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INTRODUCAO

A Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) é uma condicdo patoldgica de caréater
genético e heranca recessiva ligada ao cromossomo X. Ela é resultado de mutag6es ocasionadas
no braco curto desse cromossomo, as quais alteram a producdo de distrofina, uma proteina
subsarcolémica essencial no correto funcionamento da musculatura, a qual atua entre o
citoesqueleto e a membrana sarcoplasmatica, proporcionando estabilidade estrutural ao
musculo (Ortez, et al., 2019).

A DMD se caracteriza principalmente por afetar individuos do sexo masculino, uma vez
que a falha no cromossomo X ja é suficiente para manifestar a doenca, enquanto nas mulheres,
a presenca do segundo X ndo defeituoso faz com que o sexo feminino seja, em sua maioria,
apenas portador da distrofia, mas ndo a manifeste. Epidemiologicamente, a ocorréncia de DMD
sucede em uma proporc¢éo calculada por volta de 1 caso para cada 3000 homens nascidos vivos
(Teixeira et al., 2020). Com base nessa prevaléncia, calcula-se que no Brasil, ocorram por ano
cerca de 700 novos casos (Freitas et al., 2013).

A distrofia geralmente é diagnosticada nos primeiros anos de vida e o ébito ocorre ainda
na juventude devido a complicacGes provenientes da sindrome. Os sintomas iniciais se
apresentam entre os trés e cinco anos de idade, os quais a crianca manifesta atrasos na fala e
sintomas como dificuldades em correr, subir escadas e se levantar. Fraqueza nas pernas e na
cintura contribuem para a manifestacdo do sinal de Gowers, o qual o paciente escala o proprio
corpo para se levantar do chdo (Teixeira et al., 2020). Durante o avanco da doenca, o paciente
torna-se progressivamente mais fragil, levando ao uso de cadeiras de rodas por volta dos 12
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anos de idade. Comprometimentos cardiacos e respiratérios desenvolvidos pelos pacientes da
distrofia durante a progressdo da doenca sdo a causa do 6bito, o qual ocorre por volta da segunda
década de vida (Lima et al., 2022). Atualmente, ndo ha cura para o transtorno, o tratamento é
paliativo, visando aliviar a dor e proporcionar melhor qualidade de vida aos pacientes.

Nesse contexto, a enfermagem desempenha um papel fundamental na vida dos pacientes
diagnosticados com a sindrome de Duchenne. Uma vez que o enfermeiro € o profissional que
ird acompanhar esses enfermos em todo o processo da doenca, se fazendo presente desde a
unidade bésica de salde até hospitais e clinicas de tratamento. Outrossim, a profissdo tem se
tornado cada vez mais abrangente e ganha visibilidade em diversos ramos da saude, sendo
essencial na atencdo priméaria e presente em todas as etapas da vida do individuo, desde o
acompanhamento pré-natal até o final da vida (Almeida; Lopes, 2019). Portanto, enfermeiros
bem informados sobre as particularidades genéticas podem oferecer cuidados adequados aos
pacientes com DMD, impactando positivamente sua qualidade de vida.

Este estudo teve como objetivo explorar os principais aspectos clinicos e genéticos da
DMD e examinar o papel do enfermeiro no cuidado aos pacientes afetados pela doenca, desde
o0 aconselhamento genético durante o pré-natal até o manejo das complica¢fes progressivas nos
sistemas respiratorio e cardiovascular. Através da andlise de estudos da literatura, buscou-se
destacar a importancia da atuacao interdisciplinar e do diagnostico precoce, além de identificar
praticas de enfermagem que promovam o autocuidado, o suporte emocional e a melhoria da
qualidade de vida dos pacientes e suas familias.

MATERIAL E METODOS

Este estudo trata-se de uma revisdo integrativa da literatura. A presente revisdo tem
como objetivo responder o seguinte questionamento: “Quais os principais sinais e sintomas
apresentados pela crianga com DMD e como o enfermeiro pode atuar dentro deste contexto?”
Para responder a essa indagacdo, a revisao bibliografica foi realizada nas seguintes bases de
dados: SciELO, LILACS e MEDLINE via BVS. Para as buscas de dados utilizou-se os
seguintes descritores: Sindrome de Duchenne; Distrofia Muscular; Assisténcia de Enfermagem
e Acompanhamento Genético. As buscas foram feitas em outubro de 2024.

