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1. INTRODUCAO

A Duchenne é um diagndstico dificil e
complexo de entender e gerir. Este ndo é um
mundo em que alguém entra de livre vontade. A "Este € um guia para os aspetos
Muscular Dystrophy Association, o Parent .z s .
Project Muscular Dystrophy (PPMD), a rede medicos’ da Duchenne, mas

Treat NMD e a World Duchenne Organization lembre-se que o lado médico nao
(UPPMD) compreendem a dor e a angustia que , c ez
0s pais sentem com este diagnéstico e o apoio e tudo. A ideia e que,

necessario posteriormente. A medida que minimizando os problemas
percorrer este diagnostico, é importante para

todos nés que recebam os melhores cuidados, médicos, o seu filho possa seguir
suporte, e recursos. Por este motiV(_), com a sua vida e que vocés
trabalhamos juntos para desenvolver este Guia .

de apoio as Familias, no contexto de Duchenne. possam continuar a ser uma

) familia. E bom lembrar que a
A Duchenne é uma doenca dentro do espectro

de doencas musculares conhecidas como maioria das criangas com
dlstroflnopatlas . As ,dlstrofmopatlall's _resul_tarrll' Duchenne s3o criancas felizes e a
da auséncia da proteina muscular "distrofina
e variam do fenétipo (sintomas visiveis) mais maioria das familias consegue
grave da dlst_rofla musculal_',de Ducher_’me ao lidar muito bem apés o choque
fendtipo mais leve e variavel da distrofia
muscular de Becker. Para simplificar, referimo- inicial do diagnostico".
nos principalmente a distrofia de Duchenne

durante todo este Guia para as Familias. Elizabeth Vroom, World Duchenne

Organization (UPPMD)
Escrevemos este Guia para as Familias mais direcionado aos pais na Fase inicial de

Diagndstico e Deambulatério e a pessoa que vive com a Duchenne. A finalidade deste
documento refere-se a pessoa que vive com a Duchenne.

CONTEXTO DAS "CONSIDERAGOES SOBRE CUIDADOS" DE DUCHENNE

As diretrizes dos Centros de Controlo e Prevencao de Doencas (CDC) dos EUA para
Cuidados a ter com a Duchenne sdao afetuosamente conhecidas na comunidade como
"Consideracdes sobre Cuidados". As “Consideracdes sobre Cuidados” originais e atualizadas
sdo baseadas num extenso estudo realizado por 84 autoridades internacionais
especializadas em diagndstico e cuidados com a Duchenne, escolhidas para representar
uma ampla gama de especialidades. Estas classificaram independentemente os métodos
de tratamento utilizados na gestdo da distrofia de Duchenne para dizer o qudo
"necessario", "apropriado” ou "inapropriado" era cada um em diferentes estagios da
evolucdo da Duchenne. No total, estas consideraram mais de 70.000 casos diferentes. Isto
permitiu estabelecer diretrizes que a maioria concordou que representam a "melhor
pratica" para os cuidados a ter com esta doenca. As diretrizes atualizadas foram
desenvolvidas de acordo com o mesmo processo.
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INTRODU CAO (continuacdo)

O Guia Familiar Duchenne 2018 resume os resultados das atualizacdes para os cuidados
médicos da distrofia muscular de Duchenne (Duchenne). Tanto o esforco original, como
as diretrizes atualizadas, foram apoiados pelo CDC em colaboracdo com grupos de
defesa dos doentes e a rede TREAT-NMD. Os documentos foram publicados na Lancet
Neurology e estdao disponiveis nos websites da PPMD, da MDA, da UPPMD, da TREAT-
NMD e do CDC. Para além disso, gracas a TREAT-NMD e a UPPMD, estdo disponiveis
varias traducodes através da TREAT-NMD.

Além disso, cada area de subespecialidade desenvolveu um artigo separado, para um
maior aprofundamento da sua darea especifica de cuidados. Estes artigos foram
publicados num volume do Suplemento Pediatrico da revista Pediatrics, a revista oficial
da Academia Americana de Pediatria, em 2018, e estao disponiveis nos websites abaixo
indicados.

REFERENCIAS BIBLIOGRAFICAS PARA O DOCUMENTO PRINCIPAL:
SITES DE ORGANIZACGES ESTRANGEIRAS

www.mda.org

www.parentprojectmd.org

www. treat-nmd.eu

https.//worldduchenne.org/

DIRETRIZES DE CUIDADOS PUBLICADAS

» Diagnosis and management of Duchenne muscular dystrophy, an update, part
1. Diagnosis, neuromuscular, rehabilitation, endocrine, and gastrointestinal and
nutritional management

s Diagnosis and management of Duchenne muscular dystrophy, an update, part 2:
Respiratory, cardiac, bone health, and orthopedic management

s Diagnosis and management of Duchenne muscular dystrophy, an update, part 3:
Primary care, emergency management, psychosocial care, and transitions of care
across the lifespan

PAGINAS DE DESTINO
+ CDC: www.cdc.gov/ncbddd/musculardystrophy/care-considerations. htm/

+ Parent Project Muscular Dystrophy: www.parentprojectmd.org/careguidelines
+ MDA: www.mda.org
+ World Duchenne Organization: www.worldduchenne.org

+ TREAT NMD: htip.//www.treat-nmd.eu/resources/care-overviewy/dmd-care/
diagnosis-management-dma/



http://www.mda.org/
http://www.parentprojectmd.org/
http://www.treat-nmd.eu/
http://www.cdc.gov/ncbddd/musculardystrophy/care-considerations.html
http://www.parentprojectmd.org/careguidelines
http://www.mda.org/
http://www.worldduchenne.org/
http://www.treat-nmd.eu/resources/care-overview/dmd-care/
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2. COMO USAR ESTE DOCUMENTO

Como construir a sua equipa multidisciplinar de cuidados; Como lidar com a
Duchenne passo a passo

PODE USAR ESTE GUIA DE DUAS FORMAS DISTINTAS, NOMEADAMENTE:
1. Para se concentrar numafaseespecifica de Duchenne
2. Paraseconcentrarnumaareaespecificade cuidados aDuchenne

A proxima seccdo, incluindo a Tabela 1, demonstra a progressao de Duchenne como um
processo "passo a passo”, gradual, que varia de pessoa para pessoa. Este guia tem como
objetivo promover uma visdao geral de quais os cuidados que pode antecipar.

Para além disso, se quiser ler sobre as seccdes especificas de gestdo de cuidados que podem
ser relevantes para si neste momento, pode encontra-las com facilidade no indice.

COMO CONSTRUIR A SUA EQUIPA MULTIDISCIPLINAR DE CUIDADOS

A melhor gestdo da Duchenne exige uma abordagem multidisciplinar, com a participacdo
de especialistas em diversas areas que fornecerdo um cuidado abrangente. Um especialista
em medicina neuromuscular (ENM) atuard como “clinico principal® da equipa
neuromuscular, assumindo a responsabilidade pelo teu cuidado geral ao longo da vida. A
medida que tu passares do cuidado pediatrico para o cuidado adulto, este especialista pode
mudar de um ENM pediatrico para um ENM adulto, mas continuara a ser o principal clinico
de tua equipa. Um Coordenador de Cuidados é um membro importante da equipa que
ajudard a garantir que a comunicacdo e os cuidados sejam coordenados entre os membros
da equipa, entre ti e a equipa e entre a tua equipa neuromuscular e os provedores de
cuidados locais/primarios (pediatra, profissional de medicina familiar, etc.). Se a tua equipa
neuromuscular ndo incluir um coordenador de cuidados, pergunta a quem deves ligar para
perguntas/preocupacdes/emergéncias entre consultas.

Este Guia para as Familias fornecera informacdes bdsicas para permitir que tu participes
efetivamente no processo ou obtenhas cuidados abrangentes. O teu ENM deve estar ciente
de todos os possiveis problemas ou complicacdes da Duchenne e deve ter acesso as
intervencées que sdo os fundamentos para cuidados apropriados e contribuicdes de
subespecialidades essenciais. A medida que tu envelheces, o foco de algumas intervencdes,
bem como a inclusdo de alguns subespecialistas, alterar-se-a. O Guia para as Familias
leva-te numa viagem pelas diferentes areas de cuidado da Duchenne (Figura 1). Nem
todos estes subespecialistas serdo necessarios em todas as idades ou fases, mas é importante
que estejam acessiveis, se necessario, e que a pessoa que coordena o cuidado tenha apoio
em todas essas dareas.

TU estas no centro da TUA equipa de cuidados - é importante que tu e a tua familia estejam
envolvidos ativamente com um profissional médico que ird coordenar e individualizar o teu
atendimento clinico (Figura 1).

COMO LIDAR COM A DUCHENNE PASSO A PASSO (TABELA 1)

A Duchenne é uma condicao que muda muito lentamente ao longo do tempo. Separamos as
"fases" principais da Duchenne para ajuda-lo a antecipar recomendacdes de cuidados. Embora
estas fases possam ser um pouco confusas na hora de distingui-las, pode ser Gtil usa-las para
identificar o tipo de cuidado e intervencdes recomendadas num determinado momento e o
que deves esperar da tua equipa de cuidados naquele momento.
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1, DIAGNOSTICO (primeira infancia/infancia)

Atualmente, a maioria das criancas com Duchenne permanece sem diagndstico durante a
fase pré-sintomatica (quando as criancas apresentam poucos ou nenhum sintoma), a menos
que haja historico familiar da doenca ou que exames de sangue sejam feitos por outros
motivos. Sintomas como atraso para gatinhar, caminhar e falar estdo presentes, mas
geralmente sdo subtis e, na maioria das vezes, ndo sdo reconhecidos/identificados nesta fase.

Os pais geralmente sdo os primeiros a perceber/identificar diferencas no desenvolvimento dos
seus filhos, os primeiros a fazer perguntas e os que solicitam mais testes para explicar os
atrasos percebidos no desenvolvimento. A American Academy of Pediatrics desenvolveu uma
ferramenta para ajudar os pais a avaliar o desenvolvimento dos seus filhos, procurar por
possiveis atrasos e resolver essas preocupacdes com os seus provedores de cuidados
primarios. Esta ferramenta pode ser encontrada em: motordelay.aap.org.

O apoio psicossocial e emocional é extremamente importante quando um novo diagndstico
de Duchenne é confirmado. Receber um diagndéstico de Duchenne é tremendamente dificil,
complexo. Ha tantas perguntas sem resposta, e as familias geralmente sentem-se
sozinhas e sobrecarregadas, com poucos lugares para onde ir. Os provedores de cuidados
primarios e os especialistas neuromusculares podem ser especialmente Uteis durante este
periodo, facilitando os contactos com as organizacbes de assisténcia e advocacia
apropriadas que podem ajudar a fornecer os recursos, informacdes e apoio que os pais
precisam para se ajudarem a si proprios e as suas familias. Nos EUA, o PPMD desenvolveu
uma pagina especial com recursos que os pais podem utilizar como ajuda durante os
primeiros 3 meses de um novo diagnéstico (www.ParentProjectMD.org/Diagnosis). Para
além disso, o PPMD e o MDA tem recursos disponiveis para comunicarem com criancas,
irmaos e familiares sobre o diagnéstico de Duchenne. Conectares-te com grupos de
advocacia locais ajudar-te-a a saber quais os recursos que estdo disponiveis.



http://www.parentprojectmd.org/Diagnosis)
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2. FASE DE DEAMBULAGAO INICIAL (infancia)

Na fase de deambulagdo ou caminhada inicial, as criancas mostram o que normalmente sdo
considerados os sinais "classicos"” de Duchenne. Estes sinais podem ser muito subtis
e podem incluir:

+ Dificuldade em levantar a cabeca ou fraqueza aparente do pescoco;
+Ndo andar por volta dos 15 meses;

+ Dificuldade em caminhar, correr ou subir escadas;

+ Tropecar e cair com frequéncia;

+ Dificuldades em saltar e pular;

+Nao falar tdo bem quanto outras criancas da mesma idade;

+ Precisar de ajuda para se levantar do chdao ou apoiar as maos nas pernas para ficar
em pé (consultar a Manobra de Gowers, Figura 2 em seguida);
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Possuir panturrilhas/barriga da perna, que parecem maiores que o normal (pseudo-hipertrofia);
Andar com as pernas afastadas;

Andar nos dedos dos pés e de forma bamboleada;

Andar com o peito em destaque (ou tem costas com oscilacdo, “em sela” ou arqueadas);
Creatina quinase elevada (chamada de "Creatine Kinase - CK" ou "CPK"; é uma enzima
libertada pelo muisculo quando é danificado; o nivel de CK é medido no sangue; se a CK
for superior a 200, serdo necessarios mais testes para a Duchenne);

Enzimas hepaticas elevadas (AST ou ALT; uma AST ou ALT elevadas também podem ser
sinais de que testes adicionais sdo necessarios para o despiste a Duchenne; avaliacoes
adicionais do figado nunca devem ser feitas até que o teste para a Duchenne esteja
completo).

DIAGNOSTICO:

Quando ha suspeita de Duchenne, o primeiro teste costuma ser um exame de sangue para
verificar se a creatina quinase sérica ("creatine kinase - CK"; uma enzima normalmente
encontrada no interior do musculo) estd elevada. Pessoas com Duchenne geralmente tem
um nivel de CK de 10 a 100 vezes o valor normal. Se isto for identificado, testes especificos
serdo recomendados para identificar a alteracdo no DNA (chamada de "mutacdo genética") que
causa Duchenne. Informacdes de especialistas, especificamente geneticistas, podem ser
necessarias para interpretar estes testes genéticos e discutir como é que os resultados podem
afetar o seu filho e possivelmente outros membros da familia. O diagndstico geralmente é feito
durante a fase deambulatéria inicial.

APRENDIZAGEM E COMPORTAMENTO PSICOSSOCIAL:

As pessoas que vivem com Duchenne tém uma probabilidade maior de ter dificuldades de
aprendizagem e no comportamento. Algumas dificuldades ocorrem devido a falta de distrofina
no cérebro, outras podem ser devidas a adaptacao as limitacdes fisicas. Alguns medicamentos,
como esteroides, que geralmente sdo iniciados na fase de ambulatoério inicial ou tardio (ver
abaixo), também podem influenciar. Algumas criancas que tomam esteroides podem ter
dificuldade no controlo dos impulsos, raiva, alteracdes de humor, atencao e meméria, e outras
nao. Se forem encontrados atrasos no desenvolvimento e/ou aprendizagem, uma avaliacao
de um psicélogo ou neuropsicélogo pode ajudar a definir questdes especificas, além de
fornecer recomendacdes para ajudar a atingir todo o potencial da crianca. Questdes
emocionais e comportamentais ndo sdo incomuns e sdo mais bem geridas se forem abordadas
precocemente. Pediatras e psicélogos do desenvolvimento podem ser de extrema importancia
nestas areas. A fala e a linguagem também devem ser avaliadas e as terapias iniciadas o mais
cedo possivel, sempre que necessarias. Se a sua familia esta a ter dificuldades para aceder a
recursos, os assistentes sociais podem ser de grande utilidade. O apoio da familia é essencial
e pode ser necessaria a contribuicio de especialistas para abordar questdes especificas
psicossociais, de aprendizagem e comportamentais (Seccao 14).

FISIOTERAPIA:

Uma adaptacdo a equipa de fisioterapia (Secdo 10), nesta fase inicial, permitird que os regimes
de exercicios/alongamentos sejam introduzidos gradualmente para manter os musculos
flexiveis e prevenir ou minimizar a rigidez nas articulacdes. A equipa de reabilitacdo também
pode aconselhar acerca de exercicios apropriados durante o recreio/intervalo, bem como
sobre educacdo fisica adaptada, para manter o seu filho seguro e apoiar na participacao
escolar. Um programa de exercicios de fisioterapia deve concentrar-se em alongar e manter
a amplitude de movimento, em vez de procurar fortalecer. As talas noturnas (geralmente
chamadas de "ortétese para tornozelo" ou "OPTs") podem ser recomendadas nesta fase
para evitar a perda da amplitude de movimento do tornozelo. Um programa de
alongamento em casa, recomendado pelo seu fisioterapeuta, deve fazer parte da sua rotina
diaria.
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ESTEROIDES:

Corticosteroides, ou "esteroides”, devem ser discutidos, preferencialmente no diagnostico e
podem ser iniciados nesta fase (Seccdo 6). Ao planear o uso de esteroides, é importante
discutir os seus beneficios, garantir que todas as imunizacdes estejam completas e discutir
quaisquer fatores de risco dos efeitos colaterais dos esteroides, bem como de que forma
podem ser prevenidos e minimizados. Isto inclui receber educacdo nutricional (de preferéncia
de um nutricionista profissional) para ajudar a evitar efeitos colaterais, tais como ganho de
peso e saude Ossea alterada.

SAUDE OSSEA E HORMONAS:

Tomar esteroides pode tornar os 0ssos fracos e afetar os niveis de varias hormonas, como hormonas do
crescimento e testosterona (ahormona sexual masculina) (Seccdo 7). Anutricdo é importante para manter
os 0ssos fortes, e dietas que contenhamyvitamina D e calciodevem serpromovidas (Seccoes 8e 13).

Pode ser apropriado discutir as suas necessidades nutricionais com um nutricionista nas suas
consultas neuromusculares. Alturas e pesos devem ser verificados a cada consulta
neuromuscular e devem ser colocados num grafico para monitorar o crescimento e o peso ao
longodotempo (Seccao 7). Mediro comprimento doossono antebraco (‘comprimentoulnar") ou naperna
("comprimento tibial") ou adicionar os comprimentos do braco e antebraco juntos (‘comprimento
segmentar do braco”) sdo formas alternativas de registar os dados de *“alturas”, fazendo-o com
precisao e devem ser monitorizadas paramedicoes dalinhadebase. Um nivel de densidade éssea basal
deve ser obtido utilizando a absorcdo de raios-x de dupla energia (ou "DEXA"), quando os
esteroides sdo iniciados (consulte a seccdo 8).

MUSCULOS CARDICACO E RESPIRATORIOS:

Normalmente, os problemas nos musculos cardiaco e respiratorios provavelmente ndo estao presentes
nesta fase, mas amonitorizacdo deve comecar no diagnéstico paraestabeleceralinhade base (ou seja,
o que é “normal’ para si) e continuar as consultas regulares de acompanhamento. Iniciar o teste de
funcao pulmonaro quanto antes, ajudara o seu filho a habituar-se e adaptar-se ao equipamento
e a "praticar” para consultas subsequentes. Amonitorizacao cardiaca (ECG e ressonancia magnética
cardiacaouecocardiograma) é recomendada no diagnostico e anualmente até aos 10 anos deidade e, em
seguida, com maior frequéncia conforme necessario (atentar Seccao 12). Também é importante que
anualmente tome vacinas contra pneumococos (pneumonia) e influenza (vacinas contra a gripe) para
evitardoencas (Seccao 11).
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3. FASE DE DEAMBULAGCAO TARDIA (infancia tardia/adolescente/jovem adulto)

Na fase de deambulacgdo tardia, a caminhada torna-se cada vez mais dificil, pois acrescem
dificuldades nas atividades motoras, como subir escadas e levantar-se do chao.

APRENDIZAGEM E COMPORTAMENTO PSICOSSOCIAL:

Nesta fase, é importante efetuar uma avaliacdo continua dos atrasos de aprendizagem ou das
dificuldades de aprendizagem especificas. Os psicélogos e neuropsicélogos podem ajudar a identificar
as intervencdes mais adequadas para satisfazer as tuas necessidades educativas. Serd necessario o
apoio continuo de profissionais para ajudar com quaisquer problemas de aprendizagem e de
comportamento, e poderdo ser necessarias intervencoes especificas, nomeadamente estratégias de
coping, para enfrentar e lidar com a perda de forca e funcdes fisicas (Seccdo 14). Nesta fase, deves
comecar a definir objetivos para o futuro, de modo que tu e a tua familia possam trabalhar com a
escola para organizar a educacdo e a formacdo necessarias para atingir estes objetivos. Para alguns,
pode ser indicada uma avaliacdo neuropsicoldgica para ajudar a identificar possiveis deficiéncias
cognitivas e fornecer estratégias para o contexto de casa e de sala de aula, o que te ajudara a alcancar
o teu melhor desempenho.

A prestacdo de cuidados exige energia emocional e fisica. Reservar tempo para ti préprio, bem como
para as tuas relacdes com os outros, é extremamente importante. O desenvolvimento de redes de
apoio que incluam a familia alargada e membros da comunidade de confianca pode ser muito util para
dar aos prestadores de cuidados tempo para descansar e recarregar energias.

FISIOTERAPIA:

O trabalho de fisioterapia continuara a centrar-se na manutencdo da amplitude de movimentos, da forca
e da funcdo, a fim de manter a independéncia (Seccdo 10). Se a rigidez das articulacbes ndo puder ser
gerida pela fisioterapia, pode ser necessdria a avaliacdo e a intervencao de especialistas em ortopedia. O
fisioterapeuta tem muitas funcdes na equipa de cuidados, incluindo a supervisio de regimes de
alongamento, a recomendacao de equipamento como cadeiras de rodas e cadeiras de pé, e a promocao
da manutencdo do peso e da posicdo de pé (o que ird contribuir para a salde dssea e a digestdo). E
importante verificar-se se os auxiliares de mobilidade, como as cadeiras de rodas, estdo equipados com
assentos de apoio para promover o alinhamento do corpo, o posicionamento correto e o conforto. Um
programa diario de alongamentos em casa é de importancia continua.

CORTICOESTEROIDES:

A gestdo continua do tratamento com esteroides é importante nesta fase, devendo ter atencdo o
regime especifico e a dose utilizada (Seccdo 6), bem como a prevencao, vigilancia e gestao dos efeitos
secundarios. E importante efetuar avaliacdes duas vezes por ano para monitorizar a forca e a funcio
do musculo esquelético. A atencdo continua respeitante ao controlo do peso deve ter em conta
qualquer tendéncia para ter peso a menos ou a mais, com uma intervencao adequada em caso de
preocupacdo (seccdo 13).

