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DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE

USE OF PLATELET-RICH PLASMA IN THE TREATMENT OF HYPOTONIA AND 
FACIAL SKIN AGING
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Resumo

A Distrofia Muscular de Duchenne é uma doença genética neuromuscular ligada ao cromossomo X que 
afeta principalmente indivíduos do sexo masculino, caracterizando-se por fraqueza muscular progressiva e 
comprometimento funcional, além de alterações cardíacas e respiratórias. Este estudo teve como objetivo 
revisar os principais aspectos da DMD, focado na explicação genética, manifestações clínicas e métodos de 
diagnóstico. A literatura analisada demonstra que a doença resulta de mutações no gene DMD, localizado 
no cromossomo X, sendo frequentes deleções, duplicações e mutações pontuais que comprometem a 
produção da distrofina, proteína essencial para a integridade das fibras musculares. O diagnóstico baseia-
se na avaliação clínica associada a exames laboratoriais, como a dosagem de creatina quinase (CK), 
geralmente elevada nos pacientes, e testes genéticos capazes de identificar as alterações no gene DMD. 
Entre esses métodos, destacam-se a técnica de MLPA, utilizada para detectar deleções e duplicações, e o 
sequenciamento genético, empregado na investigação de mutações pontuais. Conclui-se que os avanços 
nos métodos diagnósticos têm possibilitado a identificação mais precoce e precisa da doença, favorecendo 
o manejo clínico, o acompanhamento multidisciplinar e o aconselhamento genético das famílias afetadas, 
contribuindo para a melhoria da qualidade de vida dos pacientes.
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Abstract

Duchenne Muscular Dystrophy is a genetic neuromuscular disease linked to the X chromosome that primarily 
affects males, characterized by progressive muscle weakness and functional impairment, as well as cardiac 
and respiratory alterations. This study aimed to review the main aspects of DMD, focusing on the genetic 
explanation, clinical manifestations, and diagnostic methods. The literature reviewed demonstrates that the 
disease results from mutations in the DMD gene, located on the X chromosome, with frequent deletions, 
duplications, and point mutations that compromise the production of dystrophin, a protein essential for the 
integrity of muscle fibers. Diagnosis is based on clinical evaluation combined with laboratory tests, such as 
creatine kinase (CK) levels, which are generally elevated in patients, and genetic tests capable of identifying 
alterations in the DMD gene. Among these methods, the MLPA technique stands out, used to detect deletions 
and duplications, and genetic sequencing, employed in the investigation of point mutations. It is concluded that 
advances in diagnostic methods have enabled earlier and more accurate identification of the disease, favoring 
clinical management, multidisciplinary follow-up, and genetic counseling for affected families, contributing to 
the improvement of patients’ quality of life.
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1 Introdução

A Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) é uma doença genética neuromuscular de 
caráter progressivo, causada por mutações no gene DMD, responsável pela produção da proteína 
distrofina. A ausência ou deficiência dessa proteína compromete a estabilidade da membrana 
das fibras musculares, levando à degeneração muscular progressiva e à substituição do tecido 
muscular por tecido adiposo e fibroso. Trata-se de uma das distrofias musculares mais comuns na 
infância, caracterizada pela perda progressiva de força muscular e por alterações estruturais nas 
fibras musculares (Salmaninejad et al., 2020).

A DMD apresenta herança recessiva ligada ao cromossomo X, afetando predominantemente 
indivíduos do sexo masculino, enquanto mulheres geralmente são portadoras assintomáticas. 
Os primeiros sinais clínicos costumam surgir na infância, geralmente entre os dois e cinco anos 
de idade, manifestando-se por atraso no desenvolvimento motor, dificuldade para correr, subir 
escadas e levantar-se do chão. Um achado clínico frequentemente observado é o Sinal de Gowers, 
caracterizado pelo uso das mãos apoiadas nas pernas para auxiliar na elevação do corpo a partir da 
posição sentada ou deitada. Com a progressão da doença, ocorre comprometimento crescente da 
musculatura esquelética, levando à perda da capacidade de deambulação, além de complicações 
respiratórias e cardíacas que representam importantes causas de morbidade e mortalidade nesses 
pacientes (Noritz et al., 2018).

Esta pesquisa tem como objetivo analisar a Distrofia Muscular de Duchenne, descrevendo 
os principais aspectos relacionados ao gene DMD, os métodos de diagnóstico laboratorial utilizados 
para sua identificação, bem como a função da proteína distrofina na manutenção da integridade 
das fibras musculares. Além disso, busca-se destacar a importância do diagnóstico precoce para a 
implementação de intervenções clínicas adequadas, acompanhamento multidisciplinar e melhoria 
do prognóstico dos pacientes afetada.

2 Metodologia

A pesquisa bibliográfica foi conduzida de agosto de 2025 a julho de 2026, nas bases de 
dados PubMed e National Library of Medicine (NLM), entre outras, aplicando filtros de tempo para a 
escolha de artigos publicados nos últimos 10 anos, utilizando as seguintes palavras chaves e suas 
combinações: Distrofia muscular de Duchenne, MLPA, mutação, aconselhamento genético, gene, 
distrofina.

3 Discussão

As distrofias musculares constituem um grupo de doenças genéticas hereditárias 
caracterizadas por fraqueza e degeneração progressiva da musculatura esquelética, frequentemente 
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associadas a mutações no gene DMD (dystrophin). Entre elas, a distrofia Muscular de Duchenne 
(DMD) é a forma mais comum na infância, com incidência estimada de 1 a cada 3.500 a 5.000 
nascidos vivos do sexo masculino (Kariyawasam et al., 2022).

Embora a DMD acometa predominantemente meninos, existem raros relatos em mulheres. 
Isso ocorre porque a doença segue um padrão de herança recessiva ligada ao X e, em geral, os 
indivíduos do sexo masculino afetados não sobrevivem até a idade reprodutiva. Nas mulheres, quando 
presente, o quadro clínico costuma ser mais brando e de manifestação tardia, mas a maioria apresenta 
algum grau de comprometimento cardíaco. Em casos em que o cromossomo X portador da mutação, 
permanece preferencialmente ativo, ou quando há translocações cromossômicas envolvendo o gene 
da distrofina, as portadoras podem desenvolver sinais e sintomas semelhantes aos observados em 
pacientes do sexo masculino. Trata-se de uma doença rara, pertencente ao grupo das distrofinopatias, 
causada por mutações que resultam na ausência ou em defeitos estruturais da proteína distrofina, 
essencial para a integridade das fibras musculares (Portela et al.,2023).

3.1 Descoberta e primeiros registros da doença

A distrofia muscular de Duchenne foi primeiramente relatada em 1851 por Edward Meryon, 
médico inglês, durante uma apresentação na Royal Medical and Surgery Society, e posteriormente 
registrada nas publicações da instituição. Em seu relato, Meryon descreveu um quadro que se 
manifestava ainda na infância, marcado por atrofia e fraqueza muscular progressivas, resultando 
em óbito no final da adolescência. Observou também que a enfermidade ocorria em membros de 
uma mesma família e acometia exclusivamente meninos. Destacou ainda que, nas análises de 
necropsia, a medula espinhal apresentava-se sem alterações, enquanto a membrana das fibras 
musculares mostrava-se danificada e fragmentada. Apesar da relevância de suas descobertas, 
seus estudos passaram a ser pouco valorizados, pois pesquisas posteriores evidenciaram que a 
distrofia muscular, embora fosse a forma mais frequente e grave, correspondia a um conjunto de 
desordens hereditárias com graus distintos de fraqueza e atrofia muscular (Emery, 2002).

Posteriormente, por volta do ano de 1861, o neurologista francês, Dr. Guillaine Benjamin 
Amand Duchenne, estabeleceu estudos sobre a doença e atribuiu a ela uma perda gradativa dos 
movimentos, atingindo, a princípio, os membros inferiores e, com o passar do tempo, os superiores. 
Em seu trabalho, também se atentou à existência de hipertrofia progressiva dos músculos afetados, 
aumento intersticial do tecido conjuntivo e ganho no nível de tecido adiposo em estágios mais 
avançados (Rogero; Tavares, 2022).

3.2 Distrofinopatias: Aspectos Gerais e Papel da Proteína Distrofina

As distrofinopatias constituem um grupo de doenças neuromusculares progressivas 
decorrentes de variantes patogênicas no gene DMD. Essas alterações genéticas podem manifestar-
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se em três fenótipos principais: distrofia muscular de Duchenne (DMD), distrofia Muscular de Becker 
(BMD) e cardiomiopatia dilatada ligada ao X (XLDCM). A ausência ou a produção insuficiente 
da proteína distrofina compromete a integridade muscular, levando à degeneração progressiva 
das fibras e à subsequente substituição por tecido fibroadiposo, resultando em um aspecto de 
pseudohipertrofia, uma das características clínicas mais marcantes dessas doenças (Coimbra, 
2022).

A distrofina é uma proteína de grande porte que integra o citoesqueleto das fibras musculares, 
sendo essencial para a força, estabilidade e funcionalidade do músculo esquelético e cardíaco. Sua 
função principal é conectar a actina do citoesqueleto interno às proteínas da matriz extracelular, 
permitindo a contração muscular adequada e protegendo a membrana plasmática contra rupturas 
mecânicas. Na ausência dessa proteína, ocorre lesão recorrente das fibras, desencadeando 
inflamação crônica, fibrose, infiltração adiposa e consequente fraqueza muscular (Portela et al., 
2023).

Figura 1- Representação esquemática da distrofina e das proteínas associadas à distrofina no músculo.
Fonte: Kaplan; Morgan, 2025, pg 3.

Nas formas mais graves, como a DMD, a ausência total ou funcionalmente deficiente da 
distrofina compromete a integridade da camada lipídica da membrana, facilitando o influxo anormal 
de cálcio e a necrose celular. Esse processo leva a uma paresia progressiva, que se agrava com o 
tempo. A falta de distrofina interfere na liberação controlada de cálcio, essencial para a contração 
muscular, e fragiliza a membrana dos miócitos, tornando-os mais vulneráveis à ruptura durante o 
esforço. Essa ruptura permite o excesso de entrada de cálcio e a ativação inadequada de proteases 
e fosfolipases, provocando dano celular irreversível. As fibras necróticas são fagocitadas por 
macrófagos e, à medida que são destruídas, são substituídas por tecido fibroadiposo, o qual pode 
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ocupar volume igual ou superior ao das fibras originais, caracterizando a pseudohipertrofia muscular 
(Wiski; Souza, 2015).

3.3 Quadro clínico

A DMD é caracterizada por uma degeneração progressiva dos músculos esqueléticos, 
o que impacta diretamente no crescimento, resultando em estatura reduzida. Em lactentes, 
podese observar hipotonia leve e dificuldade no controle da cabeça, sinais precoces da doença. 
Os primeiros sinais de fraqueza muscular e dificuldades na marcha geralmente surgem entre 
2 e 3 anos de idade, culminando na perda da capacidade de deambulação por volta dos 13 
anos, seguida de complicações cardíacas, como cardiomiopatia dilatada e arritmias, e problemas 
respiratórios crônicos, incluindo insuficiência respiratória (Duan et al., 2021).

Nos estágios iniciais, a criança apresenta dificuldades para correr, subir escadas, pular e 
levantar-se do chão, frequentemente caindo. A marcha pode se tornar instável, devido à fraqueza 
da cintura pélvica, e é comum o uso das mãos para se levantar do solo, caracterizando o “sinal de 
Gowers” (figura 1). O diagnóstico geralmente ocorre entre 3 e 5 anos, quando atrasos se tornam 
evidentes. A recorrência de quedas aumenta a incidência de fraturas. Além disso, deformidades 
posturais, como lordose lombar e escoliose (figura 2), bem como contraturas musculares, podem 
comprometer a função pulmonar. Contraturas de tornozelos, joelhos, quadris e cotovelos são 
comuns, e a pseudo-hipertrofia das panturrilhas, decorrente da atrofia dos músculos da coxa, é 
um sinal clássico da doença. A dependência de cadeira de rodas geralmente se inicia por volta 
dos 12 anos, acompanhada de perda gradual da função dos braços e maior necessidade de 
assistência para atividades diárias (Landfeldt et al., 2024).

O comprometimento cardíaco e respiratório é a principal causa de mortalidade na DMD. A 
insuficiência respiratória costuma se desenvolver após a perda da deambulação independente, 
sendo o diafragma o primeiro músculo respiratório a sofrer dano significativo. Adolescentes 
podem necessitar de ventilação não invasiva com pressão positiva antes dos 18-20 anos. Devido 
à redução natural do tônus muscular e do impulso ventilatório durante o sono, os distúrbios 
respiratórios geralmente se manifestam primeiramente à noite. Entre as alterações respiratórias, 
destacam-se apneia obstrutiva do sono (AOS), apneia central do sono (CSA) e hipoventilação 
noturna, sendo a AOS associada à hipertrofia adenotonsilar a mais comum na infância e nos 
primeiros anos escolares (Hoque, 2016).

Complicações cardíacas começam frequentemente na adolescência e afetam quase 
todos os pacientes na faixa dos 20 anos. A cardiomiopatia dilatada apresenta extensa fibrose 
do ventrículo esquerdo, podendo evoluir para envolvimento da parede livre lateral e do músculo 
papilar posterior, ocasionando regurgitação mitral. Distúrbios de condução, envolvendo o nó 
atrioventricular, e arritmias supraventriculares são frequentes (Kamdar et al., 2021).
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Figura 2- Manobra de Gouwers, elevação do tronco a partir do chão utilizando as mãos para escalar as coxas.
Fonte: Munakomi S, Shrestha, 2025, pg 1.

3.4 DMD: Genética, Função da Distrofina e Fenótipo

A patologia é transmitida de forma recessiva ligada ao cromossomo X e resulta de 
alterações no gene DMD, localizado na região Xp21. Essas mutações comprometem a produção 
da distrofina, proteína essencial para a integridade estrutural das células musculares. De maneira 
geral, mutações que interrompem a leitura correta do RNAmensageiro impedem a formação 
de distrofina funcional, resultando em um quadro clínico grave típico da distrofia muscular em 
questão. Por outro lado, alterações que não afetam o quadro de leitura permitem a síntese de 
uma proteína parcialmente funcional, gerando uma forma mais leve da doença, conhecida como 
distrofia muscular de Becker. O termo distrofinopatia abrange ambos os fenótipos, sendo que nem 
sempre existe uma separação clara entre eles (Peripato; Bisio, 2020).

O DMD é considerado o maior gene descrito em humanos, possuindo cerca de 2,4 milhões 
de pares de bases, o que representa aproximadamente 0,1% do genoma humano e cerca de 
1,5% do cromossomo X. Ele é formado por 79 éxons, que permanecem no RNA mensageiro 
maduro após o processamento, e 78 íntrons, segmentos não codificadores que são removidos  
durante o splicing do pré- RNA mensageiro. A expressão do gene envolve dois mecanismos que 
permitem a produção de diferentes transcritos e proteínas. O primeiro é o uso de promotores 
alternativos, regiões distintas de início da transcrição que geram transcritos de diferentes tamanhos 
e com expressão específica em tecidos como cérebro, músculo e retina. O segundo é o splicing 
alternativo, processo pelo qual diferentes íntrons são removidos do pré-RNA, originando múltiplas 
moléculas de RNA mensageiro maduro a partir de um mesmo gene. Esses processos permitem 
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que o gene DMD produza até 32 tipos diferentes de transcritos e 20 isoformas funcionais da 
distrofina. As isoformas apresentam tamanhos variados, com composição que vai de 30 a 3.685 
resíduos de aminoácidos, conferindo diversidade funcional às proteínas geradas (Costa et al., 
2020).

Figura 3 – Coluna, tórax e extremidades afetadas pela DMD. 
Fonte: Mendhe et al., 2024, pg 2.

Mutações no DMD, responsável pela produção da proteína distrofina, são a causa da distrofia 
muscular de Duchenne e da distrofia muscular de Becker (BMD), sendo a primeira mais grave e a 
segunda mais branda. A distrofina normalmente atua como um estabilizador durante a contração 
muscular, conectando a actina do aparelho contrátil ao tecido conjuntivo que envolve cada fibra 
muscular. Na distrofia muscular de Duchenne, as mutações comprometem a função da distrofina, 
interrompendo o quadro de leitura do gene ou criando códons de parada prematuros. Como 
consequência, a ligação entre o citoesqueleto de actina e o tecido conjuntivo é perdida, tornando as 
fibras musculares mais suscetíveis a lesões durante a contração. Isso resulta em danos musculares 
crônicos, processos inflamatórios e, ao longo do tempo, na substituição das fibras musculares por 
tecido adiposo e fibroso, culminando na perda progressiva da função muscular (Aartsmaru; Ginjaar; 
Bushby, 2016).
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3.5 Diagnóstico

Pacientes portadores podem ser diagnosticados por meio de uma avaliação clínica 
completa, que envolvem o histórico completo e detalhado do paciente e testes específicos, que 
incluem teste genético molecular para detectar mutações da distrofina e análise bioquímica, 
que pode detectar por exemplo, creatinoquinase sérica elevada, que é um marcador de necrose 
muscular (Birnkrant et al., 2018).

O diagnóstico da distrofia muscular de Duchenne e de outras distrofias musculares 
congênitas envolve múltiplas etapas, combinando avaliação clínica, exames laboratoriais e 
testes genéticos. A suspeita inicial geralmente surge a partir da história do paciente e do exame 
físico, nos quais podem ser observados atraso no desenvolvimento motor, fraqueza muscular, 
hipotonia, contraturas e aumento aparente dos músculos da panturrilha (pseudohipertrofia). 
A medição da creatina quinase (CK) no sangue é um exame importante, pois níveis elevados 
indicam lesão muscular. A confirmação definitiva do diagnóstico é realizada por meio de análises 
genéticas, e, quando necessário, a biópsia muscular pode ser utilizada para verificar a presença 
ou ausência da proteína distrofina (Campos et al., 2024).

A Amplificação Multiplex Dependente de Ligação (MLPA) é uma técnica molecular 
utilizada para identificar alterações no número de cópias de diferentes sequências do DNA em 
uma única reação de PCR multiplex, permitindo analisar simultaneamente diversas regiões 
genômicas. O método requer pequena quantidade de DNA, apresenta alta especificidade e 
consegue diferenciar sequências com mínima variação genética. Durante o processo, são 
gerados fragmentos amplificados que posteriormente são separados e quantificados por 
eletroforese capilar fluorescente. A análise dos resultados ocorre pela comparação entre os 
picos da amostra avaliada e os de uma amostra de referência, possibilitando detectar deleções 
e duplicações gênicas. Além disso, a técnica utiliza apenas um par de primers universais, 
tornando o procedimento mais estável e reduzindo a possibilidade de falhas experimentais 
(Eijk-Van Os; Schouten, 2011).

Essa metodologia apresenta uma sensibilidade aproximadamente 15% maior que a 
obtida com a PCR multiplex. Além de confirmar todos os casos previamente detectados por essa 
última, o método também fornece, em cerca de 80% das análises, informações complementares 
sobre a extensão exata das mutações, possibilitando um diagnóstico mais detalhado. Essas 
vantagens tornam a MLPA especialmente útil na avaliação das distrofinopatias, permitindo uma 
análise mais precisa e um prognóstico clínico mais confiável. No estudo do gene DMD, a MLPA 
se destaca por ser uma técnica reprodutível, de fácil execução e com sensibilidade superior em 
relação à PCR multiplex (Huamán-Dianderas et al., 2019).
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3.5 Tratamentos e avanços recentes

A DMD ainda não dispõe de cura, e, por esse motivo, o tratamento tem como foco principal 
controlar os sintomas e retardar a progressão da enfermidade. Dentre as abordagens terapêuticas 
existentes, o uso de corticosteroides é o mais amplamente adotado, pois essas substâncias auxiliam 
na redução da inflamação, na manutenção da força muscular e no adiamento da perda da capacidade 
de locomoção por um período médio que varia de um a três anos. O tratamento costuma ser iniciado 
entre os dois e cinco anos de idade, geralmente com doses diárias de prednisona ou deflazacorte. 
Embora o mecanismo exato de ação ainda não seja completamente elucidado, acredita-se que 
os efeitos benéficos estejam relacionados à diminuição das citocinas inflamatórias, à ativação de 
fatores de crescimento semelhantes à insulina, à redução da fibrose cardíaca, à estabilização das 
membranas musculares, ao estímulo à regeneração das fibras e ao aumento da expressão de 
proteínas compensatórias à ausência de distrofina (Gandhi et al., 2024).

Pesquisas clínicas com pacientes diagnosticados demonstram que o uso prolongado de 
corticosteroides oferece proteção cardiovascular, contribuindo para a redução da fibrose miocárdica, 
a preservação da função ventricular e o aumento da sobrevida. A manutenção do tratamento mesmo 
após a perda da capacidade de deambular tem se mostrado eficaz na redução da mortalidade, 
especialmente pela melhora dos parâmetros cardíacos observados (Gandhi et al., 2024).

Outra alternativa de destaque é a edição genética baseada na tecnologia CRISPR/Cas9, que 
permite corrigir diretamente as mutações no DNA, oferecendo um potencial de reparo permanente 
do gene afetado. Além disso, pesquisas com células-tronco vêm demonstrando resultados 
promissores na regeneração e substituição de fibras musculares lesionadas. No entanto, ainda 
persistem desafios relacionados à segurança, à eficiência e à estabilidade dos efeitos clínicos 
dessas terapias emergentes (Campos et al., 2024).

A terapia baseada em CRISPR/Cas9 para a Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) 
fundamenta-se na capacidade de promover edições precisas no DNA, utilizando a enzima Cas9, 
que realiza cortes no material genético, e um RNA guia (gRNA), responsável por direcionar esse 
processo até regiões específicas do gene DMD. Assim, a proposta dessa terapia é corrigir essas 
alterações, permitindo a retomada da produção de uma proteína funcional, ainda que, em alguns 
casos, de forma parcialmente reduzida (Ali; Rahman; Sheikh, 2024).

Entre as estratégias mais estudadas destaca-se o “salto de éxon”, que consiste em excluir 
regiões defeituosas do gene durante o processamento do RNA mensageiro, resultando na síntese de 
uma distrofina encurtada, porém funcional. Estudos pré-clínicos demonstram melhora significativa 
na função muscular com essa abordagem. Apesar dos avanços, a técnica enfrenta limitações 
importantes, como a dificuldade de direcionamento eficiente aos tecidos musculares e o risco de 
edições fora do alvo, que podem comprometer a segurança do tratamento. Além disso, questões 
éticas, custos elevados e acesso restrito ainda representam barreiras significativas (Ali; Rahman; 
Sheikh, 2024).
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3.6 Importância do diagnóstico precoce

O aconselhamento genético (AG) em famílias com casos de distrofia muscular de Duchenne 
é um processo delicado, pois a aceitação do diagnóstico, especialmente entre indivíduos 
assintomáticos ou com manifestações leves, costuma ser difícil, tornando fundamental o suporte 
psicológico durante o acompanhamento. Apesar disso, a detecção precoce da doença é essencial 
para evitar complicações, principalmente as de origem cardíaca, que são comuns nos pacientes 
afetados. Além disso, é necessário orientar as mulheres portadoras da mutação sobre o risco 
aumentado de gerar filhos com a forma congênita grave da enfermidade (Wiski; Souza,2015).

O AG deve ser ofertado como parte de um atendimento multiprofissional e interdisciplinar nas 
unidades de saúde. No entanto, grande parte da população brasileira ainda não tem acesso a esse 
tipo de serviço. Os centros e grupos de aconselhamento genético existentes no país poderiam, em 
um período relativamente curto, capacitar profissionais para atender à demanda do Sistema Único 
de Saúde (SUS). O Ministério da Saúde dispõe dos recursos necessários para estruturar essa 
política, e a ampliação do ensino de genética médica nos cursos de graduação e especialização 
representa uma medida importante. Além disso, incentivar a participação da população e das 
famílias no entendimento dos fatores genéticos relacionados à saúde pode fortalecer as ações de 
genética comunitária, conforme recomenda a Organização Mundial da Saúde (Silva et al.,2024)

Durante o período pré-natal, ainda não é possível estabelecer um diagnóstico definitivo 
para a distrofia muscular de Duchenne. No entanto, o aconselhamento genético pode ser realizado 
durante a gestação, oferecendo orientações e informações relevantes à família. Muitas mulheres 
portadoras da mutação no gene da DMD não apresentam sintomas clínicos, mas podem transmitir 
a alteração genética aos seus descendentes. Dessa forma, aproximadamente metade dos filhos 
do sexo masculino tende a herdar e manifestar a doença ao longo da vida, enquanto metade das 
filhas torna-se portadora do gene mutado, podendo transmiti-lo às gerações seguintes (Bianco et 
al., 2017).

A identificação de possíveis casos de DMD por meio da análise do heredograma familiar 
possibilita uma abordagem mais preventiva durante o acompanhamento pré-natal. Essa prática 
permite informar os pais sobre o risco de nascimento de uma criança afetada e elaborar um plano 
de cuidado adequado, que inclua o planejamento de futuras gestações, a realização de testes 
genéticos e o acompanhamento por uma equipe multidisciplinar. Além disso, o aconselhamento 
contínuo fornece suporte e informações essenciais à família caso o recémnascido apresente sinais 
clínicos da doença nos primeiros anos de vida (Nascimento; Silva, 2023.

Conclusão

Pode-se aferir desta revisão de literatura que a Distrofia muscular de Duchenne tratarse de 
uma doença genética progressiva, marcada por fraqueza muscular progressiva, perda funcional 
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significativa, além de complicações cardiorrespiratórias. Observou-se que as alterações no gene 
DMD comprometem a produção da distrofina, proteína essencial para a estabilidade das fibras 
musculares, sendo as deleções, duplicações e mutações pontuais as principais alterações 
relacionadas ao desenvolvimento da enfermidade.

Pudemos observar que a doença não tem cura, porém os métodos de diagnóstico laboratorial, 
especialmente os testes genéticos e moleculares, são fundamentais para a identificação precoce e 
confirmação da doença. Dessa forma, o diagnóstico precoce possibilita intervenções clínicas mais 
eficazes, acompanhamento adequado e melhor prognóstico aos pacientes.
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