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PREFACIO

Este guia para pacientes e familias resume

um consenso internacional em diagndstico e
tratamento da distrofia muscular congénita
(DMQ). Este trabalho foi apoiado pelo Cure
CMD (curecmd.org), TREAT-NMD (treat-
nmd.eu), AFM - Associa¢do Francesa contra
as Miopatias (afm-france.org), e o Teleton
Itdlia (telethon.it). O documento principal
estd publicado na revista Journal of Child
Neurology (Ching H Wang, et al., Consensus
Statement on Standard of Care for Congenital
Muscular Dystrophies, ] Child Neurology
2010;25:1559-81), publicado online em 15 de
novembro de 2010. O texto pode ser baixado
de graca a partir de http:/ /jcn.sagepub.com/
content/25/12/1559.

Este guia de tratamento da DMC orientado
aos pacientes e familiares é baseado nas reco-
mendagGes do tratamento médico feito por
um grupo de 82 especialistas internacionais
de 7 subespecialidades médicas: patologia,

neurologia, intensivismo pulmonar, cuidados
gastrointestinais /nutricionais / fonoaudiol6gi-
cos, reabilitagdo e ortopedia, cardiologia, e
cuidados paliativos. Para escrever o consenso,
a equipe usou as seguintes estratégias:

* uma revisdo da literatura abrangente

° uma pesquisa online com especialistas sobre
como o tratamento da DMC é fornecido
atualmente em sua pratica

* uma pesquisa online com as opinides das
familias sobre questdes importantes quanto

ao tratamento e lacunas nos cuidados na
DMC

* um encontro de varios especialistas com 2
dias de duragdo sobre o tratamento padréo
da DMC, que ocorreu em Bruxelas em no-
vembro de 2009



AVISO LEGAL

As informagdes e orientagdes publicadas ou disponiveis neste folheto ndo devem substituir os servigos de
um médico, nem constituem uma relagdo médico-paciente. As orientacdes devem ser tomadas em conjunto
com orienta¢do médica do clinico com quem vocé deve se consultar sobre todas as questdes relacionadas a
sua satide, em particular com respeito aos sintomas que podem necessitar de diagnéstico ou atengdo médica.
Qualquer acdo de sua parte em resposta as informagdes fornecidas neste folheto é de sua responsabilidade.




N/

Tabela com o conteudo

1 Introducao....1

2 Tratamento abrangente....5
Cuidados no momento do diagndstico, seguimento
e internagdo hospitalar

3 Cuidados neurolégicos ...9
Tratamento das crises convulsivas e do
comprometimento cognitivo

4 Tratamento respiratorio ...10
Cuidados com a respiragao

5 Cuidados gastrointestinais ...15
Nutricao, alimentacdo e cuidado oral

6 Tratamento cardiaco...19
Cuidando do coracao

7 Tratamento ortopédico e reabilitacdo ...23
Cuidados com contraturas e escoliose

8 Tratamento paliativo...27
Bem estar emocional do individuo e da familia

Apéndice A: Defini¢des dos subtipos de DMC ...29

Apéndice B: Defini¢ao de especialistas que fornecem cuidados especializados ...31
Apéndice C: Glossario da terminologia (termos sublinhados no texto) ...33
Apéndice D: Ferramentas diagnésticas ...39



Introducao

O que é distrofia muscular congénita (DMC)?

As defini¢Ges dos termos usados neste documento, as quais estdo
sublinhadas, podem ser encontradas no glossério (apéndice C).

Vocé ou seu filho (a) podem ter acabado de receber o
diagndstico de DMC e vocé deve estar assustado(a)
diante da quantidade de informagdes que lhe foram
apresentadas. E importante que pacientes e familiares
com DMC entendam as peculiaridades que envolvem
este diagndstico para que possam participar dos cuida-
dos e tratamento do seu filho.

O prop6sito deste guia ¢ ajudd-lo(a) a entender os
diferentes sintomas que podem estar presentes e os
tipos de cuidados que sdo necessdrios com o passar do
tempo. Compreender estas informagdes o(a) ajudard

a antecipar melhor as necessidades associadas ao
diagnéstico de DMC e a se tornar um agente promotor
mais eficaz.

As distrofias musculares congénitas (DMCs) sdo um
grupo de doengas raras herdadas geneticamente, com
sintomas iniciando nos primeiros dois anos de vida. Os
sintomas mais precoces incluem fraqueza (hipotonia),
contraturas e dificuldade para respirar e alimentar. As
DMCs fazem parte do espectro das distrofias muscula-
res. Isso significa que o mesmo gene que pode levar a
uma DMC também pode levar a uma distrofia mus-
cular de cinturas ou uma distrofia muscular de inicio
tardio. Pacientes com um mesmo subtipo de DMC
podem ter mais ou menos fraqueza que outros paci-
entes com o mesmo subtipo, assim como podem ter
apresentado seus sintomas mais tardiamente ou mais
precocemente.

Muitos pesquisadores em todo o mundo estdo trabal-
hando para descobrir todos os genes que podem cau-
sar DMC, e novas descobertas sdo feitas anualmente,

mas existe uma porcentagem de pacientes que ainda

permanece sem mutagdo genética identificada.

Como usar este documento

Este documento primeiramente fornece uma viséo geral
das dreas essenciais de tratamento. Em seguida, é dividido
em sistemas corporais especificos que podem ser afetados
pelas DMCs, como o coragdo ou pulmao, e outros prob-
lemas que podem ser vistos em pessoas com 0 mesmo di-
agnostico. Algumas DMCs tem problemas especificos que
ndo sdo necessariamente vistos nos outros tipos de DMC.
Estas diferencas sao descritas neste documento.

As dreas de cuidados especializados envolvidos no trata-
mento das DMCs, e descritas neste guia, sdo neurologia e
neuromuscular, pulmonar (respiratdria), trato gastrintes-
tinal /nutri¢do/ cuidados orais, cardiologia, ortopedia e
reabilitagdo, e saide mental/ cuidados paliativos. Apesar
de estas dreas parecerem distintas, a melhor maneira de
gerenciar os cuidados de satide da sua crian¢a é com uma
equipe multidisciplinar que inclua subespecialistas, profis-
sionais de sadde associados (fisioterapeuta, terapeuta respi-
ratéria) e familiares participando de discussdes e decisdes
de manejo.

Apesar dos cuidados multidisciplinares serem o ideal,
vocé pode achar que os cuidados do seu filho (a) podem ser
dificeis de coordenar sem acesso a especialistas em DMC
e subespecialistas. Identificar e obter uma referéncia a um
centro nacional de exceléncia em doengas neuromusculares
infantis pode ser o primeiro passo para obter tais cuidados
multidisciplinares.

Vocé pode querer ler este guia inteiro de uma vez para
comegar a entender as questdes relacionadas ao diagndstico
de DMC. Outros podem escolher usa-lo apenas quando
questoes especificas surjam para a sua crianga.

A decisao de aprender mais sobre DMC é diferente para
cada familia afetada; este guia fornece assisténcia valiosa
ndo importa como vocé escolha utilizé-lo. Reconhecemos
que o leitor deste documento pode ser o individuo afetado.
Para tornar este documento mais fécil de ler, no entanto,
vamos nos referir ao individuo afetado como “sua crianga”
ou “seu filho”.



Quadro 1

Subtipos de DMC e LGMD

(abreviagbes em negrito e itdlico usadas ao longo do guia)

Miopatia relacionada ao Colageno VI
e Distrofia muscular congénita de Ullrich (UDMC)
¢ Fenétipo intermedidrio
* Miopatia de Bethlem (inicio tardio)

Distrofia relacionada a laminina alfa-2 (também conhecida como LAMAZ2-DR, inclui
LAMA2-DMC, DMC1A, DMC merosina negativa)

Capacidade para marcha relacionada com a expressao da proteina laminina alfa-2 em biépsia mus-
cular ou de pele

e Deficiéncia total — tipicamente ndo deambulante (inicio precoce)
* Deficiéncia parcial - marcha tipicamente adquirida® (inicio mais tardio)

* observe que hd excegdes - LAMA2-DMC refere-se ao inicio precoce de casos que ndo adquirem mar-
cha, enquanto que LAMAZ2-DR inclui criangas e adultos com inicio tardio e capacidade para marcha
preservada

Distrofia relacionada a alfa-distroglicana (também conhecida como alfa-DG-DR, distro-

glicanopatia, alfa-distroglicanopatia)

e Sindrome de Walker-Warburg
* Musculo-olho-cérebro/ Fukuyama-simile

* DMC com envolvimento cerebelar; anormalidades cerebelares podem incluir cistos, hipopla-
sia e displasia
® DMC com retardo mental e cérebro com estrutura normal em exame de imagem; esta catego-

ria inclui pacientes com microcefalia isolada ou alteragdes pequenas de substancia branca
evidentes na ressonancia magnética (RM)

¢ DMC sem retardo mental; sem evidéncia de desenvolvimento cognitivo anormal

e Distrofia muscular de cintura (LGMD) com retardo mental (fraqueza de inicio tardio) e cére-
bro estruturalmente normal em exames de imagem

¢ LGMD sem retardo mental (fraqueza de inicio tardio)

Miopatia relacionada com o gene da selenoproteina (também conhecida como SEPN1-
MR, distrofia muscular com espinha rigida, RSMD1)

® Também pode ser diagnosticada como doenga multi-minicore, miopatia relacionada a
desmina com inclusdes de corpos de Mallory e despropor¢do congénita de fibras (todos sdo
diagndsticos morfolégicos em biépsia muscular que ndo se relacionam diretamente com um
diagnéstico genético tinico)




Quadro 1 (continuagao...)

Miopatia relacionada ao gene RYR1 (também conhecido como RYR1-MR, inclui RYR1-
DMCQ)

* Existe uma sobreposicdo entre as miopatias relacionadas ao gene RYR1, a miopatia centro-
nuclear e a miopatia do central core

* Considerada uma DMC se a biépsia muscular for distréfica sem cores centrais tipicos
Distrofia relacionada a lamina A/C (gene LMNA)
e Sindrome da cabega caida, pé-caido, ndo adquire a capacidade para marcha

e Apresentacdo com capacidade para marcha preservada pode ser chamada de distrofia muscu-
lar de Emery-Dreifuss de inicio precoce

Isto demonstra que a L-CMD ¢é parte do grupo de distrofias musculares relacionadas com a lamina, a
qual inclui L-CMD com cabega caida, L-CMD com marcha preservada e distrofia de Emery-Dreifuss

DMC niao diagnosticada

® Pessoas com DMC podem apresentar diagndstico clinico de DMC sem confirmagdo genética.
Apesar de a apresentagéo clinica e/ou a biépsia muscular serem consistentes com DMC, os
testes genéticos podem ndo fornecer um diagndstico, ja que nem todos os genes de DMC
foram descobertos. Testes genéticos sob a orientagdo de um especialista em DMC devem ser
indicados.

Algumas das mutagSes genéticas conhecidas podem Pacientes que adquirem a capacidade de andar e aqueles

destruir fibras musculares de forma mais rapido do que iniciam os sintomas na infancia tardiamente ou na

que reparé-las levando assim a fraqueza muscular. fase adulta podem ser referidos como tendo distrofia
muscular de cinturas. Todos os subtipos de DMC estdo

em um espectro que varia desde DMC (inicio precoce,

Uma crianga com DMC pode ter também diferentes ti-
pos de problemas neurolégicos ou fisicos relacionados
com a doenga. Alguns pacientes podem deambular maior fraqueza) até distrofia muscular de cinturas (ini-

sozinhos ou com ajuda. Outros pacientes, mesmo apds cio mais tardio e quadro dlinico mais brando).

aprender a andar, perdem a capacidade para a marcha
O quadro 1 lista os subtipos conhecidos de de DMC.

ap0s se tornarem mais fracos. E outros nunca chegam ! i ) )
Veja no Apéndice A uma descri¢do mais detalhada

a andar.

destas formas.

E importante lembrar que nem todas as
pessoas com DMC tém todos os sintomas
ou precisam de todos os tratamentos sobre
0s quais vocé lerd neste guia. Apesar de
haver similaridades, o curso de cada pessoa
com DMC é tinico, com necessidades dife-
rentes em momentos diferentes de sua vida.
Isto significa que os cuidados devem ser
individualizados e pode ser dificil encon-
trar duas pessoas com DMCs exatamente

iguais.




TRATAMENTO ABRANGENTE

CUIDADOS NO MOMENTO DO DIAGNOSTICO, CUIDADOS CONTINU-
ADOS E DURANTE INTERNACOES HOSPITALARES

Providenciar um cuidado multidisciplinar bem coorde-
nado, criar uma boa relagdo cuidador-paciente e individu-
alizar o atendimento sdo essenciais na mudanca do curso
da doenca.

Esta segdo é dividida em 3 t6picos importantes, refletindo

suporte e educagdo. Este cuidado é melhor conduzido
por um neurologista ou um especialista em doencas
neuromusculares que ird trabalhar com a familia como
um time. O médico especialista precisa ajudar sua familia
com um planejamento para atuar nos problemas antes

os cuidados no diagnéstico, visitas extra hospitalares e mesmo deles aparecerem e manter seu filho saudavel

hospitalizagao (ir para o hospital quando estd doente). para ajudé-lo a fazer tudo que consegue pelo maior
tempo possivel. Para isso, tanto os aspectos médicos

quanto psicossociais precisam ser considerados.

CUIDADOS NO MOMENTO DO
DIAGNOSTICO.

Depois que o seu filho recebe o diagndstico de DMC
ele necessita de cuidados apropriados com medidas de

Quadro 2

TOPICOS IMPORTANTES PARA SEREM DISCUTIDOS EM UMA
VISITA INICIAL

e DIAGNOSTICO O médico deve explicar o que se sabe sobre a causa da doenga e como isso pode afetar
outras fungdes, como fun¢do motora, pulmonar, cardiaca e cognitiva (habilidades mentais).

« PROGNOSTICO Existe um grande espectro de gravidade e expectativa de vida nos pacientes com
DMC. No entanto, para a maior parte dos tipos de DMC, o prognéstico vem melhorando por causa de
recentes avangos na drea da tecnologia médica.

¢ RISCO DE RECORRENCIA E IMPACTO NO PLANEJAMENTO FAMILIAR Mesmo que este n&o
seja 0 melhor momento para discutir este tépico, 0 médico deve discutir sobre a chance do casal ter
outro filho com 0 mesmo problema. Se o diagnéstico genético jd estiver concluido nesta consulta, o risco
de recorréncia pode ser calculado; se ainda ndo tiver concluido, ele pode ser estimado.

* PLANO DE TRATAMENTO Abordagem multidisciplinar é necessdria e inclui mais frequentemente
um neuropediatra, pneumologista, cardiologista, oftalmologista, fisioterapeuta, ortopedista, e outros.
Idealmente um especialista em cuidados paliativos deve integrar a equipe para promover melhor quali-
dade de vida. Em geral, o plano de tratamento serd semelhante, tendo o paciente diagnéstico molecular
ou ndo. Aproximadamente a metade dos pacientes com DMC néo tem o diagndstico molecular.

SUPORTE FAMILIAR E RECURSOS COMUNITARIOS Vocé deve receber informacdes sobre direi-
tos, grupos de suporte familiar e fontes educacionais relevantes. Familiares frequentemente encontram
conexdes com outras familias que tem pacientes com diagnéstico similar e isso pode ser extremamente

benéfico.




