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Resumo: Este trabalho aborda a atuagédo da equipe multidisciplinar no diagnostico e
tratamento precoce da Distrofia Muscular de Duchenne, no periodo da infancia a
adolescéncia. O estudo teve como objetivo compreender a relevancia da abordagem
integrada, descrever as principais manifestagdes clinicas da doenca e identificar as
contribui¢des de cada profissional no cuidado do paciente. A metodologia utilizada foi
uma revisao bibliografica, qualitativa e exploratéria, considerando artigos publicados
nos ultimos 30 anos, nos idiomas portugués e inglés, que abordassem intervencgdes
multiprofissionais voltadas a DMD. Foram incluidos estudos que evidenciassem
praticas clinicas, fisioterapéuticas, nutricionais, psicolégicas e de suporte social, e
excluidos aqueles com foco exclusivamente farmacoldgico ou genético. A analise dos
dados permitiu verificar que a atuacdo precoce e coordenada da equipe
multidisciplinar contribui significativamente para retardar a perda funcional, prevenir
complicagdes respiratérias e ortopédicas, e promover a qualidade de vida. Observou-
se ainda que protocolos individualizados e redes de apoio familiar e institucional sdo
determinantes para o sucesso do manejo da doenga. O estudo evidenciou a
necessidade de continuidade do acompanhamento, integragcéo entre especialidades
e personalizagcdo do cuidado, reforcando que a abordagem multidisciplinar é
fundamental para o manejo eficaz da DMD, prolongando a autonomia e a sobrevida
dos pacientes.
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Abstract: This study addresses the role of the multidisciplinary team in the diagnosis
and early treatment of Duchenne Muscular Dystrophy, from childhood to adolescence.
The objective was to understand the relevance of an integrated approach, describe the
main clinical manifestations of the disease, and identify the contributions of each
professional in patient care. The methodology adopted was a qualitative and
descriptive literature review, considering articles published in the last 30 years, in
Portuguese and English, that discussed multidisciplinary interventions for DMD.
Studies that presented clinical, physiotherapeutic, nutritional, psychological, and social
support practices were included, while those focused exclusively on pharmacological
or genetic aspects were excluded. Data analysis showed that early and coordinated
action of the multidisciplinary team significantly contributes to delaying functional
decline, preventing respiratory and orthopedic complications, and promoting quality of
life. It was also observed that individualized protocols and family and institutional
support networks are crucial for the successful management of the disease. The study
highlighted the need for ongoing follow-up, integration among specialties, and
personalized care, reinforcing that the multidisciplinary approach is essential for the
effective management of DMD, extending both autonomy and survival of patients.

Key-words: Muscular Dystrophy; Multidisciplinary Team; Diagnosis; Treatment;

1. INTRODUGAO

A Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) é uma doenga genética grave
caracterizada pela degeneragao progressiva da musculatura esquelética, resultante
de mutagdes no gene responsavel pela producédo da distrofina, proteina essencial
para a integridade das fibras musculares. Suas manifestagdes clinicas geralmente
comecgam a ser observadas na infancia, com sinais como atraso no desenvolvimento
motor, dificuldade para correr, subir escadas ou levantar-se do chdo. Com a
progressao da doenca, esses sintomas tornam-se mais evidentes ao longo da infancia
e adolescéncia, levando a limitagdes funcionais significativas e, frequentemente, a

necessidade de auxilio para locomog¢ao (BUSHBY, K. et al. 2010).

Na medida em que a crianca se desenvolve, considerando o aprendizado da
marcha, do salto, da corrida e outras habilidades motoras, tornam-se perceptiveis as
dificuldades. A DMD por ser e crbnica, ou seja, continua avangando e causando outros
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comprometimentos devido a fraqueza muscular. Possui uma taxa de fatalidade alta,
considerando que a progressdao compromete o sistema cardiorrespiratorio e
locomotor, e por conseguinte poucos pacientes sobrevivem apos os 30 anos de idade
(Brasil, 2025).