Inicialmente foram encontrados 24 estudos, 0s quais passaram pelos seguintes critérios
de inclusdo e exclusdo. Foram incluidos artigos publicados em portugués ou espanhol, nos
ultimos 10 anos e com o texto completo e disponivel na integra, e foram excluidas teses e
dissertagdes. Por fim, foi realizada a leitura dos resumos, seguida pela leitura do texto completo
e aqueles que respondiam a pergunta norteadora foram selecionados para compor a revisao.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Foram analisados dez estudos sobre a sintomatologia da Distrofia Muscular de
Duchenne (DMD) e o papel do enfermeiro no cuidado aos portadores da doenga demonstrou a
relevancia do diagnostico precoce e do acompanhamento interdisciplinar no tratamento da
DMD. A revisdo da literatura evidenciou que os cuidados de enfermagem séo essenciais para
retardar a progressdo da doenca. Nesse contexto, o enfermeiro desempenha um papel crucial ao
oferecer suporte no autocuidado e nas atividades da vida diaria do paciente, além de prestar
apoio emocional durante o curso da enfermidade.
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No decorrer do periodo pré-natal ndo é possivel realizar um diagnostico preciso da
DMD. Porém, um enfermeiro bem capacitado acerca dos conhecimentos génicos pode realizar
um aconselhamento genético durante a gestacdo. Ademais, uma significativa parcela das
mulheres portadoras do gene da DMD néo apresenta manifestacdes clinicas da doenca, mas
pode transmiti-la a seus descendentes. Assim, metade dos descendentes do sexo masculino
nasce afetada pela condicdo e a manifesta anos apds o nascimento, enquanto metade das
descendentes do sexo feminino torna-se portadora do gene mutado, que sera transmitido a suas
futuras geracdes (Bianco et al., 2017).

Diante disto, descobertas de possiveis casos de DMD a partir do heredograma familiar
permitem que o enfermeiro adote uma postura mais atenta durante o pré-natal, informando a
familia sobre a probabilidade de nascimento de um filho com a condicdo hereditaria. Entéo, é
possivel elaborar um plano de cuidados que considere demandas pré-estabelecidas, tais como
consideracBes sobre futuras gestacOes, testes genéticos e acompanhamento de uma equipe
multidisciplinar, além de fornecer informac6es necessarias apds 0 nascimento da crianga, caso
ela manifeste os sintomas da sindrome nos primeiros anos de vida (Bianco et al., 2017;
Nascimento; Silva, 2023).

Apds o nascimento, as primeiras manifestacbes da DMD comegam a surgir por volta
dos trés anos de idade. Observa-se um enfraguecimento da musculatura dos membros inferiores,
que posteriormente se estende ao tronco, se tornando mais visivel a partir do quinto ano de vida,
0S quais a crianca apresenta dificuldade de locomocéo, quedas frequentes e complexidade em
realizar atividades como correr e pular (Kruk; Raskin; Ferrari, 2015; Teixeira et al., 2020).
Assim, um profissional de enfermagem bem informado sobre doencas hereditarias terd um olhar
mais criterioso sobre os sintomas durante a anamnese, colaborando para um diagnostico mais
especifico.

Um relato de caso evidenciou que uma crianca do sexo masculino de dois anos de idade
apresentou atraso na evolucao da fala e quedas frequentes, também houve retardo nos marcos
do desenvolvimento relacionados ao controle do tronco e ao inicio da caminhada. Ap6s consulta
com uma equipe multidisciplinar e exames laboratoriais foi constatado o diagnostico precoce
de DMD, que ocorreu de forma antecipada e fora dos pardmetros epidemiolégicos da doenca
(Bijotti et al., 2020). Sendo assim, este relato de caso evidencia a pratica de uma consulta
interdisciplinar completa, a qual enfatiza a queixa principal do paciente e corrobora para a
elaboracdo do diagnostico antecipado. Dado que a DMD néo tem cura, o diagnostico precoce é
de extrema relevancia para o inicio do tratamento e a mitigacéo da progresséo da doenca (Wiski;
Souza, 2015).

