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RESUMO

A Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) é uma doenca genética neuromuscular grave, de padrdo
hereditdrio ligado ao cromossomo X, que acomete predominantemente meninos e caracteriza-se por
degeneracdo progressiva do tecido muscular esquelético, disfuncdo cardiaca e respiratdria. O objetivo deste
estudo é analisar as repercussbes funcionais da DMD em individuos do sexo feminino e masculino e
identificar os sintomas mais comuns, como fragueza muscular progressiva, alteracées na marcha e retracoes
musculares e revisar publicacdes cientificas internacionais que abordem os sinais e sintomas clinicos da DMD,
em ambos os sexos. Trata-se de uma revisdo narrativa da literatura, nos ultimos 5 anos (2020-2025), sendo
efetuada as buscas nas bases de dados ScieLO, PubMed e Lilics, apds a andlise dos critérios de inclusdo e
exclusdo foram selecionados 4 artigos para estudo. Realizou-se a leitura exploratdria considerando os
seguintes critérios titulo, resumo, introducdo, objetivo e identificacdo de duplicidade entre as bases de
dados. Apds essa etapa criteriosa de selecdo, restaram 4 artigos que atenderam integralmente aos critérios
de inclusdo definidos, constituindo a amostra final para andlise. Apesar de apresentarem metodologias
distintas, todos os estudos convergem ao enfatizar a necessidade de uma avaliagdo ampla e continua dos
pacientes acometidos por distrofias musculares, considerando o carater progressivo e sistémico da doenga.
A partir da analise das publicacdes cientificas revisadas, observou-se que a DMD é uma patologia
neuromuscular de cardter progressivo e hereditario, que afeta de maneira significativa a forca, o controle
motor e a funcionalidade global dos individuos, comprometendo também o crescimento e a salde dssea,
verifica-se a importancia de novas investiga¢des que explorem com maior detalhamento os sinais e sintomas
da DMD em mulheres portadoras.
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DIFERENCAS ENTRE OS SEXOS NA APRESENTACAO DOS
SINTOMAS DE DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE

INTRODUCAO

A Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) é uma doenga genética neuromuscular grave, de
padrdo hereditario ligado ao cromossomo X, que acomete predominantemente meninos e
caracteriza-se por degeneragao progressiva do tecido muscular esquelético, disfun¢do cardiaca e
respiratdria (DUAN et al., 2021; ANGULSKI et al., 2023). Em termos de fisiopatologia, a DMD decorre
de mutacdes no gene que codifica a proteina distrofina — molécula estrutural essencial para a
integridade do sarcolema muscular. A auséncia ou disfungao da distrofina resulta em instabilidade
da membrana, aumento da permeabilidade ao cdlcio, lesdo microfiscular, processos inflamatdrios e
cicatrizacao (fibrose), conduzindo a substituicdo progressiva do musculo por tecido fibroadiposo
(ANGULSKI et al., 2023; NOWAK, 2004; BLAKE et al.,2002).

No que tange a incidéncia global, revisGes e metanalises estimam prevaléncias entre 7,1
casos por 100.000 homens (IC95%: 5,0 10,1) e prevaléncia ao nascimento (birth prevalence) de
aproximadamente 19,8 por 100.000 nascimentos masculinos (CRISAFULLI et al., 2020). Em outro
estudo recente, relata-se que 1 em cada 5.076 nascimentos masculinos desenvolve DMD
(KARIYAWASAM et al., 2022).

O diagnéstico precoce é fundamental para que interven¢des multidisciplinares possam
retardar a perda funcional, preservar a fungdo respiratéria/cardiaca e melhorar a qualidade de vida.
O processo diagnéstico costuma envolver: (1) histéria clinica e exame fisico compativeis com
fraqueza proximal progressiva, (2) dosagem de enzimas musculares como a creatina quinase (CK),
frequentemente com valores elevados, (3) testes moleculares para identificacdo da mutac¢do no
gene DMD, e (4) em casos selecionados, bidpsia muscular com andlise da expressdo da distrofina e
histologia. Embora a Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) seja classicamente associada a
individuos do sexo masculino, ha registro de mulheres portadoras que manifestam sintomas,
denominadas 'manifestantes' ou 'carriers sintomaticas'. Estudos mostram que aproximadamente
8% das portadoras podem apresentar fraqueza muscular, altera¢des funcionais ou cardiomiopatia
(GILBERTO et al., 2014; JUAN-MATEU et al., 2012). Relatos clinicos descrevem variacdo na idade de
inicio dos sintomas, fraqueza proximal muitas vezes assimétrica, elevacdo de creatina quinase sérica
e pseudohipertrofia de panturrilhas (YOSHIOKA, YORIFUJI, MITUYOSHI, 1998).

A Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) é uma doenca genética que causa fraqueza

muscular progressiva e afeta principalmente pessoas do sexo masculino. Isso acontece porque a
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mutac¢ao responsavel estd localizada no cromossomo X, e os homens possuem apenas uma cépia

desse cromossomo. No entanto, estudos tém mostrado que mulheres portadoras também podem
apresentar sintomas, o que esta relacionado a um processo chamado inativacdao enviesada do
cromossomo X (“skewed X-inactivation”), que faz com que o cromossomo alterado se manifeste
mais do que o saudavel (GILBERTO et al., 2014; JUAN-MATEU et al., 2012; YOSHIOKA, YORIFUJI,
MITUYOSHI, 1998).

Diante disso, torna-se importante analisar as repercussdes funcionais da DMD em ambos os
sexos, identificando os principais sintomas, como fraqueza muscular, alteracdes na marcha e
retracdes musculares. Esse tipo de estudo contribui para ampliar o conhecimento sobre a doenga,
favorecendo diagndsticos mais precisos e estratégias de tratamento mais adequadas para cada
caso. Logo o objetivo deste trabalho foi Analisar as repercussées funcionais da distrofia muscular de
Duchenne em individuos do sexo feminino e masculino. De maneira que fosse possivel identificar
os sintomas mais comuns, como fraqueza muscular progressiva, alteracdes na marcha e retracoes
musculares, bem como revisar publicagdes cientificas internacionais que abordem os sinais e

sintomas clinicos da Distrofia Muscular de Duchenne em ambos os sexos.

METODO

Trata-se de uma revisdo narrativa da literatura, que se utilizou de alguns elementos
sistematicos de busca, tal como feito em outros artigos (FRANCICA et al., 2021). O propdsito da
revisdao foi compilar, organizar e examinar a producao cientifica previamente publicada sobre a
temadtica. O processo de busca e selecio dos estudos foi estruturado em etapas, a saber:
delimitacdo do tema de investigacdo e formulag¢ao do objetivo principal, definicao dos critérios de
selecdo ou amostragem na literatura, coleta dos dados, avaliacdo critica dos estudos e discussao
dos achados. A busca foi realizada nas bases de dados SciELO, PubMed e LILACS, conduzida por
seis pesquisadores independentes. Os artigos foram incluidos quando considerados legiveis de
forma consensual. Em casos de discordancia, o material foi reavaliado até que se atingisse um
parecer comum quanto a sua exclusdo. Os critérios de inclusdo foram estabelecidos da seguinte
forma: artigos cientificos publicados nos ultimos cinco anos (2020-2025); textos disponiveis
integralmente e de acesso gratuito; publicacdes no idioma inglés; estudos que abordassem

individuos portadores de DMD de ambos os sexos. A definicdo do intervalo temporal de cinco anos
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justificou-se por contemplar um periodo atual e suficientemente abrangente, incluindo as
publicacbes mais recentes sobre o tema. Foram adotados como critérios de exclusdo: trabalhos
incompletos; revisGes de literatura; estudos com enfoque em pais ou cuidadores de individuos com
DMD, bem como em profissionais da salde; pesquisas realizadas com modelos animais; estudos
cujo objeto central ndo fosse a DMD; e relatos de caso. Os descritores utilizados na busca foram:
Duchenne, Duchenne Mulheres, Women with Duchenne, Sintomas Duchenne e Duchenne

Symptoms. Para uma melhor compreensdo das etapas, segue a figura 1.

Identificagdo de referéncias nas bases de dados: 26.237
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Figura 1 - Fluxograma da revisao bibliografica.