SAUDE OSSEA E HORMONAS:

A vigilancia continua da saude 6ssea e do risco de fraturas é importante durante o tratamento com
esteroides, especialmente a medida que a mobilidade diminui. E importante que o teu NMS monitorize
o risco de fraturas através de andlises ao sangue que verificam os niveis de vitamina D ("25 OH vitamina
D"), bem como de exames imagiolégicos, como um exame DEXA ou radiografias da coluna vertebral,
que podem avaliar a densidade/saude dssea (seccdo 8). A dieta deve ser avaliada em cada consulta
para garantir que estas a ingerir quantidades adequadas de vitamina D e calcio. A altura, o
comprimento e o peso devem continuar a ser monitorizados para detetar sinais de atrasos no
crescimento (Seccao 7).
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MUSCULOS CARDIACO E RESPIRATORIOS:

Sdo necessarias avaliacdes continuas do coracdao e dos musculos respiratérios. O ECG, MRI
cardiaco (ressonancia magnética cardiaca) ou o ecocardiograma e outros tipos de exames devem
ser efetuados pelo menos uma vez por ano a partir do diagndstico, e com maior frequéncia, se
necessario, apés os 10 anos de idade. O cardiologista recomendara intervencdes se forem
observadas alteracdes no ECG, no MRI cardiaco ou no ecocardiograma (seccao 12).

4, NAO DEAMBULACAO INICIAL (inféncio/odolescéncio/jovem odul’ro)

140
dlstanC|as Quando isto acontece, uma scooter ou cadelra de rodas pode ser utll para te ajudar na
mobilidade (Seccao 10).

APRENDIZAGEM E COMPORTAMENTO PSICOSSOCIAL:

As conversas sobre a "transicdo” de um adolescente para um adulto devem comecar pelo menos aos 13
ou 14 anos. Enquanto o teu pediatra e equipa médica adulta, conselheiros/coordenadores de cuidados,
assistente social, profissionais da escola e outros te ajudam a planear uma transicdo suave, um ou dois
individuos da tua equipa neuromuscular devem ajudar-te a orientar o desenvolvimento do plano de
transicdao pessoal. As conversas sobre os teus objetivos futuros devem incluir objetivos educativos, bem
como o local onde gostarias de viver, estudar, trabalhar e receber cuidados médicos. A medida que te
tornas adulto, é importante manter a independéncia para que possas continuar a desfrutar das actividades
em casa, nha escola e com os teus amigos. E importante que te mantenhas ligado aos teus amigos, pois
formar e manter relacbes nesta fase é muito importante. Enquanto algumas pessoas que vivem com a
Duchenne ndo tém problemas psicossociais, outras tém. O rastreio da ansiedade e da depressao deve ser
feito em cada consulta neuromuscular. Se a ansiedade ou a depressdo forem identificadas, devem ser
tratadas atempadamente e de forma adequada.

FISIOTERAPIA:

Para além do atual programa de alongamentos em casa, a atencdo a rigidez/tensao nos
membros superiores (ombros, cotovelos, punhos e dedos) torna-se muito importante, assim
como a necessidade de se manter de pé (com apoio, se necessario). A curvatura da coluna
vertebral (escoliose) é observada com muito menos frequéncia com a utilizacdo de esteroides,
mas a sua monitorizacdo continua a ser muito importante apos a perda de deambulacdo. Em
alguns casos, a escoliose pode progredir muito rapidamente, frequentemente num periodo de
meses (Seccdo 9). Pode também ser necessdria uma intervencao ortopédica para lidar com
questdes de posicionamento do pé, que podem causar dor ou desconforto e limitar a escolha
de calcado. Se necessdario, podem ser discutidas opcdes cirdrgicas para ajudar a aliviar a
rigidez/tensdo das articulacdes do tornozelo e do pé.

ESTEROIDES:

A manutencdo do tratamento com esteroides continua a ser uma parte importante da gestdo nesta fase
(Seccdo 6), quer tenha sido iniciada anteriormente, continuada nesta fase ou iniciada nesta fase.

SAUDE OSSEA E HORMONAS:

Deve ser mantida uma monitorizacdo rigorosa da salde 6ssea, com especial atencdo para os
sinais de fraturas por compressao da coluna vertebral (seccdo 8). A observacao continua da
altura, do comprimento e do peso é importante para monitorizar o crescimento. As medicdes
alternadas da altura do antebraco ("comprimento ulnar"), da perna ("comprimento tibial") e dos
comprimentos do braco e do antebraco juntos (‘comprimento segmentar do braco") serdo
monitorizadas quando se torna dificil estar de pé. A partir dos 9 anos de idade, é importante
monitorizar a puberdade. Se a puberdade ndo tiver comecado até aos 14 anos, deve ser
encaminhado para um endocrinologista. Se o teu nivel de testosterona for baixo, pode ser
necessario um tratamento com testosterona (Secgdo 7).
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MUSCULOS CARDIACO E RESPIRATORIOS:

A monitorizacao da funcdo cardiaca, pelo menos uma vez por ano, continua a ser
essencial e quaisquer alteragdes na funcdo, ou evidéncia de fibrose (cicatrizacdo) no
musculo cardiaco (observada apenas por ressonancia magnética cardiaca), devem ser
tratadas de imediato (seccdo 12). A funcdo respiratéria deve ser monitorizada de 6 em
6 meses através de testes de funcao pulmonar. Se a funcao respiratéria comecar a
diminuir, devem ser discutidas e introduzidas intervencdes para ajudar na respiracdo e
na tosse, quando apropriado (Seccdo 11).

CUIDADOS PALIATIVOS:

A equipa de cuidados paliativos inclui prestadores de cuidados médicos que estao
concentrados em ajudar-te a conquistar a melhor qualidade de vida possivel,
proporcionando-te um alivio da dor e do desconforto e ajudando-te a garantir que os teus
objetivos de vida correspondem as tuas escolhas de tratamento. Embora os cuidados
paliativos sejam por vezes confundidos com os cuidados de "fim de vida", a equipa de
cuidados paliativos vai ajudar-te a enfrentar os desafios em todas as fases do teu
diagnostico e sera um recurso de apoio para ti e para a tua familia em muitos tipos de
transicdes ao longo da tua vida.

Todas as pessoas, com ou sem Duchenne, precisam de tomar decisbes em relacdo aos
cuidados de emergéncia, nomeadamente, sobre o que gostariam que fosse feito ou ndao ao
seu corpo, em caso de emergéncia, ou quem sera o seu representante legal para tomar
decisdes médicas em caso da falta de autonomia. A equipa de cuidados paliativos é
especialmente util na elaboracdo do plano de cuidados de emergéncia e na decisdo sobre o
que deve incluir e onde deve ser guardado.

5. NAO DEAMBULAGAO TARDIA (jovem adulto/adulto)

Na fase de ndao deambulacdo tardia, a forca do nucleo e a forca dos membros superiores podem
enfraquecer, o que torna funcdo e a manutencdo de uma boa postura cada vez mais dificeis.

FISIOTERAPIA:

E importante discutires com o teu fisioterapeuta quais os tipos de alongamentos, exercicios e
equipamento que melhor te podem apoiar ao nivel que desejas de independéncia e funcdo. Um
terapeuta ocupacional da tua equipa de reabilitacao pode ajudar-te em actividades como comer, beber,
usar a casa de banho e transferir-te ou virar-te na cama, se necessario. Também podem ser efetuadas
avaliacdes com recurso a tecnologia de assisténcia médica para avaliar as oportunidades de aumentar
a independéncia e a seguranca.

ESTEROIDES:

Deverds continuar a discutir os regimes de esteroides, nutricdo, puberdade e controlo de peso com a
tua equipa de cuidados neuromusculares. As recomendacdes atuais incentivam a continuacao dos
esteroides ao longo da vida (Seccdo 6) para preservar a forca e a funcao respiratoria e dos membros
superiores.

SAUDE OSSEA E HORMONAS:

A vigilancia rigorosa da saude 6ssea deve continuar durante toda a vida. Os problemas 6sseos
podem levar a problemas de dor e devem ser abordados com a tua equipa de cuidados
neuromusculares (Seccao 8).

MUSCULOS CARDIACO E RESPIRATORIOS:

Recomenda-se a monitorizacdo da funcdo cardiaca e pulmonar, pelo menos de 6 em 6 meses, e,
muitas vezes, podem ser necessarias investigacoes e interven¢des mais intensivas (seccdes 11 e
12).
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CUIDADOS PALIATIVOS:

A equipa de cuidados paliativos continua a ser importante nesta fase. Tal como ja foi referido,
esta equipa inclui profissionais de saude que se concentram em ajudar-te a alcancar a melhor
qualidade de vida possivel, aliviando-te a dor e o desconforto e ajudando-te a garantir que os
teus objetivos de vida correspondem as tuas escolhas de tratamento. Embora os cuidados
paliativos sejam por vezes confundidos com cuidados de "fim de vida", a equipa de cuidados
paliativos vai ajudar-te a enfrentar os desafios em todas as fases do teu diagnéstico e ajudar-
te-a e a tua familia em muitos tipos de transicdes ao longo da tua vida. Todas as pessoas, com
ou sem Duchenne, precisam de tomar decisbes em relacdo aos cuidados de emergéncia,
nomeadamente, sobre o que gostariam que fosse feito ou ndo ao seu corpo, em caso de
emergéncia, ou quem serd o seu representante legal para tomar decisdes médicas em caso da
falta de autonomia.

VIVER SENDO UM ADULTO COM DUCHENNE:

Uma vida plena e produtiva como adulto independente que vive com Duchenne requer planeamento. O
desenvolvimento de um plano de transicdo da adolescéncia para a idade adulta deve comecar pelo menos
aos 13 ou 14 anos. O teu plano pessoal de transicdo deve basear-se nas expectativas e objetivos que
visualizaste para o teu futuro. O teu plano de transicdo deve incluir consideracdes sobre a educacdo, o
emprego, a habitacao, os transportes e a mobilidade na comunidade, bem como a transferéncia dos cuidados
médicos dos prestadores de cuidados pediatricos para os adultos (isto pode ndo ser necessario se os teus
prestadores de cuidados médicos forem capazes de continuar a cuidar de adultos que vivem com Duchenne).
Independentemente de os teus cuidados médicos/prestadores mudarem, os teus recursos e beneficios serdo
afetados quando passares da infancia para a idade adulta. O planeamento destas mudancas deve incluir-te a
ti, a tua familia, a tua escola e as tuas equipas de cuidados de salde. Este processo, e tudo o que ele implica,
é discutido na seccdo 17. Viver como um adulto com Duchenne é mais caro do que viver como um adulto
sem Duchenne. Precisards de recursos para apoiar a assisténcia necessaria para atingires os teus objetivos
pessoais.

A tua equipa multidisciplinar de especialidade neuromuscular vai ajudar-te a conhecer e explorar os recursos
disponiveis, tais como os sistemas de apoio locais e nacionais, e a tua habilitacdo legal para o seu usufruto
e beneficio. Também é importante que continues a encontrar formas criativas de te manteres em contacto
com os teus amigos nesta fase, especialmente quando a tua vida comeca a mudar. Embora muitas pessoas
ndo tenham problemas psicossociais, alguns adultos com Duchenne podem ter ansiedade ou depressdo que
beneficiam de tratamento. O rastreio da ansiedade e da depressdao deve ser feito em cada consulta
neuromuscular. Se tiveres problemas de ansiedade ou depressdao, estes devem ser tratados precoce e
adequadamente.
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*Fase 1: Fase 2:
Ao di icar - Pré si atico D bulacao inicial

| Liderar a equipa multidisciplinar; aconselhar sobre novos tratamentos; prestar apoio ao doente e a familia, educagdo e aconselhamento genético
Wﬁmﬂw Avaliar a funggo, a forga e a amplitude de movimentos pelo menos de 6 em 6 meses para definir a fase da doenga.

Iniciar e gerir a utilizagdo de glicocorticosteroides.

Encaminhar rdiolog H!!! !!! !!! !! !! !! !!!!!! !! !!

Gestdo
neuromuscular

B
g
=9

[
| Efetuar avaliagdes multidisciplinares exaustivas, incluindo avaliagdes padronizadas, pelo menos de 6 em 6 meses.

Proporcionar tratamento efetuado por fisioterapeutas, terapeutas ocupacionas e terapeutas da fala, com base em avaliagdes individuais para o paciente.

Ajudar na prevencdo de contraturas ou deformidades, esforgo excessivo e quedas; promover a reserva de Continuar todas as medidas anteriores; fornecer dispositivos de mobilidade, assentos, dispositivos de apoio a posicao de pé e tecnologia de assisténcia; ajudar na
energia e 0 exercicio ou atividade adequados; fornecer ortoteses, equipamento e apoio & aprendizagem A 3 i icipacé izagao nai

Gestdo de
reabilitagao

Medira-alturade. po’ de 6em 6 meses.

el o cescinents o gracual de 6 e 6 meses |Ava|iar o0 estado pubertario de 6 em 6 meses a partir dos 9 anos de idade

Gestao
endocrina

59 ____________p |
Proporcionar educacdo familiar e a prescricdo de esterW

I————— E————
| Incluir uma avaliagéo por um nutricionista registado nas consultas dlinicas (de 6 em 6 meses); iniciar estratégias de prevengo da obesidade; monitorizar o excesso de peso e o baixo peso, especialmente durante os periodos criticos de transigéo.

| Fazer uma avaliagdo anual de ingestéo sérica de 25-hidroxivitamina D e de célcio.

Avaliar a disfungdo da degluticéo, a obstipagéo, a doeng do refluxo Has’aoesoféﬁioo ea Hawresia de seis em seis meses.

Gestdo nutricional /

Baixo risco de problemas: ensinar espirometria e efetuar estudos do sono, se necessario.

Assegurar que as vacinas estéo atualizadas, nomeadamente as vacinas pneumococicas e a vacina anual contra a -

Consultar um cardiologista; realizar um Avaliar a fungdo cardiaca anualmente; inicar a toma de

eletrocardiograma e um inibidores ECA (enzima _conversora de angiotensina)

ecocardi Sk Tap— ‘oublogueadores dos recetores da angiotensina a
rdiograma’** ou R cardiaca***. partir dos 10 anos de idade.

Gestdo
pulmonar

Gestao
cardiaca

Gestao da
salde 6ssea

| Consultar um especialista em salide ssea ao primeiro sinal de fratura (fratura vertebral de Genant de 1 grau ou superior ou fratura de ossos longos. ﬂ
Avaliar amplitude de movimento pelo menos de 6 Pln 6 meses,

Monitorizar a escoliose anualmente. Monitorizar a escoliose de 6 em 6 meses.

Gestao
ortopédica

Encaminhar para cirurgia no pé e no tendgo de Aquiles para melhorar a marcha em situacBes especfficas. | Considerar a intervenggo no pé para posicionamento em cadeira de rodas; iniciar a intervencéo com
(raramente ¢ necessario). fusdo posterior da coluna vertebral em situagdes definidas.

[
| Avaliar a satde mental do doente e da familia em cada consulta clinica e prestar apoio continuo.

8 Fornecer avaliacdo/intervencBes neuropsicologicas L — emocionais-e comportamentals
8 Al st s o o i gana ot i e 94 s e AT ]
Promover a independéncia e o desenvolvimento social adequados a idade.
§ Participar em didlogos otimistas sobre o futuro, Promover a definigéo de objetivos e de Iniciar o planeamento da transigéo para os cuidados de satide, a educaao, 0 emprego e a vida adulta (até aos 13-14 anos); acompanhar os progressos
: S pefspetivando avida até a idade adulta. expectativas futuras paraa vida adulta; avaliar pelo menos uma vez por ano; recorrer ao centro de cuidados ou ao assistente social para orientagéo e acompanhamento.
2 a preparagdo para a transigdo (Até aos 12
£ anos). Fornecer apoio a transigéo e orientagdo antecipada sobre as mudangas na salde.
Tabela 1': Gestdio de subespecialidade incentivada em cada fase da Duchenne
*Sinais de DMD por fase: Ao diagnosticar: O diagndstico precoce pode ocorrer se forem encontrados niveis elevados de CK por acaso ou por histdrico familiar positivo; o doente pode d atraso no d Ivi mas sem perturbagdo no caminhar. Fase de

deambulagéo inicial: Manobra de Gowers, o doente caminha bamboleando, pode caminhar na ponta dos pés, pode subir escadas. Fase de deambulacéo tardia: Caminhar cada vez mais trabalhoso, vai perdendo a habilidade de subir escadas e de se levantar do chéo. Fase de
néo deambulaggo inicial: Pode  ser capaz de se auto impulsionar por algum tempo, de manter postura, pode desenvolver escoliose. Fase de ndo deambulagdo tardia: a funggo dos membros superiores e a manutengdo da postura séo cada vez mais limitadas.
**Ecocardiogramas para pacientes com idade < 6-7 anos

**% RM cardiaca para pacientes com idade > 6-7 anos
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3. CUIDADOS NO DIAGNOSTICO

Suspeita de DMD

A causa especifica de um distirbio médico é chamada de "diagnéstico”. E muito importante estabelecer
o diagndstico exato quando se suspeita da existéncia da doenca de Duchenne. Dependendo do sistema
de saude, um prestador de cuidados primarios (PCP) pode ser o primeiro profissional médico a ouvir
as preocupacgoes relativas a fraqueza ou aos atrasos de uma crianca. Os PCP sdao normalmente equipas
multidisciplinares, médicos de clinica geral ou enfermeiros especializados em pediatria, clinica geral,
medicina familiar ou medicina interna, os quais proporcionam um "lar médico", com cuidados de saltde
individuais.

O objetivo dos cuidados nesta altura deve ser o de fornecer um diagndstico preciso o mais rapidamente
possivel. Um diagndstico rdpido e correto ajudara todos os membros da familia a informarem-se sobre
a Duchenne, e fornecer-lhes-a informacoes sobre aconselhamento genético e informa-los-a sobre os
planos de tratamento. Cuidados adequados, apoio continuo e educacdo sdo essenciais nesta fase. O
ideal é que um especialista neuromuscular (ENM) avalie o seu filho e possa ajudar a iniciar e/ou
interpretar corretamente os testes laboratoriais e genéticos, dando um diagndstico preciso (Seccdo 4).

Os sites ChildMuscleWeakness.org e rcpch.ac.uk/resources/recognising-neuromuscular— disorders-
elearning contém ferramentas para ajudar os profissionais a avaliar os pacientes quanto a atrasos no
desenvolvimento e possiveis diagndsticos neuromusculares.

A Academia Americana de Pediatria (AAP) esta ciente de que os pais sdo, na maioria das vezes, os
primeiros a reconhecer atrasos no desenvolvimento dos seus filhos. A AAP desenvolveu a
"ferramenta de atraso motor". Esta ferramenta ajuda os pais a observar o desenvolvimento dos seus
filhos, a avaliar o que é um desenvolvimento normal e o que é um atraso no desenvolvimento, e a
saber quando se devem preocupar. Esta informacdo pode ser encontrada em:
www. HealthyChildren.org/MotorDelay

Na altura do diagnodstico, é muito importante que consultes um ENM familiarizado com a Duchenne.
Os centros que oferecem cuidados de Duchenne podem ser encontrados nos sitios Web abaixo
indicados:
Centros de Distrofia Muscular no Reino Unido (UK):
www.musculardystrophyuk.org/get-the-right-care-and-support/people-and-places-to- help-
you/professionals-and-organisations/muscle-centres/
Centros de Cuidados de Associagdes de Distrofia Muscular nos EUA: www.mda.org/services/your-mda-
care-center.

Centros de Cuidados Duchenne Certificados pelo PPMD nos EUA:
www. ParentProjectMD.org/CareCenters

TREAT-NMD:
http.//www.treat-nmd.eu/

World Duchenne Organization (UPPMD):
http.://worldduchenne.org/

Esta é também uma altura em que o contacto com uma organizacao de defesa dos doentes pode ser
particularmente atil. Pode encontrar organizacoes de doentes no seu pais em
www.treatnmd.eu/dmdpatientorganisations.

QUANDO SUSPEITAR DMD (Figura 3)

Pode haver suspeitas da doenca de Duchenne devido a um dos seguintes sinais (mesmo quando
ndo ha histéria familiar de Duchenne)

- Atraso no desenvolvimento e/ou na fala

- Problemas com a funcdo muscular, sendo o sinal de Gowers (Figura 2) o sinal classico de
Duchenne

- Musculos da barriga da perna aumentados (chamados "pseudo-hipertrofia”)

- Aumento da CK e/ou aumento das transaminases ou das enzimas hepaticas AST e ALT nas
analises ao sangue.



http://childmuscleweakness.org/
http://rcpch.ac.uk/resources/recognising-neuromuscular-disorders-elearning
http://rcpch.ac.uk/resources/recognising-neuromuscular-disorders-elearning
http://www.healthychildren.org/MotorDelay
http://www.musculardystrophyuk.org/get-the-right-care-and-support/people-and-places-to-%20help-you/professionals-and-organisations/muscle-centres/
http://www.musculardystrophyuk.org/get-the-right-care-and-support/people-and-places-to-%20help-you/professionals-and-organisations/muscle-centres/
http://www.mda.org/services/your-mda-care-center
http://www.mda.org/services/your-mda-care-center
http://www.parentprojectmd.org/CareCenters
http://www.treat-nmd.eu/
http://worldduchenne.org/
http://www.treatnmd.eu/dmdpatientorganisations
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Embora a suspeita possa ser suscitada de varias formas, a figura abaixo pode ajudar
a descrever os passos dados no diagnéstico da Duchenne.

