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Em que consiste - Enquadramento

As distrofias musculares sdo um grupo de disturbios musculare
hereditarios, nos quais um ou mais genes necessarios para uma
estrutura e um funcionamento muscular normais sao defeltuosos
0 que resulta em fraqueza muscular com varios niveis de
gravidade. A distrofia muscular de Duchenne e a distrofia
muscular de Becker provocam fraqueza nos musculos mais
proximos ao tronco.

A distrofia muscular de Duchenne € a segunda forma mais \
comum (a distrofia facioescapuloumeral € a mais comum) e mais
grave de distrofia muscular. A doenga tem inicio durante a \
primeira infancia. A distrofia muscular de Becker, ainda que \
intimamente relacionada a distrofia muscular de Duchenne, ‘
comeca mais tarde, na adolescéncia, e causa sintomas mais
brandos. Essas distrofias quase sempre ocorrem em meninos.




Em que consiste - Enquadramento

Em conjunto, a distrofia muscular de Duchenne e a
distrofia muscular de Becker afetam cinco em cada mil
pessoas. Um numero maior de pessoas tem a distrofia
muscular de Duchenne.




Causas patologicas

Essas distrofias sao causadas por defeitos
nos genes responsaveis pelo funcionamento dos musculos,
0 que resulta em uma fraqueza muscular que se
desenvolve na infancia ou adolescéncia e quase sempre
ocorre em meninos.

O defeito genetico que causa a distrofia muscular de |
Duchenne ¢ diferente daquele que causa a distrofia \
muscular de Becker, mas ambos os defeitos envolvem o \
mesmo gene. O gene no caso de ambas essas
caracteristicas é recessivo e transportado pelo
cromossomo X. Assim, ainda que uma mulher possa ser
portadora do gene defeituoso, ela nao desenvolvera a
doenca porque o gene normal em um cromossomo X
compensa o defeito genético no outro cromossomo X.



Causas patologicas

Contudo, todas as pessoas do sexo masculino que
recebem o gene defeituoso terdo a doencga porque eles
possuem somente um cromossomo X ( Padrdes de
heranca : Heranca com ligacao X).

Meninos com distrofia muscular de Duchenne nao
possuem praticamente nenhuma quantidade da proteina
muscular chamada distrofina, a qual € importante para a
manutencao da estrutura das células musculares.
Meninos com distrofia muscular de Becker produzem
distrofina, mas como a estrutura da proteina esta
alterada, ela ndo funciona adequadamente ou sua
guantidade € insuficiente.




Sintomas

O principal sintoma causado pela distrofia muscular de
Duchenne e pela distrofia muscular de Becker € a
fragueza dos musculos, incluindo o musculo cardiaco e
0s musculos da respiracao. Apenas 0s meninos
desenvolvem sintomas.

Distrofia muscular de Duchenne
A distrofia muscular de Duchenne comeca entre os dois
e trés anos de idade. Os primeiros sintomas sao atraso
do desenvolvimento (especialmente atraso para
comecar a andar) e dificuldades ao andar, correr, saltar
ou subir escadas. Meninos com distrofia muscular de
Duchenne caem com frequéncia, o que costuma causar
fraturas nos bracos e pernas. Eles andam de maneira
oscilante, frequentemente andam nas pontas dos pés &



Sintomas

tém dificuldade para se levantar do chao.
Segue-se, em geral, fraqueza nos musculos dos ombros,
a qual piora gradualmente. A medida que os musculos se
enfraguecem, eles também aumentam de tamanho, mas
o tecido muscular anémalo nao € forte. Nos meninos com
distrofia muscular de Duchenne, o musculo cardiaco
também aumenta de tamanho e se enfraquece
gradualmente, o que causa problemas no batimento
cardiaco. ComplicacOes cardiacas ocorrem em
aproximadamente um terco dos meninos com distrofia
muscular de Duchenne até os 14 de idade e em todos os
meninos afetados pela doenca com idade superior a
18 anos. Contudo, uma vez que esses meninos nao

conseguem se exercitar, o musculo cardiaco



Sintomas

enfraquecido nao causa sintomas até a doenca progredir.
Aproximadamente um tergo dos meninos apresenta
comprometimento intelectual brando, nao progressivo (ou
seja, aquele que nao piora) que afeta principalmente as
habilidades verbais.

Em meninos com distrofia muscular de Duchenne, os
musculos das pernas e dos bracos costumam se contrair
ao redor das articulagdes, tornando impossivel esticar
completamente os cotovelos e os joelhos. Uma curvatura
anOmala da espinha (escoliose) acaba se desenvolvendo.
Gordura e outros tecidos substituem certos grupos
musculares aumentados, especialmente os musculos das
panturrilhas. Até os doze anos de idade, a maioria dos
meninos com a doenca precisa usar uma cadeira de



Sintomas

rodas. A fraqueza crescente dos musculos da respiracao
também os torna suscetiveis a desenvolver pneumonia e
outras doencgas, e a maioria morre por volta dos 20 anos
de idade

Distrofia muscular de Becker

Nos meninos com distrofia muscular de Becker, a
fragueza € menos grave e comeca a aparecer um pouco
mais tarde, por volta dos 12 anos de idade. Em geral, eles
conseguem andar até pelo menos os 15 anos de idade e
muitos deles conseguem continuar a andar até a idade
adulta. O padrao de fraqueza se assemelha ao da distrofia
muscular de Duchenne. No entanto, um numero muito
pequeno de adolescentes precisa usar cadeira de rodas



Sintomas

A maioria das pessoas sobrevive até a quarta ou quinta \\
década de vida (dos 30 ao fim dos 40 anos de idade).




