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RESUMO

A Distrofia Muscular de Duchenne é um distlrbio genético ligado ao cromossomo
X, que afeta principalmente criancas do sexo masculino. Caracteriza-se pela
degeneracgdo progressiva e irreversivel da musculatura esquelética, levando a uma
fraqueza muscular generalizada, sendo as complicagGes respiratdrias as principais
causas de morte. Desta forma, torna-se relevante conhecer as possiveis
complicacdes respiratérias que acometem os portadores de Distrofia Muscular
de Duchenne, bem como os diversos tratamentos utilizados para diminuir a
morbidade e melhorar a qualidade de vida destes pacientes. Este artigo foi
construido por meio de levantamento bibliografico, especialmente de artigos
cientificos pesquisados em bases de dados (MedLine, Lilacs, Capes, Pubmed,
SciELO), usando como critério de busca os descritores Distrofia Muscular de
Duchenne, transtorno respiratorio e terapia respiratoria. Verificou-se que existem
controvérsias quanto a indicacdo de exercicios fisicos e de treinamento de forga
e resisténcia muscular no tratamento das complicacdes respiratérias associadas a
Distrofia Muscular de Duchenne. O tratamento adequado e a prevenc¢ao destas
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frequentes complicacdes amenizam os sintomas, melhorando a qualidade de
vida e diminuindo a alta morbidade e a morte precoce desses pacientes.

Termos de indexacédo: Distrofia muscular de Duchenne. Insuficiéncia respiratoria.
Terapia respiratoria.

ABSTRACT

Duchenne Muscular Dystrophy is a genetic disturbance found on the X
chromosome that affects specially boys. It is also a progressive and irreversible
degeneration of the skeletal muscles that causes a general muscular debility, and
the respiratory disorders are the principal cause of death. So, it is important to
study the possible respiratory disorders that assail people with Duchenne Muscular
Dystrophy, and the varied treatments used to reduce the morbidity and increase
the patient’s quality of life. The present article was done by using a bibliographic
study of scientific articles, researched in the following databases (MedLine, Lilacs,
Capes, Pubmed, SciELO), through key words like Duchenne Muscular Dystrophy,
respiratory disorder and respiratory therapy. We verified that there are controversies
regarding the practice of physical exercises, strength training and muscle
resistance in the respiratory treatment. The appropriate treatment and caution
can diminish the symptoms, improve the quality of life and reduce the high
morbidity and early death of these patients.

Indexing terms: Muscular dystrophy Duchenne. Respiratory insufficiency.

Respiratory therapy.

INTRODUCAO

O neurologista francés Dr. Guillaine Benjamin
Amand Duchenne, em 1861, definiu e descreveu
casos de uma doenca degenerativa que levou o seu
nome, Distrofia Muscular de Duchenne, tendo
realizado bidpsias, entre outros procedimentos, para
fundamentar sua investigacao®. Ja o quadro clinico,
doenca, progndstico e possibilidade de tratamento
foram descritos apenas em 1879, por Willian R.
Gowverst.

Dentre as miopatias primarias, as distrofias
musculares progressivas sdo consideradas as mais
freqlientes. S&o conhecidos mais de vinte tipos destas
distrofias musculares, caracterizadas por serem
doencas de carater genético e degenerativo, com
comprometimento grave, progressivo e irreversivel
da musculatura esquelétical®. A Distrofia Muscular
de Duchenne (DMD) é a segunda doenca

geneticamente hereditaria mais comum em
humanos*.

A DMD ou forma pseudo-hipertrofica de
Duchenne é a mais comum e grave das distrofias
musculares, pois 0s sinais e sintomas sao severos e
com evolugdo mais rapida, podendo a morte ocorrer
por volta da 22 ou 32 década de vidal®. Consiste em
um distUrbio genético de carater recessivo, ligado
ao cromossomo X, produzido por uma mutacéo do
gene que codifica a distrofina e que esta localizado
no brago curto do cromossomo X, na regido Xp21.
Ocorre, principalmente, em pessoas do sexo
masculino, sendo que as mulheres séo portadoras, e
nestas, a doenca pode desenvolver-se excepcio-
nalmente em duas circunstancias: em casos de
Sindrome de Turner (45X) e naqueles nos quais 0s
dois genes herdados forem afetados*®.

Até 1987, em todo o mundo haviam sido
descritos dez casos femininos?. Em 2002, foi descrito,
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por Sanjeev Joshi, um caso de uma crianca de sete
anos com DMD, diagnosticada pelos sinais clinicos
(pseudo-hipertrofia de gastrocnémio e sinal de Gower
positivo) e pelo exame da enzima creatinoquinase
(CK), entretanto, esta crianca nasceu de parentes
com historia de casamentos consangUiineos®.

A incidéncia estimada da DMD no sexo
masculino é de aproximadamente 1:3.000 nascidos-
-vivos®. Sabe-se que um terco dos novos casos de
DMD é decorrente de mutagdes novas, e dois tercos
herdados de mée portadora, que € assintomatica?.

