redor dos quatro a cinco anos de
idade, com quedas frequentes e redugdo da forca muscular nos membros infe-
riores. Em geral, ocorre a parada de deambulacio entre os sete e 12 anos de
idade, com os adolescentes e os adultos jovens apresentando manifestacdes
respiratdrias e cardiacas. Este trabalho teve como objetivo relatar o quadro
clinico da distrofia muscular de Duchenne, bem como a abordagem
fisioterapéutica. Foi realizada uma revisdo bibliogrdfica em sites de conteli-
do cientifico e literatura datada dos Wiltimos dez anos. O material coletado foi
selecionado a partir dos propdsitos deste trabalho. Para minimizar essa de-
pendéncia funcional foi imprescindivel a atuacdo do fisioterapeuta na abor-
dagem de diferentes tratamentos.
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Introducio

A distrofia muscular de Duchenne (DMD) € uma doenca genética,
ligada ao cromossomo X(17), em que a mée portadora desse cromossomo
assintomdtico transmite aos filhos do sexo masculino. Manifesta-se ao
redor dos quatro a cinco anos de idade, com quedas frequentes e redu-
c¢do da forga muscular nas pernas. Em geral, ocorre a parada de deambu-
lagdo entre os sete e 12 anos de idade, com os adolescentes e os adultos
jovens apresentando manifestacdes respiratdrias e cardiacas (FEDER,
2005).

A patologia € caracterizada pela deficiéncia ou auséncia da protei-
na distrofina na superficie da membrana da célula muscular; por com-
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prometimento grave progressivo e irreversivel da musculatura esquelética,
por causa de um defeito bioquimico intrinseco da célula muscular, ndo se
encontrando evidéncias clinicas ou laboratoriais de envolvimento do cor-
ddo espinhal ou sistema nervoso periférico ou da jungfio neuromuscular.
Duchenne é a mais comum das distrofias musculares, que apresentam
um periodo pré-clinico, iniciando os sinais e sintomas por volta dos dois
ou trés anos de idade, evoluindo de forma progressiva e irreversivel, com
fraqueza muscular, déficit funcional, contraturas, deformidades e dimi-
nuicfo da capacidade vital respiratdria. Essa distrofia acomete principal-
mente a musculatura esquelética, podendo atingir a musculatura cardia-
ca e o sistema nervoso central (FACHARDO et al., 2004).

Atualmente, a prevaléncia da distrofia muscular de Duchenne est4
estimada em torno de um para cada trés mil e quinhentos nascidos vivos,
em que 99% dos casos sdo do sexo masculino. A doenca tem distribui-
¢do universal. No Brasil, ocorrem por ano, cerca de 700 novos casos da
distrofia muscular de Duchenne a cada ano (JUNQUEIRA, 2004).

Os primeiros sintomas podem incluir dificuldade de correr e cami-
nhar, nas idades apropriadas, quedas, dificuldades em levantar-se do chéo,
marcha na ponta dos pés, desorganizaciio e aumento do tamanho de
varios grupos musculares. O gastrocnémio € o miisculo que mais comu-
mente apresenta essa “pseudo-hipertrofia”; porém, os misculos espi-
nhais e deltéide também estdo comumente aumentados (TECKLIN,
2002).

Dentre os tipos de tratamento, a fisioterapia € de fundamental im-
porténcia, pois pode apresentar retardo em seu progndstico ndo favora-
vel, além de prevenir deformidades musculares e ajudar na deambulagio
(SHERPHERD, 2006).

Material e Métodos

Foi realizada uma revisdo bibliogréafica em sites de contetido cienti-
fico e literatura datada dos dltimos dez anos. O material coletado na
revisdo bibliografica foi selecionado, usando-se como critério assuntos
relacionados & patologia apresentada neste trabalho.
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Resultados e Discussio

De acordo com os dados da literatura, a distrofia muscular de
Duchenne é um distirbio recessivo ligado ao cromossomo X, também
chamado de distrofia muscular pseudo-hipertréfica (TONELLI et al.,
2003).

