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A avaliacdo de criangas com atraso motor €/ou cognitivo deve ir além do exame clinico e incluir
exames laboratoriais como TGO (AST), TGP (ALT) e CPK. Essas enzimas, quando elevadas,
podem indicar miopatias ocultas, como a distrofia muscular de Duchenne (DMD). O
reconhecimento precoce de sinais laboratoriais associados a Duchenne permite triagem
diagnostica eficiente e encurta o tempo até o encaminhamento especializado, fundamental para o
manejo e suporte familiar adequados."Destacar a importancia do pediatra na triagem precoce da
distrofia de Duchenne, promovendo uma conduta ampliada em criancas com atraso motor ou
distirbios do neurodesenvolvimento."Revisdo narrativa baseada nos Ultimos 5 anos nas
plataformas PubMed, Scielo e Embase, dém de diretrizes do Departamento Cientifico de
Neurologia da Sociedade Brasileira de Pediatria (SBP). Utilizaram-se cinco descritores:
“Duchenne’, “atraso motor”, “atraso cognitivo”, “CK elevada’, “miopatia infantil”. Também
foram incluidos estudos sobre genética, dados epidemioldgicos e protocolos de triagem em
atencdo priméria"A distrofia muscular de Duchenne € uma miopatia genética progressiva ligada
ao cromossomo X, causada por mutagdes no gene DMD, que codifica a distrofina. Ocorre em
aproximadamente 1 a cada 3.500 a 5.000 nascidos vivos do sexo masculino. O diagndstico
geralmente ocorre entre 3 e 5 anos, mas sinais precoces como marcha instavel, quedas fregquentes,
atraso para sentar, andar ou correr, e dificuldades cognitivas inespecificas ja podem surgir na
primeira infancia. Disturbios cognitivos envolvem limitagdes na linguagem, atencdo, memoria e
raciocinio. Atrasos motores incluem dificuldade para sentar sem apoio, engatinhar, andar ou subir
escadas no tempo esperado. Criancas que apresentam esse quadro devem ser avaliadas com
exames de TGO, TGP e principamente CPK, cuja elevacdo acima de 10 vezes o vaor de
referéncia é atamente sugestiva de Duchenne. A histéria familiar detalhada é crucial, visto que a
doenca é ligada a0 cromossomo X, com possivel transmissdo materna. Quanto mais cedo o
diagndstico, maiores as chances de iniciar terapias multidisciplinares, cuidados cardiopulmonares
e acesso a terapias-alvo ja disponiveis no Brasil e no exterior. A triagem bioquimica em criangas
com atraso motor/cognitivo € um passo simples, de baixo custo, mas com alto impacto clinico."O
pediatra exerce papel central na suspeicdo e encaminhamento precoce de distrofias musculares,
como Duchenne. A inclusdo de exames como TGO, TGP e CPK na avaliagdo de criangas com
atraso motor ou disturbios cognitivos pode acelerar o diagnéstico e transformar o prognostico
funcional desses pacientes.
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