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Resumo

As miopatias sio caractetizadas por distirbios bioquimicos nas
fibras musculares, decorrentes de alteracdo na produgido e fun¢io
de proteinas musculares (distrofina). Dentre os principais tipos de
distrofia muscular, destacam-se a distrofia muscular de Duchenne
e a distrofia muscular de Becker. Existe, porém, uma forma inter-
mediaria de miopatia com caracteristicas intermediarias entre Duch-
enne e Becker. O objetivo deste trabalho foi relatar o caso de um
individuo do sexo masculino, nove anos de idade, com diagnéstico
de distrofia intermediaria entre Duchenne e Becker. Inicialmente foi
realizada anamnese com o responsavel e avaliagao do sujeito quanto
a forga muscular e, posteriormente, avaliagao funcional de acordo
com a escala de Vignos. O sujeito apresentou atraso e dificuldade na
aquisi¢ao de algumas atividades motoras como ficar de pé e marcha;
ao0s seis anos de idade apresentou inicio dos sintomas com quedas
freqiientes; aos nove anos apresentou dificuldade na deambulacio,
aumento da lordose lombar, déficit de equilibrio, fraqueza muscular
e diminuigdo da funcionalidade, principalmente de membros infe-
riores. O quadro clinico da distrofia intermedidria ¢ semelhante a
distrofia muscular de Duchenne, porém com inicio um pouco mais
tardio, assemelhando-se a distrofia muscular de Becker.

Palavras-chave: distrofia muscular de Duchenne, distrofia
muscular de Becker, distrofia muscular intermediaria.
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Introducao

Dentre as principais doengas neuromusculares, pode-se
citar a Distrofia Muscular de Duchenne (DMD), a Distrofia
Muscular de Becker (DMB) e, atualmente, tem-se obset-
vado um tipo intermedidrio a estas duas, com caracteristicas
semelhantes.

Abrtigo recebido em 20 de outubro de 2004; aceito em 5 de janeiro de 2006.

Abstract

The myopathy is characterized by biochemical deficiencies in
muscle tissue due to alteration in the production and function of
muscle proteins (dystrophin). Among the main types of muscular
dystrophy they are distinguished Duchenne muscular dystrophy and
Becker muscular dystrophy. It exists, however, one intermediate form
of myopathy with intermediate characteristics between Duchenne
and Becker. The objective of this study was to relate the case of
an individual male, nine years old, with diagnosis of intermediate
dystrophy between Duchenne and Becker. Initially it was done
anamneses with tutors, then it was analysed muscle strength and
functional evaluation with Vignos scale. The subject demonstrated
delay and difficulty in the acquisition of some motor activities like
standing and gait; frequent falls at six years; at nine years, difficulty
in the gait, increase of lumbar lordosis, balance deficit, muscular
weakness and reduction of the functionality, mainly of lower limbs.
In conclusion, the clinical process of the intermediate dystrophy is
similar to the Duchenne muscular dystrophy, however with delay in
the onset, it is similar to Becker muscular dystrophy.

Key-words: Duchenne muscular dystrophy, Becker muscular
dystrophy, intermediate muscular dystrophy.
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A DMD e DMB formam um conjunto de miopatias
degenerativas, geneticamente determinadas (doenca ligada
a0 sexo), ocasionando a falta de uma proteina muscular
denominada distrofina. Tal déficit resulta em “fragilidade”
muscular com inclusio de fibrose e gordura entre as fibras
musculares, as quais se tornam incapazes de responder aos
estimulos do sistema nervoso central que chegam até o mus-

Enderego para correspondéncia: Profa. Cristina Iwabe, Rua Sacramento, 1091/ 32 Centro 13023-185 Campinas SP, E-mail: cristinaiwabe@uniararas.br




70

Fisioterapia Brasil - Volume 7 - Namero 1 - janeiro/fevereiro de 2006

culo e, conseqiientemente, de se contrairem. Acomete todos
os grupos musculares de fibras estriadas, caracterizando-se
por degeneracio, necrose, variagdes de forma e volume (fibras
atroficas e hipertréficas), aumento dos nicleos centrais das
fibras musculares e interposi¢ao progressiva de conjuntivo e
tecido gorduroso entre elas [1].