Um monitoramento multissistémico e multidisciplinar
é importante como parte de um plano de tratamento
efetivo. Uma consulta inicial com o seu médico deve ser
0 mais precoce possivel, mesmo se o seu tipo genético

ainda nao foi esclarecido. Nesta consulta, o médico deve

explicar o diagndstico de DMC de uma forma que a
sua familia possa entender. Vocé precisa escrever suas

duvidas e fazer anotagdes nesta visita porque € frequente

haver dificuldade em lembrar posteriormente de todas
as informacdes que lhe serdo dadas nesta discussdo
inicial. Se lhe ajudar, a presenca de familiares préximos

ou amigos nesta consulta deve ser encorajada. O quadro

abaixo oferece exemplo de topicos a serem discutidos
nesta primeira avaliagdo.

VISITAS MEDICAS

Seu filho deve ser visto por um médico pediatra com
experiéncia em neuromuscular regularmente — a cada

4 a 6 meses — preferencialmente junto com uma equipe
multidisciplinar especializada. Criangas com DMC com
menos de 12 anos de idade ou criancas mais velhas,
mas com quadro clinico grave ou associado a fatores
complicadores (crises epilépticas refratdrias, hipotonia
grave, doengas respiratérias ou nutricionais), devem ser
vistas a cada 3-4 meses. Nestas consultas é importante
que seu filho tenha os seguintes itens checados:

¢ Pressdo sanguinea e frequéncia cardiaca
¢ Frequéncia respiratéria

® Peso, altura, perimetro cefdlico e indice de massa
corpérea (IMC).

Se o seu filho ndo é capaz de se sentar ou tem escoliose,
a altura pode ser aproximada pela medida do

comprimento do membro superior (comprimento ulnar).

Outros testes podem também ser relevantes como a
medida do angulo das articulagdes, teste de medida da
forga, eletrocardiograma, teste de fungdo pulmonar e
medida da oximetria.

Outros aspectos importantes que devem ser avaliados

Sao:

Desenvolvimento: criancas com risco para atraso

no desenvolvimento ou dificuldade de aprendizado
devem receber precocemente fisioterapia, terapia
ocupacional e fonoterapia. Atraso do desenvolvimento
pode significar atraso na aquisicdo de marcos motores,
como sentar, andar, segurar uma garrafa, associado

ou ndo a atraso cognitivo (linguagem e dificuldade de
aprendizagem).

Pulmoes: prevengao de infecgGes respiratdrias graves
pode ser feita através de vacinas ou antibioticoterapia
precoce, por exemplo. Tosse produtiva, aumento da
frequéncia respiratéria, distdrbios do sono, cefaleias
matutinas, dificuldade em ganhar peso e infec¢des
respiratérias de repeticdo sdo sinais de alerta para

a necessidade do paciente ser avaliado por um
especialista em fun¢do pulmonar.

Coragao: se o seu filho tem um tipo de DMC que cursa
com envolvimento cardiaco ou com tipo desconhecido,
ele deve passar ao menos por uma avaliacdo cardiaca
que inclua eletrocardiograma e ecocardiograma.
Alguns tipos necessitam também de monitorizagdo
com Holter. Avaliagdo cardiaca é também necessaria
para qualquer paciente com sintomas que sugiram
cardiomiopatia ou arritmia cardfaca.

Olhos: se o seu filho tem um tipo de DMC que

cursa com alteragdes oculares (deficiéncia de alfa-
distroglicana) ou de tipo desconhecido, é importante
que ele seja avaliado precocemente por um
oftalmologista. Isso pode auxiliar no diagnéstico e
corrigir precocemente problemas que o paciente possa
apresentar como, por exemplo, catarata, descolamento
de retina e glaucoma.



Nutrigdo e crescimento: criangas com DMC néo seg-
uem as curvas de crescimento tipicas. No entanto,
se ela ndo esta ganhando peso, esta perdendo peso,
ganhando excesso de peso, ou esta apresentando
dificuldades em se alimentar, refluxo gastroesofdgi-
co, obstipacdo intestinal ou deformidades orais, ela
deve passar pela avaliacdo de um especialista em
nutri¢do. Monitorar o célcio e a vitamina D auxilia
na tentativa de manter a densidade 6ssea mdxima.

Sistema esquelético: se o seu filho desenvolve con-
traturas ou escoliose, um encaminhamento paraum
ortopedista pedidtrico ou cirurgido de coluna deve
ser feito rapidamente.

Movimento corporal: a fisioterapia do seu filho
deve ser focada na manutenc¢io da fungdo e mo-
bilidade. Isso inclui prevengdo ou tratamento de
contraturas articulares e deformidades da coluna
espinhal, assim como a execucdo de atividades que
melhorem também a funcéo respiratéria. E impor-
tante também que seu filho tenha um tipo de ca-
deira de rodas adaptada as suas reais necessidades,
para que facilite suas atividades de vida didria..

* Emocdo e comportamento: se vocé tem preocupa-

¢oes a respeito do humor ou comportamento ou
quaisquer outros sintomas psiquidtricos do seu
filho, deve ser oferecido suporte qualificado para ele
e um encaminhamento para psicologia/ psiquiatria..

e Psicossocial: vocé ou outros membros da familia

podem se beneficiar de servigos para assistir melhor
ao seu filho, como acesso a escola e hospital. O ser-
vigo social deve estar acessivel a vocé e a sua familia
no intuito de lhes ajudar com todos os aspectos

emocionais que possam apresentar.




CUIDADO HOSPITALAR:

Podem ser necessdrias internagdes ndo planejadas.
Seu médico deve exercer um papel primordial,

coordenando todo o cuidado médico durante

Tabela 1

qualquer doenga aguda. A participagdo de seu
pneumologista também é importante.

Sintomas da DMC que podem resultar em hospitalizac¢do e os subtipos da DMC associados

Sintomas que precisam de

Subtipos que podem ter
problemas na infancia

Subtipos que podem ter
problemas na infancia e na

hospitalizagao
P ¢ (precoce) adolescéncia
Problemas respiratérios que * Alfa-DG-RD * COL6-RM
necessitam de suporte * LAMA2-RD * SEPN1-RM

Faléncia cardfaca ou arritmias que

* Alfa-DG-RD (fukitin, FKRP,
POMT1)*

necessitam de medicagdo « LAMA2-RD
* LMNA-RD
Problemas digestivos que necessitem * LAMA2-DMC™
de astroston%ia 1 * RYR1-RM * COL6-RM
8 * Alfa-DG-RD

Convulsdes que necessitam de medi- * Alfa-DG-RD (incluindo

camentos Fukuyama, WWS, MEB) LAMA2-RD

Hipert . i * SEPN1-RM o SEPN1-RM
ipertermia maligna « RYRL-RM e

Abreviagdes: Alfa-DG-RD, alfa-distroglicanopatias; FKRP, DMC ligada a proteina relacionada a futina; LAMA2-RD, DMC com deficiéncia de
merosina; MEB, doenca musculo-olho-cérebro; POMT1, proteina O-manosiltransferase 1; SEPN1-RM, distrofia muscular com espinha rigida;
WWS, sindrome de Walker-Warburg; LMNA-RD, DMC com deficiéncia de lamina A /C.
*Fukutin, FKRP e POMT1 sao genes que podem causar alfa-DG-RD. Os dois primeiros sdo mais frequentemente associados com faléncia
cardiaca, embora o terceiro também possa se associar com altera¢des cardfacas.
Se um paciente tem alfa-DG-RD causada por um destes trés genes, esta justificado um aumento da vigilancia cardfaca.

** LAMA2-DMC é usado para referir a forma LAMA2-RD (deficiéncia de merosina) que se apresenta ao nascimento e ndo adquire a

capacidade para marcha, enquanto LAMA2-RD inclui as formas mais brandas com capacidade para marcha preservada e a forma de inicio

precoce e que sem capacidade para marcha.

As principais causas de internagdes por processos

agudos sdo::

¢ Infecgdes respiratérias ou faléncia respiratéria

¢ Crises epilépticas

e Dificuldade em ganho ou perda excessiva de peso.

Se o seu filho precisar de internagdes hospitalares

para cirurgias ou procedimentos que irdo necessitar

conversar sobre todos os riscos potenciais envolvendo
0 processo, e entdo fazer todo um planejamento para o

de anestesia, 0 médico do seu filho deve primeiro

paciente durante o procedimento e a sua recuperacao.




Cuidados Neuroldgicos

Tratamento das crises convulsivas e do comprometimento cognitivo

Varios sintomas neuroldgicos sdo relacionados com alguns
subtipos de DMC. As alterages mais comuns na estrutura
ou funcdo cerebral sio as crises convulsivas.

Mal formacgao cerebral

Dois grupos de DMC sdo mais frequentemente associados
com anormalidades cerebrais. LAMA2-DR (deficiéncia de
merosina) e oDG-DR (deficiéncia de alfa-distroglicana).

A ressonancia magnética do cérebro (RM) é necessdria
para avaliar se a estrutural cerebral estd normal. Criangas
com aDG-DR que tenham uma estrutura cerebral normal
na RM podem ou néo ter problemas de aprendizado

ou fungdo cognitiva. Somando-se a isso, varios tipos

de achados de imagem podem ser encontrados nestes
pacientes, que podem variar

de normal a grandes alteracdes
estruturais.

A alteracgdo cerebral mais
comum no LAMA2-DR é

a alteragdo na substancia
branca (leucoencefalopatia),
que ndo é associada com o

comprometimento cognitivo.
Essa alteracdo é normalmente estédvel com o passar do
tempo, e ndo hd necessidade de repetir a imagem para
acompanhamento.

Anormalidades funcionais cerebrais associadas com

DMC podem causar varios problemas, incluindo
comprometimento cognitivo, comportamental, de
linguagem, de aprendizado, emocionais, motores, visuais e
crises epilépticas. Se o seu filho tiver um comprometimento
funcional, como um déficit cognitivo, ele ou ela devem
passar por um teste neuropsicolégico e ser referenciados
para uma intervengao precoce e especializada na escola,
com programas especializados.

Estratégias de comunicag¢do ndo verbais ou minimamente
verbais para criancas devem ser implementados
precocemente e incluem: linguagens de sinais, figuras

e cartdes de simbolos (PECS e sistema de comunicagio
por mudanga de figuras), além de aparelhos de
reconhecimento de voz (DynaVox, TapToTalk)

Crises epilépticas

As crises epilépticas podem ser associadas com DMC,
particularmente naquelas criancas com envolvimento
cerebral conhecido. Os tipos podem ser de auséncia
tipica, auséncia atipica ou crises convulsivas.

As crises comegam em qualquer idade, desde o
nascimento até a adolescéncia. Pessoas que estdo

no grupo de risco para desenvolver crises podem
apresentd-las em vigéncia de febre ou infecgdo, ou ser
também té-las desencadeadas por outros fatores. Se
vocé tem preocupacdo sobre qualquer atividade ou
comportamento que seu filho tem exibido que vocé
suspeite possa ser uma crise, discuta isso com o seu
médico.

Para determinar se o seu filho estd tendo crises o seu
neurologista pode recomendar um estudo detalhado.
Essa avaliagdo deve incluir uma histéria detalhada

dos eventos, uma avaliagdo neurolégica completa e
pelo menos um eletroencefalograma (EEG) de rotina.
Dependendo dos resultados do EEG um novo exame
do mesmo tipo ou um EEG prolongado podem ser
necessdrios. Realizar uma nova ressonancia magnética
do cérebro ou repetir uma jd realizada também pode ser
recomendado.

A defini¢do de epilepsia é a presenca de duas ou mais
crises ndo provocadas em episddios distintos, sendo
crises ndo causadas por febre ou infecgdo. Se o seu filho
for diagnosticado com epilepsia, o neurologista ird
recomendar uma medicacdo anticonvulsivante para
reduzir a frequéncia e severidade das crises. Crises em
uma crianca com LAMA2-DR sdo frequentemente bem
controladas com anticonvulsivante especifico (dcido
valpréico), mas outros tratamentos também podem ser
usados com sucesso.

Ocasionalmente, crises podem ser dificeis de controlar.

Em criancas com aDG-DR, por exemplo, o manuseio
das crises pode ser mais dificil por causa da possivel
associacdo de alteracGes estruturas cerebrais. Existem
diferentes anticonvulsivantes, entdo se seu filho ndo
responde a primeira medicagdo o neurologista pode
recomendar diferentes ou multiplas medica¢des para o
melhor controle das crises.



Tratamento respiratorio

Cuidados com a respiragdo

A funcdo principal dos pulmdes e da respiracdo é trazer
oxigénio para o corpo e liberar diéxido de carbono para
fora. Esse processo de trocas de oxigénio por didxido de
carbono é chamado de troca gasosa; ocorre em todos os
humanos e é um elemento critico da satide do seu filho.

A necessidade de suporte respiratério para uma crianga
com DMC pode variar consideravelmente entre cada
subtipo de DMC. Criangas com todos os tipos de DMC
podem ter um elevado risco de desenvolver problemas
pulmonares por causa da fraqueza dos musculos
respiratérios. A idade em que o problema respiratério
surge, assim como a gravidade dos problemas, variam

de individuo para individuo. Tipicamente, os problemas
respiratdrios comegam a ser notados entre os 8 a 15

anos. Criancas mais novas com DMC e problemas
respiratdrios podem ndo apresentar os problemas tipicos.
E importante que os pais e cuidadores estejam atentos aos
sintomas iniciais dos problemas respiratérios. Por isso, é
recomendado que logo que seu filho tenha o diagnéstico
de DMC, ele seja avaliado por um pneumologista para ter
uma avaliacdo de base. O pneumologista vai lhe ensinar
sobre os sinais precoces de problemas respiratdrios e vai
trabalhar com vocé com medidas efetivas do cuidado
respiratorio.

Sinais e sintomas

Dois passos sdo importantes na manuten¢do da melhor
capacidade respiratdria do seu filho: o reconhecimento
precoce dos sinais e sintomas, e as avaliagdes pulmonares
regulares.

Sinais e sintomas precoces de problemas com os
musculos respiratérios do seu filho podem ser stibitos
e podem variar com o tempo. Se vocé estd preocupado
sobre a fungao respiratéria do seu filho, fale com o seu
pneumologista. Se a situagdo parece ser urgente, leve-o
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para ser avaliado na emergéncia. Fique sempre atento aos
seguintes sinais e sintomas:

e Choro fraco

* Tosse ineficaz

e Infecgdes respiratdrias repetidas, padrao
respiratdrio irregular, irritabilidade

¢ Engasgos durante alimentagio ou com sua prépria
secre¢ao

* Perda de peso ou dificuldade de ganho de peso

Problemas respiratérios podem comegar a noite, pois

é quando as pessoas respiram mais superficialmente.
Sintomas de baixa oxigenagdo durante o sono podem ser:

* Sono interrompido e aumento da necessidade de se
virar a noite

e Acordar de manhi se sentindo cansado ou com
alteracdo do humor, mesmo que tenha dormido por
vérias horas

* Aumento da frequéncia respiratéria e uma
sensacdo de falta de ar

e Cefaleia matutina, ndusea

e Déficit de concentracdo durante o dia, medo de
dormir e pesadelos.

Deformidades na coluna (escoliose) e
deformidades tordcicas também podem ocorrer
em parte devido a fraqueza na musculatura da
caixa tordcica e do diafragma, as quais podem
limitar a capacidade respiratdria.

