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Introducao: A distrofia muscular de Duchenne (DMD) é uma doenga neuromuscular genética
e progressiva que acomete predominantemente individuos do sexo masculino, com incidéncia
estimada de 1 a cada 3.500 a 5.000 nascimentos vivos. A patologia ¢ causada por mutagdes no
gene DMD, localizado no cromossomo X, responséavel pela codificacdo da distrofina, uma
proteina envolvida na estabilidade da membrana das fibras musculares. A auséncia ou produgao
deficiente dessa proteina leva a degeneragdo muscular progressiva, afetando tanto musculatura
esquelética quanto cardiaca e respiratoria, culminando em perda precoce da deambulagdo,
insuficiéncia ventilatoria e cardiomiopatia dilatada. Objetive: Analisar os avancos e as
abordagens promissoras no tratamento da DMD. Metodologia: Trata-se de uma revisao
narrativa da literatura, conduzida com buscas nas plataformas Biblioteca Virtual em Satde
(BVYS) e Scientific Electronic Library Online (SciELO), utilizando os Descritores em Ciéncias
da Saude: "Tratamento" e "Distrofia Muscular de Duchenne", cruzados entre si com o uso do
operador booleano AND, além da consulta a diretrizes clinicas atualizadas nacionais e
internacionais. Foram incluidos estudos completos e gratuitos, redigidos em portugués, inglés
ou espanhol, sem restricdo quanto ao ano de publicacdo. Trabalhos duplicados ou que nao
apresentassem relacdo direta com o tratamento da DMD foram excluidos da andlise.
Resultados e discussao: Nos ultimos anos, os avancos na biotecnologia vém impulsionando o
desenvolvimento de terapias moleculares voltadas a DMD. Dentre elas, destacam-se os
medicamentos de exon skipping, como eteplirsen, golodirsen e viltolarsen, que atuam
promovendo a exclusdo de exons especificos durante o processamento do RNA mensageiro,
permitindo a producdo de uma distrofina funcional parcial. Essas terapias, embora ndo
curativas, demonstraram melhorar pardmetros motores e reduzir a progressdo da doenga em
subgrupos de pacientes com mutagdes elegiveis. Outra estratégia empregada € a terapia génica
com microdistrofina, como a SRP-9001, que introduz uma coépia funcional do gene DMD por
meio de vetores virais. Essa técnica encontra-se atualmente em ensaios clinicos de fase I1I, com
resultados preliminares otimistas. Além disso, pesquisas com inibidores de miostatina, proteina
responsavel por limitar o crescimento muscular, estio em andamento com o objetivo de
preservar ou aumentar a massa muscular residual. J4 o uso de ataluren, indicado para pacientes
com mutagdes do tipo nonsense, mostrou potencial em prolongar a deambulagdo, embora sua
eficacia ainda seja alvo de controversas. Conclusdo: E perceptivel que o tratamento para a
DMD ¢ restrito, incluindo a utilizagao de corticosteroides e de fisioterapia. Sendo assim, se faz
necessario mais estudos acerca desta sindrome, a fim ofertar uma ampla variedade de
tratamento, melhorando o prognostico do portador.
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