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RESUMO

A Distrofia Muscular de Duchenne ¢ uma doenga neuromuscular ligada ao
cromossomo X e ocorre devido a auséncia da proteina distrofina que € responsavel pela
manuten¢do do tecido muscular. Essa patologia acomete os nascidos do sexo masculino,
apresentando sinais de fraqueza na primeira infancia, a evolu¢do da doenca acontece
progressivamente e afeta principalmente os musculos respiratorios. Avaliar os efeitos da
ventilagdo mecanica nao invasiva na Distrofia Muscular de Duchenne. Revisao de
literatura em bancos de dados eletronicos Pubmed e Scientific Electronic Library Online
(Scielo) para busca de artigos sobre o tratamento com Ventilagio Nao Invasiva,
publicados de 2015 a 2021. Para esta revisdo foram incluidos 8 artigos sobre o uso da
ventilagdo mecanica ndo invasiva em pacientes com Distrofia Muscular de Duchenne,
verificando que o uso da insuflagdo por pressdo positiva alivia a sobrecarga nos
musculos respiratorios e retarda o declinio da fun¢do pulmonar. O desenvolvimento do
presente estudo possibilitou uma andlise de como o uso da Ventilagdo Nao Invasiva
pode ser eficaz nos distirbios respiratorios que afetam os pacientes com DMD.
Palavras-Chaves: Distrofia Muscular de Duchenne, Ventilagao ndo Invasiva, Doengas

Neuromusculares, Fisioterapia Respiratoria.
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A Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) ¢ uma patologia de heranca genética
recessiva decorrente de modificagdes da proteina distrofina, que ¢ responsavel pela
formagdo e manutencdo do tecido muscular que se torna ausente ou insuficiente na
membrana celular caracterizada pela degeneragdo progressiva muscular global [1].

A DMD ¢ a doenga neuromuscular mais frequente dentre as doengas
neuromusculares, afetando 1 a cada 3.500 pessoas do sexo mascullino, essa miopatia €
gerada por mutacdes do gene que codifica a distrofina localizado no cromossomo X,
que leva a uma auséncia grave da proteina distrofina causando prejuizos no sistema
locomotor e respiratorio [2].

A falta de distrofina torna os musculos mais frageis e aumenta a probabilidade
de lesdo, além de um aumento da permeabilidade das membranas musculares e elevagao
de célcio no interior celular. Essa concentragdo ativa enzimas que causam um colapso
das células musculares, que sdo substituidas por tecido conjuntivo adiposo levando a
atrofia progressiva ao decorrer do tempo [3].

As manifestacdes clinicas da DMD se iniciam na primeira infancia entre os 3 € 5
anos de idade, tendo como principal caracteristica a perda de forca muscular proximal
dos membros inferiores e posteriormente superiores. Inicialmente os pacientes
desenvolvem o habito de andar nas pontas dos pés, demonstram quedas frequentes,
incapacidade de deambulacdo e de subir escadas, pseudo-hipertrofia dos musculos da
panturrilha e a necessidade de apoio dos membros superiores para se levantar (manobra
de Gowers) [4,5,6].

O enfraquecimento muscular progressivo causado pela doenga provoca
alteracdes na marcha, dificultando a deambulagdo destes pacientes que comegam a usar
cadeira de rodas em torno dos 12 anos de idade, desenvolvendo também problemas
posturais como a escoliose e comprometimento da capacidade cardiaca e pulmonar. O
agravamento da funcdo pulmonar ocorre quando a fraqueza muscular afeta os musculos

intercostais, acessorios ¢ o diafragma responsaveis pela respiragdo, a falha destes
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musculos gera a insuficiéncia respiratoria (principal causa de morte) limitando a taxa de
sobrevida entre 20 e 30 anos de idade [1,6].

O diagndstico baseia-se na suspeita dos achados clinicos comuns a pacientes
portadores de DMD durante a fase em que se apresentam os primeiros sintomas. Além
disso, na dosagem laboratorial de enzimas musculares o nivel sérico da creatinoquinase
(CK) pode se mostrar elevado, indicando a presenga de doenga neuromuscular.
Contudo, o diagnostico definitivo para a doenca ¢ feito através do teste genético
molecular, onde ¢ possivel detectar as mutagdes ou delegdes no gene da distrofina [7].

Assim que obtido o diagndstico se faz necessdrio o acompanhamento
multidisciplinar desses pacientes, porém, apesar da constante evolugdo de terapias e
métodos diagndsticos a DMD ainda ¢ uma patologia que ndo tem cura e os tratamentos
tém como objetivo retardar a progressdo da doenca. Atualmente, o tratamento mais
eficaz ¢ o uso de corticosterdides que mostram ser capazes de melhorar a forca, a
funcionalidade muscular e cardiaca, prolongando o tempo de deambulagdo e atrasando
as complicacdes por imobilidade como a escoliose e também as disfungdes respiratorias
[4,8,9].

O tratamento fisioterapéutico tem como propdsito nestes casos, manter ao
maximo as fun¢des motoras, retardar a progressdo da fraqueza muscular, minimizar
contraturas e deformidades, realizar corre¢do postural, prevenir quedas e fraturas,
melhorar o equilibrio, promover suporte, independéncia funcional e convivio na
sociedade [10,11].

Além disso, a fisioterapia atua também na prevengdo de complicagdes
respiratorias de infecgdes, pneumonia, obstrugdes por muco, pneumonia, atelectasias e
insuficiéncia respiratoria. Nas fases mais avangadas dessa doenga, onde ocorre um
maior comprometimento da fun¢do pulmonar, o fisioterapeuta serd responsavel pelo
monitoramento do suporte ventilatério ndo invasivo, que ¢ utilizado inicialmente
durante o sono, evoluindo para o uso continuo e caso haja um declinio maior esses

pacientes sdo submetidos a traqueostomia [12,13].
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Na Ventilagdo Mecanica Nao Invasiva (VNI) utiliza-se de um ventilador que
oferta O2 e auxilia na remog¢ao do CO2 através de uma interface externa como uma
mascara facial. Este tipo de ventilacdo ¢ recomendado para pacientes que possuem
dificuldade respiratéria como a hipercapnia e hipoxemia. Pacientes com insuficiéncia
respiratoria aguda necessitam da VNI e de monitoramento para minimizar a progressao
da disfuncao respiratoria [14].

A VNI utiliza de Pressdo Positiva Inspiratoria nas vias respiratorias (IPAP) para
ventilar o paciente através de uma interface naso-facial, ¢ uma Pressdo Positiva
Expiratoria (PEEP) que contribui para manter as vias aéreas e os alvéolos abertos e
melhorar a oxigenacao [15].

O uso de Pressao Positiva Continua nas vias aéreas (CPAP) ¢ administrado ao
paciente através da interface naso-facial para estabelecer e manter a Capacidade
Residual Funcional (CRF), diminuindo o trabalho respiratério, e melhorando a troca
gasosa [15].

Na DMD a VNI ¢ recomendada quando os pacientes apresentam sinais de
hipoventilagdo noturna, distirbios respiratérios do sono, quando a Capacidade Vital
Forcada (CVF) for menor do que 50% ou se o valor da PaCO2 for menor ou igual a 45
mmHg, pacientes com a CVF muito baixa prolongam o uso da ventilagdo durante o dia
por até 24 horas [11].

Portanto, o objetivo deste estudo ¢ avaliar através de uma revisdo de literatura
quais sdo os efeitos da Ventilagdo Mecanica Nao Invasiva (VMNI) no tratamento de

pacientes portadores de Distrofia Muscular de Duchenne.

2 METODOLOGIA
Este trabalho ¢ uma revisdo de literatura baseada em dados obtidos nas seguintes
bases: PubMed e Scientific Electronic Library Online (SciELO), limitados a lingua

portuguesa e inglesa, referentes exