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Resumo: A Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) é uma distrofinopatia definida pela destruicdo do
tecido muscular e pela sua substituicdo por gordura. Tem carater degenerativo e progressivo que
afeta todo o tecido muscular do individuo. E a miopatia mais comum da infancia. Os sintomas
geralmente sdo notados antes dos quatro anos de vida, embora ndo sgjam incomuns queixas de
atraso do desenvolvimento motor. O tratamento envolve farmacos e fisioterapia, os quais trazem
grande beneficio para a qualidade de vida do paciente. Paciente masculino, sete anos, filho de
pais ndo consanguineos, com historiafamiliar negativapara doengas neuromusculares,
apresentava quadro de marcha digitigrada desde o inicio da deambulagdo. Procurou ortopedista e
foi diagnosticado com encurtamento dos tenddes aquileus. Ha quatro anos, de forma progressiva,
0 paciente vem apresentando perda de forga proximal, e atualmente, n&o consegue subir escadas,
nem mesmo utilizando apoio. Outros sintomas referidos foram dor em membros inferiores, em
especial quando realiza atividade fisica, ndo consegue correr e pular, e dificuldade em levantar-se
do chdo. Ao exame fisico, apresentava pseudohipertrofia das panturrilhas, hiperlordose lombar,
marcha miopética e sinal de Gowers. Na investigacéo laboratorial, apresentava creatinoquinase
(CPK) total de11.777U/L (referéncia 32 a 294 U/L). Estudo genético demonstrou alteragdo do
gene DMD do cromossomo X, com presenca de uma cépia em hemizigose, observando delecdo
dos éxons 10 a 17. As distrofinopatias sdo doencas causadas por mutacdes no gene da distrofina,
com heranca recessiva e ligada ao cromossomo X. Portanto, afeta principalmente criangas do
sexo masculino. No caso relatado observamos que a apresentacéo clinica e resultados de exames
complementares sdo compativeiscom os achados daliteratura. O uso de corticoides é
recomendado como primeira linha terapéutica, em pacientes acima de quatro anos, devido a sua
acdo anti-inflamatéria e imunossupressora que retarda a velocidade de degeneracdo muscular.
Esse relato de caso visa aertar sobre a importancia do reconhecimento precoce da DMD pelo
Pediatra, uma vez que se trata de uma patologia degenerativa e progressiva. Apesar dos avangos
cientificos das Ultimas décadas ainda ndo existe um tratamento especifico para tal, sendo
necess&ria uma abordagem multiprofissional para promover maior qualidade de vida para o
paciente.
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