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A distrofia muscular de duchenne (DMD) ¢ uma
patologia neuromuscular, sendo a mais grave, rara e
hereditaria. Os paciente apresentam complicacdes

muscoesqueléticas, respiratoria, cardiacas e
ortopédicas. Devido essas alteragoes musculares
esses pacientes podem desenvolver incontinéncia
urindria, que é perda de controle da bexiga e
qualquer perca invonluntaria de urina . O objetivo
desse estudo foi compreender como a incontinéncia
urinaria pode afetar a vida dos portadores. Na
procura de respostas utilizamos uma revisdo
bibliografica, onde os dados foram coletados de
modo qualitativo, através de artigos cientificos
dentre os anos de 2003 a 2022, com bases no
GOOGLE ACADEMICO, PUD MED, SCIELO E
LIVROS. Foram realizados estudo e analise
bibliograficos onde foi possivel enunciar a
propor¢do dos pardmetros em pessoas que
apresentam a doenca, tal como incapacitando de
realizar metas dos funcionamentos fisioldgicos
onde a maior concentragdo ¢ envolvida no segmento
da incontinéncia urinaria, deste modo foram
estabelecido questionamentos associados se a vida
dos individuos portadores de tal patologia e suas
alteragdes podem gerar maleficios que acarrete
danos psicolédgicos e entrosamento, acredito que no
futuro seja possivel alcancar orientagdo es e
contribui¢cdes que beneficie pessoas portadoras da
devida patologia.

Distrofia Muscular de Duchenne,
Genética, Sintomas do Trato Urinario e
Incontinéncia Urinaria.

A Distrofia Muscular de Duchenne (DMD), ¢ uma doenga genética ligada ao cromossomo X,

gerada por mutagdes no gene localizado na posicdo Xp21, que codifica a proteina distrofina, uma

proteina citoesquelética que fica junto ao sarcolema, onde ela tem encargo de manter a membrana de

fibra muscular essencialmente durante a contracdo muscular. A falha da distrofina procede em

destruicdo das fibras (necrose muscular), at¢ 0 momento em que perde a capacidade de regeneracao, e

entdo acontece uma substituicdo por gordura e fibrose naquele local, causando como consequéncia a

fraqueza muscular, afetando toda a musculatura esquelética e cardiaca. (FERNANDES et al.,2015

p.144).
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Com incidéncia de 1 a cada 3000-5000 nascimentos do sexo masculino, as manifestacoes
clinicas comegam aparecer em torno de 3 a 5 anos de idade, quando a crianga denota a desenvolver
quedas frequentes, menor agilidade na marcha, maior dificuldade em subir escadas e sentar-se no chao
(BUSHBY, Katharine 2010).

As evidéncias laboratoriais mostram que ndo ha envolvimento do corddo espinal ou sistema
nervoso periférico e da jungdo neuromuscular, caracterizando assim um defeito especialmente da
deficiéncia ou auséncia da proteina distrofina. Com o passar dos anos, isso causa uma perda
progressiva de habilidades funcionais que atingem a mobilidade como subir escadas, caminhar,ficar
em pé, transferéncias de objetos e as atividades de vida didria, consequentemente sdo comprometidas
também, vestir-se, tomar banho e se alimentar fica cada dia mais dificil e o sistema respiratério também
¢ afetado (CASE LAURA et al., 2018; HIND DANIEL et al., 2017).

Segundo Freitas et al., (2014), a qualidade de vida dos portadores de distrofia de duchenne sao
afetada por varios motivos, ele classifica em primeira estancia: fatores fisicos, psicoldgicos e sociais,
e em segunda estancia: modificagdes dos sintomas somaticos, fun¢do sexual e produtividade pessoal.
Um dos problemas ¢ a Incontininéncia Urindria, que interfere por conta da fraqueza muscular do
assoalho pélvico.

A incontinéncia urinaria € qualquer perca de urina invonlutariamente, a mais comum ¢ quando
ocorre uma lesdo no colo da bexiga, gerando uma deficiéncia esfincteriana. Além do mais, um
estiramento ou lesdo no musculo € um dos fatores para desenvolver incontinéncia urinaria (LIMA et
al., 2014, v. 15, p. 141).