Quando suspeitar de DMD
Aumento inexplicavel de Se houver antecedentes Se ndo houver historial familiar de DMD
transaminases familiares de DMD Néo andar até os 16-18 meses de idade,
Qualquer suspeita de funcio sinal de Gowers ou andar na ponta dos pés
Fasalr AnEE (qualquer idade, especialmente < 5 anos)
v
Creatina Quinase . . L. Creatina quinase
néo elevada < Exame de creatina quinase serica elevada
Teste de delegdo/duplicagdo
do gene DMD
Sem mutacdo encontrada Mutacdo encontrada
A
Sem mutagdo encontrada [« Sequenciagdo genética
v
Bidpsia muscular P Auséncia de distrofina
v v
Presenca de distrofina Mutagdo encontrada
v l v

Sinais e sintomas precoces mais frequentemente observados em doentes com DMD

Ndo Motoras
© Problemas de comportamento

Motoras
e Marcha anormal

® Pseudo-hipertrofia das panturrilhas/barriga da pema

 Incapacidade de saltar

 Diminuicdo da resisténcia

« Diminuicdo do controlo da cabeca quando puxada para se
sentar

 Dificuldade em subir escadas

® Pés chatos

e Quedas frequentes ou falta de jeito

 Sinal de Gowers ao levantar-se do chdo

e Atraso motor bruto/grosseiro

e Hipotonia

o Incapacidade de acompanhar os seus colegas

e Perda de capacidades motoras

e Dor muscular ou cdibras

© Andar com os dedos dos pés

« Dificuldade em correr ou trepar

e Atraso cognitivo

e Problemas de aprendizagem e de atencdo
o Deficiéncia no crescimento/baixo ganho de peso
o Atraso na fala/dificuldades de articulacdo

Figura. 3
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PAPEL DO PRESTADOR DE CUIDADOS PRIMARIOS (PCP) NA EQUIPA
DE CUIDADOS

Depois de o diagnéstico ser confirmado por um ENM, devem ser enviadas informacdes e
recursos ao seu PCP sobre a Duchenne. Os PCP sdo tipicamente equipas multidisciplinares,
médicos de clinica geral ou enfermeiros especializados em pediatria, clinica geral, medicina
familiar ou medicina interna, que constituem a sua "casa médica", com cuidados basicos de
saude. Uma relacdo médica continua com o teu PCP proporcionara uma fonte continua e muito
necessaria de estabilidade e apoio.

As responsabilidades do seu PCP devem incluir:
¢+ Cuidados de primeira linha para problemas médicos agudos e crénicos
+ Cuidados adequados a idade em todas as fases do desenvolvimento
+ Coordenacdo de cuidados com especialistas apropriados
¢+ Rastreio anual da audicao e da visao
+ Rastreio anual de perturbacdes do humor, abuso de substancias e outros problemas de saude mental

+ Garantir que todas as vacinas estao atualizadas, incluindo a vacinacdo anual contra a gripe (a vacina
contra a gripe deve ser administrada por meio de injecdo, em vez da vacina nasal de virus vivo)

+ Rastreio anual dos fatores de risco cardiovascular, como a tensao arterial elevada (hipertensao) e os
niveis elevados de colesterol (hipercolesterolemia).
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4. TESTES DIAGNOSTICOS

Testes genéticos e musculares

O QUE CAUSA DUCHENNE?

A duchenne é uma doenca genética causada por uma mutacdo, ou alteracdo, no gene que
corresponde a distrofina. A distrofina é uma proteina que esta presente em todas as fibras
musculares do corpo. A distrofina actua como um "amortecedor de choques” que permite que
0s musculos se contraiam e relaxem sem serem danificados. Sem distrofina, os musculos nao
sdo capazes de funcionar ou reparar-se corretamente. Além disso, a membrana muscular é
facilmente danificada pela atividade normal do dia a dia, criando pequenas microestruturas na
membrana celular. Sem a distrofina, os musculos ndo sdo capazes de se reparar. Estes pequenos
rasgdes deixam entrar calcio na célula, que é uma substancia téxica para o musculo. O calcio
danifica e acaba por matar as células musculares, permitindo que estas sejam substituidas por
tecido cicatricial e gordura. A perda de células musculares resulta numa perda de forca e de
funcao ao longo do tempo.

CONFIRMAGCAO DO DIAGNOSTICO

O diagndstico de Duchenne deve ser confirmado através de testes genéticos. Este teste
é normalmente efetuado a partir de uma amostra de sangue, mas também podem ser
realizados outros testes.

1) TESTES GENETICOS (Figura 2)

Os testes genéticos sdo sempre necessarios e devem ser oferecidos a todos os doentes. Os
diferentes tipos de testes genéticos sao capazes de fornecer informacoes especificas e mais
pormenorizadas sobre a alteracdo do ADN conhecida como mutacdo genética. A confirmacdo
genética do diagnostico é muito importante e pode ajudar a determinar a elegibilidade para
uma série de ensaios clinicos especificos de mutacoes.

Assim que a mutacdo genética exata for conhecida, deve ser oferecida as maes a oportunidade
de fazerem um teste genético para verificar se sdo portadoras. Esta informacdo sera importante
para que outros membros femininos da familia do lado da mae (irmas, filhas, tias, primas)
percebam se também podem ser portadoras. Ter esta informacdo ajudara a familia a adquirir
conhecimentos sobre o risco de ter mais filhos com a doenca de Duchenne e a tomar decisdes
relativamente ao diagndstico pré-natal e as escolhas reprodutivas. Deve ser oferecido
aconselhamento genético as familias apods o diagndstico (ver quadro 2).

TIPOS DE TESTES GENETICOS

+» Amplificacdo Multiplex de Sondas Dependente de Ligacao (Multiplex ligation-
dependent probe amplification - MLPA): O MLPA testa delecdes e duplicacdes e é capaz
de identificar 70% das mutacdes genéticas de Duchenne.

v Sequenciacao de genes: Se o teste de MLPA for negativo, a sequenciacao genética pode
detetar outras mutacdes além das delecGes ou duplicagdes (ou seja, mutacdes pontuais
[com ou sem sentido] e pequenas duplicacdes/insercdes); este teste € capaz de
identificar os outros 25 a 30% das mutagdes genéticas de Duchenne que o teste
MLPA nao identifica.

2) BIOPSIA MUSCULAR

Se tens um nivel elevado de CK e sinais de Duchenne, mas nao foram encontradas mutacdes
genéticas através de testes genéticos, podes precisar de fazer uma biopsia muscular. Uma
bidpsia muscular é feita através da recolha de uma pequena amostra de musculo para andlise.
A mutacdo genética em Duchenne significa que o corpo ndo consegue produzir a proteina
distrofina, ou ndo a produz em quantidade suficiente. Os testes efetuados na biopsia muscular
podem fornecer informacdes sobre a quantidade de distrofina presente nas células musculares
(ver quadro 1).
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A maioria das pessoas com Duchenne NAO precisa de
uma biépsia muscular.

Existem dois tipos de testes normalmente efetuados
numa biépsia muscular: Teste imunoquimico e Western
Blot. Estes testes sdo feitos para determinar a presenca
ou auséncia de distrofina no musculo.

A imunohistoquimica envolve colocar um pequeno
pedaco de musculo numa lamina, aplicar uma coloracao
no musculo e, em seguida, observar as células
musculares ao microscopio para detetar a presenca de
distrofina. O teste Western Blot é um processo quimico
que testa a presenca quimica da distrofina.

3) OUTROS TESTES

No passado, os testes conhecidos como eletromiografia
(EMQG) e estudos de conducdo nervosa (testes de agulha)
eram uma parte tradicional da avaliacdao de uma suspeita
de doenca neuromuscular. Os_especialistas concordam
que a EMG e os tetes de condu¢do nervosa

NAO sio apropriados ou necessarios para a avaliacdo da
Duchenne.

«

21// 64

Duchenne

Quadro 1.
Biopsia muscular.
Acima: mudsculo normal com
distrofina em branco a
volta das fibras.

Abaixo: musculo distroéfico
com auséncia de distrofina .
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QUADRO 2. POR QUE A CONFIRMAGAO GENETICA E IMPORTANTE
ACONSELHAMENTO GENETICO E TESTES DE PORTADORES:

- Por vezes, a mutacdo genética que causa a doenca de Duchenne surge por acaso. Isto é considerado
uma "mutacdo espontanea”. Nestes casos, ndo ha antecedentes familiares de Duchenne. Trinta por
cento das pessoas que nascem com Duchenne tém uma mutacdo espontanea no gene que codifica a
distrofina, em vez de ser herdada de um membro da familia.

- Se a mde tem uma mutacdo no seu ADN que passa para o filho, é chamada "portadora”. Uma
portadora tem 50% de hipdteses, em cada gravidez, de transmitir a mutacdo genética aos seus filhos.
Os rapazes que recebem o gene mutado terdo Duchenne, enquanto as

raparigas que recebem o gene mutado serdo elas préprias portadoras. Se a mae for testada e se
descobrir que tem a mutacao, pode tomar decisdes conscientes sobre futuras gravidezes, e os seus
familiares do sexo feminino (irmas, tias e filhas) também podem ser testados para ver se também sao
portadores.

- Uma mulher que seja portadora e mostre alguns sinais de Duchenne (fraqueza muscular, fadiga, dor,
etc.) é conhecida como "portadora manifesta". Nao ha nenhum teste que mostre se uma mulher
portadora serd uma portadora manifesta.

- Mesmo quando uma mulher ndo é portadora, existe um pequeno risco de que futuras gravidezes
possam ser afetadas pela Duchenne. A mutac¢do genética que causa a Duchenne pode ocorrer apenas
nos seus ovulos, em vez de em todas as suas células. A isto chama-se "mosaicismo da linha germinal.
Ndo existe uma analise ao sangue para detetar o mosaicismo da linha germinal.

- Uma mulher portadora tem também um risco acrescido de desenvolver fraqueza e disfuncao cardiaca
e do musculo esquelético. As mulheres portadoras devem ser sujeitas a monitorizagdo cardiaca (ECG,
cMRI ou eco) por um cardiologista a cada 3 a 5 anos, se os testes forem normais (ou com maior
frequéncia, conforme prescrito pelo cardiologista). O conhecimento do estatuto de portador ajuda a
identificar este risco, de modo a obter aconselhamento e tratamento adequados.

- Um especialista em genética pode explicar tudo isto em pormenor.

ELEGIBILIDADE PARA ENSAIOS CLINICOS:

- Estdo a decorrer varios ensaios clinicos sobre Duchenne que tém como principal objetivo as mutacoes
genéticas especificas que causam a Duchenne. O teste genético é importante para saber se podes ser
elegivel para participar nestes ensaios. Para ajudar os locais de ensaios clinicos a encontrarem-te
quando fores elegivel para os ensaios, ndo te esquecas de te inscrever no registo nacional de doentes
com Duchenne. Podes encontrar uma lista aqui:

http://www.treat-nmd.eu/resources/patient- registries/list/DMD-BMD/.

- Se os testes genéticos realizados anteriormente ndo cumprirem os padrdes atualmente aceites,
permitindo a definicdo da muta¢do exata, poderdo ser necessdrios testes adicionais/repetidos. Deveras
discutir este assunto com o teu especialista neuromuscular e/ou médico de aconselhamento genético.
A mutacdo genética exata também é necessdria para te inscreveres nos registos de Duchenne. Podes
encontrar detalhes sobre os tipos de testes que podem ser feitos e a sua eficacia na dete¢do dos
detalhes da muta¢do no documento principal.

- Os adultos que nao tenham feito testes genéticos, ou que os tenham feito no passado e necessitem
de testes com métodos mais atuais (pergunta ao teu médico de aconselhamento genético se os teus
testes devem ser repetidos), devem considerar a realizacdo de testes genéticos para serem
considerados para a participacdo em ensaios clinicos.



http://www.treat-nmd.eu/resources/patientregistries/list/DMD-BMD/
http://www.treat-nmd.eu/resources/patient-%20registries/list/DMD-BMD/
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5. GESTAO NEUROMUSCULAR

Como manter a forga fisica e a funcao

Na doenca de Duchenne, os musculos esqueléticos vao ficando gradualmente mais fracos porque ndao
tém distrofina. Deves fazer exames regulares com um especialista neuromuscular (ENM) familiarizado
com a Duchenne. O ENM compreende a progressao da fraqueza muscular e pode ajudar-te a ti e a tua
familia a prepararem-se para o préximo passo nos cuidados. E importante que o ENM saiba como os
teus musculos estdo a funcionar para que possa iniciar as terapias certas o mais cedo possivel.

AVALIACAO NEUROMUSCULAR

ocupacional para avaliacdo de 4 em 4 meses. Isto é importante para tomar decisdes sobre novos
tratamentos ou sobre a alteracdo de tratamentos existentes no momento mais adequado, bem como para
antecipar e prevenir problemas na medida do possivel.

Os testes utilizados para avaliar a progressio da doenca podem variar de clinica para clinica. E
extremamente importante que o doente faca avaliacdes regulares utilizando sempre os mesmos testes,
para que possam ser detetadas quaisquer alteracdes. As avaliacdes regulares devem incluir testes que
monitorizem a progressdo da doenca e avaliem se as intervencdes sdo adequadas. No Reino Unido, estas
avaliacoes incluem as North Star Assessments (https://www.musculardystrophyuk.org/information- for—
professionals /health-professionals /community-physiotherapy-working-group/muscular-  dystrophy-
uks—north-star-network/). Essas avaliacdes devem incluir:

FORCA:
A forca muscular esquelética pode ser medida de varias formas diferentes para verificar se a forca gerada por
determinados musculos especificos esta a mudar.

AMPLITUDE DE MOVIMENTO DAS ARTICULA(,'6ES:
Esta medicdo é feita para monitorizar se estdo a surgir contraturas ou rigidez nas articulacdes e para ajudar a
determinar quais os alongamentos e/ou intervencdes que serdo mais Uteis para si.

TESTES CRONOMETRADOS:

Muitas clinicas cronometram habitualmente actividades como levantar-se do chao, caminhar uma determinada
distancia e subir varios degraus. Isto da informacdes importantes sobre a forma como os seus musculos estdo
a mudar e a responder a diferentes intervengoes.

ESCALAS DE FUNCAO MOTORA:
Existe um grande numero de escalas diferentes, mas o seu médico deve utilizar regularmente a mesma escala
sempre que o avaliar. Podem ser necessarias escalas diferentes em alturas diferentes.

ATIVIDADES DO DIA A DIA:

Isto permite a equipa determinar se pode ser necessario algum tipo de apoio adicional para ajudar a sua
independéncia.

TRATAMENTOS FARMACEUTICOS PARA MUSCULO ESQUELETICO

Neste momento, estd a decorrer muita investigacdo na area das novas terapias para a Duchenne. As
consideracdes de cuidados atualizadas incluem recomendacbes apenas para terapias para as quais
existe evidéncia suficiente em relacdo ao tratamento. Estas recomendacdes serdo alteradas no futuro,
quando estiverem disponiveis novas evidéncias para novas terapias. Estas diretrizes serdo revistas e
atualizadas a medida que forem surgindo novos resultados. Embora se espere que, no futuro, esteja
disponivel um leque mais alargado de opcdes de tratamento, atualmente este é limitado. Atualmente,
os esteroides sdo o Unico medicamento recomendado para o tratamento dos sintomas musculo-
esqueléticos da doenca de Duchenne, porque os especialistas na area concordam que existem provas
suficientes para os recomendar. Os esteroides sdao abordados em pormenor na seccdo 6. Os
tratamentos medicamentosos para outros sintomas especificos da doenca, como os problemas
cardiacos, sdao abordados mais adiante.



https://www.musculardystrophyuk.org/information-for-professionals/health-professionals/community-physiotherapy-working-group/muscular-dystrophy-uks-north-star-network/
https://www.musculardystrophyuk.org/information-for-professionals/health-professionals/community-physiotherapy-working-group/muscular-dystrophy-uks-north-star-network/
https://www.musculardystrophyuk.org/information-for-professionals/health-professionals/community-physiotherapy-working-group/muscular-dystrophy-uks-north-star-network/
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6. GESTAO DE ESTEROIDES

Regimes de uso, doses e efeitos colaterais

Os corticosteroides, ou esteroides, sdo utilizados em muitas outras condicdes médicas em
todo o mundo. Nao ha duvida de que os esteroides podem beneficiar muitas pessoas com
doenca de Duchenne, mas este beneficio tem de ser equilibrado com uma gestao proactiva
dos possiveis efeitos secundarios. O uso de esteroides é muito importante em pacientes
com Duchenne e deve ser discutido antes de se observar um declinio da funcdo fisica.

0OS BASICOS

Os esteroides sdo conhecidos por retardarem o declinio da forca muscular e da funcdo
motora na Duchenne. Os corticosteroides sdo diferentes dos esteroides anabolizantes
que sdo por vezes utilizados indevidamente por atletas que querem ficar mais fortes. O
objetivo da terapia com esteroides na doenca de Duchenne é manter a forca e a funcao
muscular, ajudando o paciente a caminhar durante mais tempo, preservar o membro
superior e a funcdo respiratéria e ajudar a evitar a cirurgia para tratar a escoliose
(curvatura da coluna vertebral).

Os esteroides devem ser discutidos na altura do diagndstico. A altura ideal para
iniciar a utilizacdao de esteroides é durante a fase ambulatoria, antes de se verificar
um declinio fisico significativo (ver Figura 4)

O calendario nacional de vacinacdo recomendado deve ser cumprido antes do inicio do
tratamento com esteroides e a imunidade contra a varicela deve ser estabelecida. As
recomendacdes de vacinacdo do Centro de Controlo e Prevencdo de Doencas (CDC)
para os EUA podem ser consultadas aqui: www.ParentProjectMD.org/Vaccinations.

+ As recomendacdes para o Reino Unido e para a Irlanda podem ser consultadas aqui:
https://www.nhs.uk/ conditions/vaccinations/childhood-vaccines-timeline/ e aqui:
https://www.hse.ie/eng/ health/immunisation/. O calendario oficial de vacinacdo em
Portugal esta disponivel no site: https://www.sns24.gov.pt/tema/vacinas/programa-
nacional-de-vacinacao/. E aconselhdvel que consulte também o seu especialista
neuromuscular para obter recomendacdes de vacinacao.

+ A prevencdo e a gestdo dos efeitos secundarios dos esteroides tém de ser proactivas e
antecipadas (ver quadro 1).

OS DIFERENTES REGIMES DE DOSAGEM DE ESTEROIDES

Os especialistas em doencas neuromusculares podem prescrever diferentes regimes de
esteroides. Estas orientacOes tentam estabelecer um método claro para utilizar os
esteroides de forma eficaz e segura, com base em avaliacdes regulares da funcdo e dos
efeitos secundarios (ver Figura 4).

A prednisona e o deflazacort (vendido como Emflaza nos EUA) sdo os dois tipos de
esteroides que sao principalmente utilizados nos casos de Duchenne. Pensa-se que atuam
de forma semelhante. Os ensaios em curso com estes medicamentos sdo importantes e
devem ajudar-nos a compreender melhor os beneficios relativos de cada um.

A escolha de qual esteroide utilizar depende da sua preferéncia ou da preferéncia da sua
familia, da preferéncia do seu especialista, da disponibilidade do esteroide no seu pais, do
custo do esteroide e dos efeitos secundarios percebidos. A prednisona tem a vantagem de
ser pouco dispendiosa. Algumas pessoas podem preferir o Deflazacort a prednisona
porque o risco de aumento de peso e de problemas comportamentais pode ser
ligeiramente inferior, mas também tem uma incidéncia ligeiramente superior de atraso no
crescimento e de desenvolvimento de cataratas.



http://www.parentprojectmd.org/Vaccinations
https://www.nhs.uk/conditions/vaccinations/childhood-vaccines-timeline/
https://www.hse.ie/eng/health/immunisation/
https://www.sns24.gov.pt/tema/vacinas/programa-nacional-de-vacinacao/
https://www.sns24.gov.pt/tema/vacinas/programa-nacional-de-vacinacao/
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ADMINISTRAGCAO DE ESTEROIDES, GESTAO E EFEITOS SECUNDARIOS

(Figura 4, Tabela 2)

+ A gestdo atenta dos efeitos secundarios relacionados com os esteroides é crucial.
Embora a utilizacao de esteroides seja atualmente o principal tratamento
medicamentoso para a Duchenne, ela nao deve ser realizada de forma casual e deve
ser supervisionada apenas por um ENM com conhecimentos adequados.

+ Os fatores a ter em conta para manter ou aumentar a dosagem de esteroides incluem
a resposta a medicacao, o peso, o crescimento, a puberdade, a salude ossea, o
comportamento, as cataratas e se os efeitos secundarios estdao presentes e sao

controlaveis.

Cronograma e posologia

Precauc¢des

Discussao Inicial
Discutir a utilizacdo de esteroides com a familia

i

Fase de deambulagao
Quando iniciar o regime de esteroides?

Antes de um declinio fisico substancial
Apds a discussao dos efeitos secundarios
Apos uma consulta de nutricdo

v

Dose inicial recomendada

e Prednisona/predinisolona 0-75
mg/kg/dia OU

e Deflazacorte 0-9 mg/kg/dia

Insuficiéncia adrenal

Educacdo do doente e da familia:

o [nformar sobre os sinais, sintomas e tratamento da
insuficiéncia adrenal

Prescrever hidrocortisona intramuscular para
administracdo em casa:

« 50 mg para criancas com < 2 anos de idade
* 100 mg para criancas com idade igual ou superior a 2
anos e adultos.

Tratamento de stress para os doentes que tomam mais de 12

mg/m?2/dia de prednisona/deflazacorte.

@ Pode ser necessario em caso de doenca grave, traumatismo
grave ou cirurgia.

Vv

Alteragcdes de dosagem

Se os efeitos colaterais forem insuportaveis/intoleraveis
@ Reduzir esteroides em 25-33%

o Reavaliarem 1 més

Se ocorrer declinio funcional

e Aumentar os esteroides para dose alvo por peso
baseada na dose inicial

® Reavaliar em 2-3 meses.

Vv

Fase ndo deambulacao

e Continuar a utilizar esteroides, mas reduzir a dose
conforme necessario para gerir os efeitos secundarios.
e Os doentes mais velhos sem ingestdo de esteroides
podem beneficiar do inicio de um regime de esteroides.

Nao interromper os esteroides

abruptamente

* |mplementar o protocolo de reducdo de esteroides

PJ Nicholoff29

e Diminuir a dose em 20 a 25% de 2 em 2 semanas

* |Uma vez atingida a dose fisioldgica (3 mg/m2/dia

de prednisona/deflazacorte) altere para

hidrocortisona

12 mg/m?/dia dividida em 3 doses iguais

e Continuar a reduzir a dose em 20 a 25% todas as

semanas, até atingir uma dose de 2-5 mg de

hidrocortisona em dias alternados

e Apos 2 semanas de administracdo em dias alternados,

descontinuar a hidrocortisona

® Verificar periodicamente a concentracdo matinal de
cortisol

estimulada por CRH/ACTH até o eixo HPA estar normal

e Continuar a dosagem de stress até que o eixo HPA tenha
recuperado (pode demorar 12 meses ou mais).