Veja na secdo “tratamento ortopédico e
reabilitagdo”



A musculatura respiratéria do seu filho pode estar
fraca sem produzir sintomas nitidos. Isto pode
estar presente em alguns subtipos de DMC, em
que pode haver problemas respiratérios iniciando
ainda mesmo que seu filho esteja andando (veja
tabela 2). No entanto, na maioria dos subtipos,

0s problemas respiratdrios se iniciam apds os
pacientes perderem a habilidade de andar. No
entanto, atente para a importancia do paciente ser
avaliado antes dos sintomas serem evidentes.

Tabela 2:

Inicio de problemas respiratérios tipicos em subtipos conhecidos de DMC

SUBTIPO DMC

INICIO DOS PROBLEMAS RESPIRATORIOS

COL6-RM

¢ Inicio precoce com problemas respiratérios noturnos e
fraqueza diafragmatica
® Suporte respiratério necessario por volta dos 11 anos

SEPN1-RM

e Inicio precoce com problemas respiratérios noturnos antes
de perder a marcha
e Suporte respiratério por volta dos 10a

LAMA2-RD

¢ Associagdo entre piora da fungdo motora e fungdo
respiratOria
e Suporte respiratério necessdrio por volta dos 11 anos

aDG-RD com comprometi-
mento cognitivo (WWS, MEB,
Fukuyama)

* Progressdo grave de fraqueza muscular e respiratéria
® Suporte respiratério pode iniciar no primeiro ano de vida
ou na primeira década

aDG-RD sem comprometimento
cognitivo e formas de cintura

* Associacdo entre piora da fungdo motora e fungdo
respiratéria

* Suporte respiratério inicia normalmente quando o
paciente perde a marcha

Abreviagoes: DMC, distrofia muscular congénita; FKRP, proteina relacionada a fukutina; LAMA2, laminina

alfa2; MEB, “muscle-eye-brain”, doenga musculo-olho-cérebro; SEPN1, selenoproteina; WWS, sindrome de

Walker-Warburg.
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Tipos de testes de fun¢ao pulmonar

e Espirometria, referida também como teste de funcdo
respiratdria, é usada para avaliar funcionalmente a
respiragdo. Esse teste deve ser feito pelo menos uma vez
ao ano a partir dos 6 anos. O teste da espirometria pode
ocorrer durante uma visita regular ao pneumologista
ou separadamente. Mais frequentemente é realizado
por um terapeuta respiratério antes do exame do seu
filho com o clinico. E um exame nao invasivo que inclui
amedida da capacidade vital forcada (CVF) e do pico
de fluxo da tosse; essas medidas sdo colhidas através da
respiracdo do paciente dentro de um tubo ou de uma
madscara.

Oximetria noturna mede de forma indolor os niveis de
saturagdo de oxigénio usando um dispositivo que fica
conectado no dedo da mao
ou do pé. O sensor pode
parecer como uma atadura
ou curativo.

Polissonografia, ou estudo
do sono, é um teste
conduzido por toda a noite
em um laboratério de sono,
realizado por recomendagdo
do pneumologista
anualmente ou quando
necessdrio. E util no
monitoramento da respira¢do noturna e pode descobrir
se existe apneia do sono e a sua gravidade. Estudos

do sono podem também ser usados para monitorar os
resultados do uso do BiPAP (bilevel positive airway
pressure) e guiar os seus ajustes.

* Gases sanguineos (0? e CO?) sdo medidos através de
uma coleta de sangue.

e CO? ao final da expiragdo — esta medida é usada por
uma aparelho que mede o CO* quando a pessoa expira.
Isto ajuda o pneumologista a entender o quanto o
paciente esta tolerando o seu suporte ventilatério
(BiPAP ou ventilador) e quais ajustes precisam ser
feitos. Estes aparelhos também podem ser utilizado
pelo pneumologista para checar os niveis de CO?
em pacientes com DMC que estdo comegando a ter
problemas respiratérios, mas que ainda nédo estdao em
suporte ventilatério.
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* Avaliacdo da fala e degluticdo pode ser necessdria
quando existem sintomas indicando risco de aspiragdo,
como tosse, sialorréia, dificuldade em deglutir,
dificuldade em se alimentar e ganhar peso.

Cuidados respiratdrios preventivos

Vacinagdo anti-pneumocdcicas e anti-infuenza anual é
recomendada para todas as criancas e adultos com DMC.
E também recomendado que a vacina Synagis, a vacina
para prevenir o virus sincicial respiratério (RSV), deva
ser administrada para criangas com menos de 2 anos.
Seu filho deve se beneficiar dos seguintes métodos que
melhorem a sua habilidade de eliminar secregdes, tossir
eficientemente, e ajudar a manter as suas vias aéreas e
pulmdes abertos:

* Auxilio a tosse usando um aparelho (Cough Assist)
que “insufla-exsufla”, que ajuda a remover o muco
das vias aéreas.

e Técnicas de empilhamento da respiragdo — como
ensinadas pelo seu pneumologista, podem ajudar
a reduzir o risco de colapso cronico de dreas dos
pulmgdes (atelectasias).

¢ Fisioterapia pulmonar, utilizando diariamente
regime de ventilagdo percussiva intrapulmonar, pode
também auxiliar na eliminagdo de secrecoes.

* Vestimenta de compressdo toracica para drenagem
brénquica — promove rdpida compresséo toracica
para mobilizar secre¢es.

O seu filho pode ter problemas respiratérios
relacionados a outros fatores que ndo sejam
ligados a DMC como, por exemplo, asma.
Apesar de asma nao ser sintoma de DMC,
quando diagnosticada, deve ser tratada

com broncodilatadores e corticosteréides, se
necessdrio. Tratamento de asma em criangas com
DMC néo é diferente das criangas sem DMC



Intervencgodes

Escoliose grave pode dificultar a expansdo pulmonar.
Seu filho pode necessitar de um colete para evitar a
progressdo da escoliose e manter a postura durante
suas atividades didrias. Quando um colete é utilizado,

é importante considerar que o efeito ndo é apenas na
escoliose, mas também na respiragdo do paciente. Cada
colete deve ser avaliado para se ter certeza de que nao
tenha nenhum efeito negativo na funcao respiratéria. Seu
ortopedista e pneumologista devem, portanto, trabalhar
em conjunto para que o suporte para a coluna seja o
suficiente, mas ndo prejudicial.

Para dar assisténcia as dificuldades respiratdrias do seu
filho, o seu clinico pode prescrever equipamentos de
suporte ventilatério (ndo invasivos ou ventiladores), os
quais tem mostrado melhorar as trocas gasosas, diminuir
infecgdes respiratdrias, e diminuir a frequéncia e tempo
de permanéncia hospitalar.

Ventilagdo ndo invasiva é a mais comumente indicada
quando existe evidéncia de hipoventilagio (fraca
habilidade respiratdria) ou para quaisquer sinais ou
sintomas de problemas respiratérios. Aparelhos de
ventilagdo ndo invasiva sdo conectados através de
madscaras ou outros dispositivos facilmente removiveis.

BiPAP (bi-level positive airway pressure) — é um
ventilador ndo invasivo comumente usado, inicialmente
durante o periodo noturno. Consiste em uma pequena
madquina que bombeia ar através de um tubo conectado
em uma madscara ou dispositivo que se adapta a boca ou
nariz do seu filho. O ar pressurizado ajuda a remover o
CO? quando respira. Vérios dispositivos estdo disponiveis
baseados na idade do seu filho, formato da face, e na

habilidade de tolerar esta intervencao.

Ap6s ter iniciado a ventilagdo nédo invasiva, o paciente ird

necessitar de um estudo do sono pelo menos anualmente,
para adequar os ajustes do ventilador, da mascara ou do
dispositivo.

Cuidado especial deve ser direcionado a criancas
menores recebendo ventilagdo de longa data, o que pode
trazer a potenciais anormalidades do desenvolvimento
facial como hipolasia da face media. O uso individual de
“almofadas” nasais ou alternar o uso entre os dispositivos
faciais e mdscaras nasais podem ajudar a prevenir esta
complicagdo. Ventilagdo bucal pode ser recomendada
para pessoas que necessitam de suporte ventilatério
durante o dia.

As vezes, a ventilagio mecanica de longa permanéncia
pode ser realizada através de um tubo no pescoco
chamado tubo de traqueostomia, colocado através

de cirurgia. Indicagdes para isso incluem aspiragéo
cronica com pneumonias repetidas ou eliminacdo
ineficaz de secrecdes das vias aéreas mesmo com o uso
de intervengdes assistidas. Alguns pacientes também
preferem o tubo de traqueostomia no caso de precisarem
de ventilagdo ndo invasiva na maior parte do dia e da
noite.

Manuseio de doenca respiratdria aguda

Infecgdes do trato respiratério (mais comuns sdo
resfriado e pneumonia) sdo as causas mais frequentes

de internagdes hospitalares em individuos com DMC.
Quando se suspeita de uma infecgdo respiratéria aguda, é
importante que o seu filho seja avaliado, tendo certeza de
que vocé disse para o seu clinico o tipo de DMC que seu
filho tem e 0 que vocé sabe sobre o curso da doenca.

Sinais de doenga respiratéria aguda sdo stibitos, mas
podem incluir:

e Palidez
e Aumento da sonoléncia
* Diminuicdo do apetite

* Movimentagdo tordcica e abdominal



* Aumento da frequéncia cardiaca e respiratdria
* Tosse fraca
* Aumento da fadiga

Quaisquer desses sinais devem ser cuidadosamente
avaliados, mas se, além disso, a saturagdo de oxigénio é
menor que 94% ou do que é esperado como normal para
seu filho, ele deve ser visto por seu médico ou avaliado
no departamento de emergéncia imediatamente.

Para avaliar a gravidade da doenga do seu filho, o clinico
ird fazer um exame fisico e auscultar o peito do seu filho.
Outros métodos diagndsticos podem incluir:

e Avaliar a efetividade da tosse

* Medir a oximetria de pulso e possivelmente a
concentragao de CO? para avaliar problemas
respiratorios

* Radiografia de térax para identificar pneumonia
e dreas de colapsos nos pulmdes (comparar com
filmes prévios pode ser necessdrio para uma
avaliagdo mais precisa)

¢ Cultura do escarro - se o seu filho é capaz de
produzir muco pela tosse, essa cultura é capaz de
fornecer informacdes sobre o tipo de bactéria que
esta causando a pneumonia.

O tratamento da infeccdo respiratéria aguda do seu
filho leva a manutengéo e estabilizagdo da sua fungio
respiratoria.

Antibiéticos devem ser usados na maioria das infec¢des
respiratdrias para tratar potenciais pneumonias
bacterianas em DMC, com monitorizac¢do do status
respiratdrio se a pneumonia é diagnosticada. Se a
saturacgdo de oxigénio é baixa, suplementacdo de O* deve
ser dada (na maioria das vezes através de uma canula
nasal ou mdscara). No entanto, é importante notar que se
existe evidéncia de reten¢do de CO? é mais apropriado
providenciar suporte ventilatério do que suplementacdo
de O?isolada.

Se existem sinais de faléncia respiratdria e seu filho
ainda ndo estd utilizando ventilagdo ndo invasiva, ela
deve ser iniciada. Se o seu filho ja estd utilizando suporte
ventilatdrio, uma reavaliagdo do ventilador ou aumento
na quantidade de horas que essa crianga o utiliza pode
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ser necessdria para estabilizar sua funcdo respiratéria.
Em casos mais graves, a intubagdo pode ser necessdria se
apenas e ventilagdo ndo invasiva ndo resolve, o seu filho
é incapaz de eliminar secre¢es, ou ele estd perdendo
habilidade de proteger a sua via aérea, aumentando o
risco de sua aspiracdo.

Tratamento para ajudar a mobilizar as secre¢bes deve
ser intensificado, incluindo o uso de “cough assist”, IPV,
insuflagdes pulmonares e assisténcia manual a tosse.
Broncodilatadores e estimulos toracicos podem ser
usados com prescricdo do pneumologista. A ventilagdo
apenas auxilia no processo de troca gasosa; entdo, esses
métodos de higiene das vias aéreas sdo fundamentais
para a recuperagao e deverdo ser mantidos mesmo se os
pacientes estdo em ventilacdo assistida.

FATOS IMPORTANTES PARA LEMBRAR:

1. Mantenha uma descricdo geral do subtipo de
DMC que o seu filho tem, se conhecido, e uma
cOpia do ultimo teste de fungdo pulmonar para
mostrar ao médico clinico em uma situacgao de
emergéncia.

2. A fungdo respiratoria do seu filho precisa ser
checada antes de qualquer cirurgia.

3. Infecgdes respiratorias do trato respiratdrio
inferior devem ser tratadas agressivamente,
com o intuito de manter um nivel adequado
de oxigenacdo e niveis de CO2. Mais
frequentemente, antibi6ticos devem ser usados
para tratar infecgdo. Se o seu filho tem fraqueza
da musculatura tordcica, auxilio adicional com
a tosse pode ser necessdrio.

4. Sintomas de funcdo respiratéria inadequada
incluem palidez, sonoléncia, diminui¢do do
apetite, perda de peso, alteracdo do padrao
respiratorio, tosse fraca, infec¢des respiratérias
de repeti¢do/ pneumonias, aumento da fadiga,
diminuigdo da concentracdo e cefaleia matutina.
Os sintomas podem iniciar subitamente.



Cuidados gastrointestinais

nutricao, alimentagao e cuidado oral.

Problemas alimentares e nutricionais sdo frequentemente
encontrados em criangas que possuem DMC. Outros
problemas frequentemente encontrados podem incluir
refluxo gastroesofdgico (RGE), aspiragdo, obstipagdo,
dificuldades para falar, fraqueza dssea e dificuldade

com higiene oral e dental. O cuidado destes é de grande
importancia no cuidado do seu filho e é melhor orientado
por uma equipe multidisciplinar, incluindo especialistas
em alimentagao e avaliacdo da degluticdo, nutrélogos ou
nutricionista e gastroenterologista.

Sintomas alimentares e nutricionais

Um problema comum em pacientes com DMC

é a dificuldade com ganho de peso e déficit de
crescimento. Para outros pacientes com DMC, ganho
de peso, frequentemente relacionado com a perda da
deambulagdo, pode ser um problema.

Outros sintomas que envolvem a alimentagéo do seu filho
podem incluir:

¢ Infecgdes pulmonares de repeticdo

* Dor no abdome superior ou térax, vomitos

¢ Dificuldades para mastigar, engasgar ou tossir
* Coordenacéo oral fraca ou salivagdo excessiva
* Obstipagdo, diarreia

¢ Dificuldade em comer de forma independente
quando em idade adequada

* Duracdo das refeicGes; refeicdes que duram mais
que 30 minutos sdo consideradas prolongadas e
podem significar um sinal de dificuldade alimentar

e Aumento do estresse familiar ou diminui¢ido do
prazer do periodo das refei¢des para a crianga ou
para os cuidadores.

15

Avaliagao

Avaliagdo do crescimento do seu filho precisa ocorrer
em visitas regulares, mensurando peso e altura. O
comprimento ulnar pode ser usado para a medida da
altura se o seu filho tem mais que 5 anos e ndo consegue
ficar de pé.

Criancas com DMC frequentemente tem uma curva
de crescimento menor que a esperada para a idade,
mas apenas se o seu filho estd sauddvel, sem sinais de
fadiga, infec¢es recorrentes, ou problemas cardiacos e
respiratdrios.