JUSTIFICATIVA

Globalmente a taxa da DMD corresponde a 19,8 casos a cada 100 mil nascidos
vivos, com distribuicdo similar ao redor do mundo segundo o Relatério para a
Sociedade realizado pelo Ministério da Saude em 2025 (Brasil, 2025). Trazendo os
dados brasileiros, que evidenciam a necessidade em explorar este tema e
problematizar o assunto para investigagao, temos os seguintes dados: Em 2020, um
estudo no Ceara evidenciou prevaléncia de 0,44 casos a cada 100 mil individuos; e o
projeto de pesquisa financiado pelo Ministério da Saude, chamado de Rede Nacional
de Doengas Raras, “identificou 278 individuos brasileiros com distrofinopatias
(doencgas causadas pela alteragdo na produgao da proteina distrofina), sendo que 20
deles tinham entre quatro e oito anos de idade, durante os anos 2018 e 2019” (Brasil,
2025, p. 04).

Neste cenario e colaborando com a problematizacado do assunto, destaca-se a
participacdo do Sistema Unico de Saude (SUS) no que tange a DMD. N&o existe
tratamento medicamentoso disponivel que interrompa o avanco da doenca. O que é
disponibilizado sdo tratamentos e acompanhamentos para os sintomas e condi¢des a
fim de atrasar o desenvolvimento da distrofia. Para isso, o SUS disponibiliza os
atendimentos multiprofissionais nas areas necessarias, com as especialidades, em

cardiologia, fisioterapia, nutricdo, suporte psicologico e outros (Brasil, 2025).
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Desta forma este trabalho tem foco no tema da atuacéo integrada da equipe
multidisciplinar no diagndéstico precoce e no tratamento, considerando a importancia
de diferentes areas da saude, para promover uma melhor qualidade de vida e
contribuir para retardar a progressao das doengas caracteristicas do conteudo a ser

explorado.

Portanto, compreender o que é a doencga, o que ela causa, as taxas de
incidéncia e prevaléncia, e como é tratada na saude publica foram itens essenciais
nesta introdugao a fim de problematizar. Assim, chega-se ao seguinte problema que
orienta esta pesquisa: qual a atuagdo da equipe multidisciplinar no diagndstico e

tratamento precoce da DMD da infancia a adolescéncia?

Para responder a pergunta norteadora, por meio dos resultados obtidos, o
objetivo geral se assume como compreender a atuacado da equipe multidisciplinar no

diagndstico e tratamento precoce da DMD no periodo da infancia a adolescéncia.

Para alcangar o objetivo geral, € necessario que o trabalho perpasse por
assuntos que construirdo o resultado final. Deste modo, os objetivos especificos sao:
Descrever as principais caracteristicas clinicas e evolugdo da DMD na infancia e
adolescéncia; identificar as contribuicbes de cada profissional da equipe
multidisciplinar no processo de diagndstico e tratamento precoce; discutir o impacto
da intervengao precoce e do acompanhamento continuo na qualidade de vida dos
pacientes.

A hipoétese inicial para esta pesquisa se apresenta como a atuagao integrada
da equipe multidisciplinar no diagndstico e tratamento precoce da DMD contribui para

a melhoria da qualidade de vida e para a reducéo da progresséao funcional da doenca.
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Variaveis possiveis: tempo de diagnostico, adesdo ao acompanhamento

multiprofissional, qualidade de vida dos pacientes e suporte familiar.

METODOLOGIA

Esta pesquisa se caracteriza como exploratéria e qualitativa. Exploratoria
porque visa se aproximar do tema, identificar informagdes e expor dados que
possam permitir investigagbes mais aprofundadas, qualitativa pois destaca e
discute as informacgdes textuais, dando sentido ao conjunto de dados, sem

transformar as informacgdes em analise estatistica (Gil, 1999, p. 56).

