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INSUFICIENCIA CARDIACA CONGESTIVA NA DISTROFIA
MUSCULAR DE DUCHENNE: UM RELATO DE CASO

CONGESTIVE HEART FAILURE IN DUCHENNE MUSCULAR
DYSTROPHY: A CASE REPORT
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RESUMO

A Distrofia Muscular de Duchenne é uma doenga neuromuscular, hereditaria, recessiva, causada
por mutagdes no gene da distrofina. Clinicamente, caracteriza-se por fraqueza muscular
progressiva e simétrica. O diagndstico é feito pela bidpsia muscular com imuno-histoquimica e o
tratamento tem a finalidade de retardar a progressao da disfungdao muscular, ja que uma causa
frequente de 6bito é a insuficiéncia cardiorrespiratoria.
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ABSTRACT

Duchenne muscular dystrophy is a neuromuscular disorder with a recessive mode of inheritance
caused by a mutation in the dystrophin gene. Clinically, it is characterized by progressive and
symmetrical muscle weakness. Diagnosis is made by muscle biopsy with immunohistochemical
staining, and treatment aims to slow the progression of muscle dysfunction, because

cardiorespiratory failure is a common cause of death.
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A Distrofia Muscular de Duchenne (DMD)
ou Distrofia Muscular Pseudo-hipertréfica
é uma doenga neuromuscular hereditaria,
recessiva, ligada ao cromossomo X, causada
por muta¢des no gene da distrofina, no
locus Xp21.2.(1).0s individuos acometidos
apresentam fraqueza muscular simétrica
e progressiva (2).Trata-se de uma rara e
incuravel patologia que acomete 1 em cada
3600-6000 meninos nascidos vivos (1,3).

A perda da forga muscular é de,
aproximadamente, 2% ao ano. O envolvimento
da musculatura cardiaca ocorre em 70%
e, em menor grau, a faléncia respiratéria
restritiva, que sdo as principais causa de
morbimortalidade (3,4).

Apesar das pesquisas com células-tronco,
ainda ndo ha tratamento especifico. Portanto,
a terapéutica tem por objetivo atrasar a perda
da funcionalidade, aumentar a qualidade de
vida e a sobrevivéncia (2,5). Mediante o uso
de esteroides, os pacientes acometidos tém
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uma expectativa de vida que pode chegar aos
30 a 40 anos de idade (1,5).

Relatamos o caso de um menino de
12 anos em fase terminal da doenga,
apresentando uma fragao de ejecdao de 14%
ao ecocardiograma. Apesar da miocardiopatia
dilatada ser frequente, nestes pacientes,
a relevancia do caso reside na raridade do
desenvolvimento da insuficiéncia cardiaca
congestiva.

I: L.G.PW., 12 anos, masculino, pardo,
natural de Ararangud e procedente de
Cachoeirinha.

QP: falta de ar

HDA: Nos dois primeiros anos de vida,
a crianga apresentava desenvolvimento
neuropsicomotor dentro da normalidade. Aos
trésanos, inicioucomdificuldades motoras, foi
investigado e recebeu o diagndstico de DMD.
Desde entdo, estd em acompanhamento,
teve diversas internagdes prévias e piora
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progressiva no ultimo ano. Encontra-se em fase terminal,
com insuficiéncia cardiaca congestiva grave, é cadeirante e
faz uso de BIPAP para dormir. Teve as medicag¢des ajustadas
e, uma semana depois, procurou a Emergéncia Pediatrica do

Hospital Universitdrio da ULBRA. Internou, na UTI Pediatrica,
por apresentar dispneia e edema. Foi feita a radiografia de
térax que evidenciou cardiomegalia e derrame pleural a
direita (figura 1).

Fiqura 1 - Radiografia de torax em incidéncia posteroanterior, evidenciando cardiomegalia, infiltrado

pulmonar, opacificacdo e derrame pleural a direita.

Ao exame fisico, estava em regular estado geral,
edemaciado, com pele xerdtica e dispneia moderada. A
ausculta cardiaca apresentava ritmo regular, dois tempos,
sopro sistdlico de regurgitagio ++ em foco mitral e
hiperfonese de B2. A ausculta pulmonar, murmdrio vesicular
rude com crepitantes bibasais. Abdome ascitico.

Foi manejado com Furosemida 40 mg 6/6h,
Espironolactona 100 mg 12/12h, Captopril 25 mg 8/8h,
Carvedilol 3,125 mg 12/12h, Digoxina 0,25 mg 1x/d,
Ticlopidina 250 mg 1x/d, Omeprazol 20 mg 1x/d, Fluoxetina
20 mg 1x/d, fisioterapia motora e respiratdria 2x/d e evoluiu
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favoravelmente, recebeu alta e mantém acompanhamento
com pediatra e cardiologista.

HMP: Depressao

AGO: O paciente é filho adotivo e ndo se conhece a
histéria GO.

Exames complementares:
Marcadores virais - Negativos

Ecocardiograma - Fragdo de ejecdao 14%
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Distrofia Muscular de Duchenne

DISCUSSAO

A DMD é a mais grave de todas as distrofias musculares
e consiste em deficiéncia ou auséncia da proteina distrofina
na superficie da membrana da célula muscular; logo,
ha um aumento sérico de enzimas musculares, como a
creatinoquinase (CK) (6). Costuma manifestar-se antes
do quarto ano de vida, quando se observam dificuldades
a deambulagdo, dificuldade para levantar-se do chao,
dificuldade para subir escadas e quedas frequentes (2,7).

A DMD é a doenga neuromuscular mais frequente em
pediatria. Tem carater hereditario em 70% dos casos, é
recessiva e ligada ao cromossomo X, sendo que 0s meninos
manifestam a doenga e as meninas sdo portadoras. Os 30%
restantes, relacionam-se a possiveis muta¢des novas no
gene da distrofina (7).Apds o diagndstico em um individuo,
torna-se necessdria a identificagdo das mulheres que portam
este gene na familia para acompanhamento adequado e
aconselhamento genético (4). O risco de recorréncia da
patologia, em portadoras, por gravidez, é de 50% (2).

Clinicamente, caracteriza-se  por fraqueza da
musculatura proximal, de forma simétrica e progressiva,
contraturas, deformidades, diminui¢cdo da fung¢dao pulmonar
e comprometimento intelectual (3). Em decorréncia da
fraqueza muscular, pode ser visto o sinal de Gowers,
ou seja, para o paciente levantar-se do chdo, ele o faz
apoiando-se sobre si préprio. O diagndstico costuma ser
feito a partir dos 2 anos de idade, quando sdo observadas
as primeiras manifestagdes, tais como dificuldades motoras
e atraso no desenvolvimento neuropsicomotor. Dessa
forma, é importante avaliar os marcos do desenvolvimento
da crianga, uma vez que esses pacientes apresentam uma
diminuicdo do quociente de inteligéncia (Ql) e 30% podem
ter retardo mental (7,8).

Estudos relatam que é muito frequente o atraso no
diagndstico da doenga por falta de conhecimento dos
médicos generalistas a respeito dos sintomas. Usualmente,
é diagnosticada entre 4 e 7 anos de idade. Com a evolugdo
da doenga, em torno dos 13 anos de idade, ha perda da
capacidade de deambulagdo, fator que mais causa impacto
na qualidade de vida dos portadores desta distrofia (2,9).
Sendo assim, é de suma importancia que haja um melhor
entendimento desta miopatia, pois o diagndstico precoce
é fundamental ndo sé para que se faga 0 acompanhamento
genético, mas também para que se propicie um maior
suporte ao paciente (4,7).

Laboratorialmente, os niveis de creatinoquinase (CK)
estdo até 100 vezes acima do valor normal. A confirmagdo
diagndstica se da pela dele¢cdo no gene da distrofina e/ou
auséncia desta proteina na bidpsia muscular com imuno-
histoquimica (7).
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Infecgdes respiratdrias sdao frequentes em portadores de
DMD, uma vez que ha fraqueza da musculatura respiratéria
e prejuizo na capacidade de tossir, levando a um acimulo
de secreg¢des nos pulmdes, motivo pelo qual é fundamental
a realizacdo de fisioterapia. Além disso, é importante a
realizagdo da imunizagdo para Pneumococo e Influenza (6).