A DMD caracteriza-se pela deficiéncia ou
auséncia de distrofina na superficie da membrana
da célula muscular, também chamada de
sarcolema’. Por microscopia eletrénica, também
foram encontradas leséo focal e ruptura do sarcolema
(gaps), sendo esta considerada a leséo inicial nas
fibras musculares distréficas na DMD?.

Devido as anormalidades estruturais e
funcionais da membrana celular muscular, ocorre
uma elevacdo das enzimas musculares séricas, tais
como a CK (creatinoquinase)!. A analise
imunohistoquimica do musculo afetado revela um
padrédo difuso, caracterizado pela degeneracao; perda
de fibras, com a substituicdo por tecido adiposo e
conjuntivo; e variagdo no tamanho das fibras
musculares, porém sem evidéncias de lesdes nas
células e fibras nervosas ou vasos intramusculares®.

Nos casos de Distrofia Muscular de Duchenne,
observam-se anormalidades no tamanho das fibras
musculares. As do tipo Il sdo acometidas por
hipertrofia, e as do tipo I, principalmente por atrofia’.
Alguns autores afirmam que ha também um
comprometimento da musculatura lisa,
paralelamente a degeneracdo da musculatura
esquelética®.

O diagnéstico pode ser estabelecido, na
maioria dos casos, a partir da historia familiar, de
achados clinicos, laboratoriais e genéticos, podendo
ser utilizados eventualmente exames eletrofisiolégicos
ou histoldgicos. Atualmente, os niveis de enzimas
musculares esqueléticas, principalmente de CK,
biépsia muscular e anélise de DNA séo amplamente

empregados no diagndstico e na caracterizacdo da
DMD?. Outras investiga¢des, como a histoquimica
muscular, estudos de inervacdo muscular,
microscopia eletrdnica, eletrocardiografia e
tomografia computadorizada podem fornecer
informacdes adicionais para uma melhor
compreensao sobre a evolugdo da DMD, bem como
no auxilio do diagnéstico diferencial®.

As manifestacdes clinicas normalmente
comecam na infancia, geralmente nos trés primeiros
anos de vidal. Embora existam variac8es na evolugéo
do quadro clinico, normalmente, os portadores de
DMD deixam de andar por volta de 16 anos de idade.
Devido a natureza insidiosa, ela é normalmente
suspeitada na época em que a crianca comeca a
andar. As criancas portadoras da sindrome podem
apresentar déficit de equilibrio, demora para
deambular, dificuldades em subir escadas, fraqueza
progressiva em membros inferiores, quedas
frequientes, bem como atraso do desenvolvimento
psicomotor®®°, Um dos achados do estagio inicial
da DMD é o aumento do volume do musculo
gastrocnémio. Observa-se firmeza e resisténcia a
palpacdo de sua massa muscular, denominada
pseudo-hipertrofia muscular, que também pode
acometer outros grupos musculares®.

Inicialmente, hd um comprometimento
simétrico da musculatura esquelética, acompanhado
de déficit motor da cintura pélvica. Posteriormente,
outros musculos, como os da cintura escapular, sao
afetados de maneira progressiva. A fraqueza dos
musculos resulta na inclinacdo da pelve quando a
crianga se mantém em bipedestacdo. A fraqueza
do masculo gliteo maximo também induz a
inclinacdo anterior da pelve, que é compensada com
0 aumento da lordose lombar. Com o encurtamento
dos musculos responsaveis pela flexao dorsal dos pés,
e para suportar melhor esta posicdo da pelve, a
crianca realiza uma compensacgdo, alargando sua
base de sustentacdo que, por sua vez, induz a uma
marcha do tipo anserina®.

A maneira como essas criangas levantam-se
do chéo é peculiar. As musculaturas extensoras do
joelho e do quadril ndo tém forca suficiente para
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permitir a extensao voluntaria do tronco; desta forma,
elas realizam uma compensacdo, denominada
manobra de Gower, que se caracteriza pela
utilizacdo das méos apoiadas nos joelhos, usando os
membros inferiores como alavancas e, gradualmente,
estendem o tronco, dando a impressdo de uma
escalada ao longo dos membros inferiores?.

A DMD também pode apresentar
manifestacdes adicionais, tais como deformidades
ortopédicas, que sdo devidas as posi¢des viciosas em
varias articulagcdes. O processo de deformagdo é
progressivo e as alteracdes 0sseas nao sao
decorrentes da falha genética, mas exclusivamente
do desuso, incluindo a rarefacéo 6ssea encontrada
nas extremidades dos 0ssos longos e chatos. Em
estagios tardios, ocorre descalcificacdo e distor¢oes
grosseiras, com desorganizacdo do sistema
esquelético. Essas alteragdes tornam os 0ssos desses
pacientes bastante susceptiveis a fraturas por
pequenos traumas.

A deformidade no tronco que gera
consequéncias clinicas relevantes é a escoliose que,
geralmente, aparece associada a uma rotacédo de
tronco. Acreditava-se que a escoliose surgisse apés
a perda da marcha, relacionada com a postura
inadequada em cadeiras de rodas. Contudo, alguns
estudos descreveram o aparecimento da escoliose
em criancas que ainda ndo haviam perdido a
capacidade de deambular?.

