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HO COGNITIVO DE PACIENTES COM DISTROFIA’/fﬁfﬁi/

MUSCULAR DE DUEHENNE NO CFARA

RESUMO

A distrofia muscular de Duchenne (DMD) é a doenca neuromuscular mais comum entre
as distrofias, acometendo um em cada 3.500-5.000 nascidos vivos do sexo
masculino, com prevaléncia mundial de 0,5 por 10.000 da populagdo. De carater
incurdvel e progressiva, seus sintomas se manifestam nos primeiros anos com
comprometimento musculoesquelético/psicomotor. Em torno disso, o presente
trabalho avaliou habilidades cognitivas de um grupo de pacientes com diagnéstico
de DMD no Ceard. Foi realizado Tevantamento de dados sociodemograficos e clinicos
e aplicado a Wechsler Abbreviated Scale of Intelligence (WASI) para avaliagdo
cognitiva. Foram recrutados 10 participantes com DMD idade mediana de 15 anos.
Os resultados da avaliagdo cognitiva sugerem desempenho intelectual total de
84,30 £ 15,52, classificado em médio inferior, com maiores fragilidades em
fungBes intelectuais verbais, raciocinio verbal, habilidade cristalizada e
atencdo a informacdo, e melhor desempenho nas habilidades executivas,
inteligéncia fluida ndo verbal, raciocinio dedutivo e manipulacdo mental de
simbolos. Portanto, a investigacdo dos aspectos cognitivos em pacientes com DMD
tem alta relevancia clinica e social, enfatizando a necessidade da elaboragdo
de protocolos terapéuticos e interventivos para o fortalecimento da rede de
assisténcia multiprofissional.

Palavras-Chave: distrofia muscular de duchenne. cognicdo. neuropsicologia.

COGNITIVE PERFORMANCE OF PATIENTS WITH DUCHENNE
MUSCULAR DYSTROPHY IN CEARA

ABSTRACT
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Duchenne muscular dystrophy (DMD) is the most common neuromuscular disease among
the dystrophies, affecting one in every 3,500-5,000 Tive male births, with a
worldwide prevalence of 0.5 per 10,000 of the population. Incurable and
progressive in nature, its symptoms manifest in the early years with
musculoskeletal/psychomotor impairment. Around this, the present work evaluated
the cognitive abilities of a group of patients diagnosed with DMD in Ceard.
Sociodemographic and clinical data were collected and the Wechsler Abbreviated
Scale of Intelligence (WASI) was applied for cognitive assessment. 10
participants with DMD, median age of 15 years, were recruited. The results of
the cognitive assessment suggest a total intellectual performance of 84.30 +
15.52, classified as Tlower average, with greater weaknesses in verbal
intellectual functions, verbal reasoning, crystallized ability and attention to
information, and better performance in executive skills, fluid intelligence non-
verbal, deductive reasoning and mental manipulation of symbols. Therefore, the
investigation of cognitive aspects in patients with DMD has high clinical and
social relevance, emphasizing the need to develop therapeutic and interventional
protocols to strengthen the multidisciplinary care network.

Keywords: duchenne muscular dystrophy. cognition. neuropsychology.
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A distrofia muscular de Duchenne (DMD) é a doenca neuromuscular mais comum e
conhecida, com prevaléncia mundial de 0,5 por 10.000 da populacdo masculina, acometendo
um em cada 3.500 a 5.000 nascidos vivos (ARAUJO et al., 2017; TEIXEIRA et al., 2020).
Em sua etiologia hd presenca de mutacbes do gene DMD ligada ao X (locus Xp2l1.2),
responsavel por codificar a proteina distrofina, essencial para a estabilidade
estrutural do mdsculo, resultando na degeneracdo irreversivel e progressiva do tecido
muscular (OSORIO et al., 2019).

Os sintomas clinicos se manifestam nos primeiros anos de vida com sinais de
comprometimento do desenvolvimento musculoesquelético, tais como fragilidade muscular
proximal a partir dos dois anos de idade, atraso no desenvolvimento psicomotor, da
marcha e da aquisicdo da fala, sinais de deficiéncia intelectual e com prognéstico de
morbidades respiratéria e cardiaca (ARAUJO et al., 2017).

0 estado do Ceard apresenta prevaléncia de 0,44/100.000 com IC 95%: 0,31-0,60 quando
comparado com outras localidades do mundo, tendo em vista a inexisténcia de um
levantamento da prevaléncia/incidéncia da DMD no Brasil (TEIXEIRA et al., 2020).
Embora seja considerada uma doenca incuravel e progressiva, muitas pesquisas objetivam
precisar com acurdcia melhores formas de tratamento que possam retardar a progressao da
doenca desde o seu inicio. Em torno disso, a implementacdo de tratamentos a base de
corticosteroides aliado ao manejo e acompanhamento multidisciplinar precoce de questoes
respiratérias, cardfacas, nutricionais, fisioterapéuticas e ortopédicas, trouxeram
positivos resultados ao estabilizar ou minimizar a progressdo da doenca (OSORIO et al.,
2019; SUN et al., 2020).

Fatores como deteccdo precoce, tratamento adequado e adaptado ao estagio
clinico do paciente e monitoramento de possiveis complicacdes, se apresentam como
importantes marcadores na expectativa e qualidade de vida desses pacientes. Em uma
revisao histérica acerca do tratamento, Werneck et al. (2019) aponta os corticoides
associado ao acompanhamento fisioterapéutico, as intervencdes ortopédicas e cirirgicas,
nutricdo, o aconselhamento familiar, o acompanhamento psicolégico, o suporte pulmonar
e cardiologico, como 0S Unicos recursos que significativamente alteraram a historia
natural da doenca.

Todas as medidas resultaram no aumento da sobrevida dos pacientes em até 27
anos de idade, chegando alguns hd atingir 40 anos com suporte ventilatério (MACKINTOSH
et al., 2020).

Hd evidéncias que apontam diferencas do perfodo da perda de deambulacdo entre

pacientes tratados com corticosteroides e 0s ndo tratados. Enquanto pacientes tratados
com corticosteroides perderam a capacidade de deambular aos 13 anos, o0s ndo tratados
perderam aos 10 anos. E ainda, os pacientes tratados foram menos propensos a necessitar
de cirurgias interventivas e suporte ventilatério, tendo efeito cardioprotetor leve em
pacientes com 20 anos ou mais (KOEKS et al., 2017).
Estudos apontam para uma progressao na expectativa de vida desses pacientes nas uUltimas
décadas. Pacientes sem suporte ventilatério teve variacdes na sobrevida de 14,4 - 27,0
anos, e pacientes em uso de suporte ventilatério variou entre 21,0 - 36,6 anos (LANDFELD
et al., 2020).

A gravidade da doenca aumenta claramente com a progressdao da idade. Ryder et
al. (2017) estima uma mediana de 12 anos para perda de deambulacdo e aproximadamente 20
anos para infcio de suporte ventilatério. Dessa forma, o custo econdmico com a salde
aumenta drasticamente a medida da progressao da doenca.

Correlacdes entre o tipo de mutacdo genética ao prognostico da doenca (SUN
et al., 2020) também podem predizer em relacdo a sobrevida. Pacientes com uma Unica
delecdo do exon 45 apresentaram uma sobrevida maior quando comparados com outras delecOes
de exon Unico (KOEKS-et-at.,-2017).
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l;/*’//gﬂ Pacientes com DMD %;;;agﬂhEBFésentam_ alta prevaléncia de comorbidades

" neurolégicas e neuropsicolégicas, tais como epilepsia, Transtorno-e-Déficit de Atencdo
e Hiperatividade (TDAH), Transtorno Obsessivo Compulsivo (TOC), Transtorno de ansiedade
e distdrbios de sono (HENDRIKSEN et al., 2017).
Simone et al. (2021) aponta existéncia de maior prevaléncia de Transtorno do
Espectro Autista (TEA) em pacientes com DMD e Becker, quando comparados com a populacdo
em geral.

A existéncia de déficits do neurodesenvolvimento em pacientes com DMD sdo
apontados em média de 5,8 anos nos dominios da fala, dificuldade de aprendizagem,
atencdo e diagnésticos de TEA, com maior prevaléncia em mutacBes a jusante do exon 45
de DMD (THANGARAJH et al., 2019).

Pacientes com distrofia muscular de Duchenne e de Becker podem apresentar
ainda Quoeficiente Intelectual (QI) com um desvio padrdo abaixo da média populacional,
com variabilidade de grave dificuldade de aprendizagem e reflexos nas funcdes de meméria
de trabalho e verbal (RICOTTI et al., 2011; HINTON et al., 2000).

Nesse sentido, entendemos que a DMD ndo afeta apenas os musculos, mas também
toda uma rede de conexfes cerebrais que resultam em déficits cognitivos e comorbidades
neuropsiquiatricas. A presenca de comorbidades do neurodesenvolvimento em pacientes com
DMD é cada vez mais evidente e, portanto, o presente estudo investigou os aspectos do
desenvolvimento cognitivo de pacientes com DMD no Estado do Ceard.

METODO

Este estudo tem cardter metodoldgico transversal, observacional, descritivo
e quantitativo e foi desenvolvido em uma unidade de atencdo terciaria referéncia em
pediatria no Estado do Ceard e em uma organizacdo sem fins lucrativos que realiza o
acompanhamento de criancas e adolescentes com doencas raras no Estado.

Questdes Eticas

A pesquisa foi executada apés aprovacdo do Comité de Etica sob o N° de parecer
5.645.989 e CAAE: 60077722.1.0000.5269 e CAAE: 60077722.1.3001.5042.
Todos os participantes e responsaveis legais tiveram suas identificacdes confidenciais
e consentiram com a participacdo com assinatura do Termo de Consentimento Livre e
Esclarecido (TCLE) e do Termo de Assentimento Informado (TAI) adaptado para as idades
de 06 a 12 anos e de 12 a 18 anos, apds exaustiva exposicdo dos objetivos da pesquisa
e dos procedimentos que seriam realizados, incluindo riscos minimos e beneficios.

Populagdo do estudo

Participaram deste estudo 10 pacientes com diagndstico de DMD, sendo incluidas

criancas acima de 06 anos que 0S responsdveis aceitaram que participasse
voluntariamente.
Foram excluidas criancas com idade inferior a 06 anos de idade ou que tivessem sido
submetidas a algum tipo de sedacdo recente (48h), e que fizessem uso de traqueostomia
ou intubacdo que comprometesse a verbalizacdo, e com deficiéncia visual que comprometa
totalmente a acuidade, tendo em vista as limitacOes dos instrumentos aplicados.

Coleta de dados
Sociodemogrdficos e clinicos

Os dados sociodemogrdficos foram coletados para caracterizacdo da amostra. Em -

formato de—questionario Semtestruturado foi realizada anamnese com as maes paﬁgﬁw“”

S

Revista UNILUS Ensino e Pesquisa, v. 21, n. 65, out./dez. 20245=ISSN-2318-2083 (eletronico) ep. 70"--




IGOR WEYBER DA SILVA RAMOS, ERLANE MARQUES RIBEIRO, DIMITRI MARQUES ABRAMOV,
] ADRTANA DUARTE ROCHA

JJLEVHﬁfgﬁénto dos seguintes dado;tﬁ;agﬁz??Ttacéoth.Particjpa“te e dos pais; esedlaridade
_~ do participante; renda familiar; histéria e percurso diagnéstico—de DMD; possiveis
y comorbidades existentes; e tratamento atual.

Avaliacdo Cognitiva

Avaliacdo de aspectos cognitivos foi realizada através da Wechsler Abbreviated
Scale of Intelligence (WASI) que permite avaliacdo da capacidade intelectual de
individuos de 6 a 89 anos. De uso privativo de psicdlogos e com critérios de normatizacgdo
e padronizacdo adaptados a realidade brasileira, este teste possibilita a mensuracdo da
capacidade intelectual do avaliado, a partir dos aspectos cognitivos que a comple, tendo
grande utilidade na triagem e rastreio de comprometimentos cognitivos. Considerado
“padrdo-ouro” na avaliacdo da inteligéncia, este instrumento é amplamente utilizado em
pesquisas com diferentes populacdes (WECHSLER, 2014; HUTZ et al., 2018; MERZ et al.,
2021; YATES et al., 2006).

A WAST é subdivida em 04 subtestes que avaliam diferentes aspectos cognitivos,
tais como: conhecimento verbal, reserva de informacdes, habilidade cristalizada,
meméria, aprendizado, percepgdo visual, abstracdo, coordenacdo visuomotora, raciocinio
espacial, organizacdo perceptual; raciocinio matricial e fluido (WECHSLER, 2014).

Os resultados dos pontos brutos obtidos em cada subteste dardo margem para
conversdo em escores T corrigidos por idade, as somas dos escores T dos subtestes
possibilitam a mensuracdo de QI verbal (QIV), execucdo (QIE) e total (QIT) (WECHSLER,
2014; NASCIMENTO et al., 2014).

Para cada escala (QIV, QIE e QIT) a distribuicdo dos escores T é convertida
em uma escala com média 100 e desvio-padrdo de 15, conforme distribuicdo de frequéncia
cumulativa e critérios de normalizacdo (WECHSLER, 2014; NASCIMENTO et al., 2014).

Enquanto os resultados de QIV representam as medidas das funcdes cognitivas
de conhecimento adquirido, raciocinio verbal e atencdo a informacdo verbal, o QIE
representam as unidades de medida para a interpretacdo das habilidades de raciocinio
fluido, processamento espacial, atencdo a detalhes e integracdo visuomotora. A
interpretacdo qualitativa dos resultados parte de classificacdes descritivas dos escores
em: extremamente baixa, limitrofe, média inferior, média, média superior, superior e
muito superior (WECHSLER, 2014).

0 instrumento foi aplicado individualmente em cada participante, em ambiente
clinico controlado e com fatores de dispersdao minimos, para garantir fidelidade dos
resultados. Cada aplicacdo durou em torno de 60 minutos. O pesquisador devidamente
qualificado para aplicacdo, andlise e interpretacdo dos resultados. Posterior a
avaliacdo, todos os participantes receberam relatério com resultados descritivos e
recomendacdes terapéuticas, entretanto, sem carater diagnéstico (HUTZ et al., 2018;
YATES et al., 2006).

Andlise estatisticas

A andlise dos dados foi realizada através do IBM SPSS Statistics 20. Foi
utilizado de estatisticas descritivas através de analises de frequéncia e porcentagem
para varidveis categoriais e nominais. Para as varidveis quantitativas continuas e
escalares, cujo a normalidade ndo pode ser verificada através do teste de Shapiro-Wilk,
foi apresentado os valores de média, desvio padrdo, medianos, minimos e maximos.
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Dados sociodemogrdficos e clinicos

A presente pesquisa recrutou um grupo de 10 participantes com diagnéstico de
DMD no estado do Ceard, com uma mediana de idade de 15 anos, variando entre 09 e 25
anos. Todos os participantes (100%) do sexo masculino, com renda familiar em 70% de
aproximadamente 1 a 2 saldrios-minimos, e outros 30% com renda de 3 a 4 salarios-
minimos.

Sobre o diagndstico de DMD, 60% dos participantes receberam o diagnéstico aos
06 anos de idade, outros apresentaram variactes entre 04 e 11 anos. Entre os principais
sintomas citados foram atraso da marcha e dos primeiros passos, quedas frequentes,
baixos reflexos, dificuldade para subir obstaculos, dificuldades para levantar-se, pouco
equilibrio e andar de ponta de pé.

Nos aspectos do tratamento, 80% dos participantes utilizam predominantemente
0 servico publico e outros 20% utilizam tanto servicos publicos quanto privados. Deste
grupo, 100% fazem algum uso de medicacdes, em sua grande maioria corticoterapia e
reposicdo de calcio, bem como medicacdes cardioldgicas associadas. Dos tratamentos ndo
medicamentosos, 90% realizam fisioterapia com periodicidade 1-2 vezes semanais, e 30%
destes Jja realizaram ou realizam em paralelo atividades em hidroterapia. Outras
terapéuticas interventivas ndo foram relatadas.

Dos participantes deste estudo, 90% utilizavam cadeira de rodas, e referiram
perda da capacidade de andar em uma margem de 08 a 16 anos de idade. A respeito de
outras doencas ou transtornos associados, apenas 02 (20%) informaram um diagnéstico
para transtornos de aprendizagem e outro para Transtorno do Déficit de Atencdo e
Hiperatividade (TDAH) e Transtorno Obsessivo-Compulsivo (TOC).

Avaliacdo Cognitiva
Desempenho por subteste

A tabela 1. apresenta a média dos resultados obtidos pelo grupo de
participantes por subteste.

Tabela 1. Média de escore alcancado por subteste.
MEDIA DE ESCORE POR SUBTESTES

MédiatDP  Mediana  Mhiro”
Subteste Vocabulario (VC) 42,30+1555 41,50 20-62
Subteste Cubos (CB) 38,80+10,02 38,00 25-60
Subteste Semelhangas (SM) 40,00+ 14,39 38,00 20-59
Subteste Raciocinio Matricial (RM) 44,60 + 8,34 46,50 29-59

Levando em consideracdo 0s critérios de normatizacdo e padronizacdo do
instrumento, uma média de escore 50 para cada subteste é estimada e comparados aos
resultados obtidos, conforme representado no grdafico 1.
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Os resultados evidenciam uma média de escore inferior do subteste cubos, que
expressa e avalia capacidades de percepcdo visual, abstracdo, visualizacdo espacial e
coordenacdo visuomotora, em contraposicdao com o subteste raciocinio matricial que
apresentou melhores resultados e expressam capacidades de raciocinio fluido e a
manipulacdo e correlacdo mental de simbolos abstratos.

Resultados QIV e QIE

A tabela 2. apresenta os resultados dos escores de QI alcancados a partir da
avaliacdo dos pontos brutos obtidos. Com base nos estudos de normatizacdo e padronizacgdo
da escala WASI, este perfil leva em consideragcdo uma média denominada de 100 e desvio-
padrdo de 15, em que se subdivide na seguinte classificacdo: escore de 69 e abaixo é
classificado em extremamente baixo, 70 a 79 classificado como Timitrofe, 80 a 89 como
médio inferior, 90 a 109 como médio, 110 a 119 como médio superior, 120 a 129 como
superior e 130 e acima como muito superior.

Tabela 2. Resultados e classificacdo dos escores alcancados de QIV e QIE da escala WASI.
RESULTADOS E CLASSIFICAGAO POR QI

Ne Qv CLASSIFICAGAO QIE  CLASSIFICAGAQ

01 98,0 MEDIO 920 MEDIO

02 76,0 LIMITROFE 116,0 MEDIO SUPERIOR

03 55,0 EXTREMAMENTE BAIXO g5 EXTREMAMENTE
BAIXO

04 112,0 MEDIO SUPERIOR 910 MEDIO

05 74,0 LIMITROFE 97,0  MEDIO

06 1020  MEDIO 81,0  MEDIO INFERIOR

07 115,0 MEDIO SUPERIOR 88,0 MEDIO INFERIOR

08 450 EXTREMAMENTE BAIXO 78,0  LIMITROFE

09 90,0 MEDIO 70,0  LIMITROFE

10 88,0 MEDIO INFERIOR 920 MEDIO

Com base nos resultados encontrados, observamos que: nas habilidades do QIV
02 part1c1pantes at1ng1ranl médias classificadas em médio superior (112; 115); 03
part1c1pan att scor lassificados na média (98; 102; 90); 01 atingiu a_




/ ara os resultados
do QIE foram encontrados: 01 participante atingiu a classificacdo médio superior (116);
04 atingiram a média (92; 91; 97; 92); outros 02 atingiram classificacdo média inferior
(88; 81); 02 com classificacdo limitrofe (78; 70); e 01 extremamente baixo (66).
A tabela 3. apresenta as médias encontradas a partir dos resultados de QIV e QIE e sua
classificacdo, sendo que para o QIV foi verificada média de resultados entre os
participantes de 85,50 + 23,14 e para o QIE de 87,10 + 14,35. Ambos resultados expressam
classificacdo denominada médio inferior para o grupo. Assim também, conforme
representado no grafico 2., percebemos escores relativamente inferiores de resultados
no que se refere as habilidades avaliadas de QIV (85,5) quando comparado ao QIE (87,1).

Tabela 3. Média de resultados QIV e QIE.

MEDIA QIV E QIE
MédiatDP  Mediana MINMO- (o cificacio
Maximo
S:I‘;‘:f;‘é‘f\}')“e'e"t”a' 8550£2314 890  45-115 mEFE'é’l or
g‘(‘:&i’;‘: ('gtleE';*"t”a' 87,10 14,35 895 66- 116 mEESOR

Grafico 2. Média de resultados QIV e QIE.
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Resultados QIT

Sobre o resultado da medida da avaliacdo cognitiva das habilidades
intelectuais dos participantes, o QIT representa a estimativa geral do nivel de
funcionamento intelectual dos respondentes. A tabela 4. apresenta os escores de QIT
alcancados, levando em consideracdao uma média denominada de 100 e desvio-padrdo de 15
para sua interpretacdo.
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RESULTADOS QIT

N° QT CLASSIFICAGAO

01 94,0 MEDIO

02 94,0 MEDIO

03 58,0 EXTREMAMENTE BAIXO
04 101,0 MEDIO

05 83,0 MEDIO INFERIOR

06 90,0 MEDIO

07 101,0 MEDIO

08 59,0 EXTREMAMENTE BAIXO
09 77,0 LIMITROFE

10 86,0 MEDIO INFERIOR

Conforme representado na tabela 4, 50% dos participantes atingiram uma
classificacdo de QI total de nivel médio (94; 94; 101; 101; 90), 20% atingiram médias
inferiores (83; 86), e outros 20% atingiram médias extremamente baixas (58; 59), enquanto
10% obtiveram classificacdo limitrofe (77).

De modo geral, a média de escores alcancados pelos participantes como
resultados do QIT foi de 84,30 £ 15,52, classificado como médio inferior. Ainda assim,
foi observado melhor desempenho em atividades que expressam habilidades de raciocinio
fluido, processamento espacial, atencdo a detalhes e integracdo visuomotora quando
comparados com o0s resultados das atividades que avaliam funcBes cognitivas de
conhecimento adquirido, raciocinio verbal e atencdo a informacdo verbal.

Desempenho escolar

0 grafico 3., apresenta o grau de escolaridade por respondente, comparando
a0 esperado para a escolarizacdo, conforme a idade e de acordo com a lei de diretrizes
e bases da educacdo nacional.

Sobre a escolaridade, 01 participante havia concluido a educacdo bdsica e
outro concluiu a educacdo superior. Observamos distorcdo idade-série em 50% dos
participantes, identificados na cor vermelha, que apresentam relativo atraso na
escolarizacdo, conforme previsto para idade. 01 participante (10%) estd um nivel acima
da escolarizacdo esperada para sua idade.
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DISCUSSAQ

Conforme as evidéncias clinicas e etioldgicas da DMD, os participantes deste
estudo todos eram do sexo masculino (100%), com uma mediana de idade de 15 anos e uma
faixa etdria variando de 09 a 25 anos dos participantes. Em uma estimativa de idades,
a revisdao sistemdtica de 15 estudos de Landfeldet al. (2020) realizou o levantamento
da estimativa de sobrevida de pacientes com DMD, enfatizando presenca de variacles de
14,4 - 27,0 anos para pacientes sem suporte ventilatério, e de 21,0 - 36,6 anos para
pacientes em uso de suporte ventilatério. Dos participantes deste estudo, nenhum fazia
uso de medidas de suporte a vida.

Sobre a idade ao diagndstico, foi encontrada uma mediana de 6 anos. 60% dos
participantes tiveram seu diagnéstico aos 6 anos de idade. Teixeira et al. (2020)
esclarece a existéncia de um prejuizo de pelo menos 1,7 anos quando a idade média do
diagnéstico seria de aproximadamente 4,9 anos. Nessa perspectiva, apontamos prejuizos
diagnésticos de em torno = 2,8 anos, reforgcando a necessidade de supressao média do
tempo dos primeiros sintomas ao diagnéstico.

Do grupo de participantes, 90% dos casos ja haviam perdido a capacidade de
deambulacdo numa mediana de idade de 11 anos e eram portadores de necessidades especiais
de cadeira de rodas. Ryder et al. (2017) esclarece que a gravidade da doenca aumenta
claramente com a progressdo da idade, sendo a estimativa para perda de deambulacdo seria
em média de 12 anos e aproximadamente 20 anos para infcio de suporte ventilatdrio.
Corroborando parcialmente com o referido estudo, os integrantes desta pesquisa
descreveram a perda da capacidade de deambular em uma margem de 08 a 16 anos de idade,
tornando o0s pacientes altamente dependentes de seus familiares. Entretanto, nenhum
participante fazia uso de suporte ventilatdrio (SCHNEIDER et al., 2023).

Estudos também correlacionam a efetividade do tratamento medicamentoso com
base em corticosteroides a perda de deambulacdo. Pacientes tratados com corticosteroides
perderam a capacidade de deambular aos 13 anos, enquanto ndo tratados perderam aos 10
anos. Ainda foi observado que os pacientes tratados necessitaram menos de intervencoes
médicas, tais como cirurgias e suporte ventilatorio (KOEKS et al., 2017). Dos
participantes deste estudo, 100% fazem uso de medicacBes a base de corticoide, assim
como também de cdlcio e outras medicacOes para tratamento de demandas cardiolégicas.

Birnkrant et al. (2018) apontam dois pilares no tratamento da DMD, sendo eles
0 tratamento com glicocorticoides e a fisioterapia, devendo ser continuados mesmo apos
a perda deambulacdo. Estudos—tengitudinais anteriores investigaram a 1nterveﬁ/:
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participantes o tratamento precoce foi eficaz no prolongamento—das Ffuncbes motoras,
embora ndo recupere a funcdo ja perdida. Ainda assim, apresenta como maior efeito
colateral a baixa estatura e a puberdade tardia (MERLINI et al., 2012).

Outros estudos retratam os beneficios a longo prazo da terapia em corticoides
e as intervencbes em fisioterapia antes do declinio fisico significativo, colaborando
no retardamento da perda de deambulacdo, bem como na preservacao dos membros superiores
e da funcdo respiratéria, minimizando as necessidades de intervencbes cirdrgicas
(BIRNKRANT et al., 2018; LEBEL et al., 2013).

Os tratamentos e terapias devem considerar os objetivos terapéuticos e o
estilo de vida do paciente do diagnéstico a reabilitacdo, a fim de favorecer a qualidade
de vida, minimizando contraturas, deformidades, perdas das fungbBes motoras, dor e
comorbidades cardiorrespiratérias. A equipe multiprofissional de reabilitacdo, conforme
literatura, a citar fisioterapeuta, terapeuta ocupacional e fonoaudidlogo, investirdo
no prolongamento da deambulacdo, diminuicdo da prevaléncia de contraturas e deformidades
graves, tanto durante as atividades ao longo da rotina e domicilio e em internacdes
hospitalares (BIRNKRANT et al., 2018).

Schneider et al. (2023), ao realizar um levantamento dos custos médios
prestados a pacientes com DMD no Brasil em 2019, verificou um total mediano de R$ 17.122
por paciente/ano. 92% dos custos se aplicavam na assisténcia domiciliar, 6% em custos
hospitalares e 2% em custos com transporte. No ambito hospitalar, o maior custo
verificado foi em relacdo as medicacbes, e no ambito domiciliar foi atribuida a perda
da produtividade como elemento mais impactante, sendo em segundo Tugar os custos com
medicacdes. Neste estudo também foi verificada que pacientes em uso de cadeiras de rodas
tem custos 22,63% mais altos do que o que ndo utiliza.

Dos participantes desta pesquisa, o nicleo familiar possuia renda minima em
sua maioria (70%) de 1 a 2 saldrios-minimos, enquanto 30% com renda de 3 a 4 salarios-
minimos, considerando o ano de 2023. Nessa perspectiva, podemos compreender os altos
custos que envolvem o sistema familiar de uma crianca ou adolescente com DMD, além
disso, custos domiciliares e com pares.

De acordo com a atualizacdo das recomendacdes do Consenso Brasileiro sobre
DMD, novas producdes cientificas trazem prospeccdes acerca da producdo de uma distrofina
mais funcional, e em torno disso, novas medicacOes estdao sendo desenvolvidas para tipos
especificos de mutacBes. Ainda assim, a terapia genética também vem sendo abordada
utilizando de vetores virais para a producdo de novas células do material genético em
menor grau (ARAUJO et al., 2023).

Diversos estudos e producdes cientificas internacionais ja evidenciam os
comprometimentos cognitivos que acometem os pacientes com diagnéstico de DMD ao Tongo
da vida e nas diversas fases do desenvolvimento, enfatizando que os acometimentos do
Sistema Nervoso Central (SNC) vdo além de comprometimentos motores que estdo na base da
patologia e das comorbidades advindas, sendo, portanto, o comprometimento cognitivo
considerado uma caracteristica na DMD em cerca de um terco dos pacientes (D’ALESSANDRO
et al., 2021).

Os resultados da avaliacdo cognitiva dos participantes desta pesquisa,

evidenciam, de modo geral, uma média de 84,30 £ 15,52 para o QIT, sendo este resultado
classificado em médio inferior, quando analisado com os critérios de normatizacdo do
instrumento aplicado para a populacdo em geral.
Uma coorte internacional realizada com 70 pacientes com diagnéstico de DMD e idades
variantes de 03 a 17 anos também utilizando as escalas Wechsler de inteligéncia,
identificou uma média de 81,61 £ 16,95 (DP) para o QIT, também classificado em médio
inferior. Tais achados, corroboram com os resultados encontrados no presente estudo
(CHIEFFO et al., 2023).
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“sendo ao todo 1.472 pacientes com distrofinopatias do tipo-bBuchenne-eBecker publicados
de 1960 a 2022, que descrevem e examinam aspectos da inteligéncia com base nas escalas
Wechsler de inteligéncia. Nesse estudo, pacientes com diagnéstico de DMD pontuavam em
média 84,76 nos coeficientes de inteligéncia, com um desvio padrdo abaixo do QI da
populacdo em geral. Na América do Sul, citando Brasil, os escores de inteligéncia de
pacientes com DMD podem ser significativamente mais baixos do que em outros continentes,
como observado no estudo atual.

Embora os resultados para os QIV e QIE tenham também representados uma
classificacdo média inferior, sendo QIV = 85,50 + 23,14 e QIE = 87,10 £ 14,35, é possivel
observar menor desempenho nos aspectos verbais (QIV) com relacdo ao de execucdo (QIE).
Entretanto, é importante ressaltar que tais resultados ndao evidenciam déficits
significativos, cabendo a este resultado o Tlevantamento de forcas e fraquezas do
desempenho cognitivo.

Os resultados de QIV possibilitam a mensuracdo de capacidades de expressao
do vocabuldrio sobre seu conhecimento verbal e de informacdes armazenadas, inteligéncia
cristalizada, capacidade de formacdo de conceitos verbais, habilidades de raciocinio
verbal abstrato, bem como habilidades cognitivas, tais como meméria, aprendizado e
desenvolvimento de conceitos e linguagem, enquanto o QIE, representa as unidades de
medida para a interpretacdo das habilidades de raciocinio fluido, processamento
espacial, atencdo a detalhes e integracdo visuomotora (WECHSLER, 2014).

Estudos apontam maiores problemas relacionados a linguagem na DMD, tais como
sinais de dislexia (WEERKAMP et al., 2022). Pesquisas anteriores ja consideravam o
atraso da linguagem como sinais importantes para o diagnéstico de DMD, sendo que ja era
observado atraso nos marcos do desenvolvimento da 1inguagem em 38 - 43% dos casos (SNOW
et al. 2013; ROPER (2001). Qutras pesquisas apontam que um terco dos pacientes com DMD
tem QI Timitrofe ou deficiéncia intelectual, sendo o QIVs o mais prejudicado (CHIEFFO
et al., 2022; D’AMICO et al., 2017).

Chieffo et al. (2022), em estudos recentes com 20 criancas com idade pré-
escolar entre 4 e 6 anos com DMD, avaliou a linguagem e atencdo correlacionando as
isoformas cerebrais envolvidas da distrofina. Foi verificado que 80% dessas criancas
tinham comprometimento na linguagem na articulacdo e repeticdo de palavras longas e
repeticdo de frases, além de verificar alteracdes na atencdo seletiva e sustentada.

Em uma revisdo sistematica e meta-andlise foram recrutados 49 estudos, sendo
verificado que na DMD a prevaléncia de transtorno do desenvolvimento intelectual é de
22%, enquanto na de Becker era de 8%. Na DMD também foi verificado que 22% apresentaram
comprometimentos do QIV. Acerca dos aspectos genéticos, a prevaléncia global de
transtornos do desenvolvimento foi de 12% para a Dp427, 29% para a Dpl40 e 84% para a
Dp71 (PASCUAL-MORENA et al., 2023).

Um estudo transversal com pacientes com diagnéstico de DMD na Indonésia,
identificou média intelectual de 80,6 £ 22,0, sendo que destes 29,4% tinham deficiéncia
intelectual. Também foi avaliada presenca de transtornos associados, dentre eles
Transtorno do Espectro Autista (TEA) e Transtorno do Déficit de Atencdo e Hiperatividade
(TDAH) (ISKANDAR et al., 2022; CHIEFFO et al., 2015).

Painel et al. (2012), em um estudo anterior avaliou cognicdo e presenca de
TDAH em 103 pacientes com DMD de 4 a 17 anos. O TDAH foi verificado em 33 casos
associados a DMD, com maior predominancia em déficits na atencdo associado a
hiperatividade. A deficiéncia intelectual foi encontrada em 24,6% dos casos.

Doorenweerd (2020) concluiu que muitas alteracdes em funcOes executivas estdo
relacionadas a DMD, dentre elas processamento de informacdo, meméria de trabalho,
sobretudo de capacidades verbais e leitura. Assim também, muitas comorbidades, tais
como 3-15% de TEA, 11-32% de TDAH, 5-60% de TOC, 27% de transtornos de ansiedade e 6%
epw]epswa
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“resultados anteriormente apresentados evidenciam um relative-atraso—escolar, conforme
0 que prevé as diretrizes e bases da educacdo nacional em 50% dos participantes deste
estudo. Destes, 20% atingiram um QIT classificado em nivel médio, 10% em nivel médio
inferior, 10% Timitrofe e 10% extremamente baixo, sugerindo possiveis correlacdes entre
0s indices de QIT e escolaridade, dados j& evidenciados em estudos anteriores (CHIEFFO
et al., 2015) e que nesta pesquisa trazemos de forma descritiva, pois assim como afirma
Malloy-Diniz et al. (2010), o nivel de escolaridade formal ndo deve ser suficiente para
estimar o funcionamento esperado.

CONCLUSAQ

Os dados sociodemograficos e clinicos do presente estudo reforcam a tendéncia
para um aumento da sobrevida dos pacientes com DMD sem suporte de manutencdo a vida,
sendo a média de idade dos participantes semelhante a de outros estudos com pacientes
de quadro estaveis. Verificamos importantes prejuizos de tempo diagnéstico, sinalizando
a necessidade da supressao média do tempo dos primeiros sintomas ao diagnostico. 0Os
pilares do tratamento foram predominantemente médico, farmacoldgico e fisioterapéutico.
Sugere-se que os tratamentos realizados tenham forte influéncia na sobrevida desses
pacientes e no melhor desempenho na qualidade de vida.

Observamos que o resultado da avaliacdo cognitiva sugere desempenho
intelectual total abaixo da média em relacdo a populacdo geral, com maiores fragilidades
nas funcdes que preveem 0 quociente intelectual verbal, tais como raciocinio verbal,
atencdao a informacdo verbal, conhecimento adquirido de conceitos verbais, raciocinio
verbal abstrato, habilidade cristalizada, meméria, aprendizado e desenvolvimento de
conceitos e Tinguagem.

As habilidades relativas ao quociente intelectual de execucdo, embora
igualmente classificado abaixo da média, demonstraram melhor desempenho, dentre elas,
habilidades de inteligéncia fluida ndo verbal, raciocinio dedutivo e habilidades de
manipulacdo mental de simbolos abstratos.

Houve também relativo atraso escolar quando comparados com os critérios idade-
série. Entretanto, é importante que novos estudos correlacionem os aspectos cognitivos
e a escolarizacdo em pacientes com DMD.

Conclufmos que a DMD ndo afeta apenas os misculos, mas também toda uma rede
de conex0es cerebrais que resultam aspectos do desenvolvimento cognitivo e comorbidades
neuropsiquiatricas, que em contraste com a doenca em si, ndo sdao reconhecidos como
progressivos. A producdo de conhecimento e a elaboracdo de protocolos de pesquisas em
satude voltadas para essa populacdo tornam-se fundamental para subsidiar as decisdes em
saude publica.

A investigacdo de aspectos cognitivos em pacientes com DMD tem alta relevancia
clinica, psicolégica e social, assim como as estratégias de psicoeducacdo no que diz
respeito ao conhecimento da doenca, a fim de investir o diagndstico e intervences
precoce, visando minimizar os comprometimentos. Ressaltamos a importancia da assisténcia
multiprofissional e interdisciplinar em saude como uma importante estratégia, tendo em
vista a variabilidade de afeccOes e demandas.
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