O diagnéstico se baseia nas manifestacdes clinicas e nos antece-
dentes familiares, sendo confirmado pelos resultados de certos exames,
inclusive da andlise do DNA e da dosagem da distrofina mediante ¢
eletroforese. Como sinais e sintomas é observado, em muitos casos, ¢
atraso do desenvolvimento motor. Via de regra, a crianga € apresentadz
ao médico por volta de trés anos de idade, com uma histéria de quede
frequente e dificuldade de correr e subir escadas. A marcha modifica-se
4 medida que diminui a for¢a muscular, tornando-se do tipo estepante ¢
consequentemente 2 marcha anserina tipica. Uma das alteragdes mais
precoces € aumento da lordose lombar; os ombros e a metade superiol
do tronco sdo mantidos para trés e a dificuldade para manter o equilibric
aumenta (SHEPHERD, 2006). O diagnéstico pode ser feito também por
biépsia muscular que mostra a deficiéncia de distrofia (TONELLI ez al.
-2003).

Para Frezza et al. (2005), a fisioterapia visa captar a crianga a ad:
quirir dominio sobre seus movimentos possiveis, dentre eles o equilibrio
a coordenacfo geral, o retardo da fraqueza da musculatura da cinturz
pélvica e escapular; corrigir o alinhamento postural; equilibrar o trabalhc
muscular; evitar a fadiga; desenvolver a forca contritil dos muisculot
respirat6rios e o controle da respiragéo pelo uso correto do diafragma; ¢
prevenir o encurtamento muscular precoce. Sheperd, 2006, relatou qus
os exercicios e o alongamento podem ser realizados em domicilio, mas ¢
fisioterapeuta deve ser consultado para reavaliagio, feedback, motiva
ciio e revisdo do programa. As instrugdes precisam ser simples, o ndme
ro de exercicios limitado e, sempre que possivel, relacionado com algu
ma atividade que a crianca goste, a fim de entusiasméa-la pelo program:
de exercicios. J4 para Hyde, 2005, os alongamentos passivos sdo di
suma importincia no tratamento, sugerindo mover lenta e energicamen
te as articulacdes, de modo a conseguir o méximo de extensdo do seg
mento, mantendo essa posi¢io durante 30 segundos. Para a realizagic
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a crianca deve estar completamente relaxada e deve-se ensind-la a nfio
fazer qualquer movimento, nem a resistir ao exercicio. Se 0 movimento
se faz com demasiada rapidez, pode acontecer que a crianca faca resis-
téncia ou se assuste. Os exercicios de alongamento ndo devem provocar
dor, mas a sensagfio de se manter suavemente esticado. Nem a articula-
¢do, nem os musculos se lesionam se essas instrucdes forem seguidas
rigorosamente (HYDE, 2005). Os exercicios respiratérios sdo necessa-
rios, visto que a patologia cursa com fraqueza progressiva dos mtsculos
da respiracdo. Essa fraqueza pode ou nfo ser exacerbada pela desvan-
tagens biomecfnicas associadas a cifoescoliose. Os sinais e 0s sintomas
de insuficiéncia respiratéria incluem fadiga excessiva, sonoléncia diurna,
dor de cabeca ao despertar, distirbios do sono ou a sensac#o de precisar
esforcar-se para respirar (TECKLIN, 2002).

Conclusdes

_ A distrofia muscular de Duchenne € uma doenca progressiva e
degenerativa, em que os afetados véao perdendo a capacidade de andar
ao redor dos dez a 12 anos de idade e, aos poucos, tornam-se totalmente
dependentes para todas as atividades de vida didrias (AVD’s). Ainda
n#o foi descoberta a cura para essa doenca, sendo o objetivo de pesqui-
sadores de vérios cientistas ao redor do mundo. Para minimizar essa
dependéncia funcional, € imprescindivel a atuacio do fisioterapeuta, que
auxilia na melhoria da qualidade de vida do doente, minimizando os com-
prometimentos cardiorrespiratérios e musculares causados pela patolo-

gia.
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