O comprometimento cardiaco ocorre em
aproximadamente 50% a 85% dos casos de DMD?.
Esse comprometimento € a segunda maior causa de
morte nestes portadores, sendo que 10% a 20%
morrem de faléncia cardiaca®. Os achados
patolégicos em musculo cardiaco incluem
envolvimento da contratilidade ventricular; fibrose
miocardica focal, localizada principalmente na parede
ventricular esquerda; e, eventualmente, taquicardia
associada, embora os estudos de ecocardiografia
demonstrem funcdo miocardica relativamente
preservada®?®,

Cardiomiopatia dilatada envolve princi-
palmente o ventriculo esquerdo, e pode conduzir a

dispnéia e outros sintomas de faléncia cardiaca
congestiva®. Inversamente, faléncia ventricular direita
pode resultar em alteragéo respiratoria e hipertensdo
pulmonar. Individuos com DMD também podem
apresentar arritmias ventriculares®. Alguns estudos
apontam que a fraqueza do masculo respiratorio
tende a ser inversamente relacionada com o risco
de faléncia cardiaca; outros estudos sugerem que
insuficiéncia cardiaca e respiratéria tendem a
acontecer em paralelo®.

A idade da morte ndo estd relacionada
com a idade de inicio da manifestacédo da doenga,
mas sim, correlacionada com a idade em que a
crianga fica confinada a cadeira de rodas, ou seja,
gquanto mais cedo a crianca parar de andar, pior
0 prognaos-tico?.

A causa da morte é freqlentemente
relacionada as complicacBes cardiomiopaticas ou
complicacdes respiratoriast®. Os problemas
respiratorios decorrentes da DMD sdo relacionados
a uma alteracdo restritiva, causada por fraqueza dos
musculos diafragmatico, intercostais e acessorios, que
ird levar a uma faléncia ventilatorial®. Estima-se que
55% a 90% dos pacientes com DMD morrem por
insuficiéncia respiratoria entre 16 e 19 anos, e
raramente apo6s os 25 anos de idade!!. A infeccédo
pulmonar e/ou insuficiéncia respiratdria sao as causas
mais frequientes de 6bito, ocorrendo em 75% dos
casos*. O Obito acontece entre a 22 e 32 décadas de
vida, freqlientemente antes dos 21 anos®’.

Diante deste quadro, torna-se relevante
conhecer as possiveis complicacdes respiratérias que
acometem os portadores de DMD, bem como o0s
diversos tratamentos utilizados para diminuir a
morbidade e melhorar a qualidade de vida destes
pacientes.

O trabalho consistiu na realizagdo de um
levantamento bibliografico, especialmente de artigos
cientificos pesquisados nas bases de dados: MedLine,
Lilacs, Capes, Pubmed, SciELO. Como critério de
busca, utilizou-se os descritores distrofia muscular de
Duchenne, transtorno respiratério e terapia
respiratoria.
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ComplicagBes respiratdrias

Na DMD, detectam-se precocemente
alteracdes da fungdo pulmonar, que se tornam mais
evidentes com a evolucdo da doenca3. Do ponto de
vista respiratério, a DMD freqlientemente segue um
curso previsivel. O declinio progressivo da funcao
pulmonar quase sempre inicia apés o confinamento
a cadeira de rodas, e esta associado com 0 aumento
da insuficiéncia respiratéria (IR) e da ineficiéncia da
tosse’. Pacientes com insuficiéncia respiratdria cronica
compensada podem se apresentar bem e sem
queixas, devido a pequena demanda do sistema
respiratério necessaria para se manter uma boa
funcéo pulmonar quando se esta confinado a cadeira
de rodas**.

Em criancas com doencas neuromusculares,
a fraqueza da musculatura respiratoria, incluindo o
diafragma e musculos da parede toracica, resulta
em tosse ineficiente e respiracao superficial
(hipoventilagdo)’. A freqliéncia respiratoria pode estar
aumentada para compensar esse padrdo*l. Os
principais sintomas de hipoventilacdo sdo: sono
inquieto, fadiga, dificuldade em despertar do sono,
dispnéia, cefaléia matutina, dificuldade de
concentracdo nas tarefas mentais, declinio no
desempenho escolar e depressdo’. Em casos severos,
hipersonoléncia e alteracdes do estado mental podem
ocorrer”,

Com a hipoventilagdo, as bases pulmonares
sdo pobremente ventiladas, e os pulmdes e as
paredes do térax tornam-se pouco expansivas (baixa
complacéncia)®. A hipoventilagdo, de provavel origem
periférica, ocorre primeiro durante o sono e, com a
fraqueza progressiva, prejudica a qualidade deste,
ocorrendo reducdo da oxigenacdo do sangue
(hipoxemia) e elevacdo das concentracdes
sanguineas de géas carbodnico (hipercapnia)’.
Eventualmente, com a progressdo da doenca, a
hipoxemia e a hipercapnia podem ocorrer também
durante o periodo de vigilialt. Além do mais, criancas
com fraqueza da musculatura respiratoria tém
reduzida habilidade para tossir, tendo, como
conseqliéncia, ineficiéncia para remover secrecdes
das vias aéreas’.