Se a satide ou o
crescimento do
seu filho ndo sdo
adequados, avaliar
a alimentacdo é
recomendado. Isto
deve incluir um
exame orofacial,

observagao e
avaliagdo da sua capacidade de alimentar e engasgar e o
seu posicionamento quando sentado.

Avaliagdo por videofluoroscopia ou fibro-endoscépica
pode auxiliar no diagndstico das dificuldades que o seu
filho vem apresentando com engasgos que aumentam o
risco de aspiracdo.

Outros fatores associados que precisam ser
considerados na avalia¢do da alimentacdo e engasgos
incluem o pescogo, contraturas, fraqueza ou palato
arqueado, lateralizacdo fraca da lingua, escoliose, mal
posicionamento dos dentes, tosse fraca e ineficaz,
fadiga respiratéria, diminuigdo do apetite, refluxo
gastroesofagico e dismotilidade esofageana.



Tratamento

Receber os alimentos de forma segura e adequada é
muito importante no tratamento e manejo dos problemas
relacionados a alimentagdo do seu filho.

Obter instrugdes e informagdes sobre habitos alimentares
sauddveis de um especialista em nutri¢do e alimentagdo
desde o momento do diagnédstico ajuda a prevenir
problemas de baixo peso e desnutri¢do, bem como a
manter a satide éssea.

Se o seu filho tem dificuldade com alimentagdo, algumas
estratégias incluem:

* Modificar a forma com que o seu filho estd
posicionado ou sentado durante as refei¢des;

* Modificar utensilios que o auxiliam a alimentar

sozinho;
* Aprender a usar técnicas seguras para engasgos;

* Modificar a textura dos alimentos (por exemplo,
espessar liquidos e cortar s6lidos em pequenos
pedagos);

* Aumentar a frequéncia das refei¢des e selecionar
alimentos de maior valor calérico se o paciente
estd com baixo peso (ter mais pequenas refei¢des e
lanches regulares a cada 2h no decorrer do dia);

¢ Usar intervengdes sensoriais e terapia oral para
melhorar o movimento da mandibula, lingua,
cabeca e pescogo;

o Ter referencia de um especialista em dieta para
selecionar alimentos de suplementacédo ou redugéo
calérica quando necessdria, de acordo com as
necessidades do paciente.

Se persistirem as dificuldades com ganho de peso ou
existir uma preocupacdo de que o status nutricional
do seu filho esteja influenciando na sua habilidade de
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combater infec¢des recorrentes, a referéncia para um
gastroenterologista precisa ser feita para considerar a
opgdo de uma sonda alimentar.

* Por um pequeno periodo, como antes e ap6s
cirurgia ou durante doenga aguda, uma sonda
nasogdstrica (sonda alimentar que passa pelo nariz
e chega ao estdmago) pode ser usada.

¢ Para longos periodos a insergéo cirtirgica de uma
sonda de gastrostomia ou jejunostomia pode
ser necessdria. Se o seu filho também possui
refluxo gastroesofdgico grave, um procedimento
(fundoplicatura de Nissen) pode ser feito ao
mesmo tempo da inser¢do da sonda.

* A frequéncia e a quantidade de nutri¢do que o
seu filho precisard receber através da sonda serd
determinada pela equipe da gastroenterologia que
estd acompanhando o caso, para que ele receba
todos os fluidos e nutrientes de que necessite.

Enquanto for seguro para o seu filho en-
golir, alimentar-se por sonda ndo significa
que ele ndo ird comer pela boca. Em vez
disso, alimentar-se pela sonda pode ser uma
opgdo para o suporte nutricional necessario
para o seu filho. Assim, comer pode ser
prazeroso e o estresse sobre a nutri¢do pode
ser reduzido.

Motilidade gastrointestinal

Criancas com DMC frequentemente tem refluxo ou
obstipagdo.

Sintomas de refluxo gastroesofageano (RGE) podem
incluir dor abdominal superior, dor tordcica, vomito,
aspiracdo e infec¢des respiratdrias de repeti¢do. Medidas
médicas para RGE incluem uso de varias medicagdes e
tratamento com antidcidos, assim como modificagdes na
dieta e posicionais.

A obstipagdo ocorre em decorréncia de vdrios fatores e
pode ser melhorada modificando a textura dos alimentos,
aumentando a ingestdo de fibras e fluidos na dieta,
mudangas posicionais, movimento e uso de laxativos
como prescrito pelo seu clinico. Criangas com DMC
frequentemente tem movimentos intestinais lentificados e
podem ficar sentados no banheiro por longos periodos.



Fala

Criancas com DMC podem ter dificuldades para falar em
decorréncia de fraqueza facial, contraturas na mandibula,
fraqueza respiratdria, palato fraco e arqueado, problemas
com fechamento do 14bio e envolvimento cerebral.

Terapia oral motora e exercicios podem ajudar na
manutencdo da amplitude do movimento da boca e
mandibula do paciente. Fonoterapia para a fala também
pode ser ttil para comunicagdo. Algumas criangas se
beneficiam de aparelhos que auxiliem na comunicagéo

se eles tém dificuldade em pronunciar palavras, ou falar
alto o suficiente para que outros escutem ou tem déficit
auditivo parcial ou total (surdez).

Satude oral e cuidado dentario

A satide dental do seu filho terd um efeito em toda
a sua satde como um todo, nutri¢do e fala. Alguns
problemas comuns na DMC e os problemas de
satide comuns que podem ocorrer estdo listados na
tabela 3.

Tabela 3:
COMPLICACC)ES DA SAUDE ORAL RELACIONADAS COM SINTOMAS COMUNS A DMC.

Problema

Danos a satide

Refluxo gastroesofdgico

Erosdo do esmalte dentdrio e dor

Bactérias orais

Pneumonias

Respiragéo bucal

Boca seca e aumento do risco de infec¢do oral

Maé-oclusdo dentaria

Dificuldade em limpar os dentes e mastigar

Nao comer pela boca

Hiperplasia gengival

Cuidados e manuseio

Seu filho devera ser encaminhado para o dentista
pedidtrico antes dos 2 anos ou no momento do diag-
noéstico. Consideragdes especiais para estas visitas de-
verdo incluir um assento apropriado, visando melhora
na ocorréncia de engasgos e de tosse. O consultério pre-
cisa ter espago suficiente para acomodar uma cadeira de
rodas se assim for necessédrio.

Seguimento frequente (a cada 6 meses) com limpeza
dentdria é necessdria com as seguintes consideragdes:

¢ Pais e cuidadores devem ser orientados sobre os
cuidados didrios, incluindo uma limpeza adequa-
da dos dentes e boca, uso de enxaguantes orais
antibacterianos e fluorados, e quaisquer modifica-
¢Oes posicionais ou nos equipamentos para ajudar
na independéncia.

* Molares com fissuras profundas devem ser
seladas
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* Préximo dos 6 anos, seu filho deve ser visto por
um ortodontista com experiéncia em fraqueza na
musculatura oral, que ird levar essa fraqueza em
consideracdo no tratamento.

¢ Adultos com DMC devem continuar a visitar
um dentista regularmente para checkup e para
limpeza dentéria.

* Se o seu filho precisa de um procedimento den-
tdrio com sedagdo ou anestesia, esteja certo que
o dentista conheca o diagnéstico DMC e esteja
habilitado em socorro respiratério caso seja ne-
cessdrio. Ele também deve ser familiarizado com
os riscos para hipertermia maligna e o tratamento
desta complicacdo.
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Tratamento cardiaco
Cuidando do coracao

A meta do monitoramento cardiaco é o diagnéstico
precoce e o tratamento dos problemas cardfacos que
podem aparecer em qualquer idade e estarem associados
com DMC. Em algumas formas de DMC os problemas
cardfacos sdo comuns e por isso uma triagem cardiaca é
necessdria. Outras formas ndo cursam com envolvimento
cardfaco e, portanto, ndo vdo exigir testes regulares.

Algumas vezes, o envolvimento cardfaco pode ocorrer
em decorréncia de fraqueza da musculatura cardfaca
como parte da doenca. Pode também ser causado por
problemas respiratérios que ndo foram tratados apropri-
adamente. Nesses casos, ou se houver uma preocupagao

com uma arritmia cardiaca ou aumento do tamanho do
coragdo, exames cardiolégicos e uma visita ao cardi-
ologista podem ser necessarios. Se o subtipo de DMC é
desconhecido, exames cardiolégicos devem ser feitos.

Os dois problemas cardfacos mais comuns sdo as ar-
ritmias (um ritmo cardfaco anormal) e cardiomiopatia
(aumento do coracio e funcionamento da musculatura
cardiaca anormal). Ambas as condi¢des podem ocorrer
como um problema principal em alguns tipos de DMC,
mas ndo em todos os individuos com um subtipo especi-
fico (veja na tabela 4).

Tabela 4:

problemas cardiacos mais comuns em varios subtipos de DMC.

Subtipo de DMC

Problema cardiaco

aDistroglicanopatia
aDG-DR

Aumento do risco de desenvolver cardiomiopatia

Deficiéncia de Merosina
LAMA-DR

Aumento leve do coragdo que ndo afeta a sua fungéo e arritmias que
exigem tratamento jé foram relatadas

Deficiéncia de Lamina A/C
LNMA-DR

Aumento importante do risco tanto para arritmias quanto para car-
diomiopatias. Avaliagdo cardiolégica precoce e seguimento regular sdo
muito importantes.

Deficiéncia de Colageno
COL6-MR

A musculatura cardfaca ndo parece ser afetada, mas cardiomiopatia pode
ser causada por problemas pulmonares ndo tratados. Um ecocardiograma
com suporte respiratério inicial é recomendado.

Deficiéncia de Selenoproteina
SEPN1-MR

A musculatura cardiaca ndo parece ser afetada, mas cardiomiopatia pode
ser causada por problemas pulmonares néo tratados. Um ecocardio-
grama com suporte respiratdrio inicial é recomendado

Mutagdo do gene do receptor da Rianodina
RYR1-MR

A musculatura cardfaca ndo parece ser afetada mas cardiomiopatia pode
ser causada por problemas pulmonares nio tratados. Um ecocardio-
grama com suporte respiratdrio inicial é recomendado

Abreviagdes: oDG-RD, alfa-distroglicanopatias; CMD, distrofia muscular congénita; COL6-RM, miopatia relacionada ao coldgeno VI;
LAMA2-RD, distrofia relacionada a laminina alfa-2, incluindo MDC1A; RYR1-RM, miopatia relacionada ao receptor da rianodina 1; SEPN1-
RM, miopatia relacionada a selenoproteina N1; LMNA-RD, DMC lamina A/C.
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Sintomas cardiacos

Sintomas tipicos de problemas cardfacos sao listados
aqui. No entanto, é importante notar que criangas
pequenas podem nao ser capazes de descrevé-los:

e Fadiga

* Respiragao curta

e Palidez da pele e membranas mucosas

* Aumento da frequéncia cardiaca (taquicardia)
* Palpitacoes

* Perda de consciéncia

e Tontura e escurecimento visual

Avaliac¢ao

A primeira avaliagdo deveria ser feita assim que o
diagnéstico de DMC fosse firmado. Esta avaliagdo
tipicamente inclui um eletrocardiograma (ECG) e um
ecocardiograma (ultrassom cardiaco). O cardiologista

do seu filho poderd solicitar também um ECG de 24h
(Holter ECG) para monitorar ritmos cardiacos anormais.
A frequéncia de seguimento serd determinada pelo seu
cardiologista e depende do subtipo da DMC do seu filho,
se conhecido, e dos sintomas cardiacos apresentados.

Como notado na tabela 4, criancas com LNMA-DR tém
um alto risco de problemas cardfacos e exigem frequentes
avaliagdes, comegando ja no diagndstico, e a cada 6
meses depois disso. Criangas com aDG-RD (relacionada
com fukutina ou FKRP) exigem avaliagGes cardiacas

no diagndstico e anualmente. Criangas com aDG-RD
(relacionada com outros genes ou gene desconhecido)

e subtipo LAMA?2 tem risco aumentado de problemas
cardiacos e exigem avaliagdes no diagndstico, aos

5 anos, aos 10 anos, e anualmente desde entdo. Se

uma anormalidade cardiaca é detectada pelo ECG,
ecocardiograma, ou holter, o seguimento mais frequente
pode ser necessdrio.
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Tratamento

Se o seu filho tem quaisquer sinais de cardiomiopatia,
medicagdes como inibidores de angiotensina ou beta-
bloqueadores devem ser iniciados. O manuseio de
cardiomiopatia grave ou faléncia cardfaca em criangas
com DMC néo é diferente do restante da populagédo
pedidtrica.

O coragédo tem quatro cdmaras: duas superiores e duas
inferiores. O coragdo bate (contrai, bombeando sangue
para fora do coragdo para que este circule por todo o
corpo) quando a cdmara superior direita manda um sinal
para todo o restante do coracdo.

Problemas com o caminho em que o sinal é enviado ou
conduzido através do coracdo sdo chamados de arritmias.
Pessoas que possuem arritmias podem dizer que sentem
como se o cora¢do ndo estivesse batendo normalmente.

Existem dois tipos de arritmias:

* Arritmias supraventriculares sdo causadas por
alteracdes nas cAmaras cardiacas superiores e
sistema de conducdo; sdo normalmente tratadas
com beta-bloqueadores.

* Arritmias ventriculares ocorrem nas cdmaras
cardiacas inferiores e sd0 uma ameaca a vida.
Quando este tipo de arritmia ocorre, o coragdo
ndo bate e o0 sangue néo circula pelo corpo. Este
tipo de arritmia pode ser vista em um paciente
com o subtipo LMNA-DR e pode ser necessdrio
que coloque um cardiodesfibrilador implantdvel
(conhecido como CDI), porque elas ndgo melhoram
apenas com medicaces e podem levar o paciente
a 6bito. O desfibrilador trata a arritmia tendo a
certeza de que o coragdo bata da maneira correta
caso a arritmia comece, prevenindo assim a
morte stbita. A implantagdo do CDI deve ser
discutida se o seu filho tem aumento grave e
progressivo do coragdo e estd em risco de arritmias
ventriculares, teve perda de consciéncia ou depois
de ressuscitacdo de um ataque cardiaco.



FATOS IMPORTANTES PARA RELEMBRAR:
Esteja atento aos potencias sintomas cardfacos:
e Fadiga
* Respiracdo curta
* Palidez
* Periodos de batimentos cardiacos irregulares ou acelerados (palpitagdes ou taquicardia)
¢ Perda de consciéncia
¢ Escurecimento visual e tontura

O exame cardiaco regular ird ajudar no diagndstico precoce e no tratamento de problemas
cardiacos para aqueles subtipos de DMC com possibilidade de envolvimento cardiaco.
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Tratamento ortopédico e reabilitacao

cuidados com contraturas e escoliose

Pacientes com todas as formas de DMC sdo frequent-
emente vistos com problemas ortopédicos nos membros,
articulagbes, e coluna. Cuidados ortopédicos e diferentes
tipos de reabilitagdo sdo medidas importantes na vida do
seu filho para preservar e aperfeigoar a fungdo motora,
promover conforto, seguranga, mobilidade independen-
te, aliviar a dor e maximizar a qualidade de vida.

Problemas ortopédicos podem incluir contraturas articu-
lares e de pescoco, hipotonia, escoliose, deformidade dos
pés, e deslocamento ou subluxagdo do quadril.