Fonte: Elaboracdo propria, 2025.
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RESULTADOS

Apds a busca realizada nas bases de dados SciELO, PubMed e LILACS, foram inicialmente
identificados 26.237 artigos, sem a aplicacdo de filtros, distribuidos da seguinte forma: SciELO (217),
PubMed (25.478) e LILACS (542). Em seguida, procedeu-se a aplicagdo dos filtros previamente
estabelecidos (como ano de publicagdo - dos ultimos 5 anos -, idioma em inglés, textos completos e
pesquisa feita por humanos), o que resultou em 204 artigos elegiveis. Posteriormente, realizou-se a
leitura exploratéria considerando os seguintes critérios: titulo, resumo, introducdo, objetivo e
identificacdo de duplicidade entre as bases de dados. Apds essa etapa criteriosa de selecao,
restaram 4 artigos que atenderam integralmente aos critérios de inclusdo definidos, constituindo a
amostra final para analise, apresentados na tabela de pico com mais detalhes em relacdo a diferenca
de sintomas entre o sexo feminino e masculino e a utilizagao de escalas e teste que além de avaliar
os sintomas, permite uma prevencdo dos sinais da Distrofia de forma precoce se realizadas com
frequéncia.

Com o intuito de sistematizar as publicacdes analisadas, elaborou-se um quadro contendo
as principais informacgdes de cada estudo, como autor e ano, titulo, objetivo, metodologia, amostra,
tipo de intervencdo, comparacdo e resultados obtidos. Os trabalhos foram dispostos em ordem

decrescente de publicacdo (Quadro 1).
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Quadro 1 — Caracterizagao do corpus da revisao.

Autor/Ano

Objetivo

Resultados

Conclusoes

Verificar o intervalo de tempo para a
responsividade das escalas Segmental
Assessment of Trunk Control (SATCo-

A amostra foi composta por 28 pacientes avaliados em trés momentos
(inicial, apds seis meses e apds 12 meses). Houve efeito do tempo no
desempenho da funcdo Membro Superior no TJT total e nos subtestes,

As escalas TJT, PUL e SATCo-BR sdo
capazes de detectar altera¢des ao

Maciel et |BR), Performance of Upper Limb (PUL) exceto nos subtestes 1 e 6, que ndo apresentaram diferenga nas longo do tempo, e apresentam
al.,, 2021 |e o Teste de Funcao Manual de Jebsen |avaliagGes entre os diferentes momentos. Houve efeito do tempo para| responsividade para detectar a
Taylor (TJT) em pacientes com o escore da PUL total, PUL proximal, PUL intermedidrio e PUL distal. evolucdo da doenga em intervalo
distrofia muscular de Duchenne No SATCo-BR, esse efeito foi entre o inicial e apds seis meses, e entre de 6 meses.
(DMD). o inicial e apds 12 meses.
Foram analisados 128 pacientes com distrofia muscular de Duchenne
verificar o desempenho motor de e 344 criangas saudaveis, distribuidas igualmente entre as faixas
criangas com DMD, estratificadas por | etdrias. Na distrofia muscular de Duchenne, observa-se um aumento s s
. . Ly o O programa "Time to Rise" é uma
idade, com base nos valores dos testes| progressivo na média dos tempos de execugdo dos testes motores de et
= . _ . ~ , ferramenta util e simples no
motores padrdo de criangas brasileiras| acordo com a idade, com uma aceleragdo abrupta apds os 7 anos. As .
. . L . . .. rastreio de doengas
. tipicas (TR, 10MWT e 10MRT, criangas saudaveis adquirem a capacidade motora maxima aos 6 anos . .
Pereira et . . . neuromusculares, como a distrofia
previamente publicados<sup> 16 e estabilizam seus tempos. O tempo para levantar apresentou um
al., 2020 muscular de Duchenne, uma

</sup>). Este estudo também definiu a
sensibilidade e a especificidade desses
testes, avaliando-os como possiveis
ferramentas para o rastreio
diagndstico da DMD.

valor de p < 0,05 e uma forte associagdo (tamanho do efeito [TE] >
0,8) em todas as faixas etarias (exceto aos 12 anos), com o tempo para
caminhar 10 metros a partir dos 9 anos e com o tempo para correr 10
metros a partir dos 5 anos. Os pontos de sensibilidade de 100% foram
definidos da seguinte forma: tempo para levantar, 2 s; tempo para
caminhar 10 metros, 5 s; tempo para correr 10 metros, 4 s.

doenga anteriormente incuravel
com novas perspectivas de
tratamento.