O diagnostico pode ser realizado na identificacdo da fraqueza muscular progressiva, que
eventualmente leva a perda da capacidade de andar (Wiski; Souza, 2015). Esse processo &
decorrente da auséncia ou disfuncdo da proteina que causa um desequilibrio na integridade da
camada lipidica da membrana muscular, permitindo a entrada excessiva de célcio e levando a
morte celular. A partir do diagndstico positivo para a DMD, se inicia o tratamento. Este ¢ feito
a partir de métodos paliativos, visando a melhora da qualidade de vida do paciente, tais como
alivio das dores, melhora da deambulacéo e reducéo das complicagdes ocasionadas pela doenca
(Lima et al., 2022).
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A fraqueza muscular pode se tornar progressiva ao ponto de tornar o uso de cadeira de
rodas inevitavel antes da adolescéncia. Com o tempo, surgem complicagdes nos sistemas
respiratorio e cardiovascular. Esses pacientes também enfrentam deformidades na coluna e nos
membros inferiores, afetando a independéncia funcional e impactando a autoestima (Wiski;
Souza, 2015). Atualmente, com acompanhamento adequado das complicacdes e o uso de
corticosteroides, a expectativa de vida pode se estender até a terceira ou quarta década (Teixeira
et al., 2020).

Dessa forma, a importancia da assisténcia de enfermagem nas complicagdes
respiratdrias da DMD é evidente, considerando que estas sdo responsaveis pela maior parte dos
Obitos entre os pacientes afetados pela condicdo (Lima et al., 2022). Para assegurar intervencées
mais precisas e eficazes, é fundamental que essa atuacdo seja realizada por uma equipe
interdisciplinar. A reabilitacdo da funcdo respiratéria pode capacitar o paciente a adotar um
padrdo respiratorio mais adequado, com énfase na respiracdo diafragmatica, que possibilita uma
utilizacdo mais eficiente da energia e proporciona beneficios tanto mecanicos quanto funcionais
(Santos et al., 2013). Assim, o cuidado de enfermagem envolve a manutencdo da funcédo
respiratoria e a promocéo da qualidade de vida (Nascimento et al., 2015).

Outrossim, complicagdes associadas a insuficiéncia cardiaca também estdo presentes na
vida dos portadores de DMD. A miocardiopatia dilatada (MCD) é uma condic¢&o clinica que se
caracteriza pela expansdo do ventriculo esquerdo ou pela dilatacdo de ambos os ventriculos,
acompanhada por alteracdes na capacidade de contracdo do coragcdo, sem que isSO possa ser
atribuido a problemas valvulares ou a doencas corondrias (Lépez et al., 2022). Tal doenca é
ocasionada por fatores genéticos, entre as causas, se destacam as complicacOes relacionadas a
DMD. Dessa forma, o tratamento € feito a partir de terapia medicamentosa e acompanhamento
clinico, se ajustando conforme as necessidades do enfermo e a progressao da doenca.

Assim sendo, a enfermagem se faz necessaria no acompanhamento clinico desse
paciente e sua familia. O enfermeiro, ao oferecer um plano completo e individualizado
proporciona ao paciente e seus responsaveis um ambiente humanizado, desenvolvendo uma
relacdo de confianca e apoio mutuo, englobando suporte psicolégico, acompanhamento de
exames clinicos e 0 apoio necessario durante o tratamento da enfermidade, além de identificar
as reais necessidades dos familiares, o que, por sua vez, facilita o tratamento do paciente (Freitas
et al., 2013, Wiski; Souza, 2015).

CONSIDERACOES FINAIS

Este estudo evidenciou a importancia do enfermeiro no diagnostico precoce e na
assisténcia aos portadores de DMD e suas familias. O cuidado de enfermagem adequado
contribui para o retardo na progressdo da doenga e proporciona apoio emocional continuo,
fatores que melhoram a qualidade de vida dos pacientes. Além disso, a capacitagdo em areas
genbmicas revela-se fundamental para que os profissionais de enfermagem possam
compreender as bases genéticas da DMD, identificar sinais iniciais e fornecer aconselhamento
genético eficaz as familias, especialmente durante o periodo pré-natal. Esse conhecimento
especializado permite que os enfermeiros promovam um atendimento mais humanizado e
integral, possibilitando que orientem os familiares com informacdes claras e precisas e ajustem
os planos de cuidado as necessidades especificas de cada paciente. Dessa forma, destaca-se a
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relevancia de uma abordagem interdisciplinar e qualificada na enfermagem, essencial para o
manejo eficiente da DMD ao longo de todo o curso da doenca.
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