Os pacientes com significante prejuizo da
tosse tém uma historia de congestédo pulmonar e/ou
infecgOes respiratdrias superiores. Com isso, eles
desenvolvem uma sensacdo de muco aderido em
sua garganta e/ou traquéia, o que freqiientemente
estimula o esfor¢o da tosse, mesmo que ineficiente,
resultando em dispnéia e sofrimento respiratério’.

Pacientes com doeng¢a neuromuscular
apresentam tiragens intercostais durante a inspiracao
e anormalidade no padrao respiratério.
Normalmente, o térax e o abdémen se expandem
simultaneamente durante a inspiracdo, mas nos
pacientes com fraqueza muscular respiratdria, ocorre
uma projecdo interna do térax e uma projegdo
externa do abdémen ao inspirar, e este padrdo
respiratério, chamado de “paradoxal”, causa uma
respiracdo ineficiente. Deste modo, 0s pacientes com
DMD tém um aumento no trabalho respiratério e
uma expansibilidade pulmonar diminuida, resultando
em uma fadiga muscular respiratoria, hipoventilagéo
progressiva e potencial faléncia respiratoria®.

Pacientes com fraqueza severa apresentam
sons pulmonares escassos. A ausculta pulmonar
revela movimentos aéreos diminuidos ou abolidos
em bases pulmonares, o que pode identificar a
presenca de atelectasias pulmonares ou
pneumonias!!. Os pacientes com DMD também
apresentam menor capacidade de suspirar,
provocando reducdo na elasticidade pulmonar,
aumento do trabalho respiratério, formacao de
microatelectasias e diminuicdo de reserva
respiratéria®1®,

Anormalidades toracicas, como escoliose e
pectus excavatum, sdo deformidades muito comuns
em pacientes com doencas neuromusculares,
contribuindo também para expansdo pulmonar
reduzida, devido a restricdo da parede do térax*2. A
escoliose pode resultar em expansdo pulmonar
desigual, ocorrendo atelectasia no lado concavo e
expansdo excedente no lado convexo, resultando em
ma relacdo ventilagdo/perfusdo®®. Em estudo
realizado com portadores de DMD com escoliose e
gue apresentavam complicacdes respiratorias,
verificou-se que o aumento de 10 graus na curvatura
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da coluna implica em reducao de 4% na capacidade
vital**. Vale ressaltar que, quando a curvatura da
coluna excede 35 graus, nesses pacientes, a
capacidade vital pulmonar encontra-se geralmente
menor que 40% em relacdo aos valores normais®.

A fragueza do musculo glossofaringeo e a
disfuncao bulbar favorecem o fechamento ineficiente
da glote, com inadequada protecao das vias aéreas
superiores, resultando em disfagias e freqlientes
aspiracdes traqueobrbénquicas™!®. Aspiracbes
periodicas resultam em infecgbes respiratorias e
inflamacdo cronica das vias aéreas que,
posteriormente, podem causar bronquiectasia e dano
no parénquima pulmonar?. Todas estas modificacdes
pulmonares e respiratérias que podem ocorrer na
DMD, incluindo hipoventilacdo, reducao da
expansibilidade pulmonar, tosse ineficiente, padrdo
respiratério anormal e aspira¢cBes, tornam os
pacientes com DMD extremamente vulneraveis a
obstrugdo de vias aéreas por secrecdes, infeccdes
pulmonares e atelectasias*'.

A avaliacao respiratéria basica dos pacientes
com DMD consiste na histéria da doenca atual,
exame fisico do sistema respiratorio, avaliacdo da
funcdo pulmonar, mensuragdo das trocas gasosas
(gasometria) e avaliacdo da desordem respiratéria
durante o sono’. Durante o exame, faz-se necessario
um periodo de conversacao, para se avaliar qualquer
mudanca na velocidade da fala do paciente devido
apresenga de dispnéia. O paciente dispnéico também
pode se apresentar inquieto na cadeira de rodas,
movimentando-a para frente e para tras. Esta é uma
técnica auto-adaptativa utilizada por muitos pacientes
para mover o diafragma e realizar um grau modesto
de ventilacdo mecanica nos pulmdes’.

Quando a doenca pulmonar é suspeitada,
radiografia de térax e medidas de trocas gasosas,
como a oximetria de pulso, sdo essenciais*!. O teste
de funcdo pulmonar é um excelente instrumento para
avaliar o grau de prejuizo respiratério nos pacientes
com doencas neuromuscularest. Os parametros de
funcdo pulmonar que devem ser observados sdo:
medida da capacidade vital forcada, pressdes
inspiratdrias e expiratorias maximas e presséo de fluxo

de tosse’. Esses parametros podem ser mensurados
com espirbmetro e por outros equipamentos de
funcdo pulmonar basicos. Nao existe consenso quanto
ao nivel de funcdo pulmonar abaixo do qual os
pacientes estardo sob o risco de desenvolver severas
complicac@es respiratorias. Entretanto, alguns niveis
de funcdo pulmonar aparentemente sugerem alto
risco para pacientes com DMD: capacidade vital
abaixo de 1,5L° e/ou presséo de fluxo de tosse abaixo
de 160L/min®. Estudo publicado revela que, quando
a capacidade vital apresenta-se abaixo de 1L, ha
uma sobrevivéncia média de trés a cinco anos em
apenas 8% de pacientes com DMD’.