Diagnostico
« Exames de Sangue
* Biopsia muscular

Os médicos suspeitam de distrofia muscular com
base nos sintomas caracteristicos como, por
exemplo, quando um menino se torna fraco e
cada vez mais fraco, especialmente quando ha
um historico familiar de distrofia muscular ou
fraqueza inexplicada nos meninos. Os médicos
realizam exames de sangue para medir as
concentracoes da enzima creatina quinase. Na
distrofia muscular, ocorre um extravasamento da
creatina quinase das células musculares, o que




Diagnostico

faz com que sua concentracao sanguinea se torne
excepcionalmente elevada. Contudo, uma
concentracao sanguinea elevada de creatina
quinase nao significa necessariamente que o
menino tem distrofia muscular, uma vez que outras
doencas musculares também podem causar
elevacao da concentracao dessa enzima.

A distrofia muscular de Duchenne é diagnosticada
quando exames de sangue mostram auséncia ou
anomalia do gene da proteina distrofina ou quando
uma bidpsia muscular (remog¢ao de um pedaco de
tecido muscular para exame ao microscopio) revela




Diagnostico

uma concentracao extremamente baixa de distrofina no
musculo. Ao observar ao microscopio, os medicos veem
tecido morto e fibras musculares excepcionalmente
grandes.

De maneira similar, a distrofia muscular de Becker é
diagnosticada quando exames de sangue mostram que o
gene da proteina distrofina € anébmalo ou ocorre somente
em pequenas quantidades. O resultado de uma biopsia \
muscular mostra uma baixa concentracdo de distrofinano
musculo, mas nao tao baixa quanto na distrofia muscular de
Duchenne.

Criancas com distrofia muscular de Duchenne realizam
um electrocardiograma e um ecocardiogramaa para
detectar problemas cardiacos. Esses exames sao



Diagnostico

realizados na época em que o0 menino € diagnosticado ou
por volta dos seis anos de idade.

\




Formas de prevencao

Familiares proximos de criancas que tém distrofia musculé\r
de Duchenne ou de Becker podem realizar exames de \
sangue de DNA para detecg&o do gene. Exames pré-natais
em um feto podem ajudar a determinar se a crianca tem

propensao a ser afetada.




Tratamento(s)

« As vezes, inibidores da enzima conversora da
angiotensina e betabloqueadores

*Algumas vezes cirurgia

Fisioterapia e aparelhos ortopedicos para os tornozelos
Ou pernas

*No caso de distrofia de Duchenne, prednisona ou
deflazacorte

Nem a distrofia muscular de Duchenne nem a de Becker
tém cura. Fisioterapia, exercicios leves e, as vezes, o

uso de aparelhos ortopedicos para os tornozelos a noite
podem ajudar a prevenir a contratura muscular



Tratamento(s)

permanente ao redor das articulacoes. Aparelhos
ortopédicos para as pernas podem ajudar a manter
temporariamente a capacidade de andar ou ficar de pé.
Cirurgia €, as vezes, necessaria para aliviar musculos
tensos e doloridos ou para corrigir uma escoliose. Os
meninos precisam de menos calorias porque sao menos
ativos. Eles devem evitar comer demais.

Criancas com problemas respiratorios podem \
usar mascaras especiais que ajudam na respiracao. Caso \
a mascara nao ajude o suficiente na respiracao, os
medicos podem inserir um tubo de plastico diretamente
na traqueia através de uma pequena incisao na parte
anterior do pescoco (um procedimento chamado
traqueostomia). O tubo é conectado ao aparelho que




Tratamento(s)

ajuda a soprar ar para dentro e fora dos pulmoes
(ventilacdo mecanica). Uma traqueostomia pode permitir
as criancas com distrofia de Duchenne viver até a
terceira década de vida (dos 20 aos 30 anos de idade).
Criancas com problemas cardiacos podem receber
medicamentos tais como inibidores da enzima
conversora da angiotensina e betabloqueadores.

Uma pessoa com distrofia muscular de Duchenne com \
mais de cinco anos de idade e com fraqueza muscular \
significativa pode receber prednisona ou deflazacorte,
gue sao corticosteroides. A pessoa toma prednisona ou
deflazacorte por via oral todos os dias. Quando sao
tomados de maneira prolongada, esses medicamentos

tém muitos beneficios: melhoram a forca, o que



Tratamento(s)

permite que a crianga consiga caminhar por mais alguns
anos, preservam a funcdo cardiaca e pulmonar e causam
um prolongamento de cinco a 15 anos na sobrevida.
Contudo, o uso prolongado desses medicamentos causa
muitos efeitos colaterais, como ganho de peso, inchaco

da face e um aumento do risco de desenvolver problemas
na coluna vertebral e nos ossos. O uso de prednisona e \
deflazacorte no tratamento da distrofia muscular de \
Becker ainda nao foi adequadamente estudado. Terapia
geneética para capacitar os musculos a produzir distrofina
e, dessa forma, aliviar a fraqueza, ainda nao esta
disponivel.



Tratamento(s)

As familias devem considerar

receber aconselhamento genético para obter ajuda
na avaliacao do risco de passar o gene de distrofia
muscular para os filhos.
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