Figura 4/ Tabela 2 - Dosagem e Gestao de Esteroides
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INSUFICIENCIA SUPRARRENAL E CRISE

As glandulas suprarrenais situam-se por cima dos rins e produzem uma hormona (cortisol)
que ajuda o corpo a lidar com o stress (ou seja, doencas ou lesGes graves). Enquanto estiver
a tomar esteroides diariamente, as glandulas suprarrenais deixam de produzir cortisol (a
chamada ‘insuficiéncia suprarrenal®) e tornam-se inativas. Se os esteroides forem
interrompidos, pode levar semanas ou meses até que o corpo comece a produzir cortisol
novamente. Sem cortisol, o corpo é incapaz de lidar com o stress, resultando numa "crise
suprarrenal” que pode ser fatal. Por esta razdo, nunca se deve parar os esteroides diarios
subitamente (ou sem a ajuda de um médico) ou faltar as doses durante mais de 24 horas.

Além disso, quando o corpo esta sob stress adicional (por exemplo, febre alta, cirurgia,
fraturas), podem ser necessarias doses adicionais de esteroides ou doses de stress. As
informacdes sobre a dosagem de stress e o reconhecimento/tratamento/prevencdo da
insuficiéncia suprarrenal aguda podem ser encontradas no Protocolo de esteroides PJ
Nicholoff, disponivel aqui: www.parentprojectmd.org/pj

OUTROS MEDICAMENTOS E SUPLEMENTOS ALIMENTARES

Para além dos esteroides, existem outros medicamentos aprovados para utilizar no tratamento
da Duchenne, como o EXONDYS 51 (eteplirsen), aprovado nos EUA pela Food and Drug
Administration (FDA), e o Ataluren (Translarna), aprovado para utilizacdo em varios paises
europeus pela European Medicines Agency (EMA), mas ndo nos EUA. Tanto o EXONDYS 51
(eteplirsen) como o Ataluren (Translarna) destinam-se a ser utilizados em pessoas com
diferentes tipos de mutacoes de Duchenne.

O EXONDYS 51 esta indicado para pessoas que vivem com a Duchenne e que tém mutacdes
genéticas passiveis de ultrapassar o exon 51 (cerca de 13% dos casos). Este medicamento tem
como objetivo corrigir a leitura defeituosa do gene da DMD ao "saltar" o exon 51, permitindo
a leitura da informacdo genética para produzir distrofina parcialmente funcional.

O Ataluren é indicado para pessoas que vivem com a Duchenne e que tém uma mutacao
desprovida de sentido (cerca de 13% dos casos). Uma mutacdo sem sentido resulta num
codao de terminacao prematuro que provoca a doenca ao determinar a interrupcao da
leitura da informagdo genética, resultando em uma distrofina incompleta. Embora o
mecanismo de acao do Ataluren seja desconhecido, pensa-se que interage com a parte da
célula que "Ié" as proteinas, permitindo que a célula "leia" as mutacdes sem sentido, e
recupere leitura da informacao genética, para produzir uma proteina funcional.

Estdo a decorrer varios ensaios clinicos em torno da doenca de Duchenne que tém como
alvo as mutacbes genéticas especificas que causam a doenca. O teste genético é
importante para saber se podes ser considerado elegivel para participar nestes ensaios.
Para ajudar os locais de ensaios clinicos a encontrar pacientes que possam ser elegiveis
para estes ensaios, nao te esquecas de te inscreveres no registo nacional de pacientes com
Duchenne - pode ser encontrada uma lista aqui:
http://www.treatnmd.eu/resources/patient-registries/list/DMD-BMD.

Além dos medicamentos acima mencionados, existem muitos outros medicamentos e
suplementos que podem ser usados na doenca de Duchenne, mas nao sdo aprovados pela
FDA ou pela EMA. Embora alguns dos medicamentos referidos no quadro 3 sejam
amplamente utilizados, ndo ha evidéncias suficientes para dizer se estes suplementos
podem ser Uteis ou prejudiciais para ti. E importante discutir toda a medicagdo com o teu
médico de familia antes de pensares em tomar ou parar a medicacdo.



http://www.parentprojectmd.org/pj
http://www.treatnmd.eu/resources/patient-registries/list/DMD-BMD
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QUADRO 3. OUTROS MEDICAMENTOS E SUPLEMENTOS ALIMENTARES
NAO APROVADOS PARA USO NA DUCHENNE

Os especialistas consideraram uma série de outros medicamentos e suplementos que
tém sido utilizados em alguns casos para o tratamento da Duchenne. Estes analisaram
os dados publicados sobre estas substancias para verificar se existiam provas suficientes
da sua seguranca e eficacia para poderem fazer recomendacoes.

Assim sendo, os especialistas concluiram o seguinte:

A utilizacdo de oxandrolona, um esteroide anabolizante, ndo é recomendada;
A utilizacdo de Botox ndo é recomendada;

Nado houve apoio para o uso sistematico de creatina, pois apos a realizacdo de
um ensaio aleatério controlado, em casos de Duchenne, a creatina ndo mostrou
um beneficio claro. Se uma pessoa estiver a tomar creatina e tiver evidéncia de
problemas renais, este suplemento deve ser descontinuado;

Neste momento, ndo podem ser feitas recomendacoes sobre outros suplementos
ou outros medicamentos que sdo por vezes utilizados no tratamento de
Duchenne, incluindo a co-enzima Q10, a carnitina, os aminodacidos (glutamina,
arginina), os anti-inflamatorios/antioxidantes (6leo de peixe, vitamina E, extrato
de cha verde, pentoxifilina) e outros, incluindo extratos de ervas ou botanicos.
Os investigadores concluiram que ndo existem provas suficientes na literatura
publicada para apoiar a sua utilizacao;

Os investigadores concordaram que esta é uma area em que é necessario fazer
investigacdo adicional. Foi recomendado o envolvimento ativo das familias em
actividades que desenvolvam mais conhecimentos, tais como registos de doentes
e ensaios clinicos.

«
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QUADRO 2. EFEITOS SECUNDARIOS DOS ESTEROIDES: MONITORIZAGCAO E
INTERVENCAO RECOMENDADAS

Alguns dos efeitos secundarios mais comuns da administracdo prolongada de esteroides sdo
aqui enumerados. E importante notar que pessoas diferentes terdo respostas muito diferentes
aos esteroides. A chave para uma gestdo bem sucedida dos esteroides é estar consciente dos
potenciais efeitos secundarios
e trabalhar para os evitar, ou reduzir, sempre que possivel. A reducdo da dose de esteroides
pode ser necessaria se os efeitos secundarios forem incontrolaveis ou intoleraveis (Figura 4). Se
isto ndo for bem sucedido, é necessario mudar para outro tipo de esteroide ou regime de
dosagem antes de abandonar completamente o tratamento. Isto deve ser feito com o seu médico
de familia.
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TABELA 2. EFEITOS SECUNDARIOS DOS ESTEROIDES

GUIAFAMILIAR

Efeitos secundarios

Informagdo adicional

Contacte/fale com seu ENM

poderem aumentar o apetite.
Deverd ser fornecido um
aconselhamento nutricional
antes de iniciar a toma de
esteroides.

dos esteroides (Especialista Neuromuscular)
Aumento de peso e Deves ser alertado para o E importante que toda a
obesidade facto de os esteroides familia coma de forma

equilibrada para evitar o
aumento de peso. Os
planos de alimentacao
saudavel podem ser
concebidos em conjunto
com um nutricionista e a
sua equipa médica.

Caracteristicas
Cushingoéides
("face de lua")

A plenitude do rosto e das
bochechas podem tornar-se
mais visiveis ao longo do
tempo.

Monitorizar cuidadosamente
a dieta, minimizando a
ingestdo de aculicar e de sal,
ajudara a controlar o
aumento de peso e podera
ajudar a minimizar as
caracteristicas cushingéides.

Crescimento
excessivo de
pelos no corpo
(hirsutismo)

Os esteroides
provocam
normalmente um
crescimento excessivo
de pelos no corpo.

Normalmente nao é
suficientemente grave
para justificar uma
mudanca de medicacao.

Acne, infecgbes
fingicas da pele
(tinea), verrugas

Isto pode ser mais
visivel nos
adolescentes

Utilizar tratamentos
especificos (prescricao
topica) e ndo se precipitar a
alterar o regime de
esteroides, a menos que haja
uma perturbacao emocional.

Estatura baixa

A altura deve ser verificada
pelo menos a cada 6 meses
como parte dos cuidados
gerais

Se o crescimento desacelerou
ou parou, ou se o aumento da
altura for < 4 cm)/ano, ou se a
altura for < 30 percentil, pode-
ra ser necessario fazer o
encaminhamento para um
especialista enddcrino.

Atraso na
puberdade

A puberdade deve ser
verificada em cada consulta a
partir dos 9 anos de idade.

Informe o seu médico de
familia sobre qualquer historial
familiar de atraso na maturacao
sexual.

A terapia de substituicao de
testosterona é geralmente
recomendada para rapazes que
nao tenham iniciado a

puberdade até aos 14 anos.

Se estiver preocupado com
um atraso no
desenvolvimento pubertario,
ou se a puberdade nao tiver
comecado aos 14 anos,
podera ser necessario o
encaminhamento para um
especialista endécrino para
avaliacao.
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TABELA 2. EFEITOS COLATERAIS DE CORTICOESTEROIDE
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Efeitos secundarios
dos esteroides

Informacdo adicional

Contacte/fale com o seu ENM
(Especialista Neuromuscular)

Alteracoes de
comportamento
adversas

(para mais
informacoes sobre
comportamento,
consulte a secao 10)

Informe o seu ENM sobre
quaisquer questdes/problemas
de humor, temperamento e de
PHDA - Perturbacao de
Hiperatividade com Défice de
Atencao.

Tenha em atencdo que, muitas
vezes, estes problemas pioram
temporariamente nas primeiras
seis semanas de terapia com
esteroides

Os problemas
comportamentais de base
devem ser tratados antes de
iniciar a administracdo de
esteroides, por exemplo,
com aconselhamento ou
prescricdo para PHDA.

Pode ser util alterar o horario
da medicacdao com esteroides
para uma hora mais tardia do
dia. Discuta esta questao
com o seu ENM, que pode
também considerar uma
consulta de saude
comportamental.

Imunossupressao

A administracdo de esteroides
pode reduzir a imunidade
(capacidade de combater
infecdes). Esteja ciente do risco
de infecdo grave e da
necessidade de tratar
prontamente as infe¢des
menores.

Procure vacinar-se contra a
varicela antes de iniciar a
terapia com esteroides, caso
contrario, procure
aconselhamento médico se
estiver em contacto com a
varicela.

Se houver um problema local
de tuberculose, pode ser
necessario efetuar uma
vigilancia especifica.

Pressao Arterial
elevada
(Hipertensao)

Devera verificar a sua pressao
arterial (PA) em cada consulta
clinica.

Se a PA estiver elevada, a
reducdo da ingestao de sal e a
reducdo do peso podem ser os
primeiros passos a dar.

Caso nao seja eficaz, o seu
prestador de cuidados
primarios pode considerar
medicacdo adicional.
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TABELA 2. EFEITOS COLATERAIS DE CORTICOESTEROIDE

Efeitos secundarios dos
esteroides

Contacte/fale com o seu ENM
(Especialista Neuromuscular)

Informacao adicional

Informe todos os Peca ao seu ENM um plano de
profissionais de salide de |esteroides para doses de stress
que esta a tomar esteroides | que explique:

Supressdo das glandulas
suprarrenais

e leve consigo um cartdo - O que fazer no caso de uma
com informacao sobre dose de esteroides ndo
esteroides. administrada ha mais de 24

E muito importante que as |horas (devido a jejum, doenca
doses de esteroides nao ou indisponibilidade de

sejam esquecidas por mais |receita)
de 24 horas, pois isso pode

causar uma crise - Quando administrar

esteroides em dose de esforco,

suprarrenal.

: que dose e de que forma (por
Salb"fl quando deve ser via oral, por injecdo
administrada uma dose de |intramuscular ou por via
stress de esteroides _ intravenosa); consulte o
(doenca grave, traumatismo| protocolo de esteroides PJ
grave ou cirurgia) para Nicholoff para obter um
evitar uma crise exemplo de plano:
suprarrenal. www.ParentProjectMD.org/PJ

Conheca os sinais e
sintomas da crise

- Se vai deixar de tomar
suprarrenal (dor de

R, Mo s medicamentos esteroides, peca
e ’ ’ ao seu ENM um plano de

: reducao gradual. Ele pode
Tenha uma prescricdo para |consultar o PPMD PJ Nicholoff
uma injecdo intramuscular |Steroid Protocol para obter um
de hidrocortisona em casa |exemplo de plano:
(pode ser necessario saber |www.ParentProjectMD.org/P)
como administrar em caso
de crise suprarrenal).

Nunca pare de tomar
esteroides de forma
abrupta.
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TABELA 2. EFEITOS COLATERAIS DE CORTICOESTEROIDE

Efeitos secundarios
dos esteroides

Informacao adicional

Contacte/fale com o seu ENM
(Especialista Neuromuscular)

Intolerancia a
glicose

A sua urina deve ser analisada
para detecdo de glicose
(acuicar) com um teste de
vareta nas consultas clinicas.
Informe o seu ENM sobre o
aumento da quantidade de
urina ou de sede.

As analises ao sangue devem
ser efetuadas uma vez por ano
para monitorizar o
desenvolvimento de diabetes
tipo Il e outras complicacoes
relacionadas com o aumento
de peso induzido por
esteroides.

Podem ser necessdrias mais
anadlises ao sangue para
detetar a diabetes tipo Il, no
caso de as analises a urina
ou 0s sintomas serem
positivos para a presenca
de glicose.

Gastrite/refluxo
gastroesofagico
(DRGE)

Os esteroides podem
causar sintomas de refluxo
(azia). Informe o seu
médico se apresentar estes
sintomas.

Evite anti-inflamatorios
nao esteroides (AINEs),
como aspirina,
ibuprofeno, naproxeno.
Podem ser utilizados
antiacidos para os
sintomas.

Ulcera Péptica

Comunique os sintomas de
dor de estomago, pois
podem ser um sinal de
danos no revestimento do
estdbmago.

Se estiver anémico ou se
houver suspeita de
hemorragia no intestino,
pode ser verificada a
presenca de sangue nas
fezes.

Evite AINEs (aspirina,
ibuprofeno, naproxeno).
Podem ser utilizados
medicamentos sujeitos a
receita médica e
antiacidos se estiver a ter
sintomas

Podera ser necessario
consultar um
gastroenterologista para
avaliacdo e tratamento.

Cataratas

Os esteroides podem
causar cataratas benignas;
é necessario fazer uma
avaliacao através de um
exame oftalmolégico anual,

Considere mudar o
tratamento de
deflazacorte para
prednisona se surgirem
cataratas que afetem a
visdao (o deflazacorte
demonstrou ter um risco
mais elevado de
desenvolvimento de
cataratas). Se existirem
cataratas, podera ser
necessario efetuar uma
consulta de oftalmologia.
As cataratas so terdo de
ser tratadas se
interferirem com a visdo.

«
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TABELA 2. EFEITOS COLATERAIS DE CORTICOESTEROIDE
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Efeitos secundarios
dos esteroides

Informacao adicional

Contacte/fale com o seu ENM
(Especialista Neuromuscular)

Osteoporose

Informe o seu ENM sobre a
existéncia de fraturas e dores
nas costas em cada consulta.

Devem ser efetuadas
radiografias da coluna vertebral
a cada 1-2 anos para controlar
as fraturas por compressao
vertebral.

Realizar o DEXA (exame), a cada
2-3 anos para controlar a
densidade 6ssea.

Os niveis sanguineos de
vitamina D devem ser
verificados anualmente
utilizando um teste de vitamina
D250H (idealmente no final do
inverno em climas sazonais):
podem ser necessarios
suplementos de vitamina D com
vitamina D3 se os niveis forem
baixos.

A sua dieta deve ser avaliada
todos os anos para garantir que
estd a ingerir as quantidades de
calcio adequadas.

Podem ser necessarios
suplementos de vitamina D,
dependendo do nivel do
sangue.

Verifique anualmente os niveis
de vitamina D250H, tome
suplementos se necessario.

Certifique-se de que a
quantidade de calcio ingerida na
sua alimentacdo cumpre as
recomendacdes para a sua
idade.

Poderao ser necessarios
suplementos de cdlcio se a sua
dieta ndo incluir quantidades
adequadas de calcio.

As actividades que impliquem
carregar peso (estar de pé)
podem ser Uteis para a salude
dos 0ssos.

Fale com o seu ENM/PT antes
de iniciar um programa de
exercicio/carga de peso.

Mioglobinuria
(A urina tem uma
coloracdo castanho-
avermelhada porque
contém produtos de
degradacao de proteinas
musculares. E
necessario fazer
analises num
laboratério hospitalar)

Comunique qualguer ocorréncia
de urina castanha-avermelhada
ao seu ENM.

A urina pode ser analisada para
detetar a presenca de mioglobina.

A urina também deve ser
analisada para detetar infecoes.

Evite o exercicio fisico intenso e
excéntrico, como correr em
descidas ou andar de trampolim.

E importante manter uma boa
ingestdo de liquidos.

Se o problema persistir, é
necessario efetuar exames aos
rins.
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7. GESTAO ENDOCRINA

Monitorizagdo do crescimento, da adolescéncia e adrenal

Diversas hormonas podem ser afetadas negativamente pelos esteroides utilizados para
tratar a Duchenne. Mais frequentemente, estas incluem a hormona do crescimento (que
afeta o crescimento, levando a baixa estatura) e a testosterona (a hormona sexual
masculina, levando a um atraso na puberdade). E possivel que o teu ENM recomende que
consultes um endocrinologista pediatrico (médico das hormonas) se houver alguma
preocupacdo com o crescimento, a puberdade ou a supressdo adrenal.

CRESCIMENTO E PUBERDADE

A estatura baixa e o atraso na puberdade podem ser angustiantes e deve sentir-se a vontade
para falar sobre estes assuntos com o seu ENM. A estatura baixa pode ser um sinal de
outros problemas médicos e a deficiéncia de testosterona pode piorar a saude 6ssea, pelo
que é importante que a sua equipa heuromuscular acompanhe de perto o seu crescimento
e desenvolvimento pubertario (Figura 5).

TERAPIA DE HORMONAS DO CRESCIMENTO

+ Podera ser-lhe prescrita a hormona do crescimento para a estatura baixa se for
detetado um défice da hormona do crescimento.

+ Nao existe evidéncia ou literatura que avalie a seguranca ou eficacia da hormona do
crescimento em pessoas que vivem com Duchenne e que nao tenham caréncia dessa
hormona.

+ Pode haver potenciais riscos associados ao uso da hormona do crescimento, incluindo
dores de cabeca, hipertensdo intracraniana idiopatica (pressdo elevada no cérebro e
nos olhos), epifises femorais maiusculas deslizantes (uma doenca da anca que pode
causar dor e pode necessitar de cirurgia para ser corrigida), agravamento da escoliose
e aumento do risco de desenvolver diabetes.

+ Antes de decidir se deve utilizar a hormona do crescimento, o endocrinologista deve
discutir consigo os potenciais riscos e beneficios do tratamento.

TERAPIA DE TESTOSTERONA

+ A testosterona é importante para a salde 6ssea, bem como para o desenvolvimento
psicossocial/emocional.

+ A terapia com testosterona deve ser iniciada com doses baixas e aumentada
lentamente para imitar a puberdade normal.

+ A testosterona apresenta-se sob vdrias formas, nomeadamente injecdes
intramusculares, géis e adesivos.

+ O endocrinologista deve conversar sobre os efeitos esperados do tratamento antes
de iniciar a testosterona, que provavelmente incluirdo: desenvolvimento de odor
corporal, pelos faciais, acne, aumento do crescimento, fecho das placas de
crescimento e aumento da libido (interesse por sexo).

+ Os potenciais efeitos secundarios incluem: infecdo no local da injecdo, reacao
alérgica, alteracdes de humor e aumento da quantidade de glébulos vermelhos

+ E necessario efetuar colheitas de sangue regularmente enquanto estiver a tomar
testosterona para monitorizar a resposta do seu organismo ao tratamento.

CRISE ADRENAL

As glandulas suprarrenais, situadas junto aos rins, produzem uma hormona (cortisol) que ajuda
0 corpo a lidar com o stress (ou seja, doenca ou lesdo grave). Quando se tomam esteroides, as
glandulas suprarrenais deixam de produzir cortisol ("supressdao suprarrenal”). Quando os
esteroides sdo interrompidos, pode demorar semanas ou meses até o corpo comecar a produzir
cortisol novamente. Sem cortisol, o corpo é incapaz de lidar com o stress, resultando numa crise
suprarrenal que pode ser fatal.
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A supressao/crise adrenal sdo complicacdes potencialmente mortais decorrentes
da utilizacdo prolongada de esteroides (ver Figura 5). E importante saber que
pode correr o risco de uma crise adrenal se os esteroides forem interrompidos
subitamente ou se as doses nao forem administradas por motivo de doenca ou
outras razdes durante mais de 24 horas. Todos os doentes que tomam esteroides
cronicos diarios devem ter um plano que descreva o que fazer em caso de falta
de doses ou durante periodos de doenca grave ou traumatismo grave, quando
podem ser necessdrias doses extra ou "doses de stress" de esteroides. As
informacdes sobre a prevencdo, o reconhecimento e a gestdao da insuficiéncia
suprarrenal, bem como sobre quando e como utilizar doses de stress de
esteroides, estdo incluidas no Protocolo de esteroides PJ Nicholoff, que pode ser
consultado aqui: www.parentprojectmd.org/pj.

SINTOMAS DE UMA CRISE SUPRARRENAL

Deve receber informacoes sobre os sinais e sintomas de uma crise suprarrenal:
+ Fadiga grave
+ Dor de cabeca
+ Nauseas/vomitos
+ Baixo nivel de acuUcar no sangue
+ Tensao arterial baixa

+ Desmaio

Recomendagées

« Avaliagdo da idade dssea com raio-X a mdo
esquerda

® Exames a funcdo da tiroide

© Painel celiaco
® Fatores de crescimento
© Painel metaholico completo

Crescimento comprometido
Quaisquer das seguintes situagdes:

Crescimento

Consultar um
endocrinologista

Avaliacdo da altura a cada 6
» e (ruzamento descendente

meses até ao final da

puberdade e até atingir a altura do percentil da altura

© Velocidade de altura <4 cm por ano

final.
o Altura <3rd percentil e Hemograma completo
A considerar
Teste de estimulacdo da hormona do crescimento
Puberdade Recomendado

Atraso na puberdade Ensaios laboratoriais:

P1 Volume testicular <4cms aos 14

Avaliagdo fisica do estado ® Hormona luteinizante

Consultar um
endocrinologista

pubertario através da escala de @ Hormona foliculo- estimulante

anos de idade ou mais ® Testosterona

Tratamento para hipogonadismo confirmado:

Tanner a cada 6 meses a partir dos 9
anos de idade.