Altas concentracdes sanglineas de géas
carbdnico e baixas concentracdes de oxigénio
sanguineo, devidas a uma respiragéo superficial, séo
as principais causas de morbidade em pacientes com
doencas neuromusculares. A hipercapnia e a
hipoxemia, respectivamente, ocorrem primeiramente
durante o sono, especialmente no sono Rapid Eye
Movement (REM)’. Durante o sono, o déficit
muscular se agrava, principalmente em decubito
dorsal ou ventral, posicdes em que a musculatura
respiratéria se encontra em desvantagem
biomecanical. A ocorréncia da hipoventilacdo
durante o sono, marcador importante da progressao
da doenga, precede o desenvolvimento da faléncia
respiratorial®. AlteracGes respiratorias durante o sono
tém implicac8es clinicas significantes porque,
freqlientemente, os pacientes vao a 6bito neste
periodo?’. Estes pacientes apresentam apnéia e
hipopnéia, seguidos por significante dessaturacdo do
oxigénio arterial. Porém, um caso assintomatico com
gasometria hormal pode apresentar perturbagdes
respiratorias significantes relacionadas ao sono’.

No sono REM, os mdsculos intercostais se
tornam hipotdnicos e sua funcéo esta diminuida.
Nessas condices, o diafragma é basicamente o Unico
musculo respiratério ativo'®!°, Portanto, a fraqueza
deste musculo pode contribuir para um significante
aumento do indice de apnéia e hipopnéia. Este
indice, correlacionado com a idade do paciente, é
mais freqiiente nesta fase do sono'’.

Durante o sono ndo REM, a reduc¢do da
atividade do abdutor faringeal e grupos dilatadores,
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juntamente com a geracdo de pressao intratoracica
negativa, gera colapso parcial da parede orofaringeal
durante a inspiracdo. Isto pode acarretar hipopnéias
e apnéias, com fragmentacgéo do sono e conseqiiente
sonoléncia diurna, as vezes acompanhada por
cefaléias no periodo da manha (devido a retencao
de dioxido de carbono), fadiga, baixa concentracdo
e alteracGes psicologicas, incluindo confusao e
depressao.

A troca noturna de gases pode ser avaliada
por varios métodos, incluindo a oximetria de pulso
portatil e a polissonografia. Ambos os métodos séo
eficientes, porém a oximetria de pulso portatil é o
método mais acessivel, enquanto a polissonografia
€ melhor para avaliar a qualidade do sono e problemas
respiratérios. A oximetria de pulso mensura a
saturacao de oxihemoglobina, ou seja, a quantidade
de hemoglobina do sangue saturada de oxigénio.
Alguns autores referem que saturacao de
oxihemoglobina abaixo de 90% é anormal, e indicam
ventilagdo noturna mecanicamente assistida para
pacientes portadores de distrofia muscular’. A
oximetria de pulso portatil também pode ser usada
para medir a troca de gases durante a vigilia, tendo
como vantagens a disponibilidade e o fato de nédo
ser um método invasivo. Baixa saturacdo de
oxihemoglobina (por exemplo, abaixo de 94%) em
paciente que ndo estd agudamente doente (com
atelectasia ou pneumonia) € um sinal de avango da
doenca neuromuscular®. Outro método para
medicdo da troca de gases durante a vigilia é a
amostra de sangue arterial (gasometria arterial). Os
resultados dos testes de funcéo pulmonar e medidas
de trocas gasosas durante o sono e vigilia podem ser
correlacionados com a histéria clinica e exame fisico
do paciente com DMD, com o intuito de fornecer
uma impressdo global do risco de este paciente ter
alguma complicacao respiratéria®.

Tratamento

Ainda ndo héa cura para a DMD. Existem
alguns tratamentos que podem amenizar 0s
sintomas, melhorando a qualidade de vida,

diminuindo a alta morbidade e o 6bito precoce
desses pacientes®®, Uma avaliacdo freqlente da
funcéo respiratéria durante a vigilia e o0 sono, nesses
pacientes, deve ser associada a um programa
terapéutico, com objetivo de promover limpeza
(clearance) mucociliar, melhorar a forgca e a
resisténcia da musculatura respiratoria e corrigir as
anormalidades nas trocas gasosas®®.

Existem controvérsias a respeito dos efeitos
dos exercicios fisicos em portadores de DMD. Alguns
pesquisadores chegam a alertar sobre um possivel
efeito deletério, associado a concep¢do de que
atividades que requerem muita forca contra a acdo
da gravidade, de forma repetitiva, podem ser
prejudiciais a evolu¢do da doenca. Por outro lado, a
auséncia de atividade fisica normal acarreta uma
rapida perda funcional de varios 6rgédos e sistemas,
como o cardiorrespiratério. Sabe-se que a
programacdo de atividades fisicas para portadores
de DMD, quando realizada com base em uma
avaliacdo funcional minuciosa, é fundamental para
a manutencéo da qualidade de vida destas criancas,
assim como devem ser utilizados outros recursos
associados®.