* Condi¢Ges que podem estar presentes desde o nas-
cimento incluem artrogripose, hipotonia, torcicolo,
deslocamento do quadril, escoliose e pé torto.

* Problemas ortopédicos comuns que acontecem
quando uma crianga é mais velha incluem o desen-
volvimento de contraturas e escoliose, que podem
afetar a satde respiratéria do seu filho.

Tratamento ortopédico e reabilitagdo devem ser vistos
tanto em curto prazo quanto em longo prazo. Devem ser
analisados como um investimento para o futuro.

Avaliacao

A equipe multidisciplinar do seu filho deve incluir um
ortopedista, um fisiatra e uma equipe de reabilitagdo, que
é composta por fisioterapeuta, terapeuta ocupacional, e
especialistas em Orteses, cadeiras e equipamentos.

Ao menos uma vez ao ano seu filho deve ter uma
avaliacdo da curvatura da coluna, mobilidade articular,
conforto na cadeira de rodas e érteses e atividades de
vida didria. Para isso sdo utilizados radiografias, exame
fisico, goniometria e miometria.

Para criangas jovens com hipotonia grave, insuficiéncia
respiratdria, aumento rdpido ou progressivo da curva-
tura da coluna, ou quando existe uma pobre resposta ao
tratamento, avalia¢gGes mais frequentes serdo necessdrias.

Pais e cuidadores sdo importantes participantes no
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monitoramento e assisténcia das interveng¢des ortopédicas
do seu filho. Vocé deve ser sempre encorajado a procurar
o especialista a respeito de qualquer divida que venha a
ter sobre os problemas ortopédicos que seu filho venha a
apresentar.

Complicagdes ortopédicas

Apesar das complicacdes ortopédicas ocorrerem em
quaisquer subtipo de DMC, a sua gravidade, tipo e local-
izagdo diferem entre os vérios subtipos de DMC (veja na
tabela 5). Contraturas sdo discutidas em mais detalhes no
quadro 3.

Quadro 3

Contraturas na DMC

* A contratura é uma articulagdo que ndo se move
mais em toda sua amplitude. A maioria das ar-
ticulagdes do corpo (como a dos cotovelos e dos
joelhos) sdo como portas que abrem e fecham,
completamente posicionadas sobre dobradicas.
Quando uma contratura acontece, as dobradicas
ndo funcionam adequadamente e a porta per-
manece s6 abre ou fecha pela metade.

e Ter uma contratura dificulta a vida do paciente
e compromete os movimentos das pernas e dos
bracgos.

* A maioria das contraturas pioram com o passar
do tempo. As intervengdes profildticas mais
utilizadas sdo alongamento e exercicio de baixo
impacto como, por exemplo, natagdo.

¢ Contraturas do pescogo e mandibula podem
ter impacto significante na habilidade funcional
(movimento, alimentacdo) e exigem considera-
¢do especial a respeito da anestesia e procedi-
mentos cirdrgicos.




Tabela 5:

idade de inicio de complica¢bes ortopédicas relacionadas com tipos especificos de DMC

Complica¢des ortopédicas tipicas

Subtipos de DMC

Quando?

Hiperelasticidade ligamentar (punho,
dedos, tornozelos)

COL6-MR, DG-DR,SEPN1-MR, COL6-
MR, DG-DR,SEPN1-MR

No nascimento; pode se tornar contratura.

Contraturas articulares

DMC Ullrich*, LAMA2-DR completa

Pode apresentar ao nascimento; contratu-
ras iniciam antes da habilidade de andar
(se andava)

DG-DR, LAMA2-DR parcial
LMNA-DR, COL6-MR

Contraturas iniciam depois de perder a
habilidade de andar

Deslocamento de quadril

COL6-MR

No nascimento

Contraturas de pescogo

UCMD, LAMA2-DR, LMNA-D

Desenvolve dos 0 aos 10 anos de idade.

Espinha rigida

SEPN1-MR, LMNA-DR, COL6-MR,
LAMA2-DR

Rigidez espinhal progressiva.

Escoliose

DMC Ullrich

No nascimento (cifoescoliose)

LMNA-DR, SEPN1-MR, LAMA2-DR,
RYR1-MR

Inicio precoce: infancia precoce

DG-DR

Inicio tardio (lordose lombar): adolescente
com perda da deambulacio

*Observe nesta tabela que Ullrich-DMC (UCMD) estd separado do COL6 para mostrar que UCMD, ou a
forma progressiva de inicio precoce de COL6, pode ocorrer precocemente. COL6 nesta tabela indica as formas

intermediarias e de Bethlem da miopatia por Coldgeno VI. De forma similar, subtipos com deficiéncia completa

e parcial de LAMAZ2-RD estdo separadas para denotar completa (inicio precoce, MDCIA) e parcial (inicio tardio,
deambuladores- MDC1A) de DMC com deficiéncia de lamina alfa-2.

Abreviagdes: aDG-RD, alfa-distroglicanopatias; CMD, distrofia muscular congénita; COL6-RM, miopatia
relacionada ao coldgeno VI; LAMA2-RD, distrofia relacionada a laminina alfa-2, incluindo MDC1A; RYR1-RM,
miopatia relacionada ao receptor da rianodina 1; SEPN1-RM, miopatia relacionada a selenoproteina N1; LMNA-RD,

DMC lamina A/C

Tratamento

Medidas profildticas sdo essenciais no manuseio das

complicagdes ortopédicas da DMC.

Comunicagdo entre o ortopedista, a equipe de
reabilitagdo e a sua familia é importante para que as
intervengdes tenham algum sentido para o seu filho.

Seu filho deverd ser encaminhado ao fisioterapeuta

ou terapeuta ocupacional antes do desenvolvimento

didria.
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de contraturas, perda de fungdo motora, alteragdo da
marcha, dor, escoliose, problemas com transferéncias,
deformidades articulares ou perda de atividades de vida




Terapia incluindo alongamento didrio das articulagGes
dos membros, quadril, pescoco, coluna e mandibula
pode auxiliar no controle das contraturas. O uso de
oOrteses e talas podem ser recomendado para uso noturno
e diurno.

Alguns exemplos incluem diferentes tipos de drteses
curtas para os pés e talas para os punhos, cotovelos e
joelhos. Colete espinhal pode ser recomendado para
prevenir a progressao da escoliose. Os efeitos sobre a
fungéo respiratéria devem ser considerados antes de
qualquer intervengéo ortopédica ou administragdo de
coletes (veja na secdo de cuidados respiratérios).

Equipamentos de suporte podem se tornar parte das
atividades didrias do seu filho. Auxiliares para levantar,
deambular, e outras formas de mobilidade incluem
bengala, andador, perna mével, 6rteses, cadeiras de
rodas e parapddio. Outros tipos de equipamentos
podem ser necessdrios para auxiliar nas transferéncias,
alimentag¢do, comunicagdo e também a virar na cama, e
ir a0 banheiro tomar banho. E essencial colaborar com
a reabilitagdo no tratamento de pacientes com doencas
neuromusculares.

Se o seu filho tem dor, especialistas em reabilitagdo
podem auxiliar a melhorar os sintomas. A posi¢do do
paciente quando estd sentado, deitado e dormindo, assim
como o peso adequado e o uso de 6rteses e talas podem
ajudar no alivio da dor. Natag&o e hidroterapia também
podem ser tteis.

Tratamento cirtargico

Cirurgia pode ser recomendada para o seu filho para
melhorar ou manter a funcéo, reduzir a dor, melhorar a
posicdo sentada, melhorar a adaptacdo ao uso das 6rteses
ou permitir que o paciente se levante. Cirurgia nestes
pacientes ndo estd isenta de riscos; bom aconselhamento
pré-operatdrio é mandatdrio, e os riscos e beneficios do
procedimento devem ser discutidos com o seu médico.

O intuito da cirurgia ortopédica é sempre uma melhora
funcional.
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Instabilidade de quadril

* Se o seu filho esta andando, a cirurgia de quadril
pode considerada em um estagio precoce para
melhorar a habilidade de levantar e andar. No
entanto, a necessidade de limitar os movimentos
por um periodo de tempo depois da cirurgia pode
levar a formacao de contraturas articulares e uma
maior dificuldade para andar.

* Se o seu filho ndo anda, entdo a cirurgia s6 é
recomendada se o deslocamento de quadril causa
dor crénica, o que é incomum.

Contraturas de joelho

e Cirurgia para corrigir esta condigdo é raramente feita,
mas pode ser recomendada em contraturas graves
(>90 graus) para melhorar o conforto ao sentar.

Contraturas de tornozelo

e Cirurgia para contratura no tenddo de Aquiles é
comum e pode ser considerada para melhorar a
marcha, manter uma boa postura, habilidade de
usar sapatos ou Orteses. No entanto, com relacdo
aos riscos cirtdrgicos, os beneficios devem ser
avaliados.

Escoliose

* Ointuito da fungdo espinhal é preservar a melhor
postura possivel para conforto e fungdo. O tipo
e extensdo da fusdo realizada ird depender se o
paciente deambula ou ndo e do grau da curvatura da
coluna. A cirurgia deverd ser realizada por cirurgides
experientes em doengas neuromusculares.

¢ Cirurgia da coluna em criancas muito jovens deve ser
realizada somente quando medidas conservadoras
como coletes ou talas ndo puderam ser aplicadas ou
falharam no tratamento.

e Técnicas de ndo fusdo, como “bastdes crescentes”
podem ser usados para permitir um crescimento
continuo da coluna na crianga. No entanto, essa
técnica requer muiltiplas intervengdes cirtirgicas para
expandir os “bastdes crescentes”.

* Cirurgia para deformidades espinhais em criangas
maiores produzem melhora na qualidade de vida.
No entanto, este é um procedimento complexo e
existem riscos significativos envolvidos que devem
ser discutidos com a sua equipe médica.



Quadro 4

Considerages para Cirurgia de Coluna em DMC
¢ Uma avaliagdo cardiaca e respiratéria antes da cirurgia é mandatoria.

* Se 0 paciente tem uma fungéo pulmonar anormal (como visto no teste de fun¢do pulmonar), o tratamento
respiratério intensivo deve ser iniciado, incluindo métodos como técnicas de insuflagdo, cough assist e

ventilagdo mecénica.

¢ Avaliacdo com anestesista para identificar possiveis complicagdes no manuseio e suporte da via aérea durante a

cirurgia assim como decidir quais os sedativos adequados para o procedimento.
* Efeitos da hospitalizagdo pés-operatdria na forga muscular e contraturas devem ser discutidas.

* Todos os aspectos das atividades de vida didria depois da cirurgia devem ser discutidos pela equipe de

reabilitacdo, incluindo:
— o Alimentacdo: auto-alimentacdo pode ser mais dificil e exigir utensilios adaptados.
— 0 Mobilidade: transferéncias, cama de hospital, cadeira de roda e adaptagdes para casa.

— 0 Cabeca e pescoco: talas e suporte para cabeca podem ainda ser necessdrias depois da cirurgia. O

aumento da hiperextensdo da cabeca com o passar do tempo é comum e deve ser monitorado.
* Manuseio da dor (no hospital e em casa).

¢ Seguimento a longo prazo pelo cirurgia de coluna é necessdrio.
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Tratamento paliativo

bem estar emocional do individuo e da familia

Cuidados paliativos tem o objetivos de fornecer conforto
através da integragdo das dimensdes emocional,
espiritual, fisica e de desenvolvimento da vida nos
cuidados dos individuos com doengas que ameagam a
vida. Introduzir os cuidados paliativos desde o momento
do diagndstico podem beneficiar vocé, sua crianga, e a
equipe médica a medida em que vocé antecipa e toma
decisdes com relagdo as intervengdes que afetam a
qualidade de vida da sua crianca.

Apesar de os cuidados paliativos parecerem oferecer
uma ampla gama de servigos, os objetivos do tratamento
paliativo sdo concretos: alivio do sofrimento, tratamento
da dor e outros sintomas aflitivos, cuidados psicolégicos
e espirituais, um sistema de apoio para ajudar sua
crianga a viver o mais ativamente possivel, e um sistema
de apoio para amparar a familia inteira. Muitas pessoas
associam cuidados paliativos a “desistir” ou quando

o fim da vida estd préximo. No entanto, os cuidados
paliativos sdo muito mais do que isso: trata-se de uma
abordagem holistica para tratar sintomas causados por
doengas sérias.

Dor/Fadiga

A dor pode ser um problema significativo e sub-re-
conhecido que pode ser devido a vérias condigdes em
diferentes sistemas do corpo. Por exemplo, a dor que
advém da fraqueza muscular progressiva, escoliose e
contraturas pode exigir ajustes no sentar e no uso de
Orteses. Aspectos emocionais e psicolégicos, incluindo
ansiedade, depressdo e medo, podem também contri-
buir para dor e fadiga. A inter-relagdo entre estas dreas
pode ser considerdvel e precisa ser explorada.

O tratamento efetivo para a dor de sua crianca comega
com uma avaliagdo abrangente de sintomas agudos e
crénicos. Determinar a presenca, frequéncia e duragdo
de episédios dolorosos ajudard a identificar fatores
que contribuem e aqueles que ajudam a fornecer
alivio.

Fadiga é comumente relatada por criangas com DMC.
O nivel de atividade, status respiratdrio, hdbitos de
sono, e varias medica¢des podem causar ou piorar a
fadiga.
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Satde Mental

Uma vez que as DMCs podem ser dificeis de
diagnosticar, com muitas incertezas sobre o curso da
doenca, vocé, sua crianca e outros membros da familia
estdo naturalmente sob risco de problemas emocionais;
entre estes estdo sentimentos de depressdo, ansiedade,
medo e culpa.

E importante monitorar o bem-estar emocional de
sua crianga. Sinais de alarme podem ser diretos, como
tristeza, ou indiretos, como raiva ou inquietude. Se
vocé tem preocupacdes sobre o bem-estar mental de
sua crianga, fale com a equipe médica dela sobre obter
uma consulta psicolégica de apoio e discutir recursos
tteis para lidar com a situagdo. Também é importante
monitorar o seu bem-estar emocional como pai ou
cuidador. Cada um tem maneiras diferentes de lidar
com o estresse e as emogdes; é muito comum para os
pais terem dificuldade em lidar com seus sentimentos
quando se trata de doengas pedidtricas crénicas como
as DMCs. Quando pais e membros da familia estdo
estressados, as criancas também estardo estressadas.
Muitas vezes o aconselhamento familiar é util.

Tais consultas devem levar a discussédo aberta,
construgdo de relacionamento, e reconhecimento de
medos, tensdes e tristeza. Outros recursos para apoio
podem incluir:

e Listas e grupos de internet (por exemplo, grupos
no Facebook como “Merosin Positive Mums”
para criangas com DMC merosina negativa e
grupos de apoio no Yahoo para LMNA-DR,
SEPN1-MR, DMC Ullrich, miopatia de Bethlem,
sindrome de Walker-Warburg, lissencefalia e alfa-
DG-DR).

e Site do CureCMD (curecmd.org), informagdes e
grupos de discussdo

* Grupos de apoio individualizado em hospitais
ou outras agéncias

e Apoio de seu grupo religioso se relevante

Estes apoios podem ajudar vocé e sua familia a planejar
de forma significativa e efetiva a antecipar e participar
de discussdes sobre cuidados para o futuro quando

as coisas podem parecer confusas e incertas.izgledati
zbunjujude i nejasne.



Cuidados no Fim da Vida

Membros da familia e profissionais de satide de
forma compreensivel muitas vezes acham dificil
discutir a possibilidade de morte, mas uma DMC
pode ser uma doenca que limita a expectativa de
vida, de forma que a discussdo dos cuidados ao
final da vida sdo apropriados.

E importante que os profissionais de satide da
sua crianca ajudem a orientd-lo através de poten-
ciais preocupagdes relacionadas ao fim da vida.
Idealmente, isto deve acontecer antes da ocorrén-
cia de um evento grave que ameace a vida, dando
tempo a vocés como uma familia de explorar
claramente op¢des e adquirir informagdes antes
que decisdes precisem ser tomadas.

A necessidade e o momento dessa discussdo
varia de acordo com o diagndstico e o curso da
doenga, e é frequentemente mais urgente quando o
diagndstico é mais grave ou desconhecido. O obje-
tivo é sempre que a equipe de satide e sua familia
trabalhem juntos através destas questdes doloro-
sas.

A tltima década trouxe progressos importantes
para aqueles com DMC. O projeto de criagdo de
guias de cuidados, desenvolvimento de registros
internacionais e aumento crescente nas pesqui-
sas para identificar potenciais tratamentos con-
tribuiram para trazer esperanga para o futuro.

A construgdo de infraestrutura e o aumento da
consciéncia em apoiar cuidados de satide e a
ciéncia levardo a novas descobertas e continuar a
prolongar e melhorar a qualidade de vida para as
suas criangas.

A jornada da vida com a DMC nao é uma linha reta, e sim espirais

que levam de questiao em questdo, para frente e para tras. Ao longo do

caminho, atencado, cuidados e paciéncia constantes nas areas de necessi-

dades médica, emocional, pratica e espiritual sio muito importantes para

apoiar e enriquecer as vidas dos individuos afetados e aqueles envolvi-

dos mais de perto com os cuidados deles.

Enquanto busca forca, procure também estender a mao. Além da

comunidade médica das DMCs, ha também uma comunidade crescente

de familias que pode ser capaz de compartilhar informacao e conheci-

mento a medida que vocé continua na jornada da vida com a DMC, em

todas as suas complexidades.



APENCIDE A

Defini¢6es dos Subtipos de DMC

Distrofias relacionadas a alfa-distroglicana (alfaDG-
RD, distroglicanopatias):

As distroglicanopatias sdo um grupo de doencas que
representam um espectro de disfun¢ées neurolégicas
e fisicas. Aqueles que se apresentam no primeiro ano
de vida s&o classificadas como distrofia muscular
congénita e frequentemente tém envolvimento
cerebral, incluindo crises convulsivas e atraso do
desenvolvimento, apesar de estas criangas serem
cognitivamente normais. Aquelas que se apresentam
na infancia ou na vida adulta sdo classificadas como
distrofia muscular de cinturas, com envolvimento
predominantemente muscular, apesar de poderem ter
envolvimento cognitivo leve. A fala pode ser afetada.

Lactentes que se apresentam com envolvimento mais
grave sdo classificados como portadores da sindrome
de Walker-Warburg (SWW), doenca musculo-olho-
cérebro (MOCQ), ou distrofia muscular de Fukuyama,
muitos dos quais tém achados de ressonancia cerebral
anormal, incluindo anormalidades estruturais

e lissencefalia (migragdo anormal de neur6nios
durante o desenvolvimento cerebral como embriZo).
Crises convulsivas, questdes de alimentagéo, e
problemas oculares (miopia grave, acometimento da
retina, cataratas) sdo comuns nestas trés formas de
distroglicanopatia.

Miopatia de Bethlem:

Esta miopatia por deficiéncia do coldgeno tipo VI
forma um continuo com a DMC de Ullrich. Isto
significa que ndo sdo duas doencas distintas, mas na
verdade representam um espectro de alteragdes. As
miopatias por coldgeno tipo VI (Ullrich e Bethlem)
compartilham desenvolvimento progressivo de
contraturas, alteragdes de pele, e mutagdes em um

dos trés genes do coldgeno tipo VI. Adultos com a
miopatia de Bethlem podem ter tenddes curtos dos
calcanhares, bem como encurtamentos de vérias outras
articulagdes (cotovelos, joelhos, costas) e especialmente
de alguns dos musculos das méos. Outros sintomas,
como intolerancia ao esforco fisico e dificuldades para
subir escadas ou realizar tarefas que requerem elevar
0s bragos acima da cabeca, sdo relacionados a fraqueza
muscular sutil que tende a ser encontrada na miopatia
de Bethlem. Como ocorre com todas as DMCs, por
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ser uma doenga rara, individuos com a miopatia de
Bethlem podem ter outros diagnésticos sugeridos no
passado.

Distrofia relacionada a lamina (LMNA):

Este subtipo de DMC recentemente reconhecido é
causada por uma mutagdo no gene da lamina A/C
(LMNA), que ndo deve ser confundido com o gene
da laminina A2 (LAMAZ2), que é afetado na DMC
merosina-negativa. Algumas criancas com laminopaita
podem ter pé caido, o que significa que o paciente
ndo consegue levantar o pé enquanto a forca estd
preservada nas pernas. Na laminopatia uma perda de
forga e fungdo pode ser observada nos primeiros dois
meses de vida, o que diferencia esta DMC das outras,
em que os pacientes tipicamente ganham fun¢do aos
poucos durante este periodo da vida. A perda de
fungdo observada pode ser “capacidade de assumir
posicdo de engatinhar”. Criancas com laminopatia
necessitam de observagdo precoce e frequente de seu
status respiratorio e cardfaco.

Distrofia muscular de cintura-membros (LGMD):

A distrofia muscular de cintura-membros refere-se a
um grupo de distrofias musculares que se iniciam ao
final da infdncia, na adolescéncia ou vida adulta. H4
vdrias formas definidas geneticamente distintas de
distrofias de cintura-membros. As DMCs fazem parte
de um espectro das distrofias de cinturas. Algumas
criangas com mutagdo nos genes LAMAZ2, coldgeno
tipo VI, LMNA ou uma das alfa-distroglicanas podem
ter uma forma mais leve, que se apresenta mais
tardiamente, em que adquirem e mantém a marcha. Em
outras palavras, as DMCs e as distrofias de cinturas sdo
livros em uma mesma estante e ndo sdo diagndsticos
por si s6s. Obter confirmacdo genética é essencial tanto
para as DMCs quanto para as distrofias de cinturas.

Distrofia muscular relacionada a laminina alfa-2
(MDC1A, DMC merosina-negativa):

Também é conhecida como DMC relacionada a
LAMAZ2. Criangas com DMC merosina-negativa
nascem com fraqueza e hipotonia muscular e

podem ter precocemente problemas de respiracédo

e alimentagdo com contraturas progressivas de
articulacdes. Poucos adquirem a capacidade de andar,



apesar de criangas com deficiéncia parcial da merosina
na biépsia muscular adquirirem e manterem a marcha
até o inicio da idade adulta. Algumas mutagdes

que levam a deficiéncia completa podem adquirir

e manter a marcha até o inicio da idade adulta e
algumas deficiéncias parciais ndo adquirem a marcha.
O diagndstico € feito por bidpsia de musculo ou pele
mostrando uma deficiéncia completa ou parcial da
merosina, duas mutac¢des no gene LAMA2 (uma
herdada do pai e outra da méae), e achados de RM de

cérebro com substancia branca anormal.

Miopatia relacionada ao gene RYR1:

Mutages no gene do receptor da rianodina (RYR1)

até recentemente eram associadas a duas formas

de miopatia congénita: doenca por central core e
doenca por multi-minicore. Agora, ficou aparente

que mutagdes neste gene também podem causar uma
forma de DMC. Uma descrigdo mais precisa desta
condugdo poderia ser uma doenga muscular congénita
que inclui tanto a miopatia congénita quanto a distrofia
muscular congénita. Estes termos originalmente foram
escolhidos a partir da descri¢do de achados de biépsia
muscular, com anormalidades da arquitetura muscular
detectadas nas colora¢des e microscopia eletronica
denominadas miopatia e achados de degeneragéo de
fibras, regeneracao e fibrose denominadas distrofia.
Parece, no entanto, que a distingéo entre as duas
podem néo ser exata. Uma sobreposi¢do entre miopatia
congénita e distrofia muscular pode ser encontrada

nas miopatias relacionadas a SEPN1; provavelmente,
descobrir-se-do genes adicionais associados a ambos.

Individuos com uma apresentacdo de DMC por uma
mutagdo no gene RYRI tipicamente herdaram a doenga
de forma autossOmica recessiva, com uma cépia da
mae e outra do pai. A apresentacdo clinica é varidvel
como em todas as DMCs. Achados ao nascimento
incluem hipotonia ou flacidez, fraqueza facial, e
fraqueza da musculatura ocular em alguns. Algumas
criangas chegam a conseguir andar, mas outras nao.
Dificuldades para alimentar-se, respirar, e deglutir
podem levar a necessidade de gastrostomia e suporte
respiratério com um BiPAP ou ventilador, as vezes em
uma idade precoce. Criancas afetadas frequentemente
tem uma qualidade nasal da voz. Em algumas,
infec¢Ges respiratorias frequentes podem ocorrer
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precocemente ou junto com uma escoliose progressiva
se a doenga é grave. Cognitivamente, as criangas
permanecem em um nivel médio ou acima da média.

Miopatia relacionada a SEPN1 (DMC por deficiéncia
da selenoproteina, distrofia muscular com espinha
rigida, ou RSMD):

A miopatia relacionada a SEPN1 apresenta-se com
fraqueza muscular axial (queda do pescogo, “pescogo
fraco”), desenvolvimento de espinha rigida (escoliose),
e problemas respiratérios (enquanto ainda anda),
frequentemente no inicio da infancia. Muitas criangas
apresentam perda dos musculos mediais da coxa e
baixa estatura por uma curvatura caracteristica da
coluna. Achados de biépsia muscular podem ser
bastante varidveis, incluindo distrofia muscular, multi-
minicore, e desproporgdo congénita de tipos de fibra. E
importante confirmar geneticamente um diagndstico de
SEPN1, porém pacientes com laminopatia podem ter
uma apresentagdo clinica muito similar. Na miopatia
relacionada a SEPN1 néo hd envolvimento cardiaco
intrinseco (apesar de poder haver comprometimento
cardiaco secunddrio a problemas respiratérios ndo
detectados), enquanto pacientes com laminopatia
devem ser monitorados de perto para arritmias
cardiacas e aumento do coragdo com exames anuais.

DMC Ullrich:

A DMC Ullrich é caracterizada por fraqueza muscular,
contraturas articulares proximais, e hiperflexibilidade
articular distal. Outros sintomas podem incluir coluna
lombar rigida, cifose (coluna tordcica encurvada),
alteragoes da pele (hiperceratose pilar, formagédo de
queloides, pele frouxa), complicagGes respiratorias,
palato ogival, protrusdo posterior dos calcanhares, e
progressdo lenta da doenca. Pode ser diagnosticada
através de bidpsia muscular ou da pele, que mostram
auséncia do coldgeno, retencdo de coldgeno nos
fibroblastos, ou mutacdo em um dos trés genes do
coldgeno tipo VI. Existe um espectro clinico entre a
DMC Ullrich e a miopatia de Bethlem.



DMC sem diagndstico:

Nas duas tltimas décadas, 18 novos genes que levam
a um diagnéstico clinico de DMC foram identificados,
com novas descobertas aumentando a medida que
avanga a tecnologia de sequenciamento genético.

Esta tecnologia tem nos permitido entender melhor
as complexas causas genéticas das DMCs. Como
resultado, podemos entender melhor os subtipos
conhecidos; em pacientes com um diagndstico clinico
de sindrome de Walker-Warburg (SWW), por exemplo,
uma mutagado genética € identificada nos seis genes
conhecidos em apenas 40% das vezes. (Isto significa
que 60% dos individuos com SWW possuem genes

desconhecidos. Mais importante ainda, uma pessoa
com DMC que nédo tem um diagndstico genético
pode usar este guia para planejar um tratamento com
a equipe médica e registrar-se no registro de DMC
(cmdir.org). O registro permite a vocé ou sua crianga
participar das descobertas genéticas em andamento,
através do fornecimento de suas informacdes a esses
estudos. Conhecer uma mutagdo genética permite

a uma equipe médica antecipar certos problemas
importantes. Apesar disso, muitos destes problemas
médicos sdo comuns a varias DMCs, de forma que
estes guias de tratamento ajudam também os pacientes
sem um diagnostico genético definido.

APENDICE B

Definic¢do de Especialistas que Fornecem Cuidados Especializados

Cardiologista:

Um médico com formagdo especializada e
treinamento em problemas com o coragéo.
Cardiologistas tratam diferentes condi¢Ges, como
arritmias (batimentos cardiacos anormais), pressdo
alta, e doencas do coracdo. Alguns cardiologistas
tem treinamento adicional e especializagdo com
problemas do musculo cardiaco (especialistas em
cardiomiopatia).

Endocrinologista:

Um médico com formagdo especializada e
treinamento em problemas nos 6rgéos que produzem
e liberam hormoénios (substancias produzidas pelo
corpo que tem diferentes funcdes). Endocrinologistas
tratam vérias doencgas, como diabetes, baixa estatura,
e atraso da puberdade.

Enfermeiro:

Um profissional de satiide que trata pacientes e

educa a eles e ao ptiblico sobre condi¢gdes médicas, e
aconselha e fornece apoio aos familiares. Enfermeiras
também registram as histérias médicas e sintomas,
ajudam a realizar testes e analisar resultados, operam
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instrumentos, administram tratamento e medicagoes
como prescrito pelos médicos, e ajudam os pacientes
com o seguimento e reabilitacdo.

Especialista em aconselhamento genético:

Um profissional de satide que tem um grau de Mestre
com educagdo e treinamento em genética médica

e aconselhamento. Ele pode ajudar a explicar qual
mutagdo genética estd causando os sintomas de sua
crianga e podem ser capaz e ajudar vocé a avaliar

as chances de vocé ter outra crianga com a mesma
condicdo.

Fisiatra:

Um médico com especialidade em medicina fisica

e reabilitacdo que tem o objetivo de melhorar e
restaurar a habilidade funcional e qualidade de vida
aqueles com deficiéncia fisica ou incapacidade.

Fisioterapeuta:

Um profissional de satide que tem titulo de
Mestre, especializado em ajudar as pessoas

a fazer mudangas fisicas e melhorar os
movimentos do corpo, particularmente nos
bragos e pernas. Isto incluir medidas proativas
para ajudar a prevenir a perda de movimentos
através de alongamentos e estimulagdes.



Fisioterapeuta respiratério:

Um profissional de satide que avalia, trata, e cuida
de pacientes com problemas respiratérios ou
pulmonares. Fisioterapeutas respiratdrios trabalham
sob orienta¢do médica e se responsabilizam por
todos os tratamentos respiratérios. Podem ajudar os
pacientes quando hd um problema com o ajuste de

seu equipamento respiratério (por exemplo, a mdscara

de um CPAP).

Fonoaudidlogo:

Um profissional de satiide que avalia, diagnostica,
trata e ajuda a prevenir doengas relacionadas a fala,
linguagem, comunicagio, voz, degluticdo e fluéncia.

Gastroenterologista:

Um médico com formagdo especializada e
treinamento em problemas com o trato digestivo

e problemas com a quebra dos alimentos.
Gastroenterologistas tratam varias doencas, como
constipagdo grave, dificuldade para ganhar peso, e
refluxo gastresofégico.