@ |niciar a reposicdo de testosterona numa dose baixa e
aumentar gradualmente ao longo do tempo

® Recomendado para idade > 14 anos; pode ser
considerado a partir dos 12 anos de idade.

A considerar
Avaliacdo da idade dssea com raio-X a mdo
esquerda

Figura 5. Avaliacao e gestao do crescimento e da puberdade enquanto durante o tratamento com esteroides
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8. GESTAO DA SAUDE OSSEA
(OSTEOPOROSE) (Figura 6)

Monitorizacdo e tratamento de ossos frageis

A salude dos ossos é importante tanto na fase de deambulacao como na fase de nao
deambulacao de Duchenne. As pessoas que vivem com Duchenne em todas as
idades tém ossos fracos, especialmente se estiverem a tomar esteroides. Os
esteroides fazem com que os ossos tenham uma densidade mineral 6ssea mais
baixa, aumentando o risco de fraturas (ossos partidos) em comparacdao com a
populacao em geral. A fraqueza muscular e a diminuicio da mobilidade sao
também fatores de risco para ossos fracos.

A absorcdo de raios X de dupla energia (DEXA/densitometria 6ssea) é um exame nao
invasivo que mede a densidade mineral 6ssea dos ossos longos (normalmente da
perna ou do braco). Os ossos mais finos sdo menos saudaveis e sdo mais suscetiveis
a fraturas. Medir a densidade mineral 6ssea é importante para monitorizar a saude
geral dos ossos. Recomenda-se a realizacao de exames DEXA pelo menos a cada 2
a 3 anos.

As pessoas que vivem com Duchenne, especialmente as que tomam esteroides,
correm o risco de sofrer fraturas de compressdao vertebral. As fraturas por
compressao vertebral ocorrem quando as vértebras (os ossos da coluna vertebral)
sofrem pequenas fraturas, o que faz com que fiquem deformadas e colapsem
umas sobre as outras. Estas fraturas, e o consequente colapso vertebral, podem
causar dor. As fraturas por compressao vertebral podem ser observadas numa
radiografia lateral (vista de lado) da coluna vertebral, mesmo sem dor nas costas.
As fraturas vertebrais podem ser tratadas com bifosfonatos, especialmente se
houver dor. Recomenda-se a realizacdo de radiografias laterais da coluna
vertebral a cada 1 a 2 anos ou mais frequentemente se tiver dores nas costas.

"1
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Os ossos estdao constantemente a ser decompostos, reabsorvidos na corrente sanguinea e
reconstruidos. Os esteroides abrandam a fase de reconstrucdo do crescimento o6sseo. Os
bifosfonatos sdo medicamentos que se ligam a superficie do osso, abrandando o processo de
degradacdo e reabsorcdo, ajudando o osso a ser construido de forma mais eficaz. Este processo
mantém os 0ss0os mais espessos e, desejavelmente, mais saudaveis e menos suscetiveis de
fraturas. A utilizacdao de bifosfonatos pode ser discutida se houver sinais de diminuicdo da
densidade 6ssea, fraturas de ossos longos que ocorram sem traumatismo significativo e/ou
fraturas por compressao vertebral (ver figura 6).

Iniciar monitorizagcdo da salde 6ssea a partir do diagnéstico ou a partir do inicio do uso de esteroides.

Ry

Monitorizagdo da saiide ssea - Com uso de esteroides:

A cada consulta DMD: Histérico de dor nas costas e fraturas ndo vertebrais

Apenas linha de base (com acompanhamento conforme apropriado): Célcio, fosfato, magnésio, fosfatase alcalina, PTH séricos.

Linha de base e anual: Avaliacdo de ingestdo de calcio/vitamina D, DMO da coluna por DEXA, 250HD sérico.

Linha de base e a cada 1-2 anos: Raio-X da coluna toracolombar lateral. Os raios-x da coluna devem ser realizados mais cedo se houver dor nas costas
ou declinio maior ou igual a 0,5 no indice Z da DMO da coluna em medicdes em série dentro de um periodo de 12 meses.

Monitorizagdo da saiide dssea - Sem uso de esteroides:

Igual para pacientes que usam esteroides, com excecdo para a radiografia da coluna toracolombar, que deve ser realizada a cada 2 a 3 anos. Os raios-x

Fase de monitorizagdo: Manter os niveis séricos de 250HD no minimo > 20ng/ml (30nmol/L), idealmente > 30 ng/ml (75 nmol/L)
através de dieta e/ou suplementacdo. Manter a ingestdo de cdlcio apropriada para a idade através de dieta e/ou suplementagao.

Encorajar atividades fisicas de sustentacdo de peso conforme apropriado para o estado da doenca subjacente.

g

Primeiros sinais de fragilidade 6ssea clinicamente significativa: Fratura 6ssea de baixo trauma OU qualquer fratura vertebral sintomatica

(Grau Genant 1, 2 ou 3) OU qualquer fratura vertebral assintomatica de Grau Genant 2 ou 3.

SIM Y NAO

Consultar especialista com experiéncia em tratamento de Continuar a monitorizagio 6ssea até surgirem os primeiros sinais de
osteoporose infantil. fragilidade 6ssea:
L4 Monitoriza¢do da salde 6ssea - Com uso de esteroides: Raio-X anual
Tratamento - Fase de estabilizacdo: Tratar a deficiéncia de da coluna toracolombar lateral, histérico de fraturas nédo vertebrais,
calcio/vitamina D e verificar a funcdo renal normal antes de iniciar a DMO da coluna por DEXA, avaliacdes de nivel de 250HD, dor nas
terapia com bisfosfonatos. Iniciar a terapia com bisfosfonatos costas e ingestdo de célcio e vitamina D, marcadores bioquimicos do
intravenoso com um regime publicado* até que esteja clinicamente metabolismo dsseo de ions minerais (calcio, fosfato, magnésio,
estavel**. Monitorizar a Seguranca e a eficacia do tratamento com raio-x fosfatase alcalina, PTH).
anual da coluna toracolombar lateral e DMO da coluna por DEXA a cada 6 Monitorizacio da salde 6ssea - Sem uso de esteroides:
meses; avalia¢des de nivel de 250HD, dor nas costas e ingestdo de célcio Igual para pacientes que usam esteroides, com
e vitamina D, marcadores bioquimicos do metabolismo 6sseo e de ions excecdo para a radiografia da coluna toracolombar, que
minerais (célcio, fosfato, magnésio, fosfatase alcalina, PTH). deve ser realizada a cada 2 a 3 anos.
Abreviagoes: GC = glicocorticoide; DMO = densidade mineral éssea;
Tratamento - Fase de manutencgdo: Fatores de risco para fragilidade 6ssea DMD = distrofia muscular de Duchenne; DEXA = densitometria por emissao
| de raios-X de dupla energia; 250HD = 25-hidroxivitamina D; PTH = horménio
continua sdo inerentemente persistentes em DMD (por exemplo, miopatia paratireoide; DP = desvio padréo.
. A o e . +/- Radiografia de coluna deve ser realizada mais cedo em caso de dor nas
+/- terapia cronica com GC). Uma vez clinicamente estavel**, considerar costas.
continuar terapia com bisfosfonato intravenoso, porém com titulacio para §Método semi quantitativo de Genant para definigao de fraturas vertebrais
baseado nas seguintes razées de altura: Grau 0 (normal) < 20%; fratura grau
dosagem menor para preservar ganhos conquistados durante a fase de 1 (leve) de 20% a 25%; fratura grau 2 (moderada) >25% a 40%; fratura grau 3
L N . . (severa) >40%.
estabilizacdo. A duracdo da terapia de manutencdo depende do estado de *Doses iniciais de terapia com bifosfonatos (por exemplo, para tratar a fase

de estabilizagéo de osteoporose). Pamidronato maximo 9mg/kg/anos em doses
divididas, acido zoledrénico maximo 0-1 mg/kg/anos em doses divididas, ou

da terapia com GC. Monitorizar a seguranca e eficacia da manutencio da neridronato maximo 6 mg/kg/anos em doses divididas.

saude 6ssea do paciente (clinicamente estavel** ou ndo) e da continuidade

terapia da mesma maneira que para a fase de estabilizagdo.

Figura.6

**Clinicamente estdvel definido como:

- Auséncia de novas fraturas ndo vertebrais; fraturas vertebrais estaveis e curadas; auséncia de alteragdo na pontuagdo de Genant para vértebras individuais ou no
indice de deformidade de coluna geral*** mais evidéncia radiografica de cicatrizagdo ou remodelagem de fraturas vertebrais (definido como uma diminuigdo na pontuagao
Genant ou no indice de deformidade da coluna em pelo menos 1 ponto); auséncia de novas fraturas vertebrais em corpos vertebrais anteriormente normais; auséncia de
dor dssea ou nas costas; indice z da DMO apropriado para indice Z de altura ou > -2DP

***Indice de Deformidade da Coluna = a soma dos Graus Genant
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9. GESTAO ORTOPEDICA (Figura 7)

Monitorizacao da escoliose e fraturas

Os principais objetivos dos cuidados ortopédicos sdo manter a marcha e/ou a funcao
motora durante o maximo de tempo possivel e minimizar as contraturas articulares. A
capacidade de andar ou de se manter de pé ajuda-lo-a a manter a coluna vertebral direita
e a promover a saude dos 0ssos.

CONTRATURAS

A medida que os musculos se tornam mais fracos e o movimento das articulacdes se revela
mais dificil, as articulacoes correm o risco de ficarem bloqueadas numa posicdo, o que se
designa por contratura. Uma postura correta pode ajudar a prevenir contraturas nas costas, nos
pés e nos tornozelos enquanto se caminha. Quando se esta sentado, é importante certificar-se
de que a postura esta bem alinhada, com o peso a ser suportado uniformemente por ambos os
lados do corpo. Os pés e as pernas devem estar corretamente alinhados, com um bom
posicionamento e um apoio adequado. E crucial um sistema de assento adequado na cadeira
de rodas, que apoie a simetria da coluna vertebral e da pelve e a extensdo da coluna vertebral.
Podem existir opcdes cirurgicas para ajudar a manter o alinhamento dos pés e das pernas, se
tal for adequado para si.

ESCOLIOSE

As pessoas que vivem com Duchenne e que ndo sdo tratadas com esteroides tém 90 por cento
de hipoteses de desenvolver escoliose progressiva (uma curvatura lateral da coluna vertebral
que piora com o tempo). Foi demonstrado que o tratamento didrio com esteroides reduz o risco
de escoliose ou atrasa significativamente o seu aparecimento. E fundamental prestar atencdo a
sua postura e posicionamento para prevenir a escoliose. E essencial uma avaliacdo continua da
sua coluna vertebral ao longo da sua vida.

FRATURAS DE OSSOS LONGOS

Uma perna partida pode constituir uma ameaca significativa para a capacidade de continuar a
andar. Se partir ou fraturar a perna, pergunte se deve ser considerado o tratamento com
cirurgia. A correcdo cirurgica pode muitas vezes permitir que as pessoas que vivem com
Duchenne voltem a andar o mais rapidamente possivel. Se tiver uma fratura, certifique-se de
que a sua equipa neuromuscular é notificada antes de tomar qualquer decisdo de tratamento.
A sua equipa neuromuscular ajuda-lo-a a orientar os cuidados a ter com a sua fratura, bem
como a sua terapia pés-fratura.

A sindrome da embolia gorda (SAF) é um risco na doenca de Duchenne e constitui uma
emergéncia médica.

Uma embolia gorda é causada pela libertacdo de um pequeno pedaco de gordura na corrente
sanguinea apdés um osso ter sido partido ou ter sofrido um choque significativo.

Este pedaco de gordura (chamado " embolismo ") pode viajar através do sangue até aos
pulmdes, impedindo o corpo de obter oxigénio suficiente. Os sintomas de uma embolia gorda
podem incluir confusdo, desorientacdo, "ndo agir como se fosse vocé mesmo", respiracdo e
ritmo cardiaco acelerados e/ou falta de ar. Se tiver sofrido um choque, uma queda e/ou uma
fratura e apresentar algum dos sinais de embolia gorda, dirija-se a um centro de urgéncia o
mais rapidamente possivel. Informe a equipa médica que suspeita ter uma embolia gorda.
Trata-se de uma emergéncia médica.
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ORTOPEDIA

Fase de Deambulacao

Avaliacoes

Avaliar a amplitude de movimento pelo menos de seis em seis meses.|

Realizar uma inspegdo visual da coluna vertebral. Realizar uma inspego visual da coluna vertebral a cada seis meses,

Fazer radiografias anuais da coluna vertebral em antero-
posterior e vertical em doentes com escoliose progressiva
conhecida.

Fazer uma inspecdo visual anual da coluna vertebral;
Realizar uma avaliagdo radiografica se a curva
observada ou a inspecdo visual for dificil.

Realizar uma radiografia da coluna vertebral quando
0s doentes se tornarem ndo ambulatdrios; se existir
uma curva, realizar uma radiografia de 6 em 6 meses
a 1 ano, dependendo da maturidade do esqueleto;

consultar um ortopedista se a curva for > a 20°.

ntervencoes

Implementar, com a orientagdo da fisioterapia, um
programa de alongamentos em casa, centrado nos
tornozelos, joelhos e ancas.

Dar continuidade ao programa de alongamentos, com
énfase nas extremidades superiores. Para isso

procure estar sob orientacdo de um terapeuta

Continuar a utilizar aparelhos para as extremidades
inferiores; pode ser adequado o fabrico de talas
personalizadas para pulso e para a méo.

Quando a dorsiflexdo passiva € < a 10°, utilizar
ortoteses noturnas moldadas a medida para o

Ltornozelo e o pé colocadas-em posicao-neutra———|

Utilizar ortdteses personalizadas (tornozelo-pé)
durante o dia para retardar o agravamento da

Os programas de permanéncia em pé deverdo ser usados
oM precaugao.

deambulagao inicial para aqueles que poderao ter mais
beneficios na fase de deambulacdo média.

um |Sp05| V0 de permanencia em pe OU uma
cadeira de rodas com posicionamento vertical.

Remeter para cirurgia ao pé e ao tenddo de Encaminhar o paciente para intervencdo cirdrgica do pé
AalBlifaINma T d=ManTallaTald=Tadb=-Maal=] dalal- MN=MaTal0AV/2) alaklarelalfaWalaMare]

contratura substancial do tornozelo com boa forca apenas se for esse 0 seu desejo.

A utilizagdo de ortoteses da coluna vertebral néo € recomendda.

Fornecer orientagdes de prevencdo de fraturas antecipada ad fami

Consultar cardiologistas e pneumologistas antes de qualquer intervencéo cirtrgica.

Encaminhar para instrumentalizagdo posterior da
coluna vertebral e fusdo se a curva for > a 20-30° em
pacientes que ndo tenham atingido a puberdade e ndo vertebral e fusao se a curva for progressiva.
estejam a tomar esteroides; fornecer avaliagdo pré-

operatoria e pds-operatdria com fisioterapia.

Encaminhar para fisioterapia apds a cirurgia. ncaminhar para instrumentalizacao posterior da coluna

Assegurar que a familia e a equipa médica tém conhecimento da sindrome da embolia gorda.




Figura. 7
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10. GESTAO DE REABILITACAO

Fisioterapia, terapia ocupacional e terapia da fala.

As pessoas que vivem com Duchenne precisam de ter acesso a diferentes tipos de gestdo
de reabilitacdo ao longo das suas vidas. A equipa de reabilitacdo pode incluir médicos,
fisioterapeutas, terapeutas ocupacionais, terapeutas da fala e da linguagem, dietistas,
ortopedistas e fornecedores de equipamentos médicos/especialistas em ortoteses.

A equipa de reabilitacdo deve ter em conta os objetivos e o estilo de vida do doente, de
modo a proporcionar-lhe cuidados preventivos consistentes, minimizar o impacto da
Duchenne na sua vida e nas suas actividades e otimizar a sua qualidade de vida. A
reabilitacdo pode ser feita em ambulatorio e em contexto escolar e deve continuar ao
longo da vida. O doente deve ser avaliado por um especialista em reabilitacdo pelo menos
a cada 4 a 6 meses.

AMPLITUDE DE MOVIMENTOS, EXERCICIO E ALONGAMENTOS (FIGURA 8)

+ Existem muitos fatores na doenca de Duchenne que contribuem para que as
articulacdes tendam a ficar rigidas ou "contraidas", incluindo: os musculos
tornam-se menos eldsticos devido ao uso limitado e os musculos a volta das
articulacdes ficam desequilibrados (uns mais fortes do que outros).

+ Manter uma boa amplitude de movimento e simetria nas diferentes articulacoes
ajuda a manter uma funcdao o mais funcional possivel, prevenindo o
desenvolvimento de contraturas e evitando problemas de pressdo na pele.

+ Recomenda-se a pratica de exercicio ou atividade aerdbica. A natacdo é um
excelente exemplo de exercicio seguro. Alguns exercicios (como saltar num
trampolim ou num castelo insuflavel) podem ser prejudiciais para os musculos.
Por conseguinte, todos os exercicios devem ser monitorizados e orientados
pelo seu fisioterapeuta

+ Os alongamentos serdao monitorizados pelo seu fisioterapeuta, mas devem
fazer parte da sua rotina diaria.

+ O objetivo dos alongamentos e dos apoios, a partir do diagnostico, é preservar
a funcao e manter o conforto
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REABILITACAO*

Fase de Deambulacao

Avaliacoes

Avaliagdo multidisciplinar de reabilitacdo a cada 6 meses ou mais frequentemente, conforme desencadeada pela preocupagdo, mudanca de status ou necessidades especificas.

Avaliagdo: medidas sobre o nivel de incapacidade, avaliagdes funcionais, monitorizacdo da atividade e da satde, resultados comunicados pelo doente, avaliagdo da intervencdo ortopédica e

tecnologia de assisténcia.

Avaliagao e minimizagdo dos riscos de queda em todos os ambientes.

Intervencoes

Programas implementados por terapeutas ocupacionais e adaptados conforme as necessidades individuais, a fase da doenga, a resposta a terapia e a tolerancia.
—

Alongamentos preventivos didrio em casa, entre 4 a 6 vezes por semana; alongamentos regulares dos tornozelos, joelhos, quadril, pulsos, maos e pescogo, de acordo com a avaliagdo.
Alongamento recomendado para estruturas com risco de contratura e deformidade.

Ortéteses do tornozelo e do pé para

Utilizaggo de ortoteses para repousar ou alongar o pé e o tornozelo durante a noite; pode ser mais bem tolerada se alongamento/posicionamento

for iniciada preventivamente numa idade precoce.

I1als

ndo deambulagdo.

TaDa B Euuia Tk ZIF:

AT fSIOteraneEy COaUES

manter de pé com apoio e evitar o desenvolvimento acelerado de contraturas.

As recomendagdes de exercicios sdo: (1) atividade/exercicio aerdbico submaximo regular (por exemplo, natagdo, ciclismo); (2) controlar o esforco excessivo; e (3) respeitar a necessidade de descanso.

Cuidado na prescricdo de exercicios para individuos que parecem ter uma capacidade de exercicio reduzida, mesmo que tenham uma boa funggo em aspectos clinicos.

Planeamento e educacdo sobre tecnologia de assisténcia e equipamento adaptavel.

* As dreas de risco de contratura e deformidade incluem (1) hipoextensibilidade nos flexores da anca, bandas iliotibiais, isquiotibiais, flexores plantares, fascia plantar, pronadores do antebraco, flexores e extensores
longos do pulso e dos dedos, lumbricais, extensores cervicais; (2) contratura isolada da articulado da anca e do joetho em flexdo varo plantar; (3) escoliose; e (4) diminuicdo da mobilidade da parede toracica.

Figura. 8
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CADEIRAS DE RODAS, ASSENTOS E OUTROS EQUIPAMENTOS DE ADAPTACAO
(Figura 9)

+ Enquanto caminha, pode utilizar uma scooter de mobilidade ou uma cadeira de rodas
manual ou elétrica para percorrer longas distancias, de modo a conservar a sua forca;

+ Quando comecar a necessitar de utilizar uma cadeira de rodas durante periodos mais
longos, é importante que utilize uma cadeira que mantenha a sua postura corretamente
alinhada e que proporcione um bom apoio a todas as partes do seu corpo;

+ A medida que a dificuldade em andar aumenta, recomenda-se que uma cadeira de
rodas elétrica seja fornecida mais cedo do que mais tarde. Para além disso, recomenda-
se a utilizacdo de uma cadeira de pé elétrica, se possivel,

+ Os fisioterapeutas e 0s terapeutas ocupacionais serdo Uteis na recomendacdo de
dispositivos de assisténcia para ajudar a manter a sua independéncia e promover a
seguranca

v E melhor pensar antecipadamente no tipo de equipamento que continuara a apoiar a
sua independéncia e participacdo nas actividades de que gosta e planear em
conformidade.

e tratada corretamente. Isto deve ser revisto em cada consulta neuromuscular.
Infelizmente, atualmente sabe-se muito pouco sobre a dor na doenca de Duchenne. E
hecessdria mais investigacdo. Se tiveres dores, tens de falar com o teu ENM e explicar
que isso é um problema.

+ Para um controlo eficaz da dor, é importante determinar a razao da dor para que
a equipa neuromuscular possa efetuar as intervencdes adequadas.

+ A dor pode resultar de problemas de postura e de dificuldades em ficar
confortavel. As intervencdes podem incluir ortéteses (aparelhos) adequadas e
individualizadas, assentos, roupa de cama e mobilidade, bem como abordagens
de tratamento com medicamentos padrao (por exemplo, relaxantes musculares,
medicamentos anti-inflamatérios). Devem ser consideradas as interacbées com
outros medicamentos (por exemplo, esteroides e anti-inflamatérios nao
esteroides) e os efeitos secundarios associados, especialmente os que podem
afetar a funcdo cardiaca ou respiratoria.

+ Ocasionalmente, a intervencdo cirlirgica ortopédica pode ser indicada para a dor
que nao pode ser tratada de outra forma. A dor nas costas, especialmente em
pessoas que utilizam esteroides, pode ser um sinal de fraturas de compressao
vertebral, que respondem bem ao tratamento com bifosfonatos.

+ Os analgésicos narcoticos (Tramadol, Codeina e Morfina) devem ser utilizados com
extremo cuidado, especialmente se houver disfuncao pulmonar. Os estupefacientes
podem provocar uma respiracdo mais superficial ou fazer com que a respiracao
pare;

+ Podera necessitar de adaptacdes adicionais para o ajudar a subir escadas, a deslocar-
se, a comer e a beber, a virar-se na cama, a ir a casa de banho e a tomar banho;

+ Dispositivos simples, como tabuleiros de colo elevados e palhinhas adaptaveis, podem
otimizar a funcao;

+ As tecnologias avancadas, como a robodtica, o Bluetooth e os controlos ambientais por
infravermelhos, podem ser Gteis;

+ As tecnologias informaticas de assisténcia avancadas, como os dispositivos de
automatizacdo doméstica Tecla e Dragon Naturally Speaking, e os dispositivos de
reconhecimento de voz, como o Google Home e 0 Amazon Echo, podem ajudar a controlar
0 seu ambiente e auxiliar nas tarefas diarias.
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E muito importante que faca tudo, dentro e fora de casa, para se manter em
seguranca. Seguem-se algumas sugestdes para o ajudar a evitar acidentes e

possiveis ossos partidos!

AVALIACAO/EDUCACAO

Recomenda-se a avaliacdo e educacdo por terapeutas ocupacionais e/ou fisioterapeutas

para:

+ Minimizar os riscos de queda em todos os ambientes, incluindo a consideracao
da superficie de caminhada, do terreno e dos obstaculos.
+ Fornecer formacado aos doentes e as familias sobre a seguranca das cadeiras de rodas

e apoiar transferéncias

ambientes.

seguras de/para cadeiras de

rodas em todos os

CONSIDERACOES COMUNS/ALTERACOES POSSIVEIS

OBSTACULOS QUANDO ESTIVER NA CADEIRA DE RODAS/
- Tapetes decorativos DISPOSITIVO DE MOBILIDADE
-Brinquedos « As quedas da cadeira de rodas sao
- Fios uma causa comum de lesdes;
- Desarrumacao + Usar o sempre o cinto de seguranca;

« Usar dispositivos antiquedas nas cadeiras
de rodas.

SUPERFICIES IRREGULARES/ESCORREGADIAS

+ Tenha especial cuidado ao ar livre
devido a superficies irregulares.

+ Use sapatos de piscina para protecao
contra quedas quando andar em
superficies escorregadias a volta das
piscinas.

- Sapatos antiderrapantes para
ajudar a diminuir o risco de quedas
ao caminhar de pé para a casa de
banho.

TRANSFERENCIA DE E PARA A CADEIRA DE
RODAS

+ Treinar o fisioterapeuta no elevacao e
transferéncia seguras de e para a cadeira
de rodas e varias superficies.

+ Considerar antecipadamente o equipamento
adaptativo e os sistemas de elevacao de
doentes para utilizacdo em todos os
contextos, a fim de proporcionar um apoio
seguro e minimizar as lesées causadas por
quedas durante as transferéncias, a
utilizagdo das instalacdes sanitarias e o
banho/duche.

POTENCIAIS MODIFICAGCOES PARA A CASA

* Tapetes antiderrapantes no duche
ou na banheira

« Pavimento antiderrapante para degraus de
madeira.
+ Corrimdes em ambos os lados das escadas.
+ Assento de banho ou outro
equipamento de adaptacdo para o
banho.

+ Barras de apoio para o duche ou a
banheira.

Figura. 9
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11. GESTAO PULMONAR

Monitorizagdo dos musculos respiratorios

As pessoas com Duchenne normalmente ndo tém problemas para respirar ou tossir enquanto
estdo a andar. A medida que envelhecem e os musculos da tosse enfraquecem, correm o
risco de contrair infecdes no peito devido a uma tosse ineficaz. Mais tarde, os musculos que
suportam a respiracao também podem enfraquecer e podem surgir problemas de respiracao
durante o sono. E importante informar a sua equipa neuromuscular se tiver dores de cabeca
ou fadiga matinal, pois podem ser sinais de respiracdao demasiado superficial durante o sono
e indicar a necessidade de um estudo do sono.

Se a sua tosse estiver a enfraquecer, é extremamente importante utilizar dispositivos para
tornar a sua tosse mais eficaz, especialmente se estiver doente. Um estudo do sono avalia se
a sua respiracdo estd a funcionar bem enquanto dorme. Se se verificar que os seus niveis de
oxigénio sdo demasiado baixos durante o sono, tera de utilizar pressdo positiva bi-nivel nas
vias respiratérias (BI-PAP) para ajudar a melhorar a sua respiracdo durante o sono. A medida
que envelhece, pode descobrir que também precisa de ajuda para respirar durante o dia.

E necessaria uma abordagem planeada e proactiva dos cuidados respiratérios, que se deve
basear numa monitorizacdo atenta, na prevencdo de problemas e na intervencdo precoce,
quando indicada. A sua equipa pulmonar deve incluir um médico (pneumologista) e um
terapeuta respiratéorio com experiéncia na avaliacdo da respiracdo em pessoas com
Duchenne. Os seus objetivos de tratamento incluem normalmente a implementacdao de
técnicas que expandam os pulmdes e mantenham os musculos da parede toracica flexiveis
(recrutamento do volume pulmonar), que ajudem manual e mecanicamente a tosse para
uma desobstrucdo eficaz das vias respiratérias e que fornecam suporte ventilatério
noturno e diurno, ndo invasivo ou invasivo.

MONITORIZACAO E PREVENCAO (FIGURA 10)

Deve comecar a consultar um pneumologista anualmente a partir do diagndstico e iniciar
os testes de funcdo pulmonar o mais cedo possivel apdés o diagnéstico. Os testes devem
incluir a medicdo da capacidade vital forcada (ou "CVF"- a maior respiracdo que uma pessoa
consegue expirar completa e vigorosamente). O inicio precoce destes testes permitird que
as criancas se familiarizem com o equipamento e com a equipa e que avaliem a funcao
respiratéria de base.

Quando nao for possivel andar sem apoio, deve ser efetuada uma avaliacio pulmonar
programada pelo menos de seis em seis meses. A avaliacdo deve incluir testes de funcao
pulmonar com medicdes da CVF, dos niveis maximos de pressdo inspiratoria (PImax - a
forca com que se inspira) e expiratoria (PEmax - a forca com que se expira) e do pico de
fluxo da tosse (PFT - a forca da tosse). Estes valores serdo acompanhados ao longo do
tempo pela sua equipa pulmonar.

Além disso, a avaliacdo deve incluir a oximetria do pulso (SpO2 - mede o oxigénio no
sangue enquanto estd acordado) e, quando disponivel, a medicdo dos niveis de didéxido de
carbono no sangue (PetCO2/PtcCO2 - mede os niveis de didxido de carbono no sangue
enquanto esta acordado).

Pode ser necessario efetuar um estudo do sono se houver sinais de sono agitado, dores de
cabeca matinais ou cansaco extremo durante o dia. Este estudo avalia a respiracao e mede
os hiveis de oxigénio e de dioxido de carbono no sangue enquanto dorme.

A vacinacdo pneumocécica (para prevenir a pneumonia) e a vacinacdo anual contra a gripe
(injecbes contra a gripe; evitar o spray nasal de virus vivo da gripe) ajudam a prevenir
episédios de gripe grave e pneumonia.

«
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ENTRE EM CONTATO COM SEU ESPECIALISTA NEUROMUSCULAR OU
PNEUMOLOGISTA SE VOCE ESTIVER:

+ Sofrer de uma doenca prolongada com apenas pequenas infecoes das vias
respiratorias superiores;

+ Estiver mais cansado do que o habitual ou com sono sem razao aparente durante o
dia;

+ Tiver falta de ar, parecer que ndao consegue recuperar o félego ou tiver dificuldade
em terminar frases;

+ Tiver dores de cabeca na maioria das manhas ou a toda a hora;

v Tiver dificuldade em dormir, acordar muito, dificuldade em acordar ou tiver
pesadelos;

+ Acordar a tentar recuperar o félego ou a sentir o coracdo a bater forte;

+ Tiver dificuldade em prestar atencdo durante o dia em casa ou na escola.

GESTAO PULMONAR

Fase Deambulatéria

Avaliacoes

Uma vez por ano: CVF. Duas vezes por ano: CVF, Pimax/PEméx, PFT, Sp02, PetC02/PtcC02.

Estudo do sono com capnografia* para detetar sinais e sintomas

Vacinas pneumocdcicas e vacina anual contra inativada contra a g

o do previsto.

Tosse assistida quando a CVF é < ou igual a 50% do
previsto, a  PFT é de 270 L/min, PEmax é de 60 cm
H20.

Ventilagdo assistida noturna com frequéncia respiratdria alternada
(de preferéncia ndo invasiva) quando existem sinais ou sintomas
de hipoventilagéo ou outros distirbios respiratdrios do sono**,
estudo anormal do sono*, CVF < ou igual a 50%, PImax < 60 cm
H20 ou Sp02 de linha de base acordado < 95% ou pCO2 > 45

Ventilagdo assistida durante o dia quando, apesar da
ventilagdo noturna: Sp02 diurna < 95%; pC02 > 45 mmHg
ispneia acordada***

* Veja o texto para definigdes.

** Fadiga, dispneia, dores de cabega matinais ou continuas, despertares noturnos frequentes, hipersonoléncia, dificuldade de concentracdo, despertares com dispneia e taquicardia, pesadelos frequentes.
%% Anoiamos vivamente a utilizagdo de métodos néo invasivos de ventilagdo assistida em vez da traqueostomia para otimizar a qualidade de vida do doente. As indicacGes para a traqueostomia incluem a
preferéncia do doente, a incapacidade do doente para utilizar com éxito a ventilagdo ndo invasiva, trés tentativas de extubacdo falhadas durante uma doenca critica, apesar da utilizagdo otimizada da
ventilagdo ndo invasiva e da tosse mecanicamente assistida ou a incapacidade dos métodos nédo invasivos de assisténcia a tosse para evitar a aspiragdo de secregGes para os pulmdes devido ao
enfraquecimento dos musculos bulbares.

Figura. 10
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INTERVENCOES (FIGURA 10)

Existem formas de ajudar os pulmodes a funcionarem tao bem quanto
possivel, durante muito tempo.

Pode ser uatil utilizar formas de aumentar a quantidade de ar que pode entrar
nos pulmodes, esticando os musculos respiratérios através da respiracao
profunda ("recrutamento do volume pulmonar”, insuflacio pulmonar ou
técnicas de empilhamento da respiracao).

Se a tosse se tornar fraca, as técnicas de tosse manual ou mecanicamente
assistida ("cough assist") sdo uteis para desobstruir as vias respiratorias e
manter o muco e os germes fora dos pulmaoes. Isto reduz o risco de pneumonia.

Com o tempo, serd necessario apoio para respirar inicialmente durante a noite
(ventilacao assistida nao invasiva noturna através de pressao bi—-nivel nas vias
aéreas, ou Bi-PAP) e mais tarde durante o dia (ventilacdo assistida ndo invasiva
diurna), a medida que os sintomas referidos na seccdao de vigilancia se
desenvolvem.

A transicao para a ventilacdo assistida pode ser dificil de se habituar. Existem
muitos tipos diferentes de "interfaces" (mascaras e bocais) que pode utilizar. E
importante encontrar uma interface que seja adequada para si. A sua equipa
pulmonar pode oferecer varios tipos diferentes de interfaces até encontrarem o
tipo mais confortavel para si

A ventilacido também pode ser assistida através de um tubo colocado
cirurgicamente na traqueia, na base da garganta ("tubo de traqueostomia"),
dependendo da pratica local. Isto é conhecido como suporte ventilatério invasivo.
Ndo existem diretrizes sobre o momento em que pode ser necessdria uma
traqueostomia. Trata-se frequentemente de uma decisdo pessoal entre si e o seu
especialista respiratorio.

As intervencoes acima referidas podem ajudar a manter a respiracao mais facil e
a evitar doencas respiratérias agudas.

E essencial manter o calendario de vacinacio em dia, incluindo a vacina
pneumocodcica e a vacina anual contra a gripe. As pessoas que vivem com a
Duchenne devem optar sempre pela injecao contra a gripe, em vez do spray nasal
de virus vivo.

E necessario prestar especial atencdo a respiracdo na altura de uma cirurgia
planeada (ver Seccao 15)

Se tiveres uma infecdo respiratéria, pede antibidticos para além da utilizacdo da
tosse manual ou mecanicamente assistida.

Tenha sempre cuidado se for necessario oxigénio suplementar; certifique-se de
que os profissionais de saude sabem que devem utilizar simultaneamente
ventilacdo ndo invasiva com pressdo positiva de dois niveis nas vias respiratorias
e monitorizar de perto os seus niveis de diéxido de carbono (CO2).

«
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12. GESTAO CARDIACA rigua 11)

Monitorizagdo do coracao

O coracao é um musculo e também é afetado na Duchenne. A doenca do musculo
cardiaco é chamada de "cardiomiopatia”". Na doenca de Duchenne, a
cardiomiopatia é o resultado da falta de distrofina no musculo cardiaco. A
cardiomiopatia provoca uma diminuicao da funcdo do coracdao ou, com o tempo,
uma insuficiéncia cardiaca. Existem muitos niveis de insuficiéncia cardiaca e as
pessoas podem viver com insuficiéncia cardiaca controlada durante muitos anos
com a utilizacdo de medicacado e visitas regulares a um cardiologista (médico do
coracao). O objetivo da gestdao cardiaca na Duchenne é a detecdao precoce e o
tratamento das alteracdes do musculo cardiaco. Infelizmente, os problemas
cardiacos podem muitas vezes ser silenciosos e os sintomas podem nao se fazer
sentir. Por esta razdo, é extremamente importante envolver um cardiologista
como membro da sua equipa de cuidados desde o momento do diagndstico.

MONITORIZACAO

+ Deve consultar o seu cardiologista pelo menos uma vez por ano a partir do
diagnodstico, ou mais frequentemente, se recomendado.

« A avaliacdo da funcado cardiaca deve incluir um eletrocardiograma (ECG -
avalia os impulsos elétricos do coracdo e mede a frequéncia cardiaca) e um
ecocardiograma ("eco", mostra imagens da estrutura e da funcdao do coracao)
ou uma ressonancia magnética cardiaca (da imagens exatas da estrutura e da
funcao do coracdao e mostra se ha fibrose ou cicatrizes no musculo cardiaco).

« As mulheres portadoras de Duchenne precisam de fazer exames ao coracao
de 3 em 3 ou de 5 em 5 anos, se o seu coracdo estiver normal (mais
frequentemente, se recomendado), pois também podem ter o mesmo tipo de
problemas cardiacos que as pessoas que vivem com Duchenne.

TRATAMENTO

+ Os medicamentos cardiacos devem ser iniciados ao primeiro sinal de fibrose
cardiaca (formacdo de tecido cicatricial no musculo cardiaco, observada na
ressonancia magnética), diminuicdo da funcdo cardiaca (observada pela
diminuicdo da fracdo de ejecdao ou de encurtamento na ressonancia magnética
ou no ecocardiograma) ou até aos 10 anos de idade, mesmo que todos os seus
testes sejam normais, uma vez que isto ajudara a proteger o seu coracao

¢+ Inibidores da enzima de conversao da angiotensina (IECA-lisinopril, captopril,
enalapril, etc.) ou bloqueadores dos recetores da angiotensina (ARB-losartan)
devem ser considerados como terapéutica de primeira linha. Estes
medicamentos abrem os vasos sanguineos que saem do coracdo, pelo que o
coracado nao precisa de se esforcar tanto para bombear o sangue para o corpo.

+ Outros medicamentos, como os beta bloqueadores, abrandam o ritmo cardiaco
para que o coracdao possa encher e bombear o sangue eficazmente. Os
diuréticos ("comprimidos de agua" que fazem com que o corpo se livre de
fluidos, reduzindo o volume do sangue, permitindo que o coracdo nao bombeie
com tanta rapidez e forca) também podem ser prescritos com a progressao da
insuficiéncia cardiaca.

+ Os ritmos cardiacos anémalos detetados hum ECG devem ser imediatamente
investigados e tratados. E aconselhavel ter sempre a mao uma cépia do ECG
de base.

+ Um monitor Holter avalia a frequéncia cardiaca e o ritmo cardiaco durante 24
ou 48 horas; este procedimento é efetuado se houver suspeita de alteracdes
na frequéncia cardiaca ou no ritmo cardiaco e se for necessaria uma avaliacao
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mais aprofundada.

« Um ritmo cardiaco acelerado e/ou palpitacdes (batimentos cardiacos anormais
ocasionais) sdao comuns em pessoas que vivem com a Duchenne e,
normalmente, ndo sdao prejudiciais. No entanto, também podem estar
associados a problemas cardiacos mais graves e precisam de ser investigados
por um cardiologista.

« Se sentir dores graves e persistentes no peito, isto pode ser um sinal de lesao
cardiaca e deve ser avaliado imediatamente num servico de urgéncia.

+ As pessoas que tomam esteroides devem ser monitorizadas quanto a
potenciais efeitos secundarios cardiacos, tais como hipertensdo (pressao
arterial elevada) e hipercolesterolemia (colesterol elevado); a dose de
esteroides pode necessitar de ser ajustada ou pode ser necessario adicionar
outro tratamento (ver tabela 2).

DIAGNOSTICO PORTADORA
Avaliacao de Base no — ; o .
Diagnéstico Avaliagdo cardiaca no nicio da idade adulta:
o - Recomenda-se a realizagdo de
- Consulta com o cardiologista uma ressonancia magnética
- Historial clinico cardiaco cardiaca;
- Historial familiar Se sintomética ou se a imagem for positiva:
- Exame f'5'90 - Aumento da frequéncia das avaliagdes
- Eletrocardiograma com base na recomendaéo do
- Imagiologia ndo invasiva cardiologista.
- Ecocardiografia (<6-7 anos) Se negativo:
- RM cardiovascular (acima de 6-7 anos) - Repetir a avaliagdo a cada 3-5 anos.
\ 4
EXAME ANUAL - Aumentar frequéncia das
Exame Cardiovascular avaliagdes com base na
Anual recomendagao do
- Historial médico cardiaco cardiologista
- Exame fisico - Tratamento farmacoldgico
-ECG

- Imagiologia ndo invasiva

l v v

FASE DE DEAMBULACAO/ FASE DE NAO DEAMBULACAO CIRURGIA?
FASE DE NAO TARDIA n . T
DEAMBULACAO INICIAL? o o - ECG e registo de maggns ndo invasivas
- Insuficiéncia cardiaca sintomatica dificil de antes de grande cirurgia.
- Exame cardiaco pelo menos uma vez por diagnosticar nesta fase - Riscos acrescidos na anestesia
ano. Monitr oo - Informar o anestesista do diagndstico
- IECA ou blogueadores dos Momtorlzar ate’ntamente 0s sinais e sintomas de 46 DMD
. . disfuncdo cardiaca :
recetores de angiotensina aos
10 anos de idade. - Monitorizar as anomalias do ritmo

- Tratar com terapias conhecidas a insuficiéncia

cardiaca.

Figura. 11
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13. GESTAO GASTROINTESTINAL

Nutricdo, degluticdo e outras questoes gastrointestinais

Poderas precisar de consultar os seguintes especialistas em diferentes idades: um
nutricionista, um fisioterapeuta , um terapeuta da fala e da lingua e um gastroenterologista.
As preocupacoes gastrointestinais das pessoas que vivem com Duchenne incluem: excesso
ou falta de peso, obstipacdo cronica e dificuldade em engolir (disfagia).

GESTAO NUTRICIONAL (FIGURA 12)

Um nutricionista certificado pode ajuda-lo a avaliar quantas calorias necessita por
dia, calculando o seu gasto energético em repouso (GER), utilizando a sua altura,
idade e nivel de atividade.

+ A manutencdo de um correto estado nutricional ajudard a prevenir a
subnutricdo e o excesso de peso. Isto é essencial desde o diagndstico ao
longo da vida.

+ E importante que o seu peso ou indice de massa corporal (IMC) para a
idade se mantenha entre o percentil 10 e o percentil 85 das tabelas
nacionais de percentil (ver seccao de recursos).

« E necessdario ter uma dieta sauddvel e equilibrada, com uma gama
completa de tipos de alimentos, para manter um corpo saudavel; a
informacdo para toda a familia sobre uma dieta equilibrada pode ser
encontrada na maior parte das fontes nacionais, incluindo o NHS Live Well
(https://www. nhs.uk/live-well/), (www.ChooseMyPlate.gov/Dietary-
Guidelines) e outros recursos respeitaveis no seu pais, no entanto deve
ser discutida com um nutricionista especializado.

+ E necessaria uma dieta saudavel e equilibrada com uma gama completa de tipos
de alimentos para manter um corpo saudavel; informacdes para toda a familia
sobre uma dieta equilibrada podem ser encontradas na maioria das fontes
nacionais e outros recursos respeitaveis em seu pais

+ Deve prestar especial atencdo ao regime alimentar aquando do diagnéstico,
do inicio da administracdo de esteroides, da perda de mobilidade e do
aparecimento de problemas de degluticao.

+ A sua dieta também deve ser avaliada anualmente em termos de calorias,
proteinas, liquidos, calcio, vitamina D e outros nutrientes.

+ A ingestdo adequada de liquidos é necessaria para prevenir a desidratacao,
a obstipacao e os problemas renais (dos rins).

+ Se houver um aumento excessivo de peso, recomenda-se uma diminuicdao
das calorias e um aumento da atividade fisica segura.

+ A gastroparesia, ou atraso no esvaziamento do estdbmago, pode ocorrer a medida que
se envelhece, causando dor abdominal depois de comer, ndauseas, vomitos, perda de
apetite e sensacdo de saciedade rapida.

+ Se tiver uma perda de peso inesperada, é importante considerar que pode ser uma
complicacdo de problemas noutros sistemas (por exemplo, cardiaco ou respiratorio).

+ Os problemas de degluticdo também podem afetar a perda de peso. O seu nutricionista
deve trabalhar em estreita colaboracdo com os terapeutas ocupacionais para
desenvolver planos alimentares que o ajudem a manter ou a ganhar peso, desenvolver
alteracdes na dieta que possam ser Uteis para si durante as refeicdes e decidir quando
pode ser necessario avaliar a sua degluticdo

GESTAO DE DEGLUTICAO (FIGURA 12)
A fraqueza dos musculos da face, da mandibula e da garganta pode levar a problemas


https://www.nhs.uk/live-well/
http://www.choosemyplate.gov/Dietary-Guidelines)
http://www.choosemyplate.gov/Dietary-Guidelines)

de degluticdo (disfagia), acentuando ainda mais os problemas nutricionais. A disfagia
pode também causar aspiracdo (pedacos de alimentos ou liquidos que vao para os
pulmodes) devido ao fraco movimento dos musculos da degluticio, o que pode
aumentar o risco de pneumonia. Muitas vezes, a disfagia pode surgir muito
gradualmente, o que significa que pode ser dificil de detetar. Por este motivo, os
sintomas da degluticao devem ser analisados em todas as consultas.

SINTOMAS DA DISFAGIA:
Pode sentir que ha comida "presa na garganta”;

Pode ter uma perda de peso nao intencional de 10% ou mais ou um aumento de peso
insatisfatorio (se ainda estiver a crescer);

As suas refeicobes podem ser prolongadas (demorando mais de 30 minutos) e/ou
acompanhadas de fadiga, baba, tosse ou asfixia;

Um declinio inexplicavel da funcdo pulmonar ou uma febre de origem desconhecida podem
ser sinais de pneumonia por aspiracdo ou pneumonia causada pela descida de liquido para
os pulmoes.

INTERVENGCOES EM CASO DE DISFAGIA:

Sdo necessarios exames clinicos e radiolégicos da degluticio quando estes
sintomas sdao observados

Em caso de problemas de degluticdo, deve ser envolvido um terapeuta da fala e
da lingua (SALT) para o ajudar a desenvolver um plano de tratamento
individualizado com o objetivo de preservar uma boa funcao de degluticdo.

A colocacdo de uma sonda gdstrica pode ser discutida se os esforcos para
manter o peso e a ingestdo de liquidos por via oral parecerem insuficientes.

Os potenciais riscos e beneficios da colocacdo de uma sonda gastrica devem ser
discutidos em pormenor.

A colocacao de um tubo de gastrostomia pode ser efetuada de vdarias formas.
Deve discutir os riscos cirurgicos e anestésicos, bem como a sua preferéncia
pessoal, quando tomar uma decisao.
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Avaliacoes Nutricionais/De Degluticio/Gastrointestinais
Consideracoes a ter em cada consulta:

Avaliacdo por um nutricionista devidamente credenciado;

Monitorizar o peso e a altura; deve ser utilizada uma estimativa para medir a altura de doentes nao deambuladores;
A cada 6 meses:

Fazer perguntas de rastreamento sobre disfagia, obstipacéio, refluxo gastro-esofagico e gastroparesia;
Anualmente:

Fazer uma avaliagdo sérica de vitamina D 25 OH

Fazer uma avaliagdo nutricional da ingestdo de calcio

v v v v

Uma ou mais das seguintes situacdes: Ingestéo de calcio abaixo da dose
Sintomas de disfagia Perda de pesoe desidratacdo Vitamina D 25-OH < 30-0 ng/ml didria recomendada
Desnutrigao
Aspiracdo
Disfagia moderada ou grave

v
v v v

Encaminhar para um terapeuta da fala Recomendar a colocagdo de um Tratar a deficiéncia de vitamina D Recomendar o aumento da ingestao
para avaliagéo da degluticdo, indluindo tubo de gastrostomia alimentar e da suplementaggo de célcio
i Anico-da.

deglutigéo.

Figura 12. Avaliagdo e gestdo nutricional, da degluticdo e gastrointestinal

Uma sonda gastrica fornecida na altura certa pode aliviar a pressdo de estar sempre a tentar ingerir
alimentos suficientes para manter as suas calorias.

Se os musculos da degluticio forem fortes, o facto de ter um tubo de alimentacdo NAO significa que
ndo possa continuar a comer os alimentos que deseja! Apenas elimina o stress de consumir calorias
suficientes e os outros nutrientes de que necessita, uma vez que pode complementar a nutricio com o
tubo G.
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OBSTIPAGAO E DOENCA DO REFLUXO GASTROESOFAGICO

A obstipacdo e o refluxo gastroesofagico (acido que vem do estdmago para a
garganta, causando azia) sdao as duas doencas gastrointestinais mais comuns
observadas em pessoas que vivem com a Duchenne. Uma vez que a obstipacao
é uma queixa frequente e, muitas vezes, nao é relatada, é importante discutir os
habitos intestinais com a sua equipa de cuidados. A gestdo da obstipacdo pode
ajudar a evitar complicacdes futuras que afetam o intestino devido a uma
obstipacao de longa duracao.

« Os laxantes e outros medicamentos podem ser Uteis. Pergunte ao seu
prestador de cuidados primarios ou a equipa neuromuscular quais os
laxantes mais adequados para si e durante quanto tempo os deve tomar. Os
laxantes ndo sao todos iguais.

+ E importante que beba liquidos suficientes todos os dias. O aumento da
fibra pode agravar os sintomas, especialmente se a quantidade de liquidos
ndo for aumentada. Por isso, certifique-se de que revé a sua dieta e a
ingestao de liquidos com um nutricionista em cada consulta,
especialmente se estiver a sofrer de obstipacao.

« O refluxo gastroesofagico é normalmente tratado com medicamentos que
suprimem os acidos gastricos; estes sao normalmente prescritos a pessoas
em terapia com esteroides ou bisfosfonatos orais.

+ Os cuidados orais sdo uma area importante para todos, especialmente para
os que utilizam bisfosfonatos para a perda 6ssea. As recomendacdes dos
especialistas para os cuidados orais estao descritas no quadro 5.

« Com a fraqueza dos maxilares, pode haver fadiga na mastigacao, o que
pode resultar numa diminuicdao da ingestao calérica.

QUADRO 5. RECOMENDAGCOES DE CUIDADOS ORAIS

- As pessoas que vivem com Duchenne devem, desde tenra idade, consultar um dentista
com grande experiéncia e conhecimento pormenorizado sobre a doenca. A missao do
dentista deve ser lutar por um tratamento de alta qualidade, pela saude oral e pelo
bem-estar e funcionar como um recurso na sua comunidade de origem. Este dentista
deve estar ciente das diferencas especificas no desenvolvimento dentario e esquelético
das pessoas com Duchenne e colaborar com um ortodontista bem informado e
experiente.

- Os cuidados orais e dentarios baseiam-se em medidas profilaticas com vista a manter
uma boa higiene oral e dentaria.

- Ensinar os pais e outras pessoas que prestam cuidados a escovar os dentes de outra
pessoa é importante, especialmente no caso da Duchenne, em que a lingua é grande e,
por vezes, a abertura limitada da boca dificultam essa tarefa.

- Os dispositivos de assisténcia adaptados individualmente e as ajudas técnicas para a
higiene oral sdo particularmente importantes quando a forca muscular das maos, dos
bracos, da mandibula, da boca e do pescoco comeca a diminuir ou quando existem
contraturas na mandibula.
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QUADRO 6. GESTAO DA FALA - OS PORMENORES:

Existem padrdes bem documentados de défice da fala em pessoas com Duchenne,
incluindo problemas no desenvolvimento da fala, na memoaria verbal a curto prazo
e no processamento fonolégico, bem como um risco de diminuicdo do Ql e de
perturbacoes especificas da aprendizagem.

Estes problemas nao afetam todas as pessoas que vivem com Duchenne, mas
devem ser considerados e as intervencdes implementadas se estiverem
presentes.

E necessdrio encaminhar o doente para um terapeuta da fala para avaliacdo e
tratamento, se houver suspeita de problemas na fala.

Os exercicios para os musculos envolvidos na fala e na articulacdo podem ser
apropriados e necessarios para as criancas com dificuldades na fala, bem como
para os individuos mais velhos que tém uma forca muscular oral enfraquecida
e/ou uma inteligibilidade da fala afetada.

- As estratégias de compensacdo, os exercicios de voz e as amplificacbes da fala sado

adequados se for dificil compreender a pessoa que vive com Duchenne devido a
problemas com o suporte respiratério.

- A avaliacdo do Voice Output Communication Aid (VOCA) pode ser adequada em qualquer

14.

idade, se a producdo da fala for limitada.

Os problemas na fala podem levar a dificuldades na escola, mas podem ser ajudados
com uma avaliacao e intervencao adequadas.

GESTAO PSICOSSOCIAL

Comportamento, Aprendizagem e adaptacdo a vida com DMD

Percorrer o caminho de viver com Duchenne pode ser complexo, e o apoio psicossocial e emocional é
fundamental tanto para a pessoa que vive com Duchenne como para as familias (quadro 7). As questdes
psicossociais podem surgir em qualquer altura. E importante que informe a sua equipa neuromuscular se
estiver a ter problemas com qualquer um dos aspectos abaixo descritos.

Dificuldade em interacdes sociais e/ou em fazer amizades (ou seja, imaturidade social,
competéncias sociais deficientes, afastamento ou isolamento dos demais);

Problemas de aprendizagem;

Ansiedade/preocupacdo excessiva ou constante;

Discussodes frequentes e explosdes comportamentais; dificuldade em controlar a raiva ou a
tristeza;

Maior risco de perturbacdes neurocomportamentais e ao nivel do desenvolvimento neuroldgico,
incluindo perturbacdes do espetro do autismo, perturbacao de défice de atencdo/hiperatividade e
transtorno obsessivo-compulsivo (TOC);

Problemas de adaptacao emocional e ansiedade e/ou depressao.

As questdes psicossociais e emocionais sdo uma parte importante da sua saude e nao
devem ser ignoradas. Se tiver preocupacodes, inquietacdes ou perguntas sobre o seu
diagndstico, ou sobre qualquer outra coisa, é importante obter respostas. Deve questionar
ao seu ENM, formal ou informalmente, sobre a ansiedade e a depressdao em cada consulta
neuromuscular e, se houver problemas, deve ser encaminhado para avaliacdo e tratamento
0 mais rapidamente possivel.
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QUADRO 7. PARA AS FAMILIAS

Os pais que estdo abertos e dispostos a responder a perguntas facilitardo o processo de
inquiricdo das criancas. E importante responder as perguntas abertamente, mas de uma
forma adequada a idade, e responder apenas a pergunta que esta a ser feita (sem entrar em
pormenores). Compreendemos que esta pode ser uma conversa muito dificil de ter com o
seu filho. Todos os profissionais, cada um na sua area, tém a possibilidade de responder as
perguntas e podem oferecer ajuda com informacdes, orientacdo e recursos. A equipa
neuromuscular deve saber que as criancas estdo a tentar obter apoio e que este seria
apreciado. Esta equipa pode ajudar a colocar as familias em contacto com um prestador de
cuidados médicos mais adequado para ajudar em conversas delicadas.

Embora seja importante que o portador de Duchenne receba apoio psicossocial e
emocional, este diagndstico afeta toda a familia. Os pais e irmaos também podem estar
em risco de isolamento social e depressdo. E importante que diga aos profissionais da
equipa neuromuscular como esta a sua familia em cada consulta e, se achar que pode
beneficiar de aconselhamento, ndo se esqueca de obter referéncias.

Existem varias intervencdes bem conhecidas que ajudam em varios dominios da
psicoterapia. Estas incluem formacdo para os pais na tentativa de lidar com
comportamentos e conflitos, terapia individual ou familiar e intervencodes
comportamentais. A andlise comportamental aplicada pode ajudar com certos
comportamentos relacionados com o autismo.
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A sua avaliacdo psicossocial anual deve abranger o desenvolvimento cognitivo e linguistico, o ajustamento
emocional, a regulacdo do comportamento, as competéncias sociais e todas as outras areas de
preocupagao. Embora nem todas as clinicas tenham acesso direto a todas as avaliacbes e intervencoes
enumeradas, estas recomendacdes podem servir de guia para os seus cuidados psicossociais.

Fase de deambulagdo ou infancia

" Considerar uma avaliagio de base durante o primeiro ano Efetuar uma avaliagdo neuropsicoldgica para identificar
()] de diagndstico; problemas cognitivos ou de aprendizagem quando
o Providenci liacio do d Nimento (<4 existem preocupacdes sobre o desempenho escolar. T . .
K rovidenciar uma avaliagao do desenvovimento (<4anos) L L Providenciar uma avaliagdo neuropsicoldgica quando
T ou newropsicoldgica (<5 anos) quando existirem Fornecer uma avaliagdo neuropsicologica aquando da existrem preocupagBes quanto a alteragies no
2 preocupagdes sociais ou emocionais ou atrasos transicdo para a |§1ade adulta para avaliar se € necessario funcionamento ou na capacidade de gerir as actividades
cognitivos. receber assisténcia por parte do Estado. quotidianas.
Providenciar uma avaliagdo por um terapeuta da fala para
pacientes com perda ou perturbagio da capacidade
Providenciar uma avaliagéo por um terapeuta da fala para de comunicagdo funcional, dificuldades de
criangas com suspeitas de atrasos no desenvolvimento da mastiga¢do ou disfagia.
fala.
Providenciar uma avaliagdo por um assistente social, Avaliar as necessidades do doente e da
aquando do diagndstico e, posteriormente, sempre que fv II r | " ’It t ial
necessirio. amilia pelo assistente social.
Encaminhar para psicoterapia ou psicofarmacologia, ou ambas, quando forem identificados problemas de satide mental do doente ou da fa
Implementar adaptacdes formais na escola para a salde, seguranca e acessibilidade; planear as auséncias Auxiliar na educagdo continua, formacdo profissional e
Relacionadas com a satide. educacdo transitoria alargada com programas de educagéo
Estabelecer objetivos para a educaggo e a vocago futuras. Ajudar a efetuar adaptacdes para atender as
necessidades do trabalho.
Fornecer aos pais recursos para orientar os professores, psicélogos e outros funciondrios da escola.
w
o
0
£
g Encaminhar o paciente para um psicdlogo para treino de competénci
1]
<
- Incentivar os doentes e as familias a manterem-se ativos e empenhat
Promover a auto-advocacia/ auto-defesa e a independéncia do doenty
Providenciar servios de cuidados de sadde ao domicilio se
a salide do doente estiver em risco porque ndo podem ser
prestados cuidados suficientes no contexto atual.
S
res

Disponibilizar cuidados paliativos para os doentes em fim
de vida.

Figura 13. Avaliacdo e Gestdo Psicossocial
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INTERVENCOES DE CUIDADOS E APOIO

+ Um coordenador de cuidados neuromusculares é um membro fundamental da equipa e
pode facilitar o encaminhamento para médicos de saude comportamental, assistentes
sociais, conselheiros e especialistas em cuidados paliativos. Se a tua equipa ndo incluir um
coordenador de cuidados neuromusculares, pergunta com quem deves contactar para
questoes, preocupacdes ou emergéncias entre consultas.

E importante que ajudes a instruir o pessoal da tua escola sobre a doenca de
Duchenne, para que eles possam estar informados sobre o teu diagndstico e ajudar
a facilitar o teu acesso a tudo o que precisas para a tua educacdo, participacdo social
e futura educacdo e emprego.

+ Deve ser elaborado um plano individual de educacdo, saude e cuidados para resolver
eventuais problemas de aprendizagem que o doente possa ter e para modificar as actividades
que, de alguma forma, poderiam ser prejudiciais para os musculos, (como por exemplo, a
educacdo fisica), reduzir ainda mais a energia ou aumentar a fadiga (por exemplo, caminhar
longas distancias de/para o almoco), prejudicar a seguranca (por exemplo, actividades no
recreio) e resolver os problemas de acessibilidade.

+ Promover a auto-advocacia, a independéncia e a participacdo na tomada de decisdes (em
particular, quando as decisdes dizem respeito a cuidados médicos) e habituar-se a
assistentes (que ndo os pais) que lhe prestam cuidados é necessario e de grande importancia
para promover a autonomia (ver seccdo 17).

O desenvolvimento de competéncias sociais e de aprendizagem facilitar-lhe-a a
procura de emprego e a participacdo na vida quotidiana na idade adulta.

+ Para além do tratamento da dor ( Quadro 4), as equipas de cuidados paliativos podem
também prestar apoio emocional e espiritual, ajudar a familia a organizar apoio
domiciliario, se necessario, clarificar os objetivos do tratamento na tomada de decisdes
médicas dificeis, facilitar a comunicacdo entre o doente e a sua equipa médica e abordar
questdes relacionadas com a dor, a perda e o luto.

PSICOTERAPIA E INTERVENGOES MEDICAMENTOSAS

Se tiver problemas relacionados com a ansiedade ou a depressao, pode beneficiar da utilizacao
de antidepressivos prescritos. Estes medicamentos podem ser prescritos e acompanhados de
perto quando os problemas para os quais sdo adequados tiverem sido especificamente
diagnosticados.

15. CONSIDERAGOES SOBRE A CIRURGIA

Haverd uma variedade de situacdes, tanto relacionadas com a Duchenne (por exemplo,
biépsia muscular, cirurgia de contratura articular, cirurgia da coluna vertebral ou
gastrostomia) como nao relacionadas com a Duchenne (por exemplo, eventos cirurgicos
agudos), em que pode ser necessdria uma cirurgia e/ou anestesia geral. Se fores submetido
a uma cirurgia, hd uma série de questdes especificas da doenca que devem ser tidas em
conta para tua seguranca.

A cirurgia deve ser feita num hospital onde os profissionais envolvidos na operaciao e nos
cuidados posteriores estejam familiarizados com Duchenne e dispostos a trabalhar em
conjunto para garantir que tudo corre bem. Deve ser considerada a dosagem de stress dos
esteroides. As orientacdes para a dosagem de stress podem ser encontradas no Protocolo de
Esteroides PJ Nicholoff em www.ParentProjectMD.org/PJ.

Todas as pessoas que vivem com a Duchenne estdo em risco de rabdomiélise. A rabdomiélise
ocorre quando hd uma enorme quantidade de degradacdo muscular. Esta degradacdo
muscular liberta mioglobina e potdssio para a corrente sanguinea. A mioglobina é perigosa
para os rins e pode causar insuficiéncia renal; o potdssio pode ser perigoso para o coracao.
Devido ao risco de rabdomiodlise, existem preocupacdes especificas com a anestesia
associada a Duchenne.
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O succinilcolato provoca rabdomiélise e nunca deve ser utilizado;

Evitar a anestesia inalada; existe um risco acrescido de rabdomidlise com anestesia
inalada;

Os agentes anestésicos intravenosos sao geralmente seguros;
Ter cuidado ao usar qualquer agente anestésico em doentes com a Duchenne;

Uma lista de anestesias consideradas seguras e inseguras pode ser encontrada no site
do PPMD em www.ParentProjectMD.org/Surgery;

Lembra a tua equipa médica que o oxigénio deve ser usado com precaucdo (ver seccdo 11);

E essencial ter cuidado com o uso de opidceos, outros medicamentos sedativos e
relaxantes musculares, eles podem afetar a frequéncia e a profundidade da respiracdo,
tornando-a mais superficial e lenta.

Cuidados cardiacos

Consulte um cardiologista antes de qualquer procedimento irtrgico.
Os anestesistas devem estar cientes de que os doentes com DMD correm o risco de descompensagdo cardiaca durante a cirurga.

Procedimentos cirtrgicos de grande envergadura:
« (Os doentes com DMD correm um risco particular de compromisso cardiaco durante procedimentos cirtrgicos de grande escala.
e ( Ecocardiograma e o eletrocardiograma devem ser realizados na véspera de qualquer cirurgia planeada.

Procedimentos cirrgicos menores
 Em doentes com fungdo cardiaca normal, sugere-se uma avaliago cardiaca se a (ltima tiver sido ha menos de 1 ano.

Cuidados respiratorios

Preparado do pré-operatorio e pds-operatdrio relativamente a utilizado de técnicas de tosse assistida.

o As técnicas de tosse sdo necessarias para doentes com pico de fluxo de tosse basal < 270L/min ou pressdo
expiratoria méxima basal <60 cm agua*.

Preparagdo do pré-operatdrio e uso pds-operatdrio de ventilagdo ndo invasiva.

= Aventilagdo ndo evasiva é necesséria para pacientes com capacidade vital forcada basal (CVF) < 30% do previsto.
« Aventilacdo ndo evasiva é fortemente recomendada para pacientes com CVF < 50% do previsto.

Deve ser evitada a extubagdo apenas com oxigénio suplementar sem a utilizagéo concomitante de ventilagdo ndo invasiva.
e Amenos que a CVF basal do paciente exceda os limites € os niveis de C02 no sangue e sejam monitorizados para detetar
hipoventilagdo causada por fraqueza ou sedagdo muscular.

A espirometria de incentivo néo esta indicada porque é potencialmente ineficaz em doentes com fraqueza muscular
respiratdria e existem alternativas preferenciais.

Anestesia

Recomenda-se vivamente a anestesia intravenosa total.

0s relaxantes musculares despolarizantes, como o cloreto de suxametonio, estdo absolutamente contraindicados devido ao risco de
reagdes fatais.

Risco de rabdomidlise e hipercalemia:

« 0s doentes com DMD correm o risco de desenvolver rabdomidlise com anestésicos inalatdrios ou quando thes &

Administrado cloreto de suxametdnio.

o As complicagbes da rabdomidlise sdo frequentemente confundidas com hipertemia maligna.

Perda de sangue

Os anestésicos hipotensores para minimizar a perda de sangue ndo sdo recomendados devido ao risco
hemodindmico da cardiomiopatia em doentes com DMD.

A tecnologia de protecdo de células (Cell-saver), juntamente com a utilizagdo de acido aminocarpdico ou &cido
tenexdmico, pode ser considerada para ajudar a gerir a perda de sangue intraoperatoria.

Aanticoagulagdo pds-operatdria com heparina ou aspirina ndo é adequada para doentes com DMD.

