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A distrofia muscular de duchenne (DMD) € uma patologia progressiva e irreversivel, com rpida
evolucdo de degeneracdo muscular. Possui origem genética de carater recessivo, relacionada ao
cromossomo X, afetando assim, majoritariamente o sexo masculino (BONIFACIO, MATOS,
SILVA, 2023). Elucidar sobre a distrofia muscular de Duchenne (DMD), sua fisiopatologia, seus
sinais e sintomas, diagndstico e abordagem terapéutica. Levantamento de dados em revisdes
bibliogréficas. A fisiopatologia da DMD esté relacionada a mutagBes no gene da distrofina,
localizado no brago curto do cromossomo X (Xp2l). Esse gene codifica a proteina distrofina,
essencia para a integridade das células musculares, sua auséncia torna a membrana das células
suscetivel a morte de suas fibras (SILVA, SILVA, 2022). Esse processo gera uma reagao
inflamatoria, substituindo o tecido muscular por tecido fibroso e adiposo, causando degeneracao
dos musculos. A DMD tem cardter evolutivo, sendo assim, um dos primeiros sinais sdo
alteragbes musculares, que levam a quedas frequentes pela perda de estabilidade, forca e ténus
muscular. Por volta dos cinco anos de idade, a fragueza muscular impede a extensdo voluntéria
do tronco ao se levantar do chéo, resultando no uso do sinal de Gowers. Esse sinal envolve usar
as maos para empurrar os joelhos e escalar o proprio corpo para ficar em pé. Outro sintoma
comum é a incontinéncia urinaria, pela fragueza do assoalho pélvico (ALVES et al, 2023). Além
disso, portadores da DMD, possuem alteracdes no sistema osteoarticular e locomotor que
progridem até a perda de locomogdo préximo aos 12 anos de idade. A doenca afeta os musculos
respiratorios, o que pode levar a falhas e infecgcBes pulmonares, que so responsaveis por 75%
das mortes. Por fim, devido ao seu curso evolutivo, a expectativa de vida desses pacientes varia
entre 0s 20 a 30 anos. O diagndstico da doenca é baseado no histérico familiar, achados clinicos,
laboratoriais e genéticos. Exames eletrofisiologicos e histologicos também sdo utilizados. A
bidpsia muscular é crucial para um diagnostico preciso, sendo realizada por volta dos 3 ou 4 anos
de idade. Os tratamentos farmacolégicos para a DMD incluem compostos anabdlicos, anti-
inflamatorios, antioxidantes e anti fibréticos (SOUZA et al, 2015). Ndo ha cura para a doenga, as
intervencbes visam retardar sua progressdo, controlar sintomas e reduzir complicagfes. 1sso
requer uma equipe multidisciplinar e consideracdo dos aspectos emocionais, neurocognitivos e
sociais dos pacientes (CASTANGNOLLI, AMARAL, 2021). A distrofia muscular de Duchenne
€ uma doenca genética que causa degeneracdo muscular rapida e irreversivel. Atualmente, ndo ha
cura, e os tratamentos concentram-se em retardar a progressdo da doenca, controlar sintomas e
gerenciar complicagdes. O cuidado multidisciplinar é fundamental para abordar todos o0s aspectos
da doenca e melhorar a qualidade de vida dos pacientes, familiares e cuidadores.

http://anai s.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da- sbp/41-congresso-brasil eiro-de-pedi atria/ 1829-distrofia-muscul ar-de-duchenne-uma-vi sao-abrangente. pdf