O estudo foi desenvolvido por meio de uma revisao bibliografica sistematica,
com consultados a bases eletronicas PubMed, SciELO e BVS. Foram utilizados
descritores como Duchenne Muscular Dystrophy, multidisciplinary team, early
diagnosis, treatment e equivalentes em portugués. Os critérios de inclusédo
compreenderam artigos originais, revisdes sistematicas e diretrizes clinicas
publicadas nos ultimos 30 anos, disponiveis em texto completo. Foram excluidos
estudos que nao trataram especificamente da abordagem multidisciplinar ou que
se restringiram as fases fora da infancia e adolescéncia. A analise foi realizada por
meio da leitura critica dos textos, identificando as principais contribuicbes sobre o

papel da equipe multiprofissional.
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2. DESENVOLVIMENTO

2.1 ASPECTOS GERAIS DA DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE

A DMD é uma doencga ligada ao cromossomo X (causada pela auséncia ou
deficiéncia da proteina distrofina). Essa proteina é essencial para a integridade do
sarcolema das fibras musculares, e sua auséncia resulta em degeneragao

progressiva dos musculos esqueléticos, respiratorios e cardiacos (Pinto et al., 2019).

Em 1868, Duchenne descreveu a perda progressiva da mobilidade, que inicia
nos membros inferiores e, posteriormente, atinge os superiores. Os pacientes podem
apresentar menos de 3% da quantidade normal de distrofina. Além disso, cerca de
30 a 50% dos individuos apresentam algum grau de déficit cognitivo, provavelmente
decorrente de delegdes na porgao distal do gene da distrofina. Outros sinais clinicos
incluem atrofia muscular progressiva, substituicdo do tecido muscular por tecido

conjuntivo e adiposo (Bushby et al., 2010).

A prevaléncia estimada € de 1 para cada 3.500 a 5.000 nascidos vivos do sexo
masculino, o que faz da DMD uma das doencas genéticas hereditarias mais comuns.
Em cerca de 65% dos casos, a condicao é transmitida pela mae, embora mutagdes

espontaneas também possam ocorrer (Caldas & Raimundo, 2024).

Do ponto de vista bioquimico, a auséncia desta proteina compromete a
membrana celular, elevando a concentracdo sérica de enzimas como creatina
quinase, piruvato-quinase e outras, que sao marcadores importantes no diagnostico
(Gevaerd, 2010).
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Além das manifestagdes clinicas, a DMD também pode cursar com alteragdes
metabdlicas. Evidéncias sugerem comprometimento da respiragdo mitocondrial,
redugdo da produgao de ATP e maior suscetibilidade do musculo ao estresse
oxidativo. Pacientes podem apresentar ainda acumulo de gordura nas fibras
musculares, o que favorece o surgimento de dislipidemias (elevagao de colesterol
total, LDL e triglicerideos, com redugdo do HDL). As alteragbes no metabolismo
proteico também sao marcantes, resultando em maior degradacdo muscular e
aumento de até 2,5% na taxa de renovagéo proteica em comparagao a individuos
saudaveis. Essa condigao esta associada a hipoalaninemia e redugao do fluxo de
alanina, refletindo elevada degradacdo muscular e maior demanda energética
(GEVAERD; 2010).

2.2 O DESENVOLVIMENTO MOTOR INFANTIL

As distrofias musculares constituem um grupo heterogéneo de doencgas
hereditarias, caracterizadas pelo comprometimento grave, da musculatura
esquelética. A velocidade de progressdo, a idade de manifestacdo e as areas
corporais mais afetadas variam entre os mais de vinte tipos existentes. Para
compreender o impacto da DMD no periodo da infancia e adolescéncia, é essencial
entender o processo de desenvolvimento motor, cognitivo e psicossocial das
criancas. (BUSHBY et al., 2010).

Segundo Papalia e Martorell (2022) e Bushby et al (2010); apds o nascimento,
inicia-se uma fase de rapido crescimento, na qual o peso do bebé geralmente triplica
até os dois anos. Esse periodo € acompanhado por marcos motores como rolar,
sentar, engatinhar e caminhar, além do desenvolvimento neurolégico que sustenta
mudangas sensoriais e cognitivas. Trata-se de uma etapa fundamental para a
formacéao das bases do vinculo afetivo, especialmente nas interagdes entre o bebé e

o cuidador primario. Na DMD, entretanto, os primeiros sinais de alteragao costumam
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incluir dificuldade de locomocgao, quedas frequentes e marcha anormal.

Entre dois e cinco anos de idade, ocorre a chamada fase pré-escolar, marcada
por crescimento motor, cognitivo e emocional acentuado. Nesse periodo, as
brincadeiras de faz de conta representam o mundo real e sdo cruciais para a
socializagdo e para o desenvolvimento da linguagem. A crianca adquire maior
autonomia para atividades cotidianas, amplia o vocabulario e passa a usar frases
mais estruturadas. Papalia e Martorell (2022) destacam também que o temperamento
do bebé, sua reatividade emocional e sociabilidade tende a se estabilizar,

influenciando como ele se adapta ao mundo social.

Na DMD, entretanto, essa evolug¢ao natural € comprometida, pois a doenca leva
progressivamente a perda da capacidade de deambulagdo, ao comprometimento
cardiorrespiratorio e, eventualmente, a morte precoce. Por isso, a atuagdo de uma
equipe multidisciplinar é fundamental para oferecer um cuidado integral,
especialmente no que tange a preservagao do sistema locomotor e da qualidade de
vida (PENA; 2008).

FIGURA 1 — O DESENVOLVIMENTO DE CRIANCAS COM DMD.
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(SN; sera que é Duchenne? — Movimento Duchenn, 2021).

Dentre as distrofias musculares, a forma mais frequente, severa e de evolugao
acelerada é a de Duchenne, nome atribuido em referéncia ao neurologista francés
Guillaume Duchenne, em 1868. A primeira descri¢cao clinica, entretanto, ocorreu em
1830, feita por Charles Bell. Posteriormente, Edward Meryon (1852) apresentou uma
caracterizacao mais detalhada da enfermidade, destacando seu carater hereditario e
o0 acometimento primario do tecido muscular, sem relagdo direta com disturbios
neuroldgicos (TYLER, 2003).

2.3 AS MANIFESTACOES SINTOMATICAS E DIAGNOSTICO

Para a avaliacao especifica de criangas e adolescentes com DMD, aplica-se a
classificagao proposta pela Organizagdo Mundial da Saude (OMS, 2016), baseada

em trés dimensoes:

1) Deficiéncia (impairment): abrange fraqueza muscular, contraturas articulares, dor
e prejuizo cognitivo;
2) Incapacidade (disability): refere-se a limitagdo da mobilidade e das atividades de
vida diaria;
3) Desvantagem (handicap): envolve reducao da qualidade de vida, menor acesso a

educacao e trabalho, além do aumento da dependéncia funcional.

Entre as manifestagées locomotoras mais comuns destacam-se a fraqueza
muscular proximal, contraturas, lordose lombar, escoliose e marcha anserina
(conhecida como marcha de pato). A perda da deambulagao ocorre geralmente entre
9 e 12 anos, sendo comum a necessidade do uso de cadeira de rodas a partir dessa

fase O comprometimento do sistema locomotor representa um dos principais fatores



2EPIC

X1l ENCONTRO DE PESQUISA, XVI ENCONTRO DE INICIAGAO CIENTIFICA E
Il ENCONTRO DE ENSINO E EXTENSAO UNIVERSITARIA

de perda da funcionalidade e autonomia do paciente (Revista Neurociéncias, 2022).

Segundo a Revista Neurociéncias (2022, p. 30-38), o diagndstico clinico é
baseado em histérico familiar, avaliacdo clinica, exames laboratoriais e testes

genéticos. Entre os principais exames, destacam-se:

« Dosagens enzimaticas, especialmente de creatina quinase;

« Bidpsia muscular, com identificacdo de necrose, substituicio por tecido adiposo
e conjuntivo, e alteracao do comprimento das fibras, frequentemente realizada

em musculos como quadriceps, gastrocnémio e deltoide;

 Eletroneuromiografia (EMG), que avalia a atividade elétrica durante a contragéo
muscular, fornecendo informacdes sobre a estrutura e funcionamento da

unidade motora.