Kathryn R. (2007) relata que os problemas urinarios sdo comuns nas criangas € nos adultos
com DMD, sendo os mais frequentes a urgéncia e a incontinéncia urinaria diurna e noturna.

Por estes motivos citados anteriormente, o presente artigo justifica-se na auséncia de estudos,
pesquisas, orientagdes e conscientizagdo sobre a patologia.

O objetivo deste artigo ¢ compreender como a Incontinéncia Urindria desses portadores de
Sindrome de Duchenne ¢ afetada. Afim de analisar a proporg¢ado e especificar o acesso a oportunidades
e atividades diaria a cada periodo da manifestacdo da doenca, descrever as dificuldades previstas da
doenca e orientar os familiares de ter suporte psicologico, relacionar as questdes emocional e social no
decorrer da trajetdria da doenca, redigir o paciente para um tratamento para Incontinéncia Urinaria e

verificar se os pacientes realizam terapias para ajudar com todos os efeitos dessa sindrome.

A presente pesquisa cientifica trata-se de um estudo de analise documental com uma abordagem

qualitativa de modo de revisao bibliografica, a busca foi realizada nos bancos de dados eletronicos e
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livros , como Scielo, Google Académico, PubMed. Foram utilizadas palavras chaves como:” Distrofia
Muscular de Duchenne”, “Genética” e “Incontinéncia Urinaria’.

Depois da leitura de 30 artigos, apenas 21 se adequaram ao critérios de prevaléncia no tema de
incontinéncia urinaria em portadores de sindrome de duchenne. Conforme os critérios de inclusao
foram adicionados artigos nos idiomas Inglé€s e portugués entre o periodo de 2003 a 2022 que se destaca
compatibilidade com o tema proposto onde esses artigos foram selecionados para a constru¢do da
revisdo de literatura e no critério de exclusdo, excluimos os artigos que ndo tivesse 0 mesmo contexto

com o tema abordado.

A Distrofia Muscular de Duchenne, tem sido objeto de numerosos estudos desde 1830 Leung
DG. etal., (2013) Até o momento ndo existe uma cura especifica segundo NEGRONI, (2015), a DMD
¢ uma patologia genética relacionada ao cromossomo X ¢ sua incidéncia e de 1 a cada 3.500 — 5.000
meninos nascidos vivos.

As manifestacdes sdo na infincia e progressivamente o portador apresenta dificuldades em
executar movimentos na vida didria como: pular, correr e sentar-se devido a perca de for¢a predominante
dos musculos proximais, o enfraquecimento na cintura e nas pernas favorece o sinal de Gower onde o
individuo distrofico terd dificuldade de levantar-se do chao sem apoio precisando escalar as proprias
pernas para alcangar a posicao ortostatica (BUSHBY ET AL,. 2010)

A maioria dos afetados tem um aumento da musculatura da panturrilha, denominado pseudo-
hipertrofia. Com o tempo certas limitaces progridem, necessitando de uso de cadeira de rodas em torno
dos 12 anos de idade. Apesar das medidas rigorosas de ventilacdo mecanica e de cuidados respiratorios
e de traqueostomia, contraturas ésseas, 0s pacientes vivem em média aos vinte anos de idade por

complicacdes cardiorrespiratdrias. (MAIA CRUZ et al., 2015)

A DMD codifica a distrofina, uma proteina intracelular que expressapredominantemente dos
musculos lisos, esqueléticos e cardiaco. E também  alguns neurdnios do cérebro. No musculo
esquelético essa proteina esta associada ao sarcolema, estrutura que auxilia na estabilidade muscular

(DAVIES KE, Nowak KJ ,2006)