Uma das atividades prescritas com freqiiéncia
guando a crianca se encontra na fase de
deambulacdo é a caminhada simples, diaria,
associada a alguns exercicios especificos de
alongamentos e exercicios respiratérios. Esta
atividade, embora simples, pode ser dificultada pela
presenca de obesidade associada ao quadro de DMD.
A manutencao da deambulacdo, pelo maximo tempo
possivel, em conjunto com o tratamento da
obesidade, desacelera a progressao do distirbio

respiratorio®3,

A reducdo da morbidade respiratoria, a
melhora da dispnéia e 0 aumento da tolerancia ao
exercicio fisico podem ocorrer com o treinamento
da musculatura respiratérial®. Uma pesquisa
demonstrou, analisando dezesseis criancas
portadoras de DMD, que o treinamento respiratorio
especifico melhora a resisténcia da musculatura
envolvida na respiracdo, e sua efetividade parece
depender da quantidade de treino?. Outros estudos
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evidenciam que a forca e a resisténcia da musculatura
respiratéria podem ser melhoradas com um
treinamento de longo prazo dos musculos inspiratorios
de pacientes com desordens neuromusculares,
incluindo DMD?. O treinamento da musculatura foi
associado também a melhorias significantes das
pressdes inspiratdria e expiratéria maximas?.

Com a evolucdo da doenca, o tratamento
das manifestacdes respiratorias requer melhora da
ventilacdo®. Avaliagdo gasométrica seriada € um
método simples e seguro para o seguimento clinico
dos pacientes com DMD, tanto na avaliacdo da
funcdo muscular, quanto das condi¢des do sistema
respiratorio’?. Pesquisas demonstram que o paciente
necessita de cuidados intensivos mais freqientes
guando a capacidade vital forcada (CVF) cai abaixo
de 113722,

A liberacdo efetiva das vias aéreas €
importante em pacientes com DMD, para prevenir
atelectasias e pneumonia, pois, caso contrario, pode-
se acelerar o comeco de um fracasso respiratorio e
a propria morte. A intervencao precoce pode prevenir
hospitalizacBes e a incidéncia de pneumonia,
evitando a obstrucdo das vias aéreas causada pela
doenca e, assim, ajudando a adiar o 6bito destes
pacientes. Terapias para as complicacdes respiratorias
de doengas neuromusculares pediatricas incluem
métodos manuais e mecanicos de tosse assistida,
respiracéo profunda e ventilacdo mecanicat?.

Pacientes com fraqueza neuromuscular
desenvolvem atelectasias nas bases pulmonares,
devido a inabilidade de realizar respiragdes profundas.
Um aumento na capacidade inspiratéria pode ser
conseguido pelo uso da respiracao glossofaringea,
que € o “empilhamento de ar”” obtido a partir de
uma série de inspiracBes pela boca, sem exalacéo
entre elas’. Esta técnica permite também periodos
curtos fora da ventilagdo mecanica, e € Util no caso
de falha do ventilador®24,

Terapia de respiracdo profunda (insuflacdo
pulmonar) pode ser realizada manualmente no
domicilio do paciente, expandindo os pulmdes com
ambu, ou mecanicamente, usando Respira¢cdo com
Pressdo Positiva Intermitente (RPPI), ou qualquer

recurso similar. Com a RPPI, a pressdo positiva é
transmitida aos pulm®&es do paciente através de um
bocal ou mascara facial. A pressdo limite é
programada para atingir uma boa expansédo das
bases pulmonares e da caixa toracica. Ndo héa
consenso sobre quando se deve iniciar a terapia de
respiracdo profunda. Recomenda-se a RPPI por quinze
minutos, uma ou duas vezes/dia, quando os pacientes
desenvolvem disfuncao pulmonar severa’.

Tosse ineficaz pode ser tratada usando
técnicas manuais e/ou mecanicas. A técnica manual
é utilizada no tratamento de pacientes com secrecées
retidas no trato respiratério devido a fraqueza
neuromuscular. O tratamento de forma manual da
tosse ineficaz é realizado da seguinte maneira:
posicionando o cuidador na frente do paciente com
as méos localizadas na parte superior do abdémen,
com uma mao abaixo da margem inferior de cada
costela (como alternativa, uma mao pode estar
localizada sobre a regido epigastrica, enquanto o
cuidador, sentado ao lado do paciente, estabiliza a
parede toracica com a mao livre). Enquanto o
paciente tenta tossir, o cuidador comprime o
abdémen, empurrando para cima e para dentro
(Manobra de Heimlich), gerando um fluxo de ar
traqueal e mobilizando as secre¢des para fora das
vias aéreas’. Depois se realiza uma tosse com
respiracdo profunda, com ajuda do ambu, para
aumentar o fluxo gerado. As compressdes
abdominais ndo devem ser feitas no periodo pos-
prandial, devido ao risco de vémito e aspiracdo’.