Médico:

Um profissional de satide que diagnosticada doengas
e prescreve e administra tratamento a pessoas que
sofrem de doencas ou lesdes. Médicos examinam
pacientes, obtém histérias médicas, e solicitam,
realizam e interpretam testes diagndsticos. Eles
aconselham pacientes sobre dieta, higiene, e satide
preventiva.

Neurologista:

Um médico com formagdo especializada e
treinamento em problemas com o sistema nervoso.
O sistema nervoso é dividido em sistema nervoso
central (cérebro e medula espinhal) e sistema
nervoso periférico (nervos que saem da medula,

a conexdo entre eles e o musculo, e os musculos).
Os neurologistas tratam vérias condi¢des, como
epilepsia, enxaqueca, e atrasos do desenvolvimento.
Alguns neurologistas tem treinamento adicional

e especializacdo em problemas dentro do sistema
nervoso periférico (especialistas neuromusculares).
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Neuropsicélogo:

Um psicélogo que tem treinamento especializado em
como a estrutura e func¢do do cérebro trabalham juntas
para afetar o aprendizado e comportamento.

Nutricionista:
Um profissional de satide que € especializado em
comida e nutrigao.

Oftalmologista:

Um médico especializado no tratamento e diagndstico
de problemas oculares. Neuro-oftalmologistas se
especializam em problemas que afetam os nervos dos
olhos.

Ortopedista:

Um médico que se especializou no tratamento

de lesdes, doencas e deformidades através de
cirurgias. Usando uma série de instrumentos, em
pacientes sob anestesia, um ortopedista corrige
deformidades fisicas, repara ossos e tecidos apds
lesdes, e realiza cirurgias preventivas em pacientes
com doengcas debilitantes. A cirurgia ortopédica,
tratamento do sistema musculoesquelético, é uma das
subespecialidades cirtirgicas mais comuns.

Ortesista:

Um membro da equipe de satide que projeta, mede,
ajusta e adapta cintas, dispositivos e préteses como
membros para pacientes deficientes. Quando ha
um problema com o ajuste de uma cinta ou tala, o
ortesista é o profissional que vai ajudar a consertar.

Pneumologista:

Um médico que procura ajudar pacientes

com problemas dos pulmdes, como disttirbios
da respiragdo ou infec¢do. Pneumologistas
trabalham de forma proativa com pacientes e
suas familias para prevenir complica¢bes de
doengas neuromusculares, como apneia do sono.

Psicélogo:

Um profissional de satide que trabalha com pacientes
que precisam de terapias do tipo aconselhamento.
Psicélogos diferem de psiquiatras em que eles ndo
prescrevem medicagdes.



Psiquiatra:

Um médico que trata doengas mentais através

de uma combinacado de psicoterapia, psicandlise,
hospitalizagdo e medicagdo. A psicoterapia envolve
discussdes regulares com pacientes sobre seus
problemas; o psiquiatra os ajuda a encontrar
solucdes através de mudancas em seu padrdo de
comportamento, exploracdo de suas experiéncias
passadas, ou sessdes de terapia em grupo ou
familiar. Psicandlise envolve psicoterapia de longo
prazo e aconselhamento para pacientes. Em muitos
casos, medicagdes sdo administradas para corrigir
desequilibrios quimicos que casam problemas
emocionais.

Terapeuta ocupacional:

Um profissional de satide que tem um grau de
Bacharel ou maior, com especializagdo em ajudar as
pessoas a fazer adaptagdes fisicas (mudangas) no seu
ambiente, de forma que as atividades de vida didria
(como comer, tomar banho, vestir-se, fazer as tarefas
escolares) fiquem mais fdceis de fazer, com o objetivo
de aumentar a independéncia das pessoas.

APENDICE C

Glossério da terminologia (termos sublinhados no texto)

Acido valpréico:

Um dos tipos especificos de anticonvulsivantes. Esta
medicacdo é conhecida com nomes comerciais como
depakote (pilulas/cdpsulas) e depakene (liquido).

Advogado:

Para trabalhar com os profissionais de saide que
cuidam da sua crianga como membro da equipe, para
fazer o melhor pela sua crianga. Isto as vezes significa
falar em seu lugar quando vocé ndo estd confortdvel
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com uma situagdo ou escolha de tratamento, procurar
uma segunda opinido, ou identificar um advogado
dentro da equipe de satide que cuida da sua crianga.



Anticoagulantes:

Um grupo de medicagdes que afinam o sangue
para prevenir a formagdo de codgulos (que causam
bloqueios de vasos sanguineos). O coragdo ndo
tem que trabalhar tanto para bombear o sangue
mais fino, mas quando as pessoas estdo fazendo
uso deste tipo de medicacdo elas podem sangrar
facilmente. Algumas medicag¢Ges anticoagulantes
comuns incluem a varfarina e a heparina, mas hd
outras opg¢des que o cardiologista de sua crianga pode
escolher.

Anticonvulsivantes:

Medicagbes que reduzem a frequéncia e gravidade
das crises epilépticas. As vezes as crises podem parar
completamente quando uma pessoa esta fazendo uso
de um anticonvulsivante. Alguns anticonvulsivantes
comuns sdo o dcido valpréico, carbamazepina

e fenitoina, mas hd vérias outras opgdes que

o neurologista de sua crianga pode escolher.
Anticonvulsivantes sdo frequentemente usados para
outras condi¢des ndo relacionadas a crises epilépticas
ou epilepsia.

Apneia do sono:

Pausas anormais na respiragao durante o sono. E
normal que a taxa de respiracdo alenteca quando
alguém estd dormindo. No entanto, as vezes ela
alentece demais. Se alguém tem pausas longas

entre as respirag¢des, o diéxido de carbono pode
aumentar na corrente sanguinea. Quando isso
ocorre, é possivel que ndo esteja chegando oxigénio
suficiente no cérebro (hipoventilagio). A apneia do
sono causa estresse no organismo. Quando alguém
tem hipoventilagdo cronica (de longo prazo) nédo
tratada, pode levar a insuficiéncia cardiaca ou outros
problemas multissistémicos.

Arritmia:
Uma mudanga no ritmo das batidas do coragéo.

Artrogripose:

Uma condig¢do que resulta em um bebé nascer com
multiplas contraturas. Pode ser um sintoma precoce
das DMCs mas pode ser confundido com outras
causas de contraturas vistas ao nascimento.

Aspiragao:

Quando algo (comida, liquidos, muco, etc.) entra

nos pulmoes em vez de no estdbmago ou para fora da
boca ou nariz. Quando uma substéancia é aspirada nos
pulmdes, pode levar a uma infec¢do pulmonar, como
pneumonia.
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Atelectasia:

Colapso do pulmado ou de parte dele. Pode ser
causada por um bloqueio das vias aéreas ou por
pressdo nas vias aéreas a partir de fora do pulmdo.

Atraso de crescimento:

Um termo usado para descrever criangas pequenas
que ndo estdo crescendo ou ganhando peso como
esperado. Estd geralmente relacionado a falta

de consumo de comida adequado para atingir

as necessidades caléricas da crianga ou uma
incapacidade de absorver nutrientes da comida.

Avalia¢do psicométrica:

O nome de um grupo de testes que avaliam o
aprendizado, cogni¢do, comportamento, humor e
tragos de personalidade. Este tipo de teste também
pode ser chamado de avaliagdo psicoeducacional. Os
testes especificos realizados ndo sdo 0os mesmos para
todas as criancas. Eles podem mudam devido a idade
da crianga ou questdes especificas que precisam ser
avaliadas.

Beta-bloqueadores:

Um grupo de medicacdes que cardiologistas usam
para diminuir a frequéncia cardfaca através do
alentecimento da velocidade com que o coracido
bate. Estas medicagoes também ajudam a abrir

0s vasos sanguineos e reduzir a pressao arterial.
Alguns beta-bloqueadores comuns incluem o
atenolol e o propranolol, mas hd vérias outras opgoes
que o cardiologista do seu filho pode escolher.
Betabloqueadores também sdo usados para outras
condi¢des nao relacionadas ao coragio.

BiPAP:

Abreviacdo para pressdo positiva de vias aéreas

com dois niveis, uma das formas mais comumente
usadas de ventilagdo ndo-invasiva. O BiPAP tem dois
niveis de pressdo de vias aéreas: pressdo alta quando
a pessoa inspira e pressdo baixa quando a pessoa
expira. Uma méquina de BiPAP pode ser programada
para ciclar quando a pessoa respira, ou pode ser
ajustada para um ciclo cronometrado.

Capacidade vital forcada (CVF):

A quantidade maxima de ar que alguém pode soprar
apos inalar o maximo possivel. O CVF pode ajudar

a medir se h4d um problema com a func¢do pulmonar,
como fraqueza de musculatura respiratdria, ou se
uma infecgdo estd presente.



Cardiomiopatia:

Uma doenca do musculo do coragdo que causa
aumento do coragéo e rigidez da parede das artérias
do coragédo. Pode ser uma complicacdo de outras
doencas cardfacas.

Comprimento ulnar:

O comprimento da parte mais inferior do brago,
desde o punho até o cotovelo, que pode ser usado
para calcular a altura quando alguém ndo consegue
ficar de pé.

Contratura:

Uma rigidez nos musculos ou tenddes ao redor

de uma articulacdo, que impede os movimentos
completos da articulagdo. Por exemplo, uma
contratura no joelho impede que o joelho se estique
ou dobre completamente.

CPAP (pressao positiva de vias aéreas continua):
Uma das formas mais usadas de ventila¢do ndo
invasiva, o CPAP aumenta a pressdo do ar nos
pulmdes por todo o tempo em que alguém usa a
maéquina. Isto é ttil para pessoas que tem vias aéreas
fracas que as vezes ficam muito estreitas (como
acontece na apneia obstrutiva do sono).

Crise epiléptica:

Um pico excessivo de atividade elétrica no cérebro.
Este pico pode permanecer em apenas uma parte

do cérebro (uma crise parcial/focal) ou acometer
todo o cérebro de uma vez (crise generalizada).
Como o cérebro controle tudo que nés fazemos, uma
crise pode parecer diferente em pessoas diferentes,
dependendo de onde a crise esta se originando no
cérebro. Algumas pessoas podem ter crises em que
todo o corpo se contorce, ou apenas movimentos
isolados no brago ou perna. Outras pessoas podem
ter uma crise em que fica com o olhar parado, ou
este olhar vago pode se combinar com movimentos
anormais da boca, olhos ou maos. A definicdo de
epilepsia é duas ou mais crises ndo provocadas. Se
vocé se preocupa com a possibilidade de atividade
epiléptica em potencial na sua crianga, por favor
fala com o seu profissional de satide. Para mais
informacdes sobre crises e epilepsia, por favor procure
efa.org ou epilepsy.com.

Cuidados multidisciplinares:
Quando os profissionais de satide de dreas
diferentes trabalham juntos como uma equipe - por
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exemplo, quando um neurologista, pneumologista,
fisioterapeuta e nutricionista trabalham juntos para
melhorar a satide de um paciente.

Cuidados paliativos:

Sao cuidados multidisciplinares para pessoas com
doengas médicas grave. Os cuidados paliativos sdo
diferentes dos cuidados terminais. O objetivo dos
cuidados paliativos sdo melhorar a qualidade de
vida do paciente e da familia através da redugédo dos
sintomas da doenca.

Diagnéstico:
O nome especifico de um problema médico.

Dismotilidade:

Quando a comida digerida ndo se move através do
estdbmago ou intestinos na velocidade correta. Comida
digerida se move através do nosso corpo quando os
miusculos em nossos intestinos se movem como uma
onda para empurrar a comida para frente. As vezes

a onda se move muito lentamente e pode causar
constipagdo. Outras vezes ela se move muito rdpido e
causa diarreia.

Dispositivo insuflador-exsuflador:

Uma méquina usada para ajudar a encorajar a boa
fun¢do pulmonar pela simulacdo de uma tosse; os
pulmdes sdo preenchidos com ar (como quando se faz
uma inspiracdo profunda) e entdo o ar é rapidamente
puxado para fora do pulmao (como uma tosse
forcada). Geralmente, estes dispositivos sdo ajustados
para ciclar uma certa quantidade de tosses cada vez
que é usado. Estas mdquinas sdo também conhecidos
pelo nome CoughAssist. Algumas criangas dizem que
estas mdquinas podem levar algum tempo para se
acostumar, mas quando se acostumam elas se sentem
bem metlhor.

Ecocardiograma:

Um ultrassom do coracgdo. Este teste examina a
estrutura do coracdo e pode ajudar a mostrar como o
coracgao estd funcionando.

Eletrocardiograma (ECG):

Um dispositivo que examina o padrdo e a velocidade
dos batimentos cardiacos. Este teste é realizado
colocando eletrodos (monitores) no térax, bragos e



pernas. Os ECGs de rotina geralmente levam menos
de uma hora para realizar.

Eletroencefalograma (EEG):

Um teste de atividade cerebral que busca a causa de
crises convulsivas através de eletrodos (monitores) no
cérebro. O cérebro comunica-se com o corpo através
do envio de sinais entre os nervos, que produzem
um padrdo regular quando o cérebro funciona
normalmente. Quando um padréo irregular é visto
no EEG, uma pessoa pode estar sob risco de ter crises
convulsivas, mas o EEG nédo diz por que ela pode
estar sob risco. Para comparar, os nervos sdao como
fios de telefone conectando casas. O EEG monitora a
atividade que estd acontecendo nos fios de telefone
mas ndo escuta as pessoas conversando entre si.

Endoscopia (avalia¢ao fibro-endoscépica):

Um procedimento que usa um tubo fino, longo e
leve para olhar dentro de uma pessoa. Por exemplo,
a endoscopia pode ser usada para olhar os intestinos
(colonoscopia) ou os bronquios (broncoscopia).

Escoliose:

Uma curva para o lado anormal na coluna vertebral,
que faz a espinha parecer um “C” ou “S”. Este tipo
de curva é diferente da curva na regido inferior

das costas (regido lombar) que faz a barriga ficar
proeminente (lordose lombar) ou da curva na regido
superior das costas (regido tordcica), que algumas
pessoas chamam de “corcunda” (cifose torécica).
Quando tanto a cifose quanto a escoliose estdo
presentes, isto é chamado de cifoescoliose.

Espirometria:

A prova de fung¢do pulmonar mais comum, a
espirometria mede a quantidade de ar que entre e sai
dos pulmdes.

Fundoplicatura de Nissen:

Um “né” que é amarrado cirurgicamente na parte
superior do estdmago que ajuda a prevenir o refluxo
gastresofagico grave.

Gasometria arterial:

Um teste para medir as concentrac¢des de oxigénio
(0?) e diéxido de carbono (CO?) no sangue, além do
pH do sangue e nivel de bicarbonato.

Gastrostomia:

Um tipo de tubo de alimentacdo que é inserido
de forma cirtrgica através da pele diretamente no
estdmago.
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Goniometria:

A medida de um angulo de uma articulacéo, ou
de quanto uma articulacdo pode dobrar-se ou ser
estendida.

Habilidades motoras compostas:

Uma maneira de medir vdrios tipos diferentes de
habilidades motoras, como escrita e alimentagéo, e de
juntar estas medidas para analisar vdrios aspectos de
como estdo as habilidades motoras de uma pessoa no
geral.