Em homens, a miopatia da DMD ¢ progressiva tendo resultado de degeneragdo e fraqueza

musculares. Primeiramente com os musculos da cintura pélvica e os flexores do pescoco. No entanto,
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se manifestam ocasionalmente no periodo neonatal com o retardo do crescimento e desenvolvimento
ou hipotonia, geralmente entre 3 a 5 anos de idade os individuos apresentam anomalias na marcha.
Cerca de 95% dos pacientes com DMD possui um comprometimento cardiaco como cardiomiopatia
dilatada ou anomalias eletrocardiograficas, e 84% tem esse diagnodstico comprovado na autopsia, 50%
desenvolve insuficiéncia cardiaca cronica € raro a queixa de insufiéncia cardiaca dos pacientes com
DMD. Embora as distrofias estdo evolvidas também no musculo liso as complicagdes nesta
musculatura sdo raras, mas pode acontecer dilatacdo gastrica e paralisa do ilio e da bexiga. Os
portadores de DMD apresentam um QI médio de aproximadamente um desvio trago padrao da média
e aproximadamente um terco apresenta algum grau de retardo (NUSSBAUN, ROBERT L.,
THOMPSON & THOMPSON,2008)

A gravidade de idade no inicio em mulheres dependem do grau de desvio da inativagdo do X, se
o cromossomo X que carrega o alelo mutante da DMD estiver ativo na maioria das células,
consequentemente as mulheres apresentaram sinais da DMD, se o cromossomo X que carrega o alelo
normal de DMD for predominante ativo as mulheres iram apresentar pouco ou nenhum sintoma.
Apesar dos sintomas clinicos de fraqueza no musculo esquelético grande parte das mulheres portadoras
tem alteragdes cardiacas com cardiomiopatia dilatada, dilatagao do ventriculo esquerdo e alteracao de

eletrocardiograficas. (NUSSBAUN, ROBERT L., THOMPSON & THOMPSON,2008).

As DMD sdo as doengas que mais causam cardiopatias em virtude das alteragdes de proteina
fundamentais para o funcionamento do musculo cardiaco (BOUHOUCHR, ELHOUARIT,
OUKERRAIJL et al., 2008)

Os avancos do tratamento do quadro respiratorio a cardiomiopatia progressiva ¢ a causa de
morbidade e mortalidade de DMD, portanto dentro da equipe multiprofissional, o cardiologista deve
acompanhar os pacientes desde o diagnéstico, a indicagdo em iniciar o acompanhamento com
ecocardiograma dentro de 6 anos, durante a investiga¢do da funcdo cardiaca ¢ correto realizar os
exames de eletrocardiograma e ecocardiograma periodicamente de 2 em 2 anos até completar 10 anos
de idade e anualmente apos 10 anos ou no inicio dos sintomas (BOUHOUCHR, ELHOUART,
OUKERRAIJL et al.,2008).

Os pacientes portadores DMD geram miocardiopatias e, muitas vezes, estdo sujeitos a
arritmias. Nas miocardiopatias, ha alteragao da funcao cardiaca em bombear o sangue, levando a sinais
de insuficiéncia cardiaca congestiva, como, dispneia, edema pulmonar hepatomegalia, ritmo de galope,
edema periférico angina e sintomas como fadiga, intolerancia a exercicios (CAMMARATA-SCALISI,

Camcho N et al, 2008, DRISCOLL DJ, 2006).
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A disfun¢ao cardiaca propaga principalmente na forma de cardiomiopatia dilatada primaria,
que sucede a fibrose da parede posterior do ventriculo esquerdo. Se houver envolvimento do musculo
papilar, observe se ha regurgitacdo mitral significativa. Entretanto, alteracdes eletrocardiograficas tém
sido demonstradas muito antes do inicio dos sintomas devido a distrofia na contracao levando a ruptura
do sarcolema (JAMES J, Kinnett K et al.,2011).

A triagem por ecocardiografia deve ser realizada periodicamente medicamentos como 0s
inibidores da enzima conversora de angiotensina (ECA) devem ser iniciados porque essa
miopatia resulta em disfuncao sistdlica do ventriculo esquerdo e, finalmente, reducao da fragao de

ejecio (RAFAEL-FORTNEY JA, Chimanji NS.,2011).

As doencas neuromusculares (DNM) sdo capazes de interceptar as trocas gasosas corporal ,
tanto na fase de bomba do sistema respiratorio quanto na manutengao do tonus muscular da vias aéreas
superiores, a0 mesmo tempo incapacitando a protecdo das vias ocasionado pela incapacidade da
orofaringea, com o efeito da depuragdo mucociliar e o suporte espinhal. As consequéncias
apresentadas por essa patologia sdo: hipoventilagdo, obstru¢do de vias aéreas superiores, aspiracao
pulmonar, retencdo de secregdes e infec¢do de vias aéreas inferiores, bem como as repercussoes
mecanicas da escoliose progressiva (PERRIN C. et al., 2004).