O clearance do muco e a insuflagao pulmonar
podem ser realizados mecanicamente, usando o
método In-Exsufflator/Cough Assist’. Esta técnica de
respiracdo transmite uma pressdo positiva, seguida
rapidamente de uma pressdo negativa (suc¢ao)
aplicada com o uso de um bocal ou méscara facial.
A pressdo positiva infla os pulm@es, e a pressao
negativa suga (aspira) secrecfes para fora do trato
respiratério, simulando uma tosse normal. Este
método terapéutico tem por finalidade melhorar o
fluxo de tosse e o clearance das vias aéreas,
prevenindo, conseqlientemente, as complicacdes
pulmonares”?. A fase de pressdo negativa pode ser
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sincronizada com uma tosse manualmente assistida,
com a finalidade de maximizar o fluxo da tosse. O
uso deste método pode trazer algumas complicagdes,
gue incluem nausea passageira, distensao abdominal,
bradicardia e taquicardia. Em pacientes
traqueostomizados, ha varias vantagens em relagao
a succdo tradicional, que incluem a evitacdo de
traumas na mucosa e um maior conforto para o
paciente®’.

Outros métodos de clearance de muco
(mobilizacdo de secre¢fes) potencialmente Uteis
para pacientes com doencas neuromusculares sao:
Ventilacdo Intrapulmonar Percussiva (IPV -
Intrapulmonary Percussive Ventilation) e o sistema
de clearance de vias aéreas (VEST)". O IPV transmite
correntes de gases umidificadores com alta
freqiiéncia (100 a 300 transmissdes por minuto) para
as vias aéreas, através de bocal ou méscara facial,
percutindo internamente as vias aéreas, para
mobilizar as secre¢des endobronquiais. E um método
de clearance de vias aéreas extremamente seguro,
gue se mostra efetivo na assisténcia de retirada de
muco em pacientes com DMD"%. O sistema VEST é
um percursor toracico externo que comprime a
parede toracica com alta frequéncia.

Terapias com um desses métodos podem ser
seguidas de aplicacdo com o In-Exsufflator/Cough
Assist para extrair as secre¢des mobilizadas das
grandes vias aéreas. Deve-se ter cautela na
aplicacdo dos métodos de clearance de muco
com os pacientes agudamente doentes e/ou muito
fracos, ja que eles podem apresentar obstrucdo
traqueal por secre¢des mobilizadas que néo
conseguiram expectorar. Nesses casos, deve-se
aplicar essas terapias em unidade de terapia intensiva
(uTny".

N&o se sabe, até o momento, quando iniciar
a ventilacdo mecénica assistida em pacientes com
doenca neuromuscular. Alguns pesquisadores
recomendam a ventilagdo mecénica noturna em
gualquer paciente com sintomas de hipoventilagdo
cronica, indices de oximetria anormais durante a
noite, hipoxemia ou hipercapnia na gasometria
analisada durante a vigilia’.

As opcdes de ventilacdo mecanica assistida
incluem modalidades invasivas e ndo-invasivas,
usando pressdo positiva ou negativa para aumentar
a profundidade das respiracdes do paciente.
Historicamente, a ventilacdo com pressao negativa
foi o primeiro método usado em pacientes com
fraqueza muscular. Atualmente, apesar de existirem
métodos de ventilacdo por pressdo negativa mais
seguros, a ocorréncia de obstrucdo e colapso nas
vias aéreas superiores em pacientes com fraqueza
muscular ainda é elevada. Além disso, esses métodos
limitam a mobilidade dos pacientes, pois ndo séo
portateis. Como resultado, a ventilacdo mecanica
em pacientes com doencas neuromusculares €
realizada usando-se a ventilacdo com pressdo
positiva’.

A ventilacdo com pressdo positiva, por sua
vez, pode ser aplicada utilizando-se métodos
invasivos ou nao-invasivos. Ventilagcdo invasiva com
pressdo positiva é realizada por meio de
traqueostomia. As potenciais desvantagens de ter
uma traqueostomia sdo substanciais, incluindo
susceptibilidade a infeccBes nas vias aéreas,
dificuldade na degluticdo e fala, dificuldade de
transportar o equipamento, bem como efeitos
psicoldgicos e de natureza estética’. Porém, a
traqueostomia proporciona uma interface ventilador/
paciente mais segura, na medida em que promove
pressfes mais altas em pacientes com doenca
pulmonar intrinseca ou com reduc¢des severas da
complacéncia da parede toréacica®.

O método alternativo é o uso de ventilagdo
nédo-invasiva, com o uso de méscara nasal. A
Ventilacdo de Pressdo Positiva Nao-Invasiva (NPPV)
pode ser realizada com uma variedade de
ventiladores diversos. Uma escolha para tratamento
em domicilio é o uso de Pressdo Positiva Bifasica nas
Vias Aéreas (BIPAP)>. Quando um paciente comeca
a inspiragdo, um fluxo negativo de ar é gerado. A
unidade BIPAP capta esse fluxo e transmite a presséo
positiva de respiracao para uma pressao limite pré-
-selecionada. A respiragdo mecanica é sincronizada
com o padrdo de respiracdo do paciente.
Normalmente, a respiracdo é transmitida por uma
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mascara nasal, embora, em algumas circunstancias,
uma mascara facial possa ser preferida. A NPPV pode
ser usada para restaurar a oxigenacdo do sangue
normal, remover excesso de didxido de carbono do
sangue, expandir as bases pulmonares do paciente
e normalizar o trabalho e o padréo respiratorio. Os
sintomas de hipoventilagdo, como fadiga, dispnéia
e sono agitado melhoram significativamente com a
NPPV, otimizando a qualidade de vida destes
pacientes. Para pacientes com fraqueza severa,
incluindo aqueles com doenca progressiva, como
DMD, a NPPV pode ser usada durante o dia e a
noite. Um método de ventilagdo mecénica, como o
BIPAP, pode ser acoplado na cadeira de rodas do
paciente, utilizando uma bateria portatil como fonte
de energia, permitindo uma ventilagdo mecanica
guase continua, sem tubo ou traqueostomia. O uso
da NPPV tem proporcionado o prolongamento da
vida de pacientes com doenga neuromuscular
severa’?4,