Hiperplasia gengival:

Um crescimento exagerado do tecido que compde

as gengivas ao redor dos dentes na boca. E
frequentemente um efeito colateral em pacientes que
ndo podem fechar a boca (porque hd hipotonia ou
fraqueza muscular) ou em pacientes tratados com
fenitofna, uma droga usada para controlar crises
convulsivas.

Holter:

Um dispositivo que é colocado em um paciente, o
qual permite um eletrocardiograma ser registrado
em um periodo longo de tempo, geralmente 2 a 3
dias. Este dispositivo registra a atividade elétrica do
coragdo e é usado junto com um didrio do paciente
para identificar as horas do dia ou os sintomas que
podem refletir uma mudanga na atividade elétrica
registrada. Uma vez que o monitor Holter é colocado
no paciente, ele geralmente pode ir para casa e ndo
precisa ficar no consultério ou hospital.

Hipertermia maligna:

Uma reacéo alérgica a alguns tipo de anestesia
(medicamentos administrados para fazer as pessoas
dormirem ao longo de um procedimento). Pode

ser uma reacdo ameacadora a vida que faz o corpo
ficar muito quente. Como todas as alergias, apenas
algumas pessoas tém esse problema, mas algumas
mutagdes genéticas podem aumentar o risco de
hipertermia maligna.

Hipoplasia:

Desenvolvimento insuficiente de uma parte do corpo.
Por exemplo, uma hipoplasia facial é um achatamento
da drea ao redor do nariz que pode estar relacionada
ao uso de uma mdscara facial.



Hipotonia:

O tonus é um termo que descreve a quantidade de
tensdo ou resisténcia ao movimento em um musculo.
A hipotonia se refere ao tonus baixo, e a parte do
corpo se move mais facilmente do que deveria. Ténus
alto é chamado hipertonia ou espasticidade, e quando
uma articulagdo estd rigida. O tonus é uma medida
diferente da forca muscular (uma crianga hipotonica
pode ter forca muscular residual nos musculos), mas
frequentemente € dificil diferenciar entre tonus e forca
muscular em criangas.

Inibidores da ECA:

Um grupo de medicagdes que cardiologistas usam
para ajudar a relaxar os vasos sanguineos e tornar
mais fdcil para o coragdo circular sangue ao redor do
corpo. Uma dos efeitos colaterais mais importantes
dos inibidores da ECA ¢ a possivel redugédo da pressdo
arterial. Alguns inibidores da ECA comuns usados

no Brasil sdo o enalapril e o captopril, mas ha vdrias
outras opg¢des que o cardiologista de sua crianga pode
escolher. Inibidores da ECA também sdo usados para
tratar outras condi¢Ges nédo relacionadas ao coragédo.

Jejunostomia:

Um tipo de tubo de alimentac¢do que é inserido
cirurgicamente através da pele e diretamente dentro
da parte mais baixa do estdmago, uma regido
chamada jejuno.

Miometria:

O nome formal da medic¢do da for¢ca muscular usando
um dispositivo especial que verifica a quantidade

de forga exercida por um certo musculo ou grupo
muscular.

Multissistémico

Quando vdrios sistemas corporais diferentes sdo
afetados por uma doenga ou condic¢do ou quando
eles sdo monitorados ou examinados juntos por um
profissional de satde.

Mutagio genética:

Uma mudanga nos genes de uma pessoa que altera
algo sobre o seu corpo ou como ele funciona. Os genes
sdo instrugdes sobre como tudo no nosso corpo é feito.
N6s herdamos os genes de nossos pais bioldgicos.
Nossos genes sdo como as letras que se ligam para
produzir sentengas em um manual de instrugGes.
Usando a mesma analogia, uma mutacdo, quando

¢ uma mudanga ruim nos genes, é como um erro
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ortografico ou quando uma frase ou se¢do do manual
de instrug¢des estd faltando. Todo mundo tem algumas
mudangas nos seus genes, da mesma forma que todo
erro tem alguns erros ortograficos. A maioria destas
mutagdes ndo causa grandes problemas, mas algumas
mutagdes genéticas podem causar problemas ou
doengas. Por exemplo, suponha que vocé comprou
um armadrio e precisa monta-lo em casa. Pode haver
alguns erros ortogréficos no manual de instrugodes,
mas vocé pode ignora-los porque da pra entender

o que é preciso ser feito. No entanto, se palavras
inteiras, frases ou se¢des estiverem faltando, pode ser
que vocé ndo saiba que precisa usar determinados
parafusos para manter todas as partes do armdrio
conectadas. Ou vocé pode sem querer deixar as
gavetas dentro da caixa e transformar o armdrio em
prateleiras.

Ortese:

Uma ajuda artificial ou mecénica, como uma cinta,
para apoiar ou ajudar o movimento de uma parte do
corpo. Exemplos de 6rteses incluem o tutor curto -
um tipo de 6rtese para os pés. O tutor curto é uma
ortese de pldstico duro de pega tinica que é moldada a
parte posterior da perna e abaixo do pé, e geralmente
amarrada com um velcro, e pode ser usada sobre
uma meia e dentro do sapato. O tutor curto fornece
apoio as criangas com tonus baixo e pode ajudé-las a
conseguir e manter a deambulagéo.

Oximetria:
Medicdo do contetido de oxigénio do sangue.

Pico de fluxo de tosse:

Uma medida de qudo dificilmente uma pessoa
consegue tossir; isso ajuda a medir a func¢do pulmonar
e a habilidade da pessoa em limpar secrecdes (isto é, a
eliminar o muco dos pulmgdes).

Polissonografia (estudo do sono):

Um registro das muitas mudangas no corpo

de uma pessoa que ocorrem durante o sono.
Durante o estudo, sdo monitorados o pulmao,
coracgdo e funcgdo cerebral, além dos movimentos
dos olhos e dos musculos, usando diversos
testes. E um exame util para entender a causa de
fadiga durante o dia.



Pressao positiva de via aérea (PAP):

Um tipo de ventilagdo ndo-invasiva que foi
originalmente desenvolvida para pessoas com apneia
do sono, mas que é também usada para pessoas com
doengas neuromusculares. H4 dois tipos de PAP:
continuo (CPAP) e de dois niveis (BiPAP). Quando

a via aérea é aberta com esse tipo de maquina, uma
pessoa pode respirar normalmente.

Proativo:

Fazer algo antes que haja um problema ou antes que
o problema piore. Por exemplo, usar um cinto de
seguranca é uma agdo proativa para prevenir lesdes
da cabeca em um acidente de carro.

Prognéstico:

Como se espera que uma doenga mude ao longo
do tempo e o que essas mudangas significam para a
satde e vida de sua crianga.

Progressao:
O processo de como a doenga evolui ao longo do
tempo.

Provas de fun¢ao pulmonar:

Um grupo de testes que mede qudo bem os pulmdes
trabalham para inalar e liberar o ar e qudo bem eles
movem o oxigénio para dentro da circulagdo san-
guinea.

Refluxo gastresofagico (RGE):

Quando o 4cido estomacal transborda do estdmago
para dentro do esdfago (o tubo que conecta a garganta
ao estdmago).

Ressondncia magnética (RM):

Um exame que fornece uma imagem detalhada da
estrutura de uma parte corporal. Uma RM dd muito
mais detalhes (isto é, tem uma resolugdo maior) que
uma tomografia ou radiografia; além disso, uma

RM néo usa qualquer tipo de irradiagdo. Uma RM é
util para examinar tecidos moles como o cérebro ou
musculo, mas ndo é a ferramenta ideal para examinar
ossos. Para usar uma analogia, uma RM do cérebro é
como olhar para uma visdo de satélite de um mapa.
Pode nos informar onde estdo as casas, ruas e parques
e 0 como elas ficam caso um tornado passe pela ci-
dade e cause bastante dano estrutural. Mas com uma
RM (a foto da cidade) nds ndo conseguimos ver as
células individuais ou nervos do cérebro (pessoas nas
casas), nem determinar a fungio do cérebro (dizer se
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as pessoas véo trabalhar na hora ou se hd muito tran-
sito em um dia especifico). Uma RM sé nos mostra a
estrutura.

Sonda nasogastrica:
Um tipo de tubo de alimentacdo tempordrio que é
inserido através do nariz e termina no estdmago.

Subluxacao:

Quando um osso sai parcialmente de uma articula-
¢do mas nédo se desloca completamente. Na DMC, o
quadril frequentemente sofre subluxagéo.

Substancia branca:

Quando olhamos diretamente para o cérebro, podem-
os ver que ele tem duas cores: branca e cinzenta. A
substéncia cinzenta estd na parte de fora do cérebro e
a substancia branca estd na parte de dentro. A sub-
stancia cinzenta € feita de corpos das células nervosas
(onde os sinais se iniciam), e a substancia branca é
feita de fibras nervosas (ax0nios, a parte que conecta
um nervo a outra coisa). AxOnios tem um envoltdrio
chamado mielina que faz os sinais viajarem mais
rapido. A mielina é o que da a esta parte do cérebro a
aparéncia branca.

Terapia com ambu:

Um tipo de terapia respiratdria. O paciente usa uma
bolsa especial (ambu) com uma vélvula unidirecional,
e uma mdscara para fazer uma série de respiracdes
sem exalar, expandindo os pulmées além do que ele
ou ela poderia conseguir com uma respiragdo tinica.
Isto alonga os pulmdes e abre vias aéreas entupidas.

Torcicolo:

Um tipo de contratura do pescogo em que o pescogo
é torcido, fazendo a cabega virar para um lado e a
orelha ficar mais préxima do ombro. Quando uma
crianga tem torcicolo, ela ndo pode virar a cabeca em
toda a sua amplitude de um lado para o outro.

Troca de gases:

Um processo corporal em que o oxigénio (O?) é
movido do ar para os tecidos corporais para ser usado
pelas células e o diéxido de carbono (CO?) é movido
dos tecidos para o ar. Ocorre nos pulmdes e na cor-
rente sanguinea.



Ventilacao nao-invasiva:

Uma maneira de ajudar as pessoas que ndo conseg-
uem respirar por conta prépria ou que nio estdo
respirando bem. Este tipo de suporte ventilatério
(respiratdrio) é dado por meios ndo-invasivos, como
através de uma mdscara em vez de um método
invasivo como um tubo de traqueostomia, e pode
ser usado em momentos especificos, como apenas a
noite ou durante doencas. A ventilagdo ndo-invasiva
é preferivel a ventilacdo invasiva. A pressdo de vias
aéreas positivas (PAP) é um exemplo de técnica de
ventilagdo ndo-invasiva.

Ventilacao por percussao intrapulmonar (VPI):
Um tipo de fisioterapia tordcica em que um dispositi-

vo (mdquina) fornece uma vibra¢do muito rdpida para
o0 térax para ajudar a mobilizar as secre¢ées (eliminar
o muco dos pulmdes). Hd muitos tipos diferentes de
dispositivos de VPI; alguns sdo manuais; outro é uma
roupa vestida pelo paciente.

Videofluoroscopia:

Um tipo de raio X que faz um video enquanto
alguém engole comida ou liquidos para testar
se hd aspiracdo. Este teste também é chamado
estudo baritado da deglutigdo.

Apéndice D

Ferramentas diagnosticas

O diagnoéstico de uma DMC comega com o diagndsti-
co clinico. Isto significa que o médico, profissional de
satde auxiliar ou fisioterapeuta precisam perceber
que uma pessoa (crianga, adolescente, adulto) tem
sintomas ou sinais de uma DMC: fraqueza muscular
de inicio precoce com ou sem contraturas, dificuldade
respiratdria, ou escoliose. Apesar de o resultado do
exame de sangue CPK (creatino-quinase) poder ser
alto na DMC, também pode ser normal.

Se o clinico acredita que o individuo tem um diag-
nostico clinica e que os sintomas correspondem a um
padrdo conhecido de DMC, ele pode comegar direta-
mente com o teste genético (um exame de sangue), se
o0 gene para este subtipo de DMC for conhecido. Por
exemplo, se o clinico vé uma crianca com uma coluna
rigida, dedos flexiveis, bochechas coradas, cicatriz

de queloide, pele irregular (hiperceratose pilar) e
contraturas de cotovelos, ele ou ela pode reconhecer
o padrdo da miopatia por coldgeno tipo VI e ir direta-
mente para o teste genético para mutacOes nos genes
COL6A1, COL6A2 e COL6A3.

Se o clinico acredita que o individuo tem uma DMC
mas ndo reconhece o padrdo, o préximo passo é uma
bi6épsia de musculo ou de pele. Uma bidpsia de pele
pode ajudar a diagnosticar LAMA2 e COL6. O teste
para alfa-distroglicanas estd disponivel apenas como
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parte de estudos de pesquisa na Universidade de
Iowa.

Outros tipos de DMC exigem uma biépsia muscular
para diagnéstico. O musculo é examinado no mi-
croscoépio para problemas estruturais (o que é chama-
do de histopatologia) e entdo corantes especiais sdo
usados para procurar por proteinas faltantes (imuno-
histoquimica), cuja auséncia pode causar uma DMC.
No momento, a maioria dos laboratérios de patologia
tem acesso a testes para a distrofina (Duchenne), me-
rosina e sarcoglicanas.

Os testes para coldgeno tipo VI e distroglicanas sdo
realizados apenas em alguns laboratérios dos EUA e
ndo sdo feitos rotineiramente como parte dos testes
de bidépsia muscular. Se a biépsia muscular mostrar
uma auséncia completa ou redugdo de uma proteina
importante, e isto corresponde ao sintomas de um
individuo, o teste genético é entdo realizado para
identificar a mutacdo envolvida, se possivel.

Ferramentas adicionais que podem ajudar a guiar um
diagndstico incluem o ultrassom do musculo e a RM
do mtsculo para observar quais musculos estdo en-
volvidos. Alguns subtipos de DMC, como a miopatia
relacionada a SEPN1, tem envolvimento de musculos



da coxa medial, e isto ndo é visto em outras formas

de distrofia muscular. Uma RM de cérebro pode
contribuir para o diagnéstico de distroglicanopatias

e DMCs relacionadas a LAMA?2 secunddrias a anor-
malidades estruturais e da substancia branca caracter-
isticas, respectivamente. Os testes genéticos fornecem
a confirmacdo de certeza da DMC. E importante que
as pessoas com DMC obtenham confirmagio genética,

para aumentar nosso conhecimento das mutagdes que
causam a doenga, da relagdo entre as mutagoes e as
gravidades das doengas, e para a descoberta de novos
genes. Neste momento, ndo foram ainda descobertos
todos os genes que causam DMCs; no entanto, as
pesquisas estdo avancando muito mais rapidamente
do que no passado. A esperanca é de identificar todos
os genes envolvidos com as DMCs no futuro.

Passos para o diagnéstico de um subtipo de DMC

Diagnéstico clinico de DMC?

/

.

T~

Sim

Bidpsia muscular

Diagnéstico de DMC: marcagdo de
proteinas e busca de sinais de distrofia
muscular

Iowa)

Biépsia de pele

Diagnéstico de DMC: apenas se a
clinica faz de LAMA2 e COL6 as
principais hipéteses diagndsticas
(biopsia de pele na alfa-DG é feita
como pesquisa na Universidade de

/

Deficiéncia de proteina identificada
por biépsia de misculo ou pele: ir
para o teste genético

Diagnéstico genético de
DMC: é onde queremos que
todos os pacientes cheguem

- com os testes genéticos con-
firmando o gene envolvido
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