No consultério, é possivel identificar o sinal de Gowers, caracteristico da DMD,
a crianga, ao tentar levantar-se a partir da posicdo agachada ou deitada, utiliza as
maos e bracos para “escalar’ o proprio corpo, em razao da fraqueza nos musculos

proximais do quadril e das coxas (SN; 2021).
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FIGURA 2 — SINAL DE GOWERS
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Figura adaptada de: Darras et al. Dystrophinopathies. In: Adam et al,, editors. GeneReviews®

(SN; sera que é Duchenne? — Movimento Duchenn, 2021).

O diagnostico, entretanto, pode sofrer atrasos. Isso ocorre pela
heterogeneidade de apresentacdo da doenca, que dificulta a suspeita inicial pelos
profissionais de saude, e também pela relutancia dos pais em procurar confirmagao
diagnodstica devido a sentimentos contraditorios, como apontam estudos baseados
em questionarios aplicados a familias de pacientes (CROSSNOHERE;
ARMSTRONG,; FISCHER; BRIDGES, 2022).

2.4 ATUACAO DA EQUIPE MULTIDISCIPLINAR

O encaminhamento multidisciplinar € essencial no manejo da DMD, uma vez
que cada especialidade contribui de forma complementar para a qualidade de vida
do paciente. A fisioterapia motora tem papel central na prevencado de contraturas,
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deformidades e dor, além de preservar a mobilidade por meio de alongamentos e
exercicios de baixo impacto (CALDAS; RAIMUNDO, 2024). A fisioterapia respiratoria,
por sua vez, fortalece a musculatura toracica e auxilia na prevencao de insuficiéncia
ventilatéria, sendo indispensavel diante da evolugcdo natural da doenca. A terapia
ocupacional também €& de grande importancia, pois promove a adaptagdo das
atividades de vida diaria, favorecendo a autonomia funcional do paciente. Ja a
ortopedia atua no acompanhamento do sistema musculoesquelético, indicando o uso
de drteses quando necessario e avaliando a possibilidade de intervengdes cirurgicas
corretivas (LEITAO et al., 2021).

No campo clinico e psicossocial, outras areas igualmente relevantes se
integram ao cuidado. A neurologia coordena o tratamento medicamentoso, sobretudo
no manejo com corticosteroides, que visam retardar a progressido da doenga. A
fonoaudiologia atua na prevencdo da disfagia e de complicagdes respiratérias
decorrentes do comprometimento muscular (LEITAO et al., 2021). Paralelamente, a
nutricdo orienta sobre praticas alimentares adequadas, prevenindo obesidade e
osteoporose associadas tanto a imobilidade quanto ao uso prolongado de farmacos.
A psicologia oferece suporte emocional, auxiliando na adaptagédo do paciente e de
sua familia ao diagndstico e ao enfrentamento das limitagdes. Complementam a
equipe a enfermagem, responsavel por cuidados cotidianos, e o servico social, que
fornece apoio institucional e facilita o acesso a recursos e beneficios sociais. Dessa
forma, o encaminhamento multiprofissional possibilita uma abordagem integral,
favorecendo a manutencdo da saude fisica, emocional e social do individuo
(CALDAS; RAIMUNDO, 2024).



2EPIC

X1l ENCONTRO DE PESQUISA, XVI ENCONTRO DE INICIAGAO CIENTIFICA E
Il ENCONTRO DE ENSINO E EXTENSAO UNIVERSITARIA

3 DISCUSSAO

A revisao dos estudos evidencia que a abordagem interdisciplinar, iniciada
precocemente, tem impacto direto na qualidade de vida e na longevidade de pacientes
com DMD. Protocolos que combinam fisioterapia aquatica, ventilagdo nao invasiva,
suporte psicossocial e uso de corticosteroides mostraram eficacia na preservagao da
funcionalidade e na postergacdo da perda da deambulagédo (Revista Neurociéncias,
2022, p. 30-38).

A integracdo entre as especialidades garante um cuidado abrangente e
humanizado, contemplando ndo apenas os aspectos motores e clinicos, mas também
o suporte emocional, nutricional e social. Dessa forma, a atuacdo da equipe
multidisciplinar ndo se restringe ao controle da doenca, mas amplia-se para a
promog¢ao da autonomia, dignidade e bem-estar do paciente e de sua familia
(MENDES, 2023, p. 300-308).

Além disso, observa-se que a atuagao articulada entre fisioterapia,
fonoaudiologia, nutricdo e psicologia contribui para atrasar complicagdes
respiratorias, disfagicas e metabdlicas, impactando de forma positiva na evolugao
clinica. O uso racional de corticosteroides, aliado ao acompanhamento ortopédico e
ao suporte ocupacional, permite preservar habilidades funcionais por mais tempo e
reduzir hospitalizagdes. Nesse sentido, o papel de cada area da saude nao se limita
a intervengdes pontuais, mas se articula em um plano terapéutico continuo, que
busca ndo apenas tratar sintomas, mas retardar a progressao da doenga e ampliar a
sobrevida com qualidade (CALDAS; RAIMUNDO, 2024).

Ainda se tratando de farmacos, os corticoides, pertencentes ao grupo dos
hormdnios esteroides, representam a principal terapéutica medicamentosa. Eles
regulam processos relacionados ao metabolismo energético e podem retardar a

necessidade do uso de cadeira de rodas, preservar a forca muscular e postergar
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complicagdes respiratorias e disfagia. A prednisona é o corticoide mais estudado,

geralmente iniciada entre os 5 e 15 anos (RMMG, 2019).

Entretanto, este estudo apresentou limitagbes por se tratar de uma reviséo
bibliografica, dependente da disponibilidade de publicagdes recentes e da qualidade
metodoldgica dos artigos consultados. Isso reforga a necessidade de investigacdes
futuras que utilizem métodos empiricos, estudos longitudinais e analises
multicéntricas para aprofundar o conhecimento sobre a atuagcéo da equipe e seus

impactos diretos na evolugéao clinica da DMD.

4. CONCLUSAO

A analise realizada demonstrou que o diagndstico e o tratamento precoce,
aliados a atuacéao integrada da equipe multidisciplinar, sdo fundamentais para retardar
a progressao da doenga, minimizar complicagdes e promover uma melhor qualidade
de vida (BUSHBY, 2010).

Compreendeu-se ao longo do trabalho que a atuacao coordenada de médicos,
fisioterapeutas, fonoaudiélogos, nutricionistas, psicélogos, terapeutas ocupacionais,
entre outros é decisiva no manejo clinico da DMD. O acompanhamento continuo
permite ndo apenas prolongar a autonomia dos pacientes, mas também oferecer
suporte emocional e social, contribuindo para que o processo terapéutico seja mais

humano e centrado nas necessidades individuais (MENDES, 2021).

Outro ponto relevante observado foi a importancia do fortalecimento das redes
de apoio, tanto institucionais quanto familiares, e da implementacdo de protocolos
individualizados, que se mostraram essenciais para o0 manejo eficaz. A pesquisa
evidenciou que a intervencdo precoce e a continuidade do acompanhamento sao
fatores-chave para garantir avangos no cuidado e ampliar a sobrevida. (BUSHBY,
2010).

Em sintese, os objetivos estabelecidos neste estudo foram atingidos, uma vez
que se pdde compreender a relevancia da atuagao multidisciplinar, identificar as
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contribui¢des de cada profissional e discutir o impacto do diagnostico e tratamento
precoce na qualidade de vida de criangas e adolescentes com DMD. Conclui-se que
a integracao entre ciéncia, pratica clinica e apoio social € o caminho para um cuidado
cada vez mais eficaz e humanizado, capaz de transformar a realidade dos pacientes

e de suas familias.
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