A caracteristica da patologia como a fraqueza muscular respiratoria (FMR) pode auxiliar para
baixa efetividade de tosse, e acaba dificultando a remogdo de secre¢ao das vias aréas de maneira
independente. Isso gera um acometimento no padrdo respiratorio e uma hipoventilagdo (FONSECA;
MACHADO; FERRAZ, 2007). O estudo de Bushby et al., (2010) corrobora com a pesquisa anterior
afirmando que consequentemente o comprometimento desse doenga acaba gerando a perda progressiva
da for¢a muscular de toda a musculatura esquelética, fraqueza muscular respiratoria e insuficiéncia
respiratoria, com efeito de baixos volumes pulmonares produzidos pela derformidades toracica e pela
desvantagem da fraqueza muscular

As manifestagoes serd conforme o inicio dos sintomas respiratorios o que varia em decorréncia
da doenga e do inicio da fraqueza muscular ou do nivel do envolvimento da caixa toracica. A
insuficiéncia respiratoria aguda é propagada devido a infeccao respiratdria sendo episddios com mais
recorréncia de internacao hospitalar abruto, entretanto a insuficiéncia respiratoria cronica se estabelece
com casos de mortes mais comum com pessoas portadoras dessa doenga. (CASCO J, et al., 2012).

A principio Yiu EM, et al., (2015) relata que meninos que ndo sdo submetidos a tratamento
antecendo aos seus 12 anos de idade se tornavam depedentes da cadeira de rodas resultando em fatores

relacionado as complicacdes cardiorrespiratorias, ainda que suas manifestacdes se apresentasse no
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final da adolescéncia e no inicio dos 20 anos de idade , no fim em virtude das gravidades da patologia

ocasionava em Obito.

Por volta dos 3 a 5 anos de idade esses individuos comegcam apresentar quedas frequentes, e
apresentam uma caracteristica de manobra de Gower: onde 0s musculos proximais resulta no
enfraquecimento; ao se levantar, a crianca utiliza os cotovelos e joelhos, em seguida séo estendidos e
as maos e pés juntam-se para mover o centro de gravidade para as pernas; a partir disso a crianca ird
apoiar uma mao de cada vez, como se estivesse ‘’escalando’’ a si propria. (MARCOS et al., 2015, p.
1)

Os portadores apresentam varias deformidades osteoarticulares, muitas vezes progressivas,
como acentuacdo da lordose lombar. Com isso, geram alteragdes locomotoras, desenvolvendo uma
marcha anserina ou também “’andar de pato’’. Esses pacientes acabam que caminham com falta de
equilibrio devido a insuficiéncia do masculo quadriceps, acometendo uma carga maior nos musculos
da panturrilha (gastrocnémico e soleo) para compensar a tendéncia de flexdo dos joelhos na fase de
apoio, gerando uma panturrilha hipertréfica. (DONEGA e RUZZON, 2014)

FABRIS, (2014) afirma que aos 12 anos de idade os portadores de DMD acabam confinados a
uma cadeira de rodas ou dependem de alguma maneira da cadeira de rodas. E consequentemente esse
paciente apresentara deformidades 6ssea como a escoliose, e nas articulacBes de tornozelo e cotovelo.

A escoliose € um dos problemas ortopédicos mais comum na DMD, causando fraqueza dos
musculos respiratdrios, deformidade da caixa toracica, consequentemente a uma tosse ineficaz o que
leva a complicac0es respiratdrias (Kathryn R. 2007)

Segundo o estudo de Cruz-Guzman, (2015) observou que pacientes com limitacdo muscular
afetada com necessidade do uso de cadeira de rodas, apresentam menor concentracao de citocinas pro-
inflamatdrias (IL-1, TNF- a) e CK em comparacdo com pacientes mais jovens na fase inicial da
doenca, com deambulacdo independente, e pressupde que a diminui¢do na concentragdo dessas
citocinas e CK pode acarretar perda muscular em pacientes com DMD. Esta hipotese também e
consideradas por outros estudiosos que sugerem que a diminuicdo dos niveis de CK nos pacientes com

DMD esta associado a uma diminui¢do nas habilidades fisicas e na progressdo da doenca.