Fonte: Elaboragao propria, 2025.
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Quadro 1 - Caracterizagdo do corpus da revisao (...continuagado)

Resultados

Conclusoes

Autor/Ano Objetivo
Investigar as deficiéncias motoras e
funcionais de 10 pacientes do sexo
Silva et al., feminino com distrofia muscular,
2020 diagnosticadas por meio de estudos

clinicos, patoldgicos, genéticos e
imuno-histoquimicos.

A prevaléncia foi de 10/118 (8,4%) portadoras sintomaticas. Delecdes
foram encontradas em sete pacientes. A idade de inicio dos sintomas
em portadoras de DMD foi bastante varidvel. Pseudohipertrofia dos
musculos da panturrilha, fraqueza muscular, movimentos
compensatdrios e maior tempo de execucao de tarefas funcionais
foram observados na maioria dos casos. Diferentemente dos homens
com DMD, sete pacientes do sexo feminino apresentaram fraqueza
muscular assimétrica. A apresentac¢do assimétrica da fraqueza
muscular foi frequente e afetou a postura e a funcionalidade em
alguns casos. O desempenho funcional apresentou maior niumero de
movimentos compensatdrios. O tempo de execugao das atividades
nado se mostrou um bom biomarcador de funcionalidade para essa
populagdo, pois ndo varia na mesma proporgao que o nimero de
compensagdes de movimento.

ambos, podem ser encontradas

negativamente a posturaeo

pacientes.

Fraqueza muscular assimétrica e
movimentos compensatérios, ou

mulheres portadoras de mutagdes
do gene DMD, o que pode afetar

desempenho funcional dessas

em

Wang et al.,
2024,

Estabelecer a curva de crescimento
em altura da DMD em estagio inicial e
avaliar os potenciais marcadores que
influenciam o crescimento em altura,
fornecendo mais evidéncias sobre o
mecanismo patoldgico, o controle do
crescimento em altura e a salide dssea
na DMD.

A curva de crescimento de meninos com DMD de 2 a 12 anos indica
uma taxa de crescimento mais lenta em comparag¢ao com a populagdo
média. Aos dois anos de idade, as criangas com DMD tém altura
semelhante a de seus pares, mas gradualmente ficam para tras
posteriormente. Baixa estatura foi observada em criangas com DMD
antes e depois da exposi¢ao a glicocorticoides (GC), e o uso
prolongado de GC exacerbou o retardo. IMC (B =-0,47, p = 0,007),
DMO (B =-0,005, p =0,014), B-CTX (B = 0,001, p = 0,002), idade dssea
tardia (3 =0,417, p < 0,001) e duracdo do uso de GC (B =-0,006, p =
0,047) foram fatores independentes que influenciaram a altura.
Marcadores relevantes de saude dssea mostraram diferentes padrdes

de mudanca sequencial.

estado geral da saude dssea.
Diferentes indicadores dsseos
apresentam diferentes
sensibilidades e especificidades
precisam ser considerados em
conjunto. O monitoramento

ser parte do manejo da saude

o6ssea na DMD.

A alta proporgdo e progressao da
baixa estatura estdo associadas ao

precoce do desenvolvimento da
altura e de fatores relevantes deve

e

Fonte: Elaboragao propria, 2025.
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DiSCUSSAO

No que se refere a nacionalidade das publicagbes incluidas, observa-se que a maioria dos
estudos foi conduzido no Brasil, sendo apenas um desenvolvido em pais asiatico, especificamente
na China. Em relagdo ao ano de publica¢do, nota-se certa constancia na produgao cientifica ao longo
do tempo, ainda que o numero total de estudos identificados no periodo analisado ndo seja
expressivo. No que concerne aos conteldos abordados, os estudos analisados investigaram
diferentes aspectos relacionados a Distrofia Muscular de Duchenne, como a avaliacdo da funcdo
motora, a evolugdo da doenca, as deficiéncias motoras e o desenvolvimento estatural dos avaliados.
(ARRUDA; CHAVES; BIERMANN, 2023).

A presente pesquisa selecionou estudos publicados entre 2020 e 2025 que abordassem
sobre os sintomas apresentados por individuos com distrofia muscular de Duchenne (DMD),
considerando ambos os sexos e diferentes faixas etarias.

A DMD acomete predominantemente individuos do sexo masculino, em virtude de seu
padrdo de heranca ligada ao cromossomo X. No entanto, observa-se que, embora em menor
frequéncia, mulheres também podem ser afetadas. As portadoras sintomaticas, também
denominadas “manifestantes”, podem desenvolver fraqgueza muscular e cardiomiopatia, condi¢des
relatadas em aproximadamente 8% dos casos. Os estagios iniciais de declinio da fungdo motora em
individuos do sexo masculino com DMD sdo amplamente descritos na literatura, sendo a perda da
capacidade de deambular um marco clinico tipico, geralmente observado por volta dos nove anos
de idade. Em contrapartida, nas mulheres portadoras sintomaticas, ha escassez de estudos que
descrevam detalhadamente a progressdo dos sintomas e o desempenho em tarefas funcionais.
Dessa forma, o inicio precoce das manifesta¢des clinicas parece estar associado a quadros de maior
gravidade. (SILVA et al., 2020)

Com relacdo a funcdo motora, Pereira, Araujo e Ribeiro (2020) evidenciaram que o
desempenho motor de criancas com Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) tende a regredir a
partir do inicio da idade escolar, culminando em incapacidade funcional no inicio da adolescéncia.
Em contrapartida, criancas com desenvolvimento tipico apresentam estabilizacdo do desempenho
motor por volta dos seis anos de idade, quando atingem o pico maximo de suas fungdes motoras.

O estudo demonstrou que pacientes com DMD apresentam desempenho progressivamente

inferior nas provas motoras de tempo para se levantar do solo (TL), tempo para andar 10 metros
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(TA10) e tempo para correr 10 metros (TC10), quando comparados a criangas sauddaveis. Observou-
se ainda que, entre seis e nove anos, hd uma fase de progressdo mais acelerada da doenca,
caracterizada pela perda da capacidade de levantar-se do solo e de subir escadas. Os autores
destacam que o TL constitui o marcador progndstico mais precoce da progressdo da DMD e,
consequentemente, da perda da marcha, cuja velocidade de deterioragdao ndao ocorre de forma
linear. Ademais, verificou-se que, a partir dos sete anos de idade, ha um aumento significativo no
tempo de execugao dessas provas motoras.

Os instrumentos de avaliacdo utilizados no estudo (TL, TA10 e TC10) demonstraram ser
técnicas simples, de rapida aplicacdo e baixo custo, o que refor¢a sua utilidade como ferramentas
diagndsticas e de acompanhamento na triagem de doengas neuromusculares, especialmente
guando aplicadas no contexto da puericultura para monitoramento do desenvolvimento motor
infantil.

Segundo Cardoso de S3, et al. (2021), a avaliacdo periddica da funcdo dos membros
superiores (MMSS) e do controle de tronco pode identificar precocemente a fraqueza muscular, o
gue possibilita uma intervencdo voltada a prevencdo de contraturas e a atenuacdo do declinio
funcional. A fraqueza muscular nessa populagdo pode interferir na postura, comprometendo de
forma significativa os movimentos dos membros superiores.

E de suma importancia a utilizacio de escalas validadas para a distrofia muscular de
Duchenne DMD, a fim de identificar o grau da patologia. Entre elas, destacam-se: a escala de Vignos,
empregada para classificar a doenca; o SATCo (Segmental Assessment of Trunk Control), que avalia
o controle do tronco; o TJT (Teste de Funcdo Manual de Jebsen Taylor), que analisa a funcao dos
membros superiores em relagdo ao tempo de execucdo de tarefas; e o PUL (Performance of Upper
Limb), destinado a avaliacdo da qualidade dos movimentos dos membros superiores.

Com base nessas escalas, foi possivel observar, em um intervalo de seis e doze meses entre
as avaliagcGes (parametro utilizado para acompanhar a evolucdo do paciente ao longo da doenca),
gue individuos com DMD, com idades entre 6 e 19 anos, apresentam perdas significativas de forca
muscular, interferindo de maneira global nas func®es corporais. Essa condicdo torna necessario o
uso de cadeira de rodas, evidenciando a perda progressiva do controle de tronco apds a perda da
marcha e a diminuicdo da funcionalidade dos membros superiores, o que afeta tanto a execucdo

das tarefas quanto a qualidade dos movimentos, levando ao uso de meios compensatdérios para.a
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realizagdo das atividades.

