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CONFLITOS 
DE 
INTERESSE 

 MEDICO NEUROLOGISTA CONTRATADO TDN /AFIP

 MEDICO NEUROPEDIATRA VOLUNTARIO UNIFESP 

 MEDICO CREDENCIADO HOSPITAL SABARA , ALBERT EINSTEIN, 
REDE D’OR SÃO LUIS. 

 De acordo com a Resolução1595/2000 do ConselhoFederal
de Medicina e RDC 96/08 da ANVISA,declaro que:

 -Participo de advisoryboards/aulas/consultoria para: PTCBio, 
SAREPTA, BIOGEN, NOVARTIS, ROCHE, AXIABIO, HCD 
ECONOMICS . 

 -Járecebihonoráriospelas empresas acima. 

 Os meus prérequisitos para participar destas 
atividades são a autonomia do pensamento 
científico, a independência de opiniões e a 
liberdade de expressão



DISTROFIA 
MUSCUALR 
DE 
DUCHENNE 

 A Distrofia muscular de Duchenne (DMD) é a mais freqüente das 
distrofias na infância, afetando 1 para 3500 a 6000 meninos 
nascidos vivos , por isso é o protótipo das doenças 
neuromusculares.

 A DMD é causada pela mutação no gen da distrofina no Xp21. O 
lócus da  distrofina tem 79 exons. 

 A distrofina é uma proteína que se localiza no citoplasma do 
sarcolema. 

 O gene alterado é responsável pela produção da distrofina, uma 
proteína de 400 quilodaltons, sendo a distrofina a SEGUNDA 
maior proteína do corpo humano, 

 A distrofina se liga ao complexo glicoproteina no sarcolema pela 
carboxila terminal e a actina do citoesqueleto pelo amino 
terminal.



 LIGADO AO X DE FORMA RECESSIVA 

 TEM A MAE COMO PORTADORA TRANSMITINDO AOS SEUS 
FILHOS HOMENS 

 30% DOS CASOS SÃO MUTAÇOES NOVAS – SEM MAES 
PORTADORAS 

 CK ALTO 30 X 0 NORMAL 

 NÃO HÁ TRIAGEM NEONATAL 

 DIAGNOSTICO HOJE  É FEITO PELO

 CK ALTERADO +

 EXAME DE MPLA OU SEQUENCIAMENTO ( EXAME DE DNA) 





EVOLUÇÃO 
DA DISTROFIA 
MUSCULAR 
DE 
DUCHENNE 

 Inicio dos sintomas aos 3 anos : 

 Perda da marcha aos 9-10 anos

 Fase cadeirante

 Escoliose

 Osteoporose por desuso 

 Comprometimento cardíaco- taquicardia, cardiomiopatia 
dilatada, prolapso valvar e bloqueio de ramo

 Insuficiência respiratória- ambu e bipap

 Óbito por volta dos “20 anos de idade” hoje 40 anos



TRATAMENTO 
HOJE : 

 EXAME DNA : NÃO DISPONIVEL PELO SUS

 PREDINISOLONA DISPONIVEL PELO SUS 

 DEFLAZACORT NÃO DISPONIVEL PELO SUS 

 MEDICAMENTOS PARA OSTEOPOROSE : REGRAS DO SUS NÃO 
CONTEMPLA DUCHENNE 

 MEDICAMENTOS CARDIOPROTEÇÃO : MAIORIA FORNECIDO 
PELO SUS

 BIPAP : FORNECIDO PELA TDN 

 RESPIRADOR VOLUMETRICO NÃO DISPONIVEL PELO SUS 

 REABILITAÇÃO: NA PRATICA POR TEMPO DETERMINADO –
APENAS 10 SECCOES. 
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Elevidys
(delandistroge
ne
moxeparvovec)

 ELEVIDYS é uma terapia genética prescrita usada para tratar 
crianças ambulatoriais de 4 a 5 anos de idade com distrofia 
muscular de Duchenne (DMD) que apresentam uma mutação 
confirmada no gene da distrofina. 

 ELEVIDYS foi aprovado sob aprovação acelerada. A aprovação 
acelerada permite que os medicamentos sejam aprovados com 
base em um marcador considerado razoavelmente provável de 
prever um benefício clínico. 

 O tratamento com ELEVIDYS aumentou o marcador 
microdistrofina ELEVIDYS em pacientes tratados com ELEVIDYS.



ESTUDO 102

 Estudo 102 Um ensaio de Fase 2 (NCT03769116) inscreveu 41 pacientes com 
DMD com idades entre 4 e 7 anos para avaliar a segurança e eficácia do 
Elevidys. 

 O ESTUDO está dividido em três partes. As duas primeiras partes foram 
projetadas para durar 48 semanas (quase um ano).

 A primeira parte visa monitorar as alterações nos níveis de microdistrofina, 
bem como na pontuação NSAA. Os resultados desta parte mostraram que os 
pacientes que receberam Elevidys alcançaram uma atividade média de 
microdistrofina de 28,1% após 12 semanas. Houve também uma melhoria 
significativamente maior na pontuação total da NSAA entre os rapazes com 
idades entre os 4 e os 5 anos que tomaram Elevidys, em comparação com os 
rapazes desta idade no grupo do placebo.



ESTUDO 102

 O estudo também encontrou alterações nas pontuações NSAA de 
meninos tratados com idades de 6 e 7 anos. Esses pacientes 
apresentaram uma melhora de 2,9 pontos em relação ao valor 
basal às 48 semanas em relação aos pacientes pareados em um 
grupo de história natural.Dois anos após a terapia genética, a 
pontuação média da NSAA entre todos os rapazes tratados com 
Elevidys na primeira parte do estudo melhorou 1,6 pontos. Isto 
contrastou com piores pontuações NSAA num grupo externo não 
tratado, reflectindo uma piora gradual da função motora

 .Na segunda parte do estudo, os pacientes que receberam placebo 
na primeira parte receberam Elevidys e foram avaliados por 
medidas semelhantes. Os resultados do ensaio mostraram que 
aqueles tratados com Elevidys tiveram uma pontuação NSAA que 
foi em média 2 pontos maior do que um grupo externo pareado 
por variáveis, incluindo idade e uso de esteróides. 
Particularmente, o grupo tratado com Elevidys aumentou a sua 
pontuação NSAA em 1,3 pontos, enquanto os controlos 
registaram uma diminuição de 0,7 pontos.Na Parte 3, os pacientes 
entrarão em uma extensão aberta. 





EMBARK
FASE 3 

EMBARk (NCT05096221) é uma Fase 
3,estudo de duas partes, multinacional, 
randomizado, duplo-cego, controlado 
por placebo que avalia a segurança e 
eficácia de delandistrogene
moxeparvovec em pacientes com DMD 
com idade ≥4 a <8 anos

162 crianças = 63 tratadas com ELEVIDYS 



RESULTADOS DO EMBARK APÓS 52 SEMANAS 



MUSCULO NORMAL MUSCULO DISTROFICO 

MUSCULO TRATADO COM ELEVIDYS 



EFEITOS 
INDESEJÁVEIS 

 •ELEVIDYS é contraindicado em pacientes com qualquer deleção no éxon 8 

e/ou no éxon 9 no gênero DMD devido ao risco aumentado de uma reação 

grave de miosite imunomediada

 Estão disponíveis dados para o tratamento com ELEVIDYS em doentes com 

mutações no gene DMD nos exons 1 a 17 e/ou exons 59 a 71. Os doentes 

com deleções nestas regiões podem estar em risco de uma reação de 

miosite auto-imune.

 Vômito , Náusea, Pirexia (FEBRE) 

 Teste de função hepática aumentados- LESAO HEPATICA

 MIOCARDITE – LESAO NO CORAÇÃO 

 Trombocitopenia- QUEDAS DE PLAQUETAS 

 PODE HAVER REINTERNAÇÃO: PULSOTERAPIA OU ATE PLAMAFERESE. 



 TDN/AFIP : SUPORTE VENTILATORIO : TERÇA A SEXTA DAS 7 
AS 12 H : AGENDA REGULADA SIGA SAUDE 

 UNIFESP : QUARTA FEIRA A PARTIR DAS 13 H : AGENDA PELO 
SISTEMA CROSS

 Site:  www.consultorioneuromuscular.com.br

 E MAIL: consultorio.neuromuscular@gmail.com

mailto:consultorio.neuromuscular@gmail.com