Na Dinamarca, o uso intermitente da Presséo
Positiva Continua nas Vias Aéreas (CPAP) em
pacientes com doengas neuromusculares proporciona
alivio dos sinais e sintomas associados com a fraqueza
dos musculos respiratorios. O tratamento com CPAP
parece estimular a limpeza bronquiolar, sendo
clinicamente mais relevante quando as criancas
apresentam um declinio de 40-50% da capacidade
vital, momento em que, normalmente, a técnica é
introduzida.

Alguns autores declaram que a assisténcia
ventilatéria ndo-invasiva reverte a hipoventilacdo de
maneira efetiva e otimiza a qualidade de vida,
porém a deterioracdo da funcéo pulmonar continua
acontecendo, levando a necessidade de periodos
cada vez mais longos sob ventilacdo e,
posteriormente, de traqueostomia, ap6s poucos anos
de vigéncia deste tipo de tratamento’?’. Uma
pesquisa avaliou a qualidade de vida de dezenove
portadores de doenca neuromuscular, incluindo DMD,
submetidos a assisténcia ventilatoria domiciliar com
traqueostomia; destes, 84% mostraram-se satisfeitos
com o método e disseram ter feito uma escolha
acertada®.

Nem todos os pacientes com doencas
neuromusculares s@o bons candidatos ao uso de
métodos de ventilagdo nédo-invasiva. Contra-
indicacdes potenciais incluem inabilidade de
expectorar secrecfes orofaringeanas, mudanca do
estado mental ou prejuizo cognitivo e instabilidade
cardiovascular. Alguns pacientes mais graves podem
requerer episodios repetidos de intubacéo e ventilacdo
mecanica na UTI para prolongar sua sobrevivéncia’.

Entre os usuérios da NPPV, efeitos colaterais
incluem altera¢6es na pele facial, devido a pressao
da mascara nasal, boca seca, irritagdo dos olhos,
coriza, sinusite, sangramento nasal e,
ocasionalmente, aerofagia. Barotrauma pulmonar é
uma ocorréncia muito rara, e o0 pneumotérax pode
ser descrito como uma complicacdo virtualmente
nao-existente no tratamento ventilatério de centenas
de pacientes com doengas neuromusculares. Existem
apenas quatro casos descritos na literatura médica
de ocorréncia de pneumotoérax como complicacao
de terapia com NPPV em pacientes com doenca
neuromuscular®”,

Como o tratamento de um paciente com uma
doenga neuromuscular grave € agressivo e apresenta
pequena perspectiva de melhora clinica significativa,
€ um dilema ético indicar um programa terapéutico
a estes sofridos pacientes. A indicacdo de um suporte
respiratorio e a escolha do método de ventilagao
em uma complicacao respiratéria, por exemplo,
podem necessitar de uma equipe multidisciplinar,
incluindo a familia e o proprio paciente. Como todo
o tratamento de pacientes portadores de distrofia
muscular visa melhorar a qualidade de vida,
ultimamente, cabe a eles proprios e seus familiares
optar ou ndo pelo tratamento proposto®.

CONCLUSAO

Tendo em vista a alta prevaléncia de infeccBes
pulmonares e insuficiéncia respiratdria nos portadores
da DMD, faz-se necessario uma avaliacéo individual
rigorosa e um acompanhamento diario destes
pacientes, por uma equipe multidisciplinar cujo
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objetivo seja estabelecer um programa adequado
de tratamento, que vise prolongar e melhorar a
gualidade de vida.

Existem controvérsias no tratamento das
complicacOes respiratorias, no que diz respeito a
execucao de exercicios fisicos e de treinamentos de
forca e resisténcia muscular. Alguns autores relatam
efeitos deletérios com os treinamentos, jA outros
demonstram beneficios, pois acreditam que
desaceleram a progresséo do distarbio respiratério.
E de fundamental importancia a realizacdo de mais
estudos randomizados e controlados, que visem
demonstrar os reais resultados desse tipo de
tratamento.

Vale lembrar que a escolha de um
determinado programa terapéutico para esta doenca
potencialmente fatal depende da opinido ndo s6 da
equipe multidisciplinar, mas principalmente do préprio
paciente e de sua familia, pois a concepgao de
gualidade de vida desses deve ser levada em conta
no momento da opc¢do pelo melhor tipo de
tratamento.
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