O estudo de Silva et al. (2020) evidencia a importancia de compreender as manifestacdes
clinicas e funcionais em mulheres portadoras sintomaticas da distrofia muscular de Duchenne
(DMD). Embora a doenga seja predominantemente masculina, cerca de 8% das mulheres portadoras
apresentam sintomas como fraqueza muscular, alteragdes posturais e movimentos
compensatorios, aspectos que comprometem significativamente o desempenho funcional. Os
achados do estudo reforcam a necessidade de ampliar a atencdo fisioterapéutica e o
acompanhamento clinico dessa populacao, que frequentemente é subdiagnosticada.

Os resultados apontam que a fragueza muscular nessas pacientes apresenta padrao
assimétrico e pode afetar diretamente a postura e a funcionalidade, diferentemente dos homens
acometidos pela DMD, que manifestam fraqueza simétrica e progressiva (SILVA et al., 2020). Tal
assimetria contribui para o surgimento de movimentos compensatérios durante atividades como
levantar-se de uma cadeira ou subir escadas, o que confirma a influéncia da perda de for¢ca muscular
na biomecanica e nas atividades de vida didria. Conforme destacado pelos autores, o tempo de
execucao das tarefas ndo é um marcador fidedigno de funcionalidade, visto que as compensacoes
motoras permitem manter a realizacdo das atividades, mesmo com declinio da forca.

Além disso, a pesquisa evidencia que a idade influencia o grau de comprometimento
funcional, sendo que pacientes mais velhas apresentam maiores déficits musculares e motores,
corroborando com estudos anteriores que relacionam o avanco da idade a piora do quadro clinico
(MOSER; EMERY, 1974; HOOGERWAARD et al., 1999). Essa relacdo refor¢ca a importancia da
avaliacdo precoce e da utilizacdo de escalas funcionais especificas, como a Functional Evaluation
Scale for Duchenne Muscular Dystrophy (FES-DMD) e a Escala de Vignos, que permitem mensurar
de forma mais sensivel as alteragcdes motoras e posturais (HUKUDA et al., 2013; FERNANDES et al.,
2010).

Outro ponto relevante é a presenca de dor, cdimbras e fadiga relatadas pelas participantes,
sintomas frequentemente associados a sobrecarga muscular decorrente das compensacoes
motoras (SOLTANZADEH et al.,, 2010). Esses achados reforcam o papel do fisioterapeuta na
prescricdo de exercicios terapéuticos individualizados, que visem minimizar os efeitos da fraqueza
assimétrica e otimizar a funcionalidade, evitando a instalacdo de deformidades posturais.

Em sintese, o estudo de Silva et al. (2020) contribui de forma significativa para a literatura

nacional ao descrever, pela primeira vez, o desempenho funcional de mulheres portadoras
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sintomaticas de DMD com o uso de escalas especificas. A pesquisa ressalta que o acompanhamento
clinico e fisioterapéutico continuo é essencial para preservar a independéncia funcional dessas
pacientes e aprimorar a qualidade de vida, além de ampliar o conhecimento sobre essa
manifestacdo rara e complexa das distrofinopatias.

Ward e Weber (2019) observaram que criangas com DMD apresentam altura semelhante a
de seus pares até os dois anos de idade, mas o crescimento desacelera progressivamente, indicando
um padrdo de desenvolvimento distinto. Essa estatura reduzida ndo é apenas consequéncia da
fragueza muscular, mas também estd relacionada a alteracdes enddcrinas e dsseas especificas da
doenca. Entre essas altera¢Oes, destaca-se o comprometimento da saude dssea, evidenciado pela
reducdo da densidade mineral 6ssea (BMD) e atraso na maturagao esquelética, potencializados pelo
uso prolongado de glicocorticoides (GC) (SARRAZIN et al., 2014). Outros fatores, como aumento do
indice de massa corporal (IMC) e altera¢ées de marcadores ésseos, como o B-CTX, também estdo
associados a estatura e a integridade éssea desses pacientes.

Estudos demonstram que o atraso da idade dssea e a diminui¢do da densidade mineral dssea
aparecem de forma sequencial e progressiva. Heaney et al. (2000) relataram que o atraso da idade
6ssea aumentou significativamente apds cinco anos de uso de GC, enquanto a densidade mineral
6ssea comecou a diminuir de forma acentuada a partir do terceiro ano de tratamento. Esses
achados corroboram os resultados de Annexstad et al. (2019), que mostraram que meninos com
DMD tratados com glicocorticoides apresentam atraso significativo na maturacdo dssea e baixa
densidade mineral éssea. Os autores destacam que, ao ajustar a densidade mineral éssea pela idade
6ssea, os escores Z aumentam significativamente, evidenciando que o atraso na maturagao
esquelética deve ser considerado na avaliacdo clinica para evitar subestimacao do risco de fraturas.

Por fim, os autores ressaltam que a monitorizacdo precoce do crescimento e dos marcadores
6sseos é fundamental para o manejo clinico dos sintomas da DMD (Khadilkar et al., 2022). A
identificacdo de alteracdes em indicadores como BMD, B-CTX e BA permite um acompanhamento
mais eficiente da evolucdo da doenca e das complicagBes relacionadas ao uso prolongado de
corticosteroides (Annexstad et al., 2019).

Assim, compreender os sintomas associados a estatura e a saude dssea é essencial para

reduzir complicacdes futuras e melhorar a qualidade de vida dos pacientes com DMD.
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CONSIDERAGOES FINAIS

Conclui- se portando que a partir da analise das publicagdes cientificas revisadas, observou-
se que a DMD é uma patologia neuromuscular de carater progressivo e hereditario, que afeta de
maneira significativa a forga, o controle motor e a funcionalidade global dos individuos,
comprometendo também o crescimento e a saude dssea.

A revisao das publica¢des internacionais também evidenciou que, embora a DMD afete
predominantemente o sexo masculino, mulheres portadoras sintomaticas podem manifestar
alteragbes clinicas semelhantes, ainda que em menor intensidade, incluindo reducdo de forca
muscular e disturbios posturais, entretanto esses achados reforcam a necessidade de ampliar o
olhar clinico e fisioterapéutico para incluir esse grupo no acompanhamento e nas estratégias de
prevencdo, Verifica-se a importancia de novas investigacbes que explorem com maior

detalhamento os sinais e sintomas da DMD em mulheres portadoras.
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SEX DIFFERENCES IN THE PRESENTATION
OF DUCHENNE MUSCULAR DYSTROPHY SYMPTOMS:
A NARRATIVE REVIEW.

ABSTRACT

Duchenne Muscular Dystrophy (DMD) is a severe, X-linked, genetic neuromuscular disease that
predominantly affects boys and is characterized by progressive degeneration of skeletal muscle
tissue, cardiac and respiratory dysfunction. The aim of this study is to analyze the functional
repercussions of DMD in female and male individuals and to identify the most common symptomes,
such as progressive muscle weakness, gait abnormalities, and muscle retractions, and to review
international scientific publications that address the clinical signs and symptoms of DMD in both
sexes. This is a narrative literature review of the last 5 years (2020-2025), with searches conducted
in the Scielo, PubMed, and Lilics databases. After applying the inclusion and exclusion criteria, 4
articles were selected for study. An exploratory reading was conducted considering the following
criteria: title, abstract, introduction, objective, and identification of duplicates across databases.
After this rigorous selection process, four articles remained that fully met the defined inclusion
criteria, constituting the final sample for analysis. Despite presenting distinct methodologies, all
studies converge in emphasizing the need for a comprehensive and continuous evaluation of patients
affected by muscular dystrophies, considering the progressive and systemic nature of the disease.
From the analysis of the reviewed scientific publications, it was observed that DMD is a progressive
and hereditary neuromuscular pathology that significantly affects strength, motor control, and
overall functionality of individuals, also compromising growth and bone health. This highlights the
importance of further investigations that explore in greater detail the signs and symptoms of DMD
in affected women.

Keywords: Rehabilitation. Musculoskeletal Diseases. Duchenne Muscular Dystrophy.
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