A Incontinéncia urinaria ¢ uma patologia que se caracteriza pela perca invonluntaria de urina,
que vem afetando a qualidade de vida da sociedade, que geram problemas sociais, € de higiene. Durante
alguns periodos da evolugdo da patologia, pode-se considerar um problema de satide publica, por afetar

a parte fisica, psiquicas e socisais (ROCHA et al. , 2017)
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Segundo MORSELDI et al., (2020, v. 15, p. 1) a DMD ¢ o impacto do enfraquecimento
muscular esquelética em adultos, a DMD tornam-se mais pertinentes & medida que a probabilidade de
vida aumenta. Por tanto, o enfraquecimento ¢ umas das primeiras manifestacdes clinicas nesses
portadores, o efeito da DMD no musculo liso pode auxiliar para exposi¢des de comorbidades,
particulamente no trato urinario. Em individuos do sexo masculino, existe uma grande prevaléncia de
sinais e sintomas do trato urinario, isso pode estar interligado em decorréncia da distrofina dentro do
musculo liso da bexiga e do trato urinario superior.

Conforme o estudo de BERTRAND et al., (2016) ele aponta que 50% dos pacientes com DMD
sofrem algumas condi¢des uroldgica, ou até relatam sinais e sintomas, varios sintomas diagnosticados
aumentaram notavelmente, como sintomas do trato urindrio e incontinéncia. No estudo os pacientes
que apresentam alteragdes muscoesqueléticas, como escoliose, que ndo deambulavam, ou que ja tinha
feito alguma cirurgia para corre¢do da escoliose eram mais propensos a desenvolver diagndstico
urologico.

MacLeod et al, (2003) realizou uma pesquisa com o objetivo de obsevar se os portadores de
DMD possuem alguma alteracdo no sistema do trato urinario, e os resultados foram que 46 de 88
homens de 3 a 31 anos com DMD tinham relatos de queixas urindria, sendo a mais comum a
incontinéncia. Dez individuos do estudo foram submetidos a urodindmica onde mostrou contragdes
hiperreflexas de destrusor em 8, sendo que 7 tinham pequena capacidade da bexiga. O 7 foram
submetidos a UDS, foram tratados com oxibutinia e a maioria tiveram uma boa resposta na diminui¢ao
dos sintomas. E destacado uma forma precoce de tratamento e pode beneficiar esses pacientes e
oferecer uma qualidade de vida desses pacientes.

O sistema urinario deve ser avaliado por exames especificos como ultrassonografica, exame de
cultura. Quando os pacientes estiverem fora de casa, para evitar constrangimento uma opg¢ao € utilizar

bolsa coletora presa a uma bainha peniana (Kathryn R. 2007).

A apresentacao desta pesquisa retrata os aspectos desenvolvidos durante a manifestacdo da
DMD como a incontinéncia urindria. Foram realizados estudo e andlise bibliograficos onde foi possivel
enunciar a propor¢ao dos pardmetros em pessoas que apresentam a doenca, tal como incapacitando de
realizar metas dos funcionamentos fisioldégicos onde a maior concentragdao ¢ envolvida no segmento
da incontinéncia urinaria, deste modo foram estabelecido questionamentos associados se a vida dos
individuos portadores de tal patologia e suas alteragdes podem gerar maleficios que acarrete danos
psicolédgicos e entrosamento, acredito que no futuro seja possivel alcancar orientagdoes e contribuigdes

que beneficie pessoas portadoras da devida patologia.
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Embora o ponto inicial envolva as questdes das fungdes motora, o enfoque esta associado a
quesitos que impossibilitam portadores de DMD de se estabelecer relagdes com semelhante mantendo
a associagdo que contesta a incontinéncia urinaria. O propdsito engloba a independéncia, cognicao e
comunicacdo procurando agdes mais adequadas e desejaveis buscando aspectos que resulta

insatisfacdo emocional e comportamental no cotidiano.
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