Os pacientes com DMD desenvolvem miocardiopatias
e, muitas vezes, tém predisposicdo a arritmias. Nas
miocardiopatias, ha falha da func¢do cardiaca em bombear o
sangue, levando a sinais de insuficiéncia cardiaca congestiva,
como edema pulmonar, dispneia, hepatomegalia, edema
periférico, ritmo de galope e sintomas como fadiga,
intolerancia a exercicios, angina, lipotimia (2,10).

Ha trés tipos de miocardiopatias: hipertrofica, dilatada
ou congestiva e restritiva. Na primeira, hd aumento na
espessura do miocdrdio e pode manifestar-se como fadiga,
dor tordcica, palpitagGes, sopro, dispneia, sincope e morte
subita.O diagndstico é feito por meio do quadro clinico e
do ecocardiograma, que mostra o grau de hipertrofia das
paredes ventriculares. Na segunda, ha dilatagdo da camara
cardiaca esquerda com redugdo da fracdo de ejegdo.
Em criangas pequenas, pode se manifestar como sopro
de insuficiéncia mitral ou como baixo ganho ponderal,
hiporexia, taquipneia, taquicardia, manifestagdes também
observadas nos pacientes com ICC. Pode haver hiperfonese
de segunda bulha, hipertensdao pulmonar e sopro sistdlico
de regurgitagdo mitral, como no caso relatado. A radiografia
de térax pode evidenciar cardiomegalia, congestdo ou
hipertensdo pulmonar. Novamente, o ecocardiograma tem
papel diagndstico fundamental, pois mostra a redugao
na fracdo de ejecdo, bem como aumento na dimensdo da
camara cardiaca esquerda durante a sistole e/ou diastole.
O manejo é feito através de IECA, betabloqueadores,
digitdlicos e diuréticos. Na terceira, mais rara, ha
anormalidade da fungao diastdlica. Ha dilatagdo dos atrios e
aumento das pressdes atriais e diastdlica final. Recomenda-
se o transplante cardiaco (10,11).

A disfunc¢do cardiaca evolui, principalmente, sob a forma
de miocardiopatia dilatada primaria que ocorre devido
a fibrose da parede posterior do ventriculo esquerdo.
Se houver acometimento do musculo papilar, observa-
se regurgitagdo mitral importante. No entanto, muito
antes do inicio dos sintomas, ja verificam-se alteragdes
ao eletrocardiograma, devido a deficiéncia de distrofina
na contragdo que ocasiona a ruptura do sarcolema (4,12).
Deve ser realizado o rastreamento periddico através
do ecocardiograma. Drogas, como o inibidor da enzima
conversora de angiotensina (IECA), devem ser iniciadas, pois
esta miopatia ocasiona a disfungdo sistdlica do ventriculo
esquerdo que culmina com a redugdo da fragdo de ejegdo
(12).
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Embora ndo haja tratamento especifico, sabe-se que o
uso de esteroides orais pode influenciar na for¢ga muscular,
retardando a perda da marcha, a insuficiéncia respiratéria
restritiva e o envolvimento cardiaco (1,6,9). Essa medicagdo
pode levar a uma sobrevida além dos 30 anos de idade (3).
Entretanto, podem surgir efeitos colaterais, como restri¢ao
no crescimento, excessivo ganho de peso, osteopenia e, a
longo prazo, osteoporose, aumento do risco de fraturas,
hipertensdo moderada (6). No intuito de minimizar os
paraefeitos, ha esquemas terapéuticos a serem usados
sabados e domingos, com a mesma eficacia daqueles
utilizados diariamente (5). Recente estudo, feito em ratos,
mostra o beneficio do inicio de IECA associado a antagonista
daaldosterona, caso seja constatada diminuigdo da fragdo de
ejecdo do ventriculo esquerdo (12).No caso de intolerancia
ao IECA, uma alternativa seria o uso do antagonista do
receptor da angiotensina 2 (ARA2) (13).
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