As meias de compresséo de compressdo sequencial podem ser indicadas para a prevengdo de trombose venosa profunda

Figura 14. Consideracdes cirtirgicas na Duchenne
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CONSIDERACOES PARA O

ATENDIMENTO DE URGENCIA

Se precisar de ir ao hospital numa situacdo urgente, ha uma série de fatores que devem
ser tidos em conta.

.

O seu prestador de cuidados de saude primarios ou o seu médico de familia devem
telefonar para o hospital antes da sua chegada. Isto permitira que os funcionarios do
hospital o recebam e cuidem de si de forma adequada.

Se se encontrar numa de urgéncia, ndo se esqueca de chamar o seu ENM ou a equipa
neuromuscular.

O diagnéstico de Duchenne, a medicacdo atual, a presenca de complicacdes respiratorias e
cardiacas devem ser explicados aos profissionais que constituirem a sua equipa médica,
aquando da admissao na unidade hospitalar em situagdo urgente.

Uma vez que muitos profissionais de salide ndo estdo conscientes das potenciais estratégias
de tratamento disponiveis para a Duchenne, a atual esperanca de vida e a boa qualidade de
vida esperada também devem ser explicadas.

INFORMAGCOES DE EMERGENCIA

Idealmente, deve ter sempre consigo um
cartdo de emergéncia e ter acesso a um breve
resumo médico fornecido pelo seu ENM que
inclua:

+ Diagndstico;
¢+ Lista de medicamentos;

+ Estado clinico de base, incluindo os
resultados de estudos recentes da
funcdo pulmonar e cardiaca;

+ Eventuais antecedentes de problemas
médicos recorrentes (tais como, pneumo-
nia, insuficiéncia cardiaca, pedras nos rins,
gastroparesia [atraso no esvaziamento do
estdmago]);

+ Breve discussdo da avaliacdo inicial e do
tratamento.

Também hd informacdes sobre o que fazer
durante uma emergéncia na aplicacdo movel
PPMD para smartphones
(www.ParentProjectMD.org/App) e, no Reino
Unido, na Action Duchenne, em colaboracao

com outros: https:/ /

duchenneemergency.co.uk/.

ESTEROIDES

A utilizacdo crénica de esteroides didrios tem
de ser esclarecida junto dos prestadores de
servicos de urgéncia. Informe os profissionais
de saude ha quanto tempo esta a utilizar
esteroides diariamente e se falhou alguma
dose. Também é importante informar os
funciondrios do servico de urgéncia se ja
utilizou esteroides no passado, mesmo que
ndo os esteja a tomar agora.

QUADRO 8. PRINCIPAIS PONTOS
DOS CUIDADOS DE EMERGENCIA:

1. Leve o seu cartdo de informacdes de emer-
géncia ou faca download da aplicacdao PPMD
(www.parentprojectmd.org/App)
quando falar com médicos, enfermeiros e
administracdo do hospital;

2. Contacte o seu ENM para discutir a gestao
da doenca;

3. Informe os profissionais de emergéncia se
estiver a toma esteroides;

4, Se possivel, traga cépias dos resultados mais
recentes das suas analises cardiacas e
pulmonares, como a CVF, e o ECG;

5. Se tiver um dispositivo de assisténcia a
tosse e/ou equipamento de respiragdo (por
exemplo, BiPAP), leve-o0s consigo para o
hospital;

6. Se o seu nivel de oxigénio baixar, a equipa
deve ter muito cuidado ao administrar
oxigénio sem apoio respiratério (ventilador).
Isto pode provocar uma situacdo em que a
necessidade de respirar é suprimida;
(consulte o quadro 8)

7. Se tiver um osso partido, insista para que
falem com seu ENM ou fisioterapeuta.
Atencdo aos sinais e sintomas da sindrome
de embolia gorda (SEG) [Secdo 9]
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Isto pode ser importante porque:

+ Os esteroides podem diminuir a resposta do corpo ao stress, pelo que podem ser
necessarias doses extra de esteroides para o stress no servico de urgéncia.

+ Os esteroides podem aumentar o risco de ulceracdo do estdbmago; este facto deve ser
considerado pela equipa do Servico de Urgéncia

+ Raramente, outras complicacdes relacionadas com os esteroides podem apresentar-se
de forma aguda e devem ser consideradas pelo pessoal do Servico de Urgéncia.

FUNCAO CARDIACA

* Os resultados de exames recentes sobre a sua funcdo cardiaca podem ser Uteis (por
exemplo, resultados de ECG, eco ou ressonancia magnética); traga-os se puder;

» Lembra aos profissionais de saude que, nos doentes com Duchenne, o ECG é tipicamente
anormal em todas as idades; traz uma cépia do teu ECG contigo.

* Durante uma doenca aguda, pode ser necessaria uma monitorizacdo cardiaca continua
para garantir que ndo existe nenhum problema com a frequéncia ou o ritmo cardiaco.

FUNCAO RESPIRATORIA

+ Os resultados de testes recentes sobre a sua funcao respiratéria podem ser Uteis (por
exemplo, a capacidade vital forcada, CVF); traga-os se puder

+ E importante levar consigo para o hospital qualquer equipamento que utilize (assisténcia
a tosse, BiPAP, etc.), caso ndo haja equipamento disponivel para utilizar. Insista com os
funciondrios do Servico de Urgéncia para que utilizem o seu equipamento para o ajudar
nos seus cuidados;

+ Se utilizar um ventilador em casa, a equipa de cuidados respiratérios do hospital deve ser
acionada o mais rapidamente possivel;

v E essencial ter cuidado com a utilizacido de opidceos, outros medicamentos sedativos e
relaxantes musculares - estes podem afetar o ritmo e a profundidade da respiracao,
tornando-a mais superficial e lenta (ver seccdo 15)

+ Se for necessaria anestesia, deve ser utilizada anestesia intravenosa e deve ser evitada a
anestesia inalatdria; a succinilcolina é estritamente contraindicada na Duchenne e ndo
deve ser administrada (ver Secgao 15)

Os musculos da respiracdo e da tosse ficam ainda mais enfraquecidos quando se esta doente,
e o risco destas complicacdbes aumenta drasticamente. Assim, se 0s seus musculos
respiratorios estiverem significativamente fracos:

+ Podem ser necessarios antibidticos para infecdes pulmonares

v E provavel que seja necessario suporte respiratério com um ventilador nio invasivo ou
que este seja necessario mais tempo do que o habitual;

+ Se for necessario oxigénio, tenha cuidado (consulte o Quadro 9)

+ A utilizacdo continua de ventilacdo ndo invasiva, enquanto esta acordado, interrompida
sempre que necessario para tosse assistida frequente, deve ser a abordagem habitual das
doencas respiratorias em caso de urgéncia.




»

58 //64 GUIA FAMILIAR

QUADRO 9. OXIGENIO - CUIDADO!

+ Todos nés respiramos para inalar oxigénio (02) e exalar diéxido de carbono (CO2)

+ Se a funcdo pulmonar estiver reduzida, a administracdo de oxigénio pode
reduzir a capacidade de respiracdao do organismo e provocar niveis elevados
de diéxido de carbono (a chamada "retencdao de CO2" ou "acidose
respiratoria”);

Esta situacdo pode ser perigosa e pode mesmo por a vida em risco. A
administraciao de oxigénio suplementar deve ser feita com extrema cautela
e o dioxido de carbono deve ser monitorizado;

Os niveis sanguineos de diéxido de carbono devem ser verificados se a
saturacdo de oxigénio no sangue (medida por oximetria de pulso) tiver
diminuido para <95%. Se o diéxido de carbono no sangue estiver elevado, é
necessario recorrer a tosse manual e mecanicamente assistida e ao suporte
respiratorio ndo invasivo;

Se for necessario oxigénio, este deve ser administrado com ventilacdo nao
invasiva (ventilacdo com pressdao positiva de dois niveis) e com
monitorizacao cuidadosa do CO2 no sangue.

0SSOS PARTIDOS

As pessoas que vivem com a doenca de Duchenne correm o risco de ter ossos
partidos. A fratura de um osso da perna pode dificultar a marcha, especialmente
se a marcha estava a ficar mais dificil antes da fratura. Se houver uma fratura,
informa a tua equipa neuromuscular, especialmente o teu fisioterapeuta, para
que possam falar com os cirurgides, se necessario.

+ A fixacdo cirdrgica, se for adequada para a sua fratura, é muitas vezes uma
melhor opcao do que o gesso para uma perna partida, se a pessoa ainda
estiver a andar (a carga é muitas vezes mais rapida com a fixacao cirurgica
do que com o gesso);

+ O contributo de um fisioterapeuta é crucial para garantir que o doente volta
a andar o mais rapidamente possivel;

+ Se 0 osso partido for uma das vértebras (espinha dorsal) e houver dores
nas costas, é necessario o contributo do seu ortopedista ou do
endocrinologista para que seja efetuado o tratamento adequado (ver
Seccdo 9).

A sindrome da embolia gorda (FES) é um risco em casos de Duchenne e constitui uma
emergéncia médica (ver seccdo 9). Avisa imediatamente a equipa de emergéncia que
suspeitas de uma embolia gorda. Os sintomas da FES incluem:

+ Confusdo e/ou desorientacao;

+ “Nao estd a agir como se fosse vocé mesmo”;
+ Respiracao e ritmo cardiaco acelerados;

+ Falta de ar.
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17. TRANSICAO DE CUIDADOS AO LONGO DA
VIDA ADULTA

A medida que se prepara para uma maior independéncia, as suas necessidades
de saude e de cuidados devem ser tidas em conta. Normalmente, a capacidade
de atingir o nivel de independéncia desejado requer um planeamento
cuidadoso e continuo.

TEMPO DO PLANEAMENTO DE TRANSICAO

E a partir da infincia que os profissionais de saide, educadores e pais devem
comecar a inclui-lo nos seus cuidados de salde e no planeamento do futuro.
Em muitos casos, a entrada na idade adulta pode exigir a transicao de alguns,
ou de todos, os seus prestadores de cuidados médicos. Vocé e a sua familia
devem comecar a considerar planos para a sua transicdo de cuidados de saude
(de cuidados pediatricos para cuidados neuromusculares para adultos) aos 12
anos, com o inicio das discussdes e planeamento da transicdo aos 13 ou 14
anos.

- O seu plano deve incluir os servicos que devem ser prestados, quem os
prestard e como serao financiados;

- O seu plano de transicdo deve basear-se nas necessidades, desejos e
valores que vocé e a sua familia considerem importantes;

- O seu plano deve incluir os resultados que considera importantes em
quatro areas: emprego/educaciao (o que quer fazer), vida independente
(onde gostaria de viver e com quem), saude (com base nas suas prioridades
pessoais) e inclusao social (como gostaria de se manter ativo com os seus
amigos e na sua comunidade);

- O planeamento financeiro deve incluir um plano financeiro a longo prazo;

- O planeamento juridico para quando tiver mais de 18 anos deve ser
incluido. Este planeamento pode variar de pais para pais e pode ser
aconselhado por grupos de apoio locais.

COORDENACAO DE ASSISTENCIA (FIGURA 15)

Um coordenador de cuidados/consultor de cuidados e/ou assistente social pode servir como um
recurso central para quaisquer questdes que possa ter sobre a gestdo da salde e cuidados
relacionados com a Duchenne. Os coordenadores de cuidados ajudam a facilitar a comunicacdo entre
a sua equipa neuromuscular, os prestadores de cuidados primarios, a familia e a comunidade, e
podem ajudar a antecipar as suas necessidades de cuidados de salde e conecta-lo a recursos para
atender a essas necessidades. Muitas vezes, eles podem ajudar a obter beneficios e a adquirir
equipamentos e recursos. Sem a coordenacdo dos cuidados e o envolvimento do servico social, os
cuidados podem tornar-se fragmentados, as recomendacdes ndo sdo ouvidas e as necessidades ndo
sdo satisfeitas.
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CUIDADOS DE SAUDE

O planeamento da transicdo deve incluir um plano para a continuidade dos cuidados de salde com os
prestadores de cuidados pediatricos até que sejam estabelecidos os cuidados para adultos. O coordenador da
transicdo deve ajudar a facilitar a auto-gestdo dos seus cuidados de salde, facilitar o encaminhamento para os
prestadores de cuidados de saude adequados para adultos e assegurar a transferéncia dos registos médicos.

+ Desde cedo, o doente deve ser encorajado a participar em debates sobre a sua saude e, eventualmente (o
mais tardar aos 14 anos), a ter tempo a s6s com os prestadores de cuidados de saude;

+ Quando comecar a mostrar interesse e capacidade para se defender a si préprio em relacdo aos cuidados
e necessidades, estd pronto para comecar a passar das interacdes pediatricas centradas na familia para as
interagdes centradas no doente adulto;

+ Os temas sensiveis sdo mais comuns na adolescéncia e na idade adulta jovem e podem incluir desconforto,
ansiedade, capacidade de lidar com a situacdo e perda, devendo esses temas ser avaliados e abordados
com os profissionais. Discutir estes topicos abertamente, com a sua equipa neuromuscular, permitira a
sua equipa trabalhar consigo para aceder a servicos médicos ou de apoio adicionais de que possa
necessitar;

+ E importante que comunique os seus valores e preferéncias pessoais sobre a sua salde a sua equipa
neuromuscular. Os pais e os prestadores de cuidados de sadde podem ajuda-lo no planeamento
antecipado dos cuidados de salde, a medida que comeca a considerar as opcbes de cuidados médicos
criticos para a vida adulta.

EDUCACAO, EMPREGO E VOCAGOES

O planeamento da educacdo e da vocacdo apds o ensino secunddrio requer uma atencdo especial. Os
funcionarios da escola, os servicos de aconselhamento vocacional e as clinicas formais de transicdo podem
oferecer-lhe orientacdo adicional. Nem toda a gente procura formacdo adicional para além da escola. Os seus
pontos fortes e talentos especificos devem ser catalogados para criar um programa de actividades diarias que
sejam significativas e gratificantes para si.

- As reunides de planeamento da educacdo devem ocorrer pelo menos uma vez por ano, a partir dos
13 anos de idade, e incluir uma avaliacdo dos seus pontos fortes e interesses pessoais, com enfoque
nas suas necessidades e objetivos

- E importante estabelecer um plano que equilibre as suas necessidades médicas e um tempo de
descanso com questbes praticas que envolvam a frequéncia escolar e as normas
académicas/exigéncias de trabalho.

- E importante identificar os recursos para aceder ao equipamento e a tecnologia necessarios, bem
como os meios de transporte.

- Efundamental capacitd-lo para levar uma vida produtiva, gratificante e com significado, em qualquer
atividade possivel.

ALOJAMENTO E ASSISTENCIA NAS ATIVIDADES DA VIDA DIARIA

Ao passar da adolescéncia para a idade adulta, deve explorar os niveis desejados de independéncia,
bem como os recursos e apoios necessarios para atingir essa independéncia. As actividades da vida
didria sdo apoiadas por membros da familia quando é mais jovem, mas a medida que amadurece, é
mais comum comecar a recorrer a prestadores de cuidados exteriores a familia. Os assistentes de
ensino na escola podem prestar assisténcia na higiene, nas refeicdes, nas transferéncias, bem como
nas intervencdes de cuidados de saude. As empresas de prestacdo de cuidados ao domicilio podem
frequentemente prestar servicos credenciados para necessidades de cuidados de sadde mais
avancadas. Pergunte a sua equipa neuromuscular que servicos estdo disponiveis para os
adolescentes/adultos que vivem no seu pais.

Como resultado da natureza complexa e muitas vezes fragmentada dos sistemas de beneficios por
incapacidade, pode necessitar de aconselhamento financeiro e de uma compreensao que esta acima e
para além do que é exigido as pessoas sem deficiéncia. A sua equipa neuromuscular, em particular os
assistentes sociais, ajuda-lo-a a informa-lo a si e a sua familia sobre os sistemas nacionais de apoio
social. As associacdes de doentes e os conselhos de cidaddos também podem ajudar neste dominio.
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Se esta a pensar em viver de forma independente, existem algumas opgoes que pode
querer considerar:

+ Um ambiente residencial pode incluir viver numa casa de familia, viver no campus durante
os estudos académicos, numa casa de grupo ou numa instituicao organizada, ou numa casa
ou apartamento com ou sem colega de quarto

+ Podem ser necessarias modificacdes e adaptacdes na casa para garantir a acessibilidade
(consultar especialistas, conhecer a legislacdo e os direitos, recursos financeiros, opcoes
de tecnologia de assisténcia).

+ Poderd necessitar de assisténcia nos cuidados pessoais e nas actividades da vida didria
(consultores de cuidados pessoais contratados, prestadores de cuidados familiares,
disponibilidade de prestadores de cuidados, recursos financeiros, gestdo e formacao de
prestadores de cuidados).

TRANSPORTE

Os problemas de transporte podem afetar a sua autonomia e independéncia, as suas oportunidades de
emprego e educacdo e o seu envolvimento em actividades sociais. A sua equipa neuromuscular deve
discutir as suas opg¢oes para um transporte seguro, incluindo

Conducao independente com modificacdes no veiculo
Modificacoes em veiculos de propriedade da familia

Transporte publico

RELAGOES PESSOAIS

As relacdes sociais sdo extremamente importantes para garantir a salde, o bem-estar e
a qualidade de vida;

Por vezes, as oportunidades de contacto pessoal e de envolvimento social acontecem de
forma menos natural e exigem um esforco mais intencional para promover e facilitar as
ligacbes sociais. Existem muitos grupos sociais para adolescentes e adultos com
Duchenne e podem ser encontrados através do contacto com as principais organizacdes
de apoio. O seu assistente social pode também ter uma lista de grupos sociais que lhe
possam interessar.

Namoro, intimidade e sexualidade sdo topicos de alta prioridade entre algumas pessoas
que vivem com Duchenne. Tente iniciar estas discussdes sobre relagdes, encontros,
orientacdo sexual e casamento com um amigo ou familiar de confianca. Eles também
poderao falar consigo sobre a resolucdo de problemas que impedem o desenvolvimento de
relacées sociais e a participacdo em eventos sociais. Falar com alguém da sua equipa
neuromuscular também pode ser util;

Durante os cuidados primarios de rotina e as consultas de especialidade, deve ter alguém
ha sua equipa neuromuscular com quem se sinta a vontade para perguntar sobre
masturbacdo, ter relacdes sexuais com um parceiro, ser pai ou outros tépicos intimos.
Quando apropriado, pode ser util obter orientacdo, juntamente com o seu parceiro, um
terapeuta matrimonial ou de relacoes.
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Habitagdo
® Examinar onde viver (casa de
familia ou outro sitio);

Relacdes com os outros e \Modificar a casa para garantir a
® Desenvolver competéncias para acessibilidade e seguranca;
estabelecer contactos com outras e sar tecnologia de apoio. Transporte
pessoas para gerir 0s seus proprios ® Promover a conducdo auténoma

assuntos (ex: saidas sociais,

compromissos);

® Trabalhar para atingir o nivel
desejado de autonomia e
independéncia.

com modificagdes no veiculo;

@ Modificar o veiculo, propriedade
da familia;

® |nvestigar opcoes de transportes
publicos acessiveis.

Jovem adulto

com DMD

Cuidados de saude

® Transicao dos cuidados de satide
pedidtricos para os cuidados
de saude para adultos;

® Passagem de um prestador de

cuidados centrado na familia para

um prestador de cuidados

centrado no paciente;

® Discutir as mudancas relacionadas coma
idade nos beneficios dos cuidados de satde;

® Avaliar a necessidade de uma

procuracdo para cuidados de sadde.

Educacdo/emprego

® Planear antecipadamente a futura vocagao;
® (onsiderar aulas online vs. no campus;

@ (ontactar os programas do campus

para alunos com deficiéncia; Atividades da vida diaria
® Recorrer a recursos de emprego/ e Explorar o financiamento e 0s
ou de planeamento vocacional. beneficios para cuidados

® (Carantir o descanso dos cuidadores/
Familiares;

® Aprender a contratar e formar
assistentes de cuidados pessoais;

® (onsiderar a necessidade de
tutela ou custodia.

Figura 15. Considera¢des para adultos que vivem com a Duchenne

18. CONCLUSAO

Esperamos que este guia seja util a medida que avanca na sua jornada de vida com a
doenca de Duchenne. Lembre-se sempre que existem grupos de defesa, centros e
equipas neuromusculares, familias e amigos que estdao aqui para o apoiar em cada passo
do caminho. Contactar é sempre o mais dificil, mas é o primeiro passo. Nao estas sozinho
nesta viagem.

www.parentprojectmd.org

www.mda.org

www.treat-nmd.eu

www.worldduchenne.org

Photos provided by Parent Project Muscular Dystrophy. Photo credit: Rick Guidotti, Positive Exposure.
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Esta versdo em portugués do “O diagnéstico e a gestao da distrofia muscular de Duchenne - Um
Guia para as Familias” foi traduzida e adaptado, em 2023, a populacdo portuguesa, do original
"The Diagnosis And Management Of Duchenne Muscular Dystrophy - A Guide for Families", de
2018, pelo Dr. Jodao Miguel Alves Ferreira (Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra /
ISEIT, Instituto Piaget / Universidade de Lisboa).

“Espero que, todos os paises cuja lingua oficial é o portugués, possam beneficiar com este
manual de extrema importdancia, académica e social. Juntos, somos mais fortes! No seio da
unido nasce a esperanca, a qual vence e ajuda a ultrapassar os piores dos obstdculos. Um
bem haja a todos.” Jodo Ferreira

Meio de contacto Dr. Jodo Miguel Alves Ferreira
Orcid: https://orcid.org/0000-0001-9905-0849

Facebook: https://www.facebook.com/profile.php?id=100094781899152
Linkedin: https://www.linkedin.com/in/jo%C3%A3o-ferreira-595607213
Twitter: https://twitter.com/AdsumusResearch?t=gc50hyi39Q91foCG4tNDsA&s=09

Traducido e adaptacdo cientifica por:
Dr. Jodo Miguel Alves Ferreira (Data Scientist/ Psicélogo/ Psicélogo Social/ Psic6logo Organizacional/
Candidato a Neurocientista Molecular e Translacional)

Arte finalista: Carina Raquel Neves Carvalho

Revisdo Linguistica: Jodo Miguel Alves Ferreira; Carina Raquel Neves Carvalho; Maria Fernanda dos Santos
Alves Carvalho.
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