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Definicao

Distrofias musculares: conjunto de doengas genéticas que se caracterizam por
degeneracao progressiva do tecido muscular.

® H3a mais de 30 tipos de DM que variam quanto a topografia da musculatura
atingida, heranca genética, idade de inicio, quadro evolutivo.

® DMD: mais frequente, meninos.



The Role of Dystrophin
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Os musculos sao compostos de feixes de fibras (células). Um grupo de proteinas interdependentes ao
longo da membrana que rodeia cada fibra ajuda a manter as células musculares funcionando.

Qual a funcao da distrofina?

Apoio e conexao entre os elementos contrateis do musculo e a célula muscular. Estas conexdoes permitem
gue a célula se encurte durante a contragao.



Outras localizacdes da distrofina:

*

*

Quando falta uma destas proteinas, por exemplo a distrofina, temos a distrofia
muscular de Duchenne; se a distrofina for insuficiente ou inadequada, teremos a
distrofia de Becker.



DMD
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Auséncia da proteina Distrofina

Responsavel pela permeabilidade da membrana

Entrada de
Ca+

Membrane instability

Healthy Muscle Mambrana

CPK CALCIUM

/

Necrose

‘ Fibrose

(MANZUR, 2008)




DIAGNOSTICO CLINICO

DMD

DIAGNOSTICO

!

Sinais de Fraqueza
Muscular

(KAKULAS,1999)

LABORATORIAL

!

!

Teste de DNA
(Identifica tipo de mutacao)

!

Bidpsia muscular

Sem Distrofina



FASES DA DMD

Estagio 1
Pré-sintomatico

Estagio 2
Deambulante

Estagio 3
Deambulante

Estagio 4
Cadeirante

Estagio 5
Cadeirante

e Atraso no inicio
da marcha

~
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*Sinal de Gowers

* Sobe escadas

Capacidade
respiratéria
normal

*Nao sobe escada

*N3ao levanta do
chao

*Sem marcha
comunitaria

* Realiza algumas

* Dependéncia
AVDs

quase total

* Desequilibrio
muscular de
pelve+coluna

Baixo risco de complicacao
respiratoria

Aumento do

risco de Alto risco de
complicacao complicagao
respiratoria respiratoria

(TREAT-NMD 2010)



{COMORBIDADES]

x Coracao : miocardiopatia earritmias
x Respiratoria : restricao ventilatoria

x Digestivo : disfagia, hipomotilidade, refluxo gastroesofagico,
obstipacao intestinal

x 0sso : osteoporose

x Mental : 30%

x Social : alto indice de separacoes, familiares afetados pelo
gene, inclusao social.



Heranga recessiva ligada ao cromossomo x

mae
portadora

50% dos filhos 50% das filhas
afetados portadoras
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| TOPICOS IMPORTANTES]

Estamos falando de uma doenca grave

- Sem tratamento, 75% dos pacientes morre antes de chegar aos
20 anos!!!
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[Tratamento J

O®Fisioterapia motora: Previne contraturas e atrofias musculares, mantém o
movimento

Terapia ocupacional: Adequacao postural, reabilitacao de MMSS, AVD’s, dor
Orteses

Ortodontia

Fonoaudiologia

Reabilitagao respiratdria

Gripe
Pneumocodcica

Vacinas pré-corticdide



C) Medicamentos

® Apenas esfera paliativa.

® Varias drogas em fase de pesquisa
® Corticosteroides

® Protecao cardiaca

D) Cirurgias

® Correcao da escoliose
® Alongamentos de grupos musculares

E) Terapia celular

F) Terapia génica : Exon skipping e translarna

G) Suplementos



Psicologia

Fisioterapia
Motora/Aquatica

Fisioterapia
Respiratoria

TRATAMENTO REABILITACAO

Fonoaudiologia

Terapia ocupacional

Assistente Social

Acompanhamento
pedagdgico

(TREAT-NMD 2010)



Neurologista

Pediatra

Ortopedista

Tratamento
Clinico

Pneumologista

Cardiologista

Fisiatra

Nutricionista

(TREAT-NMD 2010)



TRATAMENTOS DAS COMORBIDADES

Z

Manuseio

trato digestorio

cardiaco
ventilatorio

da perda de massa 6ssea



Sobrevivéncia em Distrofia Muscular de Duchenne

age at death

28-
27
26
25-
24
23
22
21
20
194
184
17
16
15-
14
13
12
114

10-

Mean age of death

vent +SS
ventilated in 1990s

Died in 1990s
Died in 1980s
Died in 1970s
Died in 1960s
Cardiomyopathy

LIUanm

vent + SS vent 1990s 1 bes 1970s 1 éBOS CM

.OBS:SS - Cirurgia de coluna (spinal surgery)



COMO EQREIYIQ§ IYIEI-I:IQBBB"
)

Y




~ 1- SENDO UMA DOENGA CONHECIDA:
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2-MELHORANDO O DIAGNOSTICO

x - Campanha este ano da PPMD : PROFESSORES
x - Screening neonatal

x - Acesso aos exames laboratoriais das comorbidades



3-MELHORANDO O TRATAMENTO

x Garantia das medicacoes essenciais da doenca e comorbidades

x - Deflazacorte

x - Cardioprotecao e tratamento (enalapril, carvedilol,
espironolactona, entresto)

x - medicamentos para 0sso (calcio, vitamina D, bisfosfonatos,
teriparatida)



MELHORANDO O TRATAMENTO

x Garantia de acesso aos novos medicamentos, inclusive locais
estabelecidos para infusao, quando for o caso (eteplirsen).

x - translarna
x - eteplirsen
x - entresto



MELHORANDO O TRATAMENTO

x Garantia de equipamentos para reabilitacao e equipamentos de
sobrevida:

x Cadeira de rodas motorizada, orteses
x Bipap e aparelhos de ventilagcao mais potentes _
x Cough Assist

x Desfibriladores




MELHORANDO O TRATAMENTO

x Acesso aos procedimentos cirurgicos:

x Cirurgia de coluna e alongamento de tendao de Aquiles e

musculatura posterior
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iliotibial
band

Achilles
tendon
(heel
cord)
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“Triste heranca” (1899) Espanha
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