Na DMD, a crianga apresenta aparente desenvolvimento
motor normal, porém, por volta dos trés anos de idade, inicia
histéria de quedas freqiientes, marcha digitigrada e dificul-
dade para subir e descer escadas. Ao se levantar do chio,
utiliza-se de uma manobra caracteristica, denominada levan-
tar de Gower [2,3]. A perda progressiva da for¢a muscular
geralmente é simétrica, iniciando nas regides proximais dos
membros, progredindo para regides distais. O desequilibrio
na acio da musculatura, perda da for¢a muscular e a agido
da gravidade podem ocasionar deformidades articulares,
como escolioses, que prejudicam o alinhamento postural do
individuo. Outro sinal caracteristico é a pseudo-hipertrofia
de triceps sural (panturrilha), quadriceps, gliteo e deltoéide,
devido ao acimulo de gordura entre as fibras musculares,
e também ocorre o aumento da lordose lombar durante a
marcha [2,3]. Por volta dos sete a oito anos de idade, a cri-
anga perde a capacidade de deambulacio, sendo necessaria
a locomogio na cadeira de rodas. Geralmente, progridem
para 6bito durante a segunda ou terceira década de vida, em
conseqiiéncia da imobilidade geral, principalmente da mus-
culatura respiratoria. Ha rigidez da parede toracica, microa-
telectasia pulmonar, aspiracio e dificuldade para eliminacio
das secrecoes, devido a capacidade reduzida de tossir [3-5]. As
anormalidades cardfacas podem ser detectadas precocemente,
logo ao nascimento, aumentando com a idade, até que esteja
presente em todos os pacientes aos 18 anos. Em relacdo a
parte cognitiva, acreditava-se antigamente que essas criangas
apresentassem inteligéncia normal, mas diversos autores
descreveram deficiéncia cognitiva e apatia, em porcentagem
significativa, desses pacientes [3].

A DMB ¢é uma forma de miopatia menos grave do que
a DMD, sendo seu curso também progressivo, porém de
inicio mais tardio e lento, iniciando-se aproximadamente na
adolescéncia, podendo ocasionar a perda de capacidade de
locomogio na segunda ou terceira década de vida [0]. A cat-
diomiopatia pode ocorrer em cerca de 50% dos individuos, da
mesma forma que a instalagio das deformidades articulares e
escolioses, as quais podem surgir mais tardiamente do que na
DMBD. O ébito é raro antes de 21 anos, ocorrendo geralmente
préximo dos 40 anos ou devido as complicagGes respiratorias
e cardiacas. O quadro clinico da DMB apresenta variabilidade
muito maior que a do tipo Duchenne, tanto no surgimento
dos primeiros sinais, como na evolugdao da doenca. Assim,
é comum encontrarmos em uma mesma familia, individuos
afetados pela DMB que apresentam diferentes graus de
comprometimento [4].

Tanto para o diagnéstico da DMD, quanto para DMB
sao utilizados os exames laboratoriais (analise da creatinafos-

foquinase — CK, DNA), eletromiografia (EMG) e a bi6psia
muscular [7].

A forma intermediaria de miopatia ¢ um tipo raro de
doenca neuromuscular, com caracteristicas motoras semel-
hantes a DMD e DMB, porém nio ha base literaria suficiente
para a sua descri¢do. Desse modo, o objetivo desse trabalho
¢ relatar o caso raro de um individuo com distrofia muscular
intermediaria e, através da descricdo do caso clinico, setdo
acrescentadas a seguir as principais caracteristicas encontradas
nesse tipo de distrofia.

Material e métodos

Foi analisado no setor de pediatria da clinica de fisioterapia
do Centro Universitirio Herminio Ometto — Uniararas, um
sujeito do sexo masculino, nove anos de idade, com diag-
nostico clinico de distrofia muscular intermediaria.

Inicialmente, foi realizada anamnese com o tresponsavel, a
fim de verificar dados da gestacgo e parto, as principais etapas
do desenvolvimento neuromotor, o inicio dos sintomas e
os exames laboratoriais para diagnéstico. Apos a anamnese,
o0 sujeito foi avaliado segundo a ficha de avaliacio fisioter-
apéutica da Clinica de Fisioterapia da Faculdade Herminio
Ometto - Uniararas, no setor de pediatria, quantificando a
forca de grupos musculares de membros supetiores (MMSS) e
inferiores (MMIL), e a avalia¢do funcional de MMSS e MMII,
segundo a escala modificada de Vignos et al. [8] (quadro I).

Quadro I - Escala de avaliacio funcional de 1 ignos et al. [8]

Grau 1: Caminha e sobe escadas sem necessitar de ajuda
Grau 2: Anda e sobe escadas com ajuda do corrimao

Grau 3: Caminha e sobe escadas lentamente, apoiando-se no
corrimdo.

Grau 4: Anda sem ajuda e se levanta da cadeira, mas néo
consegue subir escadas.

Grau 5: Anda sem ajuda, mas néo é capaz de levantar-se da
cadeira ou de escalar degraus.

Grau 6: Caminha somente com ajuda de aparelhos ortopédi-
cos longos para membros inferiores.

Grau 7: Caminha com auxilio de aparelhos ortopédicos longos
para os membros inferiores, mas precisa de ajuda para equili-
brar-se.

Grau 8: Mantém-se em pé com auxilio dos aparelhos ortopédi-
cos, porém n&o consegue andar, nem mesmo com ajuda.
Grau 9: Confinada & cadeira de rodas. Os flexores do cotovelo
vencem a acdo da gravidade.

Grau 10: Confinada & cadeira de rodas. Os flexores do coto-
velo ndo conseguem vencer a acéo da gravidade.

Resultados

Sujeito do sexo masculino, nove anos de idade, segundo o
relato da mie, ¢ filho adotivo, sendo o primeiro filho da mae
biolégica, ndo apresentando nenhum caso dessa patologia
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na familia. Nasceu de parto normal, a termo, peso de 2,5
kg, apresentando parada cardiorrespiratéria ao nascimento,
permanecendo internado por sete dias na unidade de terapia
intensiva, evoluindo sem sequelas motoras. Em relagdo ao
desenvolvimento motor, apresentou atraso no sentar sem
apoio, nio engatinhou, iniciou aos nove meses a postura de
pé com apoio e aos dois anos a marcha independente. Aos
sels anos, apresentou quedas freqiientes, alteragdes na postura
em pé, com déficit de equilibrio, base alargada, além de iniciar
a marcha digitigrada. Aos nove anos, apresentou dificuldade
para subir e descer escadas, com maiores déficits de forca e
equilibrio, principalmente em MMII, aumentado a dificuldade
para deambulagio independente.

Em rela¢do a for¢a muscular, apresenta fraqueza muscular
mais acentuada nos musculos proximais dos MMII compara-
dos com os MMSS (Tabela I).

Tabela I -_Andlise da forca muscular em MMSS ¢ MIMII no individno
com Distrofia Muscular Intermedidria.

Musculo Grau de for¢ca muscular

MMSS

Flexor de ombro
Extensor de ombro
Abdutor de ombro
Adutor de ombro
Rotador interno
Rotador externo
Pronador
Supinador

Flexor de cotovelo
Extensor de cotovelo
Flexor de dedos
Extensor de dedos
Flexor de punho
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Extensor de punho
MMII

Flexor de quadril
Extensor de quadril
Abdutor de quadril
Adutor de quadril
Rotador interno
Rotador externo
Flexor do joelho
Extensor do joelho
Dorsiflexor tornozelo
Flexor plantar tornozelo
Flexor de dedos

W WA WWWWWNNNDN

Extensor de dedos

Em relacdo a avaliacdo funcional de MMSS ¢ MMII
verificou-se maior grau de funcionalidade nos MMSS (Ta-
bela II).

Tabela II - Avaliacio da capacidade funcional no individuo com Distrofia
Muscular Intermediaria segundo escala de Vignos et al. [8]

Membros Grau de funcionalidade
MMSS 3
MMII 2

Para confirmagio do diagnéstico clinico foi realizado o
exame laboratorial de CK (945 US/ml, com valores normais de
aproximadamente 40 US/ml para idade até 14 anos) e clinico
de DNA, observando delegiao molecular no gene da distrofina,
compativeis com o diagnéstico de Distrofia Muscular Pro-
gressiva Xp21, o qual abrange tanto a DMD quanto a DMB.
Devido ao resultado dos exames laboratoriais e a andlise do
quadro clinico demonstrado pelo syjeito, o qual ndo apresenta
caracteristicas compativeis isoladamente com a DMD ou com
a DMB, foi caracterizada a Distrofia Muscular Intermediaria.

Discussao

Através do caso relatado, pode-se observar que o primeiro
sintoma a setr observado na Distrofia Muscular Intermediaria
assemelha-se a DMD, o qual se caracteriza por inicio da mar-
cha digitigrada e quedas frequentes [5]. Porém, nessa forma
de distrofia intermediaria, o individuo apresentou inicio dos
sintomas aos seis anos de idade, ou seja, em petiodo mais tardio
do que a DMD, pois esta inicia seus primeiros sintomas entre
3-5 anos de idade e aos sete ocasiona a perda da capacidade de
andar. Por outro lado, apresenta infcio precoce para caracterizar
DMB, onde os primeiros sintomas sao mais lentos, mantendo-
se a marcha inalterada até os 15 anos de idade [0].

Para realizagao do diagnéstico clinico, pode ser realizado o
teste enzimatico de CK, no qual o individuo no inicio da DMD
geralmente apresenta o indice de CK até 50 vezes elevado 2],
fato observado no sujeito analisado. Pode ser realizado também
o exame de DNA, o qual pode ser utilizado pata identificagdo
da localizagdo anormal do gene em Xp21 e que sdo particu-
larmente tuteis em conjunto com o teste de CK sérica para o
diagnéstico clinico [5]. Segundo estudos de Leitdo et al. [1], 60
a 70% dos individuos diagnosticados como DMD ou DMB
apresentam uma delecio molecular no gene da distrofina,
caractetistica observada no individuo do nosso estudo, o qual
apresentou exame compativel com distrofia muscular progres-
siva Xp21. Essa denominagao abrange as distrofias musculares,
tanto do tipo Duchenne, como do tipo Becker, que sdo doencas
genéticas de heranca recessiva ligada ao cromossomo X, e que
afeta individuos do sexo masculino.

Devido a escassez na literatura, deve-se valorizar prin-
cipalmente a descri¢do clinica e os achados dos testes de
genética molecular para realizacdo do seu diagnéstico clinico.
Calcula-se que aproximadamente 15% dos pacientes que
recebem inicialmente o diagnéstico de DMD apresentam
inicio do acometimento motor tardiamente ou evoluem com
acometimento moderado [0].
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Em relacio ao quadro motor do sujeito, verificou-se ini-
cio da fraqueza muscular na regido proximal dos membros,
principalmente em MMII, concordando com relatos de Burns
¢ Macdonald [3]. A marcha do individuo analisado também
apresenta alteracdes semelhantes a DMD, como oscilagdes
laterais do tronco, abdugdo do membro inferior ipsilateral,
devido a fraqueza do gliteo médio, aumento da flexdo do
quadril, a fim de compensar a fraqueza dos musculos dor-
siflexores de tornozelo. Tais caracteristicas manifestam-se a
medida que a forca muscular dos membros diminui [3]. Em
alguns casos de DMD pode-se observar atraso no desenvolvi-
mento motor [2], fato também observado no nosso estudo,
no qual o sujeito apresentou atraso nas aquisicGes de posturas
altas como sentar, ficar de pé e andar.

Em relagdo a capacidade funcional, nas distrofias muscu-
lares, os MMSS tendem a manter a sua capacidade funcional
por mais tempo do que os MMII, porém, devido ao inicio
da fraqueza muscular mais proximal (cintura escapular), o
individuo apresenta dificuldade para manipulacio e preensio
de objetos, conseqiiente a falta de estabilidade proximal [3].
Essa caracteristica foi observada no nosso estudo, o qual
o individuo apresentou maior grau de funcionalidade em
MMSS. Essa maior funcionalidade do MMSS deve-se princi-
palmente ao maior grau de for¢a muscular apresentado pelo
individuo, além de nio apresentar deformidades articulares.
Isso demonstra que a manuten¢do do comprimento ideal do
musculo possibilita maior geragdo de forga e, consequente-
mente, maior uso do membro [9,10].

A forca de contragdo muscular (tensio) gerada pelo
musculo é quantificada pela freqiéncia de disparos dos
neur6nios motores alfa e proporcional ao nimero de fibras
extra-fusais estimuladas por este neurdnio motor [7,9,10].
Para que o musculo possa gerar contra¢do ativa maxima, ¢
necessario também que se encontre em um comprimento
ideal (comprimento de repouso) que corresponde a posi¢ao
na qual o musculo deve agir com forga e eficiéncia. A tensdo
gerada pelo musculo pode cair se esse comprimento for
inferior ou exceder o de repouso, pois, se for maior, havera
menos ligagdes cruzadas de actina e miosina disponivel para
interagir e, se for menor, ocorrera interferéncia entre as
moléculas, porque a sobreposi¢io é muito grande. Portanto,
alteragoes posturais podem mudar esse comprimento de
repouso e diminuir a capacidade do musculo de gerar tensdo
[10]. A fraqueza muscular nio apenas resulta em perda do
movimento ou de estabilidade de uma determinada articula-
¢d0, mas também gera um estado de desequilibrio muscular
que afeta todos os grupos musculares referentes a produgao
de movimentos coordenados [10]. Desse modo, a fraqueza
muscular encontrada nos musculos proximais dos membros
do individuo pode afetar a produgio de for¢a dos musculos
adjacentes, alterando assim a sua funcionalidade, caracteristica
observada nos MMII do sujeito. Além disso, é importante
que os musculos mantenham seu comprimento de repouso
ideal, a fim de possibilitar a gera¢ao de forga.

Conclusao

Devido a variabilidade de tipos de doengas neuromuscula-
res, é importante conhecer e identificar todas as caracteristicas
clinicas de cada patologia a fim de possibilitar o diagnéstico
e tratamento preciso. Devido as caracteristicas clinicas en-
contradas, principalmente o inicio dos sintomas motores, a
Distrofia Muscular Intermediaria apresenta quadros motores
semelhantes a DMD, porém com inicio dos sintomas no
petiodo entre a DMD e DMB, ou seja, aproximadamente
aos seis anos de idade. A evolugdao motora tende a seguir os
mesmos sintomas relatados para a DMD e DMB, com perda
progressiva da for¢a muscular, da capacidade funcional, até
atingir a perda da deambulacio independente, locomovendo-
se em cadeira de rodas, porém em idades intermediarias
aquelas relatadas para a DMD e DMB. Devido a probabili-
dade de acometimento cardfaco e a perda progressiva de fibras
musculares, como nos demais tipos de distrofia, o 6bito pode
ser ocasionado devido a insuficiéncia respiratoria associada. O
diagnéstico deve ser realizado com base nos exames laborato-
riais, clinicos, mas, principalmente, no conhecimento prévio
das demais patologias neuromusculares e na analise do quadro
motor do individuo. O tratamento fisioterapéutico deve ser
iniciado o mais precocemente possivel, a fim de prevenir a
instalacao de deformidades articulares, retardar a perda da
forca muscular e aperfeicoar a capacidade respiratéria e fun-
cional do individuo, da mesma forma ja relatada nos casos
de DMD e DMB. E necessério, portanto, o conhecimento
das caracteristicas da patologia a fim de propor o tratamento
terapéutico adequado, considerando sempre a evolugio da
propria patologia.
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