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Prefacio da 22 edicao

A presente Cartilha, em sua 22 edicao atualizada e ampliada, apresenta informagoes
de interesse dos académicos e profissionais da area da saude, dos portadores de distrofia
muscular, seus familiares e a populacdo em geral. Nesta edicdo foram acrescentados
novos capitulos sobre terapéutica, funcao respiratéria, atendimento de emergéncia e
cuidados médicos que devem ser observados em pacientes com distrofia muscular.

A ciéncia, com o advento das pesquisas com células-tronco embrionarias, ja tem 0s
recursos necessarios para acelerar a cura de todas as doencas degenerativas até entdo
consideradas incuraveis. Estas pesquisas, realizadas em varios paises, estdo sendo tam-
bém realizadas no Brasil com resultados animadores.

Estas “células milagrosas”, conforme a expressédo de David Baltimore, Prémio Nobel
de Medicina, contribuirdo para melhorar a qualidade de vida dos doentes, restituindo-
lhes a auto-estima. As pesquisas ora em andamento vém sendo acompanhadas com
muita ansiedade pelos portadores de distrofia e seus familiares, mas ainda terdo que
aguardar cerca de cinco anos, para que possam ser aplicadas com toda segurangca em
seu uso clinico.

Esta Cartilha destina-se a ajudar o portador de distrofia muscular a compreender ou a
reforcar a informagéo que ja recebeu dos profissionais da area da saude.

Vivaldo Lima de Magalhaes
Diretor Administrativo da ACADIM




Apresentacao

Um dos objetivos da ACADIM, talvez o
principal, é o de divulgar e informar as pessoas
sobre a distrofia muscular. A populagéo, na sua
maioria sabe muito pouco, ou nunca ouviu falar
sobre o tema. Isto ndo causa tanto espanto
guando estamos falando de pessoas leigas.
Entretanto, nossa experiéncia vem demonstran-
do que, mesmo dentro do universo dos profissio-
nais da area de salide, poucos possuem um nivel
minimo de conhecimento sobre a patologia. Em
algumas especialidades, tais como neurologia,
fisiatria e ortopedia, este conhecimento é funda-
mental. Em outras, como clinica e pediatria, que
na maioria das vezes os profissionais terdo o
primeiro contato com o portador de distrofia,
este conhecimento pode acelerar o diagnéstico
correto e 0 inicio do tratamento, o que € funda-
mental, por se tratar de uma doenca
degenerativa. E importante destacar que um
procedimento equivocado de um profissional
pode causar sérios problemas a satide do
portador. Profissionais de fisioterapia, enferma-
gem, terapia ocupacional, entre outros, podem
redirecionar os pacientes na busca do diagnosti-
co correto e, conseqiientemente, na pratica
terapéutica adequada.

A distrofia ndo é uma doenca tao rara, como
se pressupunha até bem pouco tempo. Estima-

se que no Brasil existam cerca de 80 mil portado-
res distribuidos nos mais de 30 tipos identificados
na literatura médica. A forma de maior incidéncia
é também a mais grave e de progressdo dos
sintomas mais acelerado. Trata-se da Distrofia de
Duchenne, que atinge meninos, levando-os ao
uso de cadeira de rodas no inicio da adolescén-
cia. Nestes casos, o diagndstico precoce é
decisivo para evitar sequelas e procurar adiar ao
mMaximo a progressao da doenga.

E de senso comum que quanto maior for o nivel
de educacéo da populacdo, melhores serdo seus
indicadores de satide. No caso da distrofia ndo é
diferente. O portador bem informado, assim
como seus familiares e amigos a respeito da
distrofia, terdo maiores chances de ter uma boa
gualidade de vida, que se traduz pela
minimizac&o dos problemas fisicos, emocionais,
educacionais e sociais.

Esta cartilha dirige-se, portanto, aos portado-
res de distrofia, familiares, amigos, profissionais de
salde e a populacdo em geral, com o objetivo
de aumentar o nivel de informagao sobre a
distrofia muscular, traduzindo-se em beneficios
para os portadores. Nossa cartilha € mais uma
contribuicio neste sentido.

Pedro Pacheco de Queirdz Filho
Vice Presidente da ACADIM
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Capitulo I:
Aspectos Neuroldgicos.

1. O que é distrofia muscular?

As doencas chamadas de distrofia
muscular afetam o muasculo e causam
fraqueza. O musculo da sustentacao ao
esqueleto, permite que as articulagoes se
movimentem e que possamos fazer 0s
movimentos do Nosso corpo. As pessoas
com distrofia muscular ndo conseguem
movimentar adequadamente os bragos, as
pernas, o rosto enfim todas as partes do
corpo. As distrofias musculares sdo doencas
genéticas, nas quais o musculo sofre des-
truicdo (degeneragéo).

2. Esta € uma doenga comum?

Sim. Das doencas genéticas, as
distrofias musculares estao entre as mais
frequientes. De cada 3000 pessoas nascidas
1 tem distrofia muscular.

3. Existe s6 um tipo de distrofia muscular?
N&o. Existem diferentes tipos de
distrofia muscular. Classificam-se as
distrofias de acordo com a forma pela qual
sao herdadas e pela parte do corpo que

acometem. Algumas comegam na infancia
e outras na idade adulta. Existe uma grande
diferenca na gravidade dentre as distrofias.

4. A distrofia muscular ocorre apenas
em criangas? Apenas em meninos?

Nao. Existem distrofias musculares que
ocorrem em criangas e outras que ocorrem
em adultos. Algumas formas ocorrem em
ambos 0s sexos, porém a mais comum de
todas ocorre em criangas do sexo masculino
e é chamada de distrofia muscular de
Duchenne.

5. Quais sdo as mais frequentes?

As distrofias musculares mais frequientes
sao a distrofia muscular de Duchenne, a
distrofia muscular de Becker, a distrofia das
cinturas (também chamada de Erb), a
distrofia miot6nica (ou de Steinert), a distro-
fia fascio-escapulo-humeral (ou de
Landouzy-Dejerine).

6. Como elas sao diferentes?
A distrofia muscular de Duchenne



ocorre em meninos. Os primeiros sinais de
fraqueza muscular aparecem logo apds o
inicio do andar até os 3 anos de idade. A
fraqueza inicialmente é das pernas (dos
musculos que movimentam a coxa), fazen-
do com que estes meninos caiam com
freqliéncia, ndo consigam correr tdo bem
guanto os amigos de mesma idade, te-
nham dificuldade para subir escadas, e se
levantem do chdo com dificuldade. Costu-
mam também andar nas pontas dos pés.

A distrofia muscular de Becker também
ocorre em meninos, é parecida com a de
Duchenne, s6 que comeca mais tarde, em
geral entre 5 e 25 anos de idade.

A distrofia das cinturas ocorre em am-
bos o0s sexos. Pode comegar em criangas,
em adolescentes ou em adultos. Pode dar
mais fraqueza nos musculos das pernas ou
nos musculos dos bracos.

A distrofia muscular miotdnica acontece
em adultos mais freqiientemente, mas
pode acontecer também em bebés, filhos
de mées com esta distrofia. Ocorre em
ambos 0s sexos. Os musculos da face e os
das maos sao os principais envolvidos nos
adultos que também apresentam dificulda-
de de relaxamento dos musculos como se
fossem céimbras. Esta forma de distrofia
nao se limita ao musculo, é uma doenca

gue também provoca catarata em pessoa
jovem e defeitos do ritmo do coracgédo
(arritmias). Nos bebés com distrofia mio-
ténica ela é uma doenga mais grave que
nos adultos.

A distrofia fascio-escapulo-humeral
comeca pela face. A pessoa tem uma
mimica facial pouco expressiva e apenas
anos mais tarde aparece fraqueza nos
bragos. Esta distrofia ocorre em ambos 0s
sexos e comecga em geral no final da infan-
cia (ap6s os 7 anos) ou na adolescéncia.

Estas distrofias também séo diferentes
entre si pelo defeito genético e consequien-
te defeito no musculo e da forma como séo
herdadas.

7. O que causa uma distrofia muscular?

As distrofias musculares acontecem por
um defeito genético, que por sua vez
ocasiona um defeito no musculo. Por causa
do defeito no musculo este ndo se contrai e
relaxa normalmente, por isso ocorre a
fraqueza. A maioria destes defeitos faz com
gue o musculo sofra um processo de destrui-
¢do, chamado de degeneracdo muscular.

8. Como aparecem os primeiros problemas

nas pessoas que tem distrofia muscular?
Em geral, as pessoas procuram 0s




médicos quando ndo conseguem andar
direito. A fraqueza nas pernas faz com que
as pessoas tenham dificuldade para correr,
pular, subir escadas, se levantar do chéo, ou
andem de forma diferente. A fraqueza dos
musculos do braco dificulta tarefas como
lavar ou pentear os cabelos, colocar coisas
em prateleiras elevadas, tudo que obrigue
0s bracos a se elevarem acima da cabega. A
fraqueza das maos dificulta uso de lapis ou
caneta, as pessoas perdem a firmeza para
manipular abjetos com as méos. A fraqueza
dos musculos da face que costuma ser dos
dois lados do rosto, dificulta o ato de asso-
biar, chupar canudos e podem passar
desapercebidos.

O fendbmeno miotbnico deixa a pessoa
com dificuldade de relaxar um musculo que
esta contraido. E como se fosse uma
caimbra indolor, o masculo fica duro e
demora a relaxar. As maos fechadas segu-
rando firmemente um objeto demoram a se
abrir por exemplo. Isto ocorre mais no frio.
O fendmeno miotbnico é encontrado nos
adultos com distrofia miotdnica.

9. Existe tratamento para distrofia
muscular?

Toda doenca tem tratamento. Algumas
doengas como as amigdalites (inflamacéo da

garganta) causadas por bactérias sdo curadas
com remédios, dizemos que o tratamento é
curativo. Outras doengas como a hipertensao
arterial (pressdo alta) e a diabetes (acucar alto
no sangue) tém controle, o tratamento ndo é
curativo. Nas distrofias musculares o trata-
mento também € de controle da doenca e
nao curativo. O tratamento faz com que a
doenga ndo progrida (n&o piore), 0 que
ocorreria se ndo fosse feito nenhum trata-
mento, melhorando as condi¢Ges de vida das
pessoas com distrofia.

10. Como se descobre que alguém
tem distrofia?

O médico mais indicado para examinar
pessoas com fragueza muscular é o neuro-
logista. Pelo exame clinico ele verifica ndo s6
gue a fraqueza estéa presente, observa onde
esta ocorrendo fraqueza, e se existem
outros sinais que indiquem que a fraqueza
€ ou ndo por doenca do musculo. A fraque-
za muscular também pode acontecer por
problemas nos nervos ou na espinha e o
exame clinico nestes casos é diferente.

Suspeitando de doenca do musculo, 0
médico pedird um exame de sangue que
mede a quantidade de enzimas musculares,
principalmente a enzima chamada de
creatino cinase (CK). A CPK esta presente



dentro dos nossos musculos e é liberada
em maior quantidade para o sangue toda
vez que o0 musculo se “rompe”, e isto ocorre
no processo de destruicdo muscular.

O exame de eletroneuromiografia testa
se 0s nervos estdo funcionando bem e se o
musculo reage corretamente. Pela bidpsia
muscular € possivel ver no microscopio se o
musculo tem o aspecto normal ou se ele
esté sofrendo uma degeneragdo. Também
na bidpsia muscular observa-se normalida-
de ou anormalidade de diferentes compo-
nentes do musculo.

Alguns exames genéticos existem para
o diagnostico de algumas distrofias.

11. Pode-se descobrir a doenca logo
ap6s o nascimento?

Logo apos 0 nascimento raramente as
distrofias musculares modificam o compor-
tamento e funcionamento dos musculos
das criancas (excec¢do para as distrofias
congénitas e a distrofia miotonica forma
neonatal, do bebé). No entanto exames de
sangue como o da CPK ou os exames
genéticos ja podem mostrar a doenca.

12. Como se confirma a doeng¢a? Quais
0S exames ou testes necessarios?
As distrofias musculares sao confirma-

das quando um exame genético é positivo,
ou quando a biépsia muscular mostrar que
existe degeneragdo. Neste Ultimo caso, para
saber qual o tipo de distrofia, tem que fazer
testes especiais de imunohistoquimica no
material biopsiado . Através destes testes se
comprova qual o defeito deste musculo
(que substancia normal ndo esta adequada-
mente presente). No caso da distrofia
muscular de Duchenne ou Becker esta
substéncia é a distrofina.

13. Outras pessoas da familia devem
ser examinadas?

Para ajudar o diagndstico genético, a
forma de heranca da doenca, ajuda se 0
neurologista puder examinar outros casos
suspeitos na familia. Existem situagdes em
gue o exame da pessoa € normal mas ela
pode, em exames de sangue, mostrar que
carrega parte do defeito genético (porta-
dor). Nos casos de portadores de distrofia
de Duchenne o exame da CPK esté alterado
na maioria. Isto significa que se der positivo
confirma a pessoa como portadora do
defeito; se der negativo nédo diz nada (a
pessoa pode ser portadora e ter este exame
normal). A confirmacéo de ser portador
depende de exames genéticos. (ver pergun-
tas 23 e 24)




14. Existem remédios que ajudem a
pessoa com distrofia muscular?

Existem alguns remédios que podem ser
usados na dependéncia do tipo de distrofia
muscular. A indicagdo e o acompanhamen-
to de pessoas com distrofia muscular em
uso de medicagOes deve ser feito por
médicos com experiéncia nestas doencas e
com o uso dos respectivos remédios.

15. Pessoas com distrofia muscular precisam
apenas do neurologista como médico?
Todos n6s deveriamos ter um clinico ou
um pediatra, na dependéncia da idade, que
nos conhecesse e que pudesse gerenciar a
necessidade de outros meédicos, de acordo
com cada circunstancia da vida. No caso de
pessoas com distrofia muscular isto ndo é
diferente. J& vimos que o neurologista €
importante para auxiliar no diagnaostico e
para acompanhamento. O geneticista para
ajudar no diagnéstico genético e no acon-
selhamento. O fisiatra para tracar o melhor
plano de tratamento fisioterapico. Depen-
dendo da situagdo poderdo ser necessarios
em algum momento da vida: ortopedista,
nutrélogo, cardiologista, pneumologista e
os profissionais da area de reabilitacéo tais
como: Fisioterapeuta, Fonoaudiologo,
Psicélogo, Terapeuta Ocupacional, Técnico

de orteses, Enfermagem de reabilitagéo,
Servigo Social e outros.

16. Pessoas com distrofia muscular
devem tomar vacinas?

Todos devemos seguir as recomenda-
¢Oes gerais de vacinacao, para estarmos
protegidos das doengas que podem ser
prevenidas pelo uso das vacinas. Pessoas
com maior risco de infecgdes respiratorias,
como € o caso das que tem distrofia mus-
cular, se beneficiam do uso de vacinas nao
rotineiras como a vacina contra gripe e
contra o pneumococo. O corticéide, um
dos remédios empregados em casos de
distrofia, deve ser interrompido sob supervi-
sdo médica para o uso de determinadas
vacinas.

17. Existe algum risco para o uso de
anestesia em casos de distrofia muscular?
Algumas doengas do musculo se acom-
panham de um risco maior de uma reagéao
causada por anestésicos gerais chamada de
hipertermia maligna. E importante que se
diga ao anestesista antes de uma cirurgia
gue se tem distrofia muscular. O anestesista
junto com o seu neurologista saberdo
orientar para que vocé possa fazer as
cirurgias necessarias sem maiores riscos.



Capitulo II:
Aspectos Geneticos.

18. O que é um gene?

E um segmento de DNA (4cido
desoxirribonucleico) que contém a informa-
cdo bioldgica, responsavel pelas caracteristi-
cas de um organismo. O genoma humano
contém cerca de 35-40 mil genes responsa-
veis pela produgéo de varias proteinas que
controlam todos os aspectos da embriogé-
nese, do desenvolvimento, do crescimento,
da reproducéo e do metabolismo do ser
humano. Sao eles as moléculas que deter-
minam nossas caracteristicas, como cor da
pele, dos olhos e comandam a formacéo e
o funcionamento de todos 0s Nn0ssos
orgéos. Em decorréncia da informacéo
genética contida nos genes, existe uma
estreita relacdo entre eles e o estado de
saude ou de doenca.

19. O que é um cromossomo?

E uma estrutura composta por proteinas
e por uma molécula de DNA , ao longo da
qual se dispbem os genes. Os cromosso-
mos localizam-se no nucleo das células e
em determinadas fases da divisao celular se

mostram mais condensados podendo ser
vistos no microscopio através do uso de
técnicas de cultivo celular (cromo = corados
SOmMos = cOorpos).

O ser humano possui 46 cromosso-
mos (23 de origem materna e 23 de
origem paterna) em cada uma de suas
células, com excecdo de seus gametas
(6vulos e espermatozoides) que possuem
somente 23 cromossomos. Os cromosso-
mos humanos séo classificados em autos-
somos, presentes igualmente em homens
e mulheres, e cromossomos sexuais (X e
Y). O sexo feminino possui 22 pares de
autossomos e 2 cromossomos sexuais X;
0 sexo masculino possui 22 pares de
autossomos, 1 cromossomo X e 1 cro-
mMossomo Y.

20. O que € um gene defeituoso?

E aquele que sofreu uma alteracio em
sua estrutura que o impede de exercer sua
funcdo normal na célula, resultando em
doengas e estas doencas poderdo ser
transmitidas as geracoes.




21. Como a doenca aparece? O que €
uma mutagéo?

A doenca aparece devido ao funciona-
mento inadequado de determinadas células
(tecidos) ou grupo de células (6rgdos) em
consequéncia de um gene defeituoso.

Mutacéo refere-se a qualquer alteragéo
que ocorre na seqiéncia da molécula de
DNA durante a duplicagdo do material
genético quando a célula se divide. Desta
forma, as mutacdes podem originar genes
defeituosos. Se o gene “mutado” for trans-
mitido aos descendentes podera causar
uma doenga. As mutacdes podem surgir
naturalmente por intera¢gdes do organismo
com 0 meio em que ele vive (mutagdes
espontaneas) ou podem ser induzidas
(como exemplo, nos casos de exposicao a
grandes doses de radia¢éo). As diferentes
formas de distrofias musculares sdo causa-
das por diferentes tipos de mutacgdes. Nos
pacientes DMD/DMB, 60-70% dos casos séo
decorrentes de delecOes, ou seja, perda de
segmentos do gene; 6-8% dos casos séo
devidos a duplica¢Oes (ganho de segmentos)
e o restante dos casos sdo causados por
alteracbes em um Unico ponto do gene. Na
distrofia miotdnica, o gene defeituoso origina-
se pela expansao de sequiéncias que se
repetem lado a lado dentro do gene. De

maneira oposta, na forma fascio-escapulo-
humeral, o defeito no gene é decorrente da
perda de seqUiéncias repetidas.

22. Como a doenga passa na familia?

A doenca pode passar na familia de
diversas formas. O tipo de mutag&o sofrida no
gene € que vai determinar como esta doenca
vai atingir outros familiares, ou seja, a partir do
mecanismo de heranca desta doenca.

Existem mutacgOes que, ao afetar um
anico gene de um par, produzem doencas
gue vao se transmitir para outras geragoes
de forma dominante. As doengas dominan-
tes podem ser transmitidas pelo pai (se este
apresentar a mutacao) ou pela méae (se esta
apresentar a mutagao), com um risco de
ocorréncia de 50% para cada filho ou filha
gue venha a ser gerado.

A distrofia fascio-escapulo-humeral
(DFSH) apresenta este padréo de heranga
como também 5 formas (até 0 momento)
de distrofias tipo cinturas. A distrofia mio-
tdnica também apresenta heranca autos-
sébmica dominante, porém se observa um
aparente aumento na gravidade ou no
inicio das manifestagdes clinicas em gera-
¢Oes sucessivas, determinado pelo nimero
de repeticBes de uma sequiéncia do gene
mutado.



Ha& outros tipos de mutacdes que, para
produzirem algum distarbio ou doenca,
necessitam que ocorram no par de genes
(um gene mutado vindo da mée e o outro
gene mutado vindo do pai), determinando
um padrdo de heranca recessivo. Neste
caso, 0s pais ndo apresentam a doenca e a
cada gestacdo ha um risco de 25 % de
transmissdo da doenga para seus filhos. Até
0 momento, foram descritas 8 formas de
Distrofias tipo Cinturas que apresentam
este padréo de heranga. Infelizmente, na
auséncia de histoéria familiar, o diagnostico
e, especialmente, medidas preventivas,
somente poderdo ser realizadas quando
nasce um primeiro individuo afetado na
familia.

E, por fim, ha mutacdes que ocorrem
unicamente em genes do cromossomo X,
produzindo doencas definidas como ligadas
ao cromossomo X. Como exemplos citamos
as distrofias musculares Duchenne (DMD) e
Becker (DMB).

Cerca de 2/3 dos casos de DMD séo
herdados de mées portadoras e os 1/3
restantes sdo decorrentes de mutagdes
novas. Entende-se como mutagao nova
aquela que pode ocorrer somente no filho
ou filha sem que os pais apresentem a
mutacao e consequentemente a doenca, e

somente o individuo com a mutacéo é que
vai transmitir a doenca para os seus filhos.
Os pais, neste caso, apresentam um risco
de transmissao para outros filhos considera-
do baixo.

A maioria das mulheres portadoras de
mutacgOes no gene da distrofina séo assin-
tométicas. Entretanto tém um risco de 50%
de passar 0 gene defeituoso para a sua
descendéncia, isto é, metade dos filhos
poderdo ser afetados e metade das filhas
serdo portadoras, porém clinicamente
normais.

Deve-se atentar para o fato de que na
DMB, pela sua manifestacdo menos agres-
siva, muitos pacientes alcan¢cam a idade
adulta e vém a se casar, gerando filhas e
filnos normais. Isto pode criar a falsa impres-
sdo de que ndo ha mais risco de ocorréncia
desta doenca neste grupo familiar. Entre-
tanto, deve-se ter em mente que todas as
suas filhas sdo portadoras obrigatérias do
gene e, portanto, poderao vir a ter meninos
( netos do individuo com DMB) doentes em
50 % dos casos.

23. O que € um portador?

E um individuo que tem uma copia de
um gene defeituoso (que causa uma doen-
¢a), porém ndo manifesta a doenca. O




termo é, geralmente, usado para indicar
heterozigotos para um gene recessivo de
doencga. Apesar de clinicamente normal, o
portador possui risco de passar 0 gene
defeituoso para sua descendéncia, que
podera ou ndo manifestar a doenga. No
caso da distrofia muscular Duchenne/
Becker, cujo gene esté localizado no cro-
mossomo X, quem transmite a doenga na
familia séo as mulheres, embora elas propri-
as ndo manifestem a doenca, por isso sdo
denominadas “portadoras”.

24. Como se descobre um portador?

No caso de algumas doencas é possivel
se detectar o (s) portador (es) nas familias
através de técnicas laboratoriais adequadas.
Atualmente, através do desenvolvimento de
testes biolégicos precisos (muitos deles,
moleculares), € possivel ndo s6 detectar o
gene defeituoso no paciente e, portanto,
firmar o diagnostico, como também identifi-
car em suas familias os portadores assinto-
maticos, que sdo 0s transmissores em
potencial do gene defeituoso.

25. O que é o aconselhamento genético?
Podemos definir aconselhamento gené-

tico como um conjunto de procedimentos

gue tem por objetivo informar e orientar

individuos que apresentam problemas
relacionados com a ocorréncia ou o risco de
ocorréncia de uma doenca genética em sua
familia. Fazem parte desses procedimentos o
estabelecimento do diagndstico e suas
implicagGes em termos de evolugédo da
doenca e tratamento (se possivel), fornecer
dados sobre a causa da doenca e os riscos de
recorréncia da enfermidade na familia, bem
como, fornecer esclarecimentos que possibili-
tem aos casais tomar decisdes sobre seu
futuro reprodutivo, auxiliando-os a reduzir a
ansiedade e o sentimento de culpa. O
aconselhamento genético tem como finali-
dade ultima o bem-estar de individuos e de
suas familias, ajudando-os a resolver proble-
mas de natureza genética, tentando escla-
recer-lhes duvidas e diminuindo ou evitando
sofrimentos e preocupacdes.

26. Como é feito um aconselhamento
genético?

O aconselhamento genético deve ser
feito, de preferéncia, por uma equipe multi-
disciplinar. Em linhas gerais, ele deve abran-
ger: a natureza e a evolucao da doenca, 0s
tipos de tratamento, orientacdes aos famili-
ares quanto ao risco de serem transmisso-
res, 0 uso de métodos anticoncepcionais
que podem auxiliar no planejamento famili-



ar e as possibilidades de diagndstico pré-
natal. Na prética, ele inicia-se com uma
entrevista com o paciente e/ou genitores ou
outros familiares para a obtencéo dos
dados familiares (antecedentes paternos e
maternos) e realizacdo do exame clinico no
paciente. O levantamento do historico
familiar é de grande importancia na investi-
gacdo de desordens de origem genética,
pois além de auxiliar no diagnéstico, escla-
rece o padrdo de transmissdo da doenca.
Exames laboratoriais serdo solicitados
sempre gque necessario. O passo crucial de
gualquer aconselhamento genético é a
determinacéo do diagndstico. Para fornecer
um aconselhamento genético preciso, é
necessario estabelecer um diagndstico
correto da doenga ou anomalia para a qual
o casal ou a familia esta sob risco. Na etapa
final, sdo avaliados os riscos de recorréncia da
doenga e todas as informagoes séo comuni-
cadas e discutidas com a familia, que devera
ser continuamente acompanhada.

27. Pode-se descobrir a doencga na
gravidez?

E possivel o diagndstico pré-natal para
algumas formas de distrofias musculares.
Este diagnostico € feito através da analise
de DNA extraido de vilosidades coribnicas,

por volta da 102 semana de gestagdo, no

entanto, é importante lembrar que :

m E voltado para as formas que apresentem
métodos de diagndstico molecular dispo-
niveis a partir da clonagem do gene/
determinac¢édo da mutacéo.

B Deve-se, para que o diagndstico pré-natal
de uma determinada distrofia muscular
seja corretamente realizado, ter certeza
de qual mutacéo foi responsavel pela
doenca no individuo afetado e também
do diagnéstico de portador na mée deste
individuo afetado. Por exemplo, o pacien-
te apresenta a delecdo no gene da
distrofina, confirmando-se o diagndstico
para DMD ou DMB. Se a mée e/ou irma
afetada forem portadoras da delecéo,
confirmou-se que sdo heterozigotas e
portanto sob risco de 50% de ter filhos
afetados e filhas portadoras. Neste caso,
vai se investigar, numa futura gestacdo da
mae deste individuo afetado, se o feto é
portador desta delecédo (gene da
distrofina).

Certamente, o diagndstico molecular de
uma distrofia muscular bem como o
aconselhamento genético e diagnéstico
pré-natal devem ser conduzidos por equipe
multidisciplinar, sob orienta¢do de um
geneticista.




Capitulo IlI:

Aspectos

28. Como é feito o tratamento de uma

Distrofia Muscular?

Na area da Medicina Fisica e de Reabili-
tacdo a meta € preservar a capacidade do
paciente de andar de forma independente,
e prolongar e melhorar a qualidade de vida.
Consideram-se trés etapas distintas da
incapacidade fisica provocada pela
miopatia:

m 12 fase ou inicial: de incapacidade fisica
minima ou moderada;

| 22 fase ou intermediaria: na qual a inca-
pacidade fisica se manifesta pelas dificul-
dades do paciente nas atividades de vida
diaria (AVD) tais como: levantar-se da
cadeira, subir e descer degraus e andar de
forma independente;

B 32 fase: na qual a incapacidade fisica esta
configurada pela impossibilidade de andar
sem o auxilio da cadeira de rodas e
complicacdes clinicas diversas.

29. Qual o tratamento de fisioterapia

recomendado para uma pessoa com
distrofia muscular que anda com

Fisiatricos.

pouca dificuldade?

Exercicios passivos, utilizados sob a
forma de manobras de alongamento,
aplicadas aos membros inferiores e superio-
res, de forma adequada as condi¢es
musculo-esqueléticas do paciente. Os
principais grupos musculares trabalhados
sao: 0s musculos das panturrilhas (muascu-
los da parte posterior da perna), os flexores
dos joelhos, os flexores dos quadris e 0
tensor da fascia lata, assim como os muscu-
los dos membros superiores.

“Conselhos™:

B Os exercicios de alongamento devem ser
realizados em superficie estavel, como por
exemplo, um colchonete sobre o chéo;

B O tempo de execucdo de cada alonga-
mento deve ser de 20 segundos;

Seria interessante deixar a crianca de
barriga para baixo, durante o tempo de 15
segundos no minimo, algumas vezes
durante o dia.



ALONGAMENTO DOS TENDOES DE AQUILES
E DAS PANTURRILHAS:

Note-se o cuidado em manter os joelhos em extensao:

Figs. 1,2, 3, 4,5 e 6 - Paciente em decubito dorsal (deitado de costas)




ALONGAMENTO DOS TENDOES DE AQUILES
E DAS PANTURRILHAS:

Fig 7: Paciente de pé, com

6 apoio das maos, parte
anterior de ambos 0s pés
apoiados sobre o0 meio fio.




ALONGAMENTO DOS MUSCULOS POSTERIORES
DOS MEMBROS INFERIORES:

Fig 8: Paciente em decubito dorsal (deita-
do de costas), apoiar o quadril com mem-
bro inferior em extensao, enquanto se
alonga o membro inferior contralateral.

Fig. 9: Paciente sentado, durante atividade de
leitura, manter um membro inferior alongado

enquanto que o outro mantém-se fletido com
apoio do pé na coxa contralateral.




Fig. 10: Paciente em decubito ventral (de
barriga para baixo), apoia-se 0s quadris com
uma das maos e elevando-se o joelho do
membro inferior fletido, enquanto o mem-
bro oposto se encontra em extensao (esti-
cado).

Fig. 11: Paciente em decubito ventral (de
barriga para baixo), com apoio de ambos 0s
cotovelos, o tronco em extensao, e com 0S
joelhos de preferéncia para fora da cama,
durante atividade de lazer, tais como: video-

game ou TV.
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ALONGAMENTO DO TENSOR DA FASCIA LATA:

12a

Fig 12: Paciente em decubito ventral ( de
barriga para baixo), da-se apoio ao tronco
e aos quadris, a0 mesmo tempo em que
se eleva a perna e o joelho com o mem-
bro inferior contralateral com o joelho em
flexdo, alternadamente.
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Exercicios fisicos e respirato-
rios - Tém indicagéo na
manutenc¢do das condi¢bes
fisicas dos pacientes.
Natacéo e hidroterapia em
piscina aquecida, com o
intuito de desenvolver a
capacidade fisica e respira-
toria, associada a exercicios
educativos respiratorios,
exercicios fisicos globais e 0
nado de costas.




30. Qual o tratamento de uma pessoa
com distrofia muscular que tem impor-
tantes dificuldades para andar?
Acompanhamento fisiatrico compreen-
de: vigilancia quanto a capacidade do
paciente andar de forma independente,
mediante a prescri¢ao de atividades que lhe
exijam andar ou ficar de pé, ao menos trés
horas por dia, no ritmo e na velocidade que
lhe for possivel. Com este intuito, efetua-se
0 monitoramento da fraqueza muscular e
das condi¢gbes neuromotoras do paciente
com eventual prescricdo de Orteses para 0s
membros inferiores, tais como: calhas
noturnas para manter o alongamento dos
tenddes de Aquiles; calgados; tutor curto;

tutor longo; parapddio; prancha ortostatica.

Faz parte deste processo a intervencao
ortopédica (cirargica) quando surge a
retragdo dos tenddes de Aquiles.

No contexto do que acima se descreveu
€ interessante mencionar as orientagcées
adotadas por dois grandes centros de
atendimento a criangas com Distrofia
Muscular Progressiva de Duchenne.

a) O Rocky Bay Village, da Western
Australian Society for Crippled Children,
indica a colocacao de 6rteses noturnas
nos membros inferiores desde a hora de
deitar até o levantar pela manhd, visando

manter o comprimento normal dos
tenddes de Aquiles.

b) O Hammersmith London Hospital,
indica no momento da perda da capaci-
dade de andar, a tenotomia percutéanea
de Aquiles - seguida do emprego de
Orteses estabilizadoras dos joelhos e dos
tornozelos.

31. Qual o tratamento preconizado
para um paciente com distrofia muscu-
lar que ndo consegue andar?

Nesta fase, é necessaria grande énfase
aos exercicios respiratorios diafragmaticos e
aos exercicios passivos da musculatura
toracica. Assim como sdo executados 0s
exercicios nos membros superiores e inferio-
res desde a 12 fase de tratamento, a partir
de agora devem ser realizados também
exercicios passivos nos musculos toracicos
através de um aparelho — denominado
‘AMBU?”. Esta providéncia é importante
tendo em vista que os problemas respirato-
rios passam a causar maior preocupacao e
tém por causa 0s seguintes fatores: a
escoliose progressiva, 0 achatamento
antero-posterior da caixa toracica e uma
maior dificuldade respiratéria noturna. O
conjunto desses fatores reduz a fungéo
pulmonar e a sua capacidade de limpeza,




permitindo assim a instalacdo de infec¢es
pulmonares (pneumonias). Por este motivo,
0 acompanhamento de certos sinais clinicos
tais como a reducéo do volume de voz,
bem como o monitoramento da redugéo da
capacidade vital pela espirometria, a identifi-
cacdo de tosse ineficaz e a hipoxia (através
de um aparelho portatil: 0 oximetro de
pulso) devem ser realizados regularmente.

Quanto ao avanco da escoliose pro-
gressiva e 0 comprometimento paralelo
da respiragdo o encaminhamento precoce
ao ortopedista torna-se necessario para a
realizacé@o de cirurgia corretiva da coluna
vertebral. Tal recurso impede a instalagdo
de deformidades toracicas e permite o
uso de ventilacdo ndo-invasiva numa fase
mais avangada, minimizando assim 0s
problemas cardio-respiratorios que costu-
mam surgir nesta fase, oferecendo-se
gualidade de vida e independéncia funci-
onal aos pacientes.

Cabe aqui acentuar que a utilizagdo de
coletes rigidos visando a estabiliza¢cdo da
coluna vertebral (na posi¢éo sentada e de
pé) é inutil por ndo conter a fraqueza
muscular e ndo promover apoio a coluna
vertebral. Em contrapartida, quando um
paciente ndo apresenta miopatia/doenca
muscular a utilizacédo do colete € vélida.

32. Quiais as vantagens da correcao
cirdargica precoce da coluna vertebral
numa fase em que o0 paciente necessita
locomover-se em cadeira de rodas?

I Permite o uso de ventilagdo ndo-invasiva
numa fase posterior;

B Reduz os comprometimentos cardio-
pulmonares associados;

B Permite o equilibrio na posicao sentada
sem a necessidade de auxilios pra sentar-
se como coletes e coxins;

W Permite que 0 paciente assuma a posicao
sentada (sedestacao);

M Previne a dor radicular ao longo da coluna
vertebral, principalmente as radiculopatias
lombares e dos membros inferiores;

M Evita a formacédo de Ulceras de decubito
(escaras ou Ulceras de pele) e as dores por
compressdo 0ssea.



Capitulo IV:
Aspectos Psicoldgicos.

33. Deve-se tratar a crianga com DMP
de maneira diferente das outras crian-
cas? Mima-la mais?

Deve-se trata-la do mesmo jeito que as
outras criangas. O mimo vai torna-la autori-
taria, com baixa resisténcia a qualquer
contrariedade. Prejudica seu desenvolvimen-
to social.

Ela s6 deve ser protegida fisicamente, o
gue deve ser explicado de maneira muito
clara.

34. Ela deve frequientar a escola?

Sim. Toda crianca é curiosa, gosta de
aprender e participar do convivio em grupos.
Estar na escola é fonte de alegria e

insercao social.

35. Como ajuda-la quando entrar na
escola?

Explicando a professora e aos funciona-
rios No que exatamente a crianga precisa ser
ajudada. Pedir que, no mais, a tratem como
uma crianga comum.

A principio seria bom uma atencéo

discreta. Nem sempre as pessoas entendem
logo as instrugdes.

36. Como explicar a ela a sua doencga?

Diga-lhe que seus muasculos sdo um
pouco mais fracos e tem dificuldades para
fazer algumas coisas. Nao se deve atemori-
zar a crianga com as explicagdes dadas.

Fale também de seus talentos. Elogie
sem exagero o que ela faz bem. Todos tém
alguma aptidao especial que, quando
percebida e valorizada pela familia, fortalece
a auto-estima.

37. Como responder se pessoas fizerem
perguntas sobre sua doenca?

Diga que a crianga tem um problema
nos musculos e por isto apresenta algumas
dificuldades.

38. Posso enriquecer a educacao da
crianca com DMP? Como?

Sem duvida. Algum sabio disse que o
trabalho da crianca € a brincadeira. Brincan-
do adquire patriménio intelectual, afetivo,




imaginativo e criativo. Melhora sua qualida-
de de vida na infancia e na idade adulta.

Dos 3 /4 aos 6 / 7 anos adora ouvir e
contar historias, desempenhar diferentes
papéis nas brincadeiras, pintar, desenhar,
cantar, dancar, representar. Seu trabalho
consiste em desenvolver a linguagem, a
imaginacao criadora, distinguir o mundo
real do que é fantasia ou sonho.

Dos 6 /7 até 11/ 12 anos €é o periodo
do “homo faber”. O jogo deste periodo é a
construcdo. O desenho € instrumento
importante. Ha intensa manipulagdo de
objetos e ferramentas. Através das brinca-
deiras adquire nogbes complicadissimas,
como a ldgica das classes e relagdes, das
operagdes matematicas, do sistema métrico
e fragdes.

N&o € preciso preocupar-se em ensinar.
Basta estimular a brincadeira.

E gratificante partilhar a infancia de uma
crianga.

39. Ela deve conviver com outras pesso-
as e criangas?

Sim. Deve ser incentivada a fazer amigos
e conviver com outras criancas.

40. Deve-se estimular a independéncia?
Sim. A crianga pode passar a precisar de

ajuda onde anteriormente ndo precisava. A
independéncia seré preservada se lhe
perguntarem sempre como deseja ser
ajudada.

41. Como ajudar o adolescente com
distrofia?

A adolescéncia € um periodo por si s6
bastante tumultuado. Caracteriza-se pela
construcdo de um novo espacgo pessoal
na familia e na sociedade. Acontecem
conflitos.

N&o é s6 o corpo que sofre modifica-
¢cdes. O pensamento adquire a capacidade
de raciocinio abstrato. O jovem nao precisa
de atos concretos e manualiza¢éo para
aprender sobre a vida.

Seria bom que o adolescente portador
de distrofia chegasse a esta fase com um
bom nivel de socializacdo. Seu desenvolvi-
mento necessita que participe de grupos,
conhega pessoas com 0s mais variados
pontos de vista sobre diferentes assuntos.
Ele estara escolhendo e mapeando seu
novo espago no mundo.

Também é importante que confie o
bastante em algumas pessoas, para que
possa conversar, pedir opinido ou auxilio.

42. Como lidar com a sexualidade na



adolescéncia?

N&o negando ou reprimindo. Toda
pessoa € singular em sua sexualidade. Na
adolescéncia o jovem busca as nuances
da identidade sexual. Nesta busca ha
experiéncias, leituras, filmes e muito bate
papo. Ha sites na Internet em que jovens
portadores de distrofia falam de seus
namoros. Sempre aprendemos com a
experiéncia alheia. Aprendemos muito
mais com a nossa.

43. O que pode facilitar a vida de um
adulto distrofico?

Tratar cada problema a medida que
surgir. De preferéncia ndo antecipa-los, e,
caso surjam, tentar resolvé-los.

Pertencer a alguma associacao de
portadores de distrofia muscular. A forca
associativa pode conseguir custeio para
tratamento e pesquisa. L4, também, talvez
ache pessoas que ja encontraram solugdes
para algumas dificuldades que ele ainda
tem.

Praticar alguma técnica de relaxamento,
pois o nivel de tensao € maior.

N&o descuidar do convivio social, do
lazer, do cultivo da auto-estima.

Tudo isto é valido para as familias de
criangas portadoras de distrofia.

44. Como lidar com o preconceito?

Hoje em dia o portador de deficiéncia
nao fica em casa. Sai e participa da vida na
cidade. Isto torna sua imagem familiar e
comum.

No nivel microssocial o combate ao
preconceito se da com o portador de
distrofia desenvolvendo, trocando e parti-
lhando com todas as areas de sua persona-
lidade. Afetiva, social, profissional e politica.
N&o se deixando imobilizar em um anico
aspecto.

45. Existe necessidade de tratamento
psicoterapico? Em que momentos?

No inicio, algum apoio psicoldgico
ajuda.

Tratamento psicoterapico propriamente
dito seria necessario se forem constatados
alguns sinais:

B Mudanca duradoura no humor

B Medos exagerados

B Modifica¢Oes na qualidade do sono e
apetite

W InfecgOes frequentes

W Afastamento afetivo

M Isolamento, solidao

B Mudanca para pior na dinamica familiar.




Capitulo V:
Terapéutica respiratoria.

46. O uso do ambu pode auxiliar a
parte respiratoria do portador de DMP?
Imaginemos um membro com sua

musculatura alterada. Caso néo sejam
feitos exercicios que estimulem sua movi-
mentacdo e alonguem sua estrutura, em
pouco tempo observaremos que ficara
atréfico, com contraturas e com amplitu-
de de movimentos limitada. Este mesmo
raciocinio vale para o pulméo e caixa
toracica.

Air-stacking, em portugués significando
empilhamento de ar, sdo insuflacdes que
sao adicionadas aos pulmdes de forma a
expandi-los, e também a caixa toracica até
sua capacidade méaxima. Desta forma
exercitaremos estes grupos musculares,
melhorando sua movimentacéo, impedindo
gue figuem atréficos e expandiremos
alvéolos pulmonares que se mantinham
colabados. Aparelhos como ambu, ventila-
dores a volume e “maquinas de tosse” além
da respiracdo glossofaringea sdo os mais
indicados para fornecimento de ar para o
exercicio.

47. Como deve ser feito?

O ambu ou aparelho de ressuscitacao
manual consiste em uma “bola de borracha,
de forma oval”. Num de seus p6los hd uma
mascara semelhante aquelas usadas em
aparelhos de inalagéo. O paciente inspira
profundamente inicialmente e procura
aprisionar este ar através do fechamento da
glote. Um novo volume de ar é empurrado
através de uma compresséo feita no ambu
e aprisionado no pulméo fechando-se
novamente a glote (empilhamento). Conse-
cutivamente novos volumes sao
disponibilizados apertando-se o ambu e
mantidos no pulméo até a expansao pul-
monar e da caixa toracica se completarem e
a retencdo pela glote ndo mais puder
ocorrer.

Para a Respiracdo Glossofaringea, descri-
ta no inicio dos anos 50, sdo usadas a
lingua e a musculatura faringea como
auxilio & inspiracéo. Inicialmente um volume
de ar é engolido e mantido através do
fechamento da glote. A seguir outro volume
¢ adicionado ao primeiro e mantido. O



processo se repete até 0 momento que o
paciente ndo consegue mais segurar o ar
com a glote fechada

48. Quando se deve comecar a fazer
este exercicio?

Temos preconizado assim que se inicia a
restricdo pulmonar, quando a capacidade
vital forcada (CVF) estiver em torno de 70%
do predito. Temos que lembrar que 0s
espirdmetros de incentivo ndo expandirdo o
pulméo além do limite de sua capacidade
vital.

49. Com que frequéncia este exercicio
deve ser realizado?

ldealmente 10 insuflagGes, 3 vezes ao
dia.

50. O que acontece com a tosse e como
podemos melhorar sua eficacia?
Portadores de doengas neuromus-
culares frequientemente ndo podem expul-
sar suas secre¢Oes. Quando o pico de fluxo
de tosse for menor que 160 I/min ou 2,7 I/
seg ndo ha fluxo adequado para a limpeza
pulmonar e os pacientes necessitarao
auxilio para viabilizar esta funcéo. Este fluxo
limite pode né&o ser alcangado quando a
Capacidade Vital Forgada for menor que

70% do predito.
1 - Auxilio manual

- Através de air-stacking

- Através da pressdao abdominal.

Apd6s uma maxima insuflagdo do paci-
ente, o cuidador, com as maos sob as
costelas deste, realiza um movimento de
pressao brusca abdominal. Este movimento
precisa ser coordenado com o inicio da
expiracdo (pode-se contar 1, 2, 3... para a
coordenacio).

2 - Auxilio mecanico

- Através dos aparelhos da tosse (Por

exemplo, Emerson in-exsufflator)

51. O que é Cough-Assist?

O Cough-Assist ou maquina da tosse é
um dos aparelhos que deve acompanhar
pacientes em ventilagdo ndo invasiva. O uso
deste aparelho permite que pacientes com
quadros gripais e secrec¢des (catarro) ndo
tenham pneumonia, faléncia respiratoéria e,
portanto, evita hospitalizagoes.

52. Como ele é usado?

E um aparelho que promove uma
insuflacdo profunda (cerca de 30 a 50 cm
de 4gua) seguida de uma exsuflacdo com
uma pressao negativa da mesma monta.
Ciclos de insuflacao e exsuflacdo podem ser




repetidos até a limpeza completa das
secrecoes e retorno da saturacdo de oxigé-
nio até os niveis normais.

53. Quando o seu uso € indicado?

Além dos episodios secretivos, quando
evita a necessidade de intubacéo para
aspiracdo nos pacientes com faléncia
respiratdria devido a quadros gripais, tam-
bém é usado para a extubacdo de pacien-
tes neuromusculares em pos-operatorio.
Pessoas traqueostomizadas também po-
dem se beneficiar com este aparelho, uma
vez que ele é bem menos agressivo que 0s
cateteres na sucgao da via aérea varias
vezes ao dia.

54. Com que frequéncia deve ser usa-
do?

Sempre que houver secregdes. Ciclos de
insuflacdo e exsuflacdo podem ser repetidos
até a higiene completa e retorno da satura-
¢ao de oxigénio até os niveis normais. A
cada 4 a 5 ciclos deixa-se o paciente respirar
e, a seqguir, repete-se o procedimento, caso
necessario.

55. Que beneficios ele pode trazer ao

portador de DMP?
Evita com que simples processos gripais

transformem-se em pneumonias, portanto
evita hospitalizagéo, intubacéo, UTIs. Retira
a necessidade de tragueostomia, assim com
da broncoscopia. Tem papel fundamental
em pos-operatdrio, principalmente no
momento da extubacao.

56. O que é BIPAP?

E um aparelho usado para suporte
ventilatério. Ele fornece 2 niveis de pressao:
um valor maior de pressao inspiratoria —
IPAP (Inspiratory Positive Airway Pressure) e
um menor para a fase expiratoria — EPAP
(Expiratory Positive Airway Pressure). Esta
maquina, denominada BiPAP (Bilevel Positive
Airway Pressure), funciona como um gera-
dor de fluxo continuo, mas capaz de detec-
tar o estimulo respiratério do paciente, que
faz a pressdo subir rapidamente ao nivel
determinado pelo IPAP; esta pressao se
mantém durante a inspiracdo. Quando
termina a fase inspiratéria e a demanda de
fluxo pelo paciente cai, a pressao diminui
aos niveis do EPAR

57. Como ele é usado?

Os métodos ndo invasivos tém ganho a
preferéncia tanto dos profissionais como
dos pacientes. Os BiPAPs trabalham apenas
se cada respiracdo for desencadeada pelo



paciente. Possuem custo relativamente
baixo,além de outras vantagens como a
portatibilidade, baixo peso e a possibilidade
de compensacdo de pequenos escapes.

58. Quando é indicado seu uso?

A presenca de sintomas como fadiga
muscular respiratoria, dispnéia, cefaléia
matinal ja constitui uma indicagéo, porém
muitas vezes a sintomatologia é muito
pobre ou inexistente. E importante que
sejam consideradas outras medidas para
complementacgéo da indicacao e seguimen-
to do paciente. Os critérios sdo os seguin-
tes:

a) Capacidade vital forcada em torno de
40% do predito com oximetria noturna ou
polissonografia demonstrando
dessaturacdo da hemoglobina.

b) Pardmetros como PaCO2 > ou =
45mmHg e Pressdo Inspiratdria Maxima <
60 cm H20 devem ser considerados no
contexto da deciséo.

59. Com que frequéncia deve ser usa-
do?

Inicialmente no periodo noturno e nos
episédios gripais. Quando a SatO2 durante
o dia cair abaixo de 95% o0 aumento do
ndmero de horas de ventilacdo deve ser

considerado.

60. Que beneficios ele pode trazer ao
portador de DMP?

A partir do momento que a ventilagéo
nao invasiva (VNI) foi instituida como parte
da terapia de um portador de distrofia
muscular, aliada a exercicios apropriados
para aumento de complacéncia pulmonar e
da caixa toracica e medidas para auxilio da
musculatura expiratéria na higiene das
secre¢Oes, os indices de morbidade,
internacgdes, intubacdes, UTls e mortalidade
cairam drasticamente e 0s pacientes pude-
ram almejar levar suas vidas com maior
gualidade e longevidade.




Capitulo VI:
Emergéncias

61. Que tipo de medicamento é contra-
indicado ao portador de DMP?

Algumas drogas devem ser evitadas
para os portadores de doenca
neuromuscular. Entre elas devemos citar
alguns anestésicos inalatérios, como os
derivados do halotano e curarizantes
despolarizantes como a succinilcolina,
ambos usados em anestesia geral. A admi-
nistracao deste tipo de droga pode levar a
necrose do musculo. A morte celular libera
grande quantidade de potassio na circula-
¢éo levando a parada cardiaca.
Creatinoquinase (CK) e mioglobina também
sdo liberadas para a corrente sanglinea
com consequente lesdo renal. O tratamen-
to é feito com dantrolene. Os anestésicos
intravenosos s@o mais seguros, mas pode
haver alteracGes cardiacas pelo efeito
depressor dos barbituricos e do propofol.
Hipnomidate e midazolan sdo seguros.
Anestesias regionais e locais podem ser
utilizadas.

Outras drogas devem ser controladas,
entre elas narcéticos e derivados (morfina)

principalmente por via parenteral por seu
efeito depressor respiratério; estatinas,
usadas para diminuir o colesterol e AZT,
droga usada para combater a AIDS por
induzirem a rabdomidlise (morte da célula
muscular).

62. Que medidas devem ser tomadas
caso haja necessidade de usar anestesia
em portadores de DMP?

Procurar hospitais com retaguarda de
unidades de terapia intensiva é fundamen-
tal. As drogas de risco devem ser lembradas
e mostradas a equipe médica e anestesia,
nem sempre familiarizada com o problema.

1. Diagn6stico de hipertermia maligna
0 mais precoce possivel para utilizacéo de
tratamento. A droga de escolha é o
Dantrolene 2.5mg/kg intravenosamente;
esta dose devera ser repetida até a normali-
zacdo da PaCO,, ritmo cardiaco e tempera-
tura corporal.

2. Outras medidas de apoio como
hiperventilagdo com O2 100%; corre¢ao
dos disturbios metabdlicos; monitorizagdo



de oxigénio e CO2.

3. O paciente pode ser sedado com
midazolan ou propofol.

4. Arritmias podem ser tratadas com
procainamida; cloreto de calcio 2-5mg/Kg
pode ser usado para estabilizar o miocardio
durante a hipercalemia. Bloqueadores do
canal de célcio devem ser evitados uma vez
gue em combinagdo com o dantrolene
podem precipitar colapso cardiovascular.

63. Que deve ser feito em caso de
Insuficiéncia Ventilatoria?

Insuficiéncia ventilatéria € a presenca de
retencao de gas carbdnico (hipercapnia)
devido a faléncia de ventilagdo normal nas
membranas de trocas gasosas. Decorre do
acometimento da musculatura respiratoria
com consequente diminuicdo da ventilagdo
alveolar (hipoventilagdo). A falta de
oxigenacédo (hipoxia) € um fendémeno
concomitante, mas ndo primario, decorren-
te do desvio da curva de saturagdo da
hemoglobina. A suplementacéo de O2
agrava a hipoventilagdo por suprimir o
estimulo do centro respiratorio pela hipdxia
e também piora 0s gases sanguineos por
intensificar a desigualdade da relagdo
ventilagdo-perfusdo (vasodilata¢cdo pulmo-
nar pelo O2 e ventilacdo diminuida). O O2

s6 deve ser usado com o paciente em
ventilagéo.

Portanto, numa situagdo de emergéncia
O paciente devera ser ventilado e NUN-
CA SO OXIGENADO!!




Capitulo VII:
Células-tronco

As pesquisas cientificas com células-
tronco, adultas e embrionérias, significam
esperanca para milhdes de portadores de
doencas genéticas até hoje incuraveis,
como muitas doengas neuromusculares —
muitas delas letais na infancia e na juventu-
de —, o diabetes e o mal de Parkinson,
entre outras. As células-tronco também sédo
0 caminho para o tratamento de vitimas de
acidentes ou violéncia que tiveram lesbes
fisicas ainda irreversiveis.

64. O que sao células-tronco embriona-
rias?

As células-tronco embrionarias sao
responsaveis pela formacao de todos os
tecidos, 6rgéos e células do nosso corpo.

65. Pode-se fazer pesquisa com células-
tronco embrionarias no Brasil?

Sim, em marco de 2005 foi aprovada no
Congresso Nacional e sancionada pelo
presidente a Lei de Biosseguranga, que
permite, para fins de pesquisa e terapia, a
utilizacdo de células-tronco embrionarias

obtidas de embribes humanos produzidos
por fertilizagdo in vitro e ndo utilizados no
respectivo procedimento, atendidas as
seguintes condicdes:

| — sejam embriBes inviaveis; ou

Il — sejam embries congelados ha 3
(trés) anos ou mais, na data da publicagao
desta Lei, ou que, ja congelados na data da
publicacdo desta Lei, depois de completa-
rem 3 (trés) anos, contados a partir da data
de congelamento.

Em qualquer caso, € necessario o
consentimento dos genitores.

66. De onde vem as células-tronco
utilizadas nas pesquisas?

As células-tronco embrionarias a serem
usadas para pesquisa sdo provenientes do
conjunto de células descartadas ou conge-
ladas por mais de 3 anos nas clinicas de
fertilizacéo in vitro.

67. Por que elas sao diferentes das
outras células do nosso corpo?
As células-tronco embrionarias sdo as



Gnicas com potencial de se transformar em
qualquer tecido do corpo, de musculo a
neurdnio. Nenhuma outra célula humana
tem essa capacidade. Uma célula-tronco
embrionaria pode fazer ndo uma, mas
milh&es de células do figado — ou de pele,
unhas, 0ssos.

68. Como sera o tratamento com célu-
las-tronco embrionarias?

No futuro, as células-tronco embrionari-
as poderdo ser utilizadas na substituicdo de
tecidos doentes ou lesionados, como nas
doengas neuromusculares e no mal de
Parkinson, ou ainda no lugar de células que
o0 organismo deixa de produzir devido a
alguma deficiéncia, caso do diabetes. Nas
doengas neuromusculares e no mal de
Parkinson, as células-tronco embrionérias
poderdo ser usadas para criar novas células
musculares e nervosas, respectivamente,
gue seriam transplantadas no paciente,
fazendo com que as doencas regredissem.
O mesmo poderia ser feito em pessoas com
diabetes: as células-tronco embrionarias
seriam transformadas em células do pancre-
as produtoras de insulina e depois trans-
plantadas no doente. Esses sdo alguns dos
muitos exemplos de aplicacfes de células-
tronco embrionarias, possibilidades que

somente serdo concretizadas se os cientis-
tas puderem pesquisa-las com freqiiéncia.

69. Por que o Brasil deve incentivar as
pesquisas com células-tronco embriona-
rias?

Basicamente porque ha uma corrida
mundial na area, com pesquisadores de
diversos paises estudando o assunto.
Quem detiver as patentes para transformar
células-tronco embrionarias em diferentes
tecidos tera todo o mercado de doengas
genéticas incuraveis e de pessoas com
lesGes fisicas irreversiveis para seus produ-
tos.

O Brasil em condic¢des de ser um dos
lideres dessa promissora area de pesquisa
no mundo.

70. Quando os tratamentos com célu-
las-tronco embrionarias chegaréo ao
mercado?

A verdade € que ninguém sabe com
precisdo. Obviamente quanto maior o
incentivo as pesquisas, maior a chance dos
resultados aparecerem logo.

71. O que séo células-tronco adultas?

As células-tronco adultas sdo aquelas
que perderam seus super poderes. Elas sdo




capazes de formar somente células dos
6rgaos que as originaram. Hoje ha experi-
mentos que visam descobrir se as células-
tronco adultas sdo capazes de se transfor-
mar em diferentes células do corpo huma-
no, mas seus resultados ainda estdo sendo
debatidos pela comunidade cientifica.

72. Para que servem as células-tronco
adultas?

As células-tronco adultas tém como
principal fungéo renovar tecidos que mor-
rem ao longo da nossa vida seja por doenga
ou por morte natural. Elas existem, por
exemplo, na medula 6ssea e estdo constan-
temente produzindo células do sangue,
como glébulos vermelhos, glébulos brancos
e plaquetas.

73. Onde se encontram células-tronco
adultas?

Hoje se sabe que as células-tronco
adultas estao presentes, em pequenas
guantidades, no coracdo, na medula éssea,
no sangue, no cérebro, na pele, no corddo
umbilical e na placenta, por exemplo. Mas
em alguns deles, como no cérebro adulto,
elas parecem estar inativas. Ou seja: estdo
presentes, mas ndo sdo capazes de produ-
zir novos neurénios.

74. Ha tratamentos que utilizam célu-
las-tronco adultas?

O tratamento mais conhecido com
células-tronco adultas € o autotransplante
de medula 6ssea, realizado ha mais de 30
anos em todo o mundo em pacientes com
leucemia. Nele, toda a medula 6ssea da
pessoa € retirada, tratada e reimplantada
ou entdo a medula de um paciente é
destruida e as células-tronco adultas de
outro paciente sdo injetadas. Hoje células-
tronco do corddo umbilical também estao
sendo usadas nesses transplantes. Os
resultados variam, mas muitos conseguem
se curar.
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Servicgos:

Diagnéstico e Tratamento:

UFRJ, para criancas: Instituto de Puericultu-
ra e Pediatria Martagéo Gesteira (IPPMG/
UFRJ) - conta com neuropediatras e possibi-
lidade de biépsia muscular e diagndstico
genético de distrofia ligada ao X, ndo tem
eletroneuromiografia

UFRJ, para adultos: Hospital Universitario
Clementino Fraga Filho (HUCFF/UFRJ) -
conta com neurologistas, tem
eletroneuromiografia, possiblidade de
biépsia e diagndstico genético de distrofia
ligada ao X

UFRJ, para adultos e criangas: Instituto de
Neurologia Deolindo Couto (INDC/UFRJ) -
conta com neurologistas, tem
eletroneuromiografia, possiblidade de
bidpsia e diagndstico genético de distrofia
ligada ao X

UFRJ, para adultos e criangas: Hospital
Escola S&o Francisco de Assis (HESFA) conta
com médicos, fisioterapeutas,
fonoaudidlogos... (projeto multidisciplinar
em andamento)

UFF, para adultos e criangas: Hospital
Antbnio Pedro - conta com neurologistas,
tem eletroneuromiografia, possiblidade de
biépsia

UERJ, para adultos e criancas: no Hospital
de Clinicas Pedro Ernesto - conta com
neurologistas, tem eletroneuromiografia,
possiblidade de biopsia e diagnostico
genético - SERVGEN-UERJ

UFRJ, para adultos e criangas: Servigo de
Medicina Fisica e de Reabilitagdo do Hospi-
tal Universitario Clementino Fraga Filho,
conta com médicos fisiatras.

Instituto Oscar Clark (IOC-PMRJ): para
adultos e criangas, oferece terapia
ocupacional, saude mental, fonoaudiologia
e assisténcia social., 6rteses e proteses.

Instituto Hannemaniano do Brasil (IHB-

UNIRIO): para adultos e criancas, oferece
tratamento homeopéatico




Enderecos Uteis:

ACADIM - Associacao Carioca Av. Presidente Vargas, 2863 / 1° andar.
dos Portadores CEP 20210-030 - Rio de Janeiro - RJ.
de Distrofia Muscular Tel.: (21) 2502-5766

http://www.acadim.com.br / e-mail:
acadim@acadim.com.br

INDC - Instituto de Neurologia Av. Venceslau Braz, 95 - Botafogo
Deolindo Couto Tel.: (21)2295-6282
http://www.indc.ufrj.br/

Instituto de Puericultura e Pediatria Martagdo Av. Brigadeiro Trompowski, s/n - llha do Fundao
Gesteira IPPMG — UFRJ Tel.: (21) 2590-4891 / 2562-6133
http://acd.ufrj.br/ippmg/

Setor de Medicina Fisica do HUCFF Tel.: (21) 2562-2213 / 2562-2389
Hospital Universitario Clementino Fraga Filho http://www.hucff.ufrj.br/

Instituto Brasileiro Rua Ernesto de Souza, 143 - Andarai
de Reabilitacdo Motora Oferece hidroterapia, T.O. e Fisioterapia
IBRM Tel.: (21) 2268-7814

http://www.ibrm.org.br

Instituto Oscar Clark — |OC Rua General Canabarro, 345 - Maracana
Tel.: (21) 2568-2533 / 2569-446

Instituto Hahnemanniano do Brasil Rua Frei Caneca, 94 A - Centro
http://www.ihb.org.br/




Enderecos Uteis:

Federacao Brasileira Largo de S&o Francisco, 26/1705

de Homeopatia 20051-070 - Rio de Janeiro - RJ
Tel.: (21) 2221-3194
http://www.homeopatiabrasil.org.br
e-mail: homeofab@rjnet.com.br

Centro de Terapia Aquatica — CTA Rua Araticum, 337 - Largo do Anil
(21) 2447-9151 / 2436-5835

Estado de S&o Paulo R. Engenheiro Teixeira Soares, 715 - Butanta
ABDIM — Associacéo Brasileira S&o Paulo - SP - CEP 05505-030
de Distrofia Muscular Fone/Fax: (55 011) 3814-8562

e-mail: abdim@sili.com.br
http://www.abdim.org.br

Centro de Estudos Telefone: (11) 3091-7966 Ramal 215

do Genoma Humano Rua do Matéo - Travessa 13, n® 106.
Cidade Universitaria CEP: 05508-090
S&o Paulo - SP

e-mail: csc@ib.usp.br (Claudia)
http://genoma.ib.usp.br/index.php

AADM - Associagdo Amigos Av. Bandeirantes, 2419 - Ribeirdo Preto - SP
dos Portadores de Distrofia Muscular Vila Virginia
Fone / Fax: (16) 3919-3028 / 626-1516
e-mail: aadm@netsite.com.br
http://www.aadm.com.br/
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Estado de Minas Gerais
ADIM - Associacao Mineira de Distrofia Muscular

Estado do Para
APDIM — Associagéo Paraense de Distrofia Muscular

Estado de Santa Catarina

ASCADIM - Associagéo Sul Catarinense
de Amigos e Familiares de Portadores
de Distrofias Musculares Progressivas

Estado do Rio Grande do Sul
AGADIM - Associacao Gaucha de Distrofia Muscular

Estado do Rio Grande do Norte

ASDM/RN — Associagdo de Distrofia Muscular
e outras Doencgas Neuromusculares

do Rio Grande do Norte

Movimento em Prol da Vida (MOVITAE)

Informac®es: (031) 3385-1322

Informacdes: (091) 984-7008
e-mail: dac@nautilus.com.br

Informac®es: (048) 35262718 /
(048) 34427474 | (048) 34428127
e-mail: ascadim@gmail.com

Informac®es: vbrizola@hotmail.com

Av. S&o Miguel dos Caribes, 2950
Pirangi - Natal/RN - CEP 59.086-500
Fones: (84) 3082-2166 / (84) 9413-7085
E-mail: asdmrn@bol.com.br
http://asdmrn.hpg.com.br

movitae@movitae.bio.br



Entidades Internacionais:

Parent Project

1012 N. University Ave

Middletown, Ohio 45042

Tel: (513) 4240696

Toll-Free: 1-800-7145437

Fax: (513) 425-9907

e-mail: Pat Furlong — patfurlong@aol.com
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European Alliance of Neuromuscular
Disorders Associations

The Muscular Dystrophy Ireland Web Site
The Muscular Dystrophy Campaign
Muscular Dystrophy Association of Canada
Duchenne Parent Project - Italia

Associacdo Francesa contra as miopatias

Associacao Portuguesa de Doentes
Neuromusculares

Muscular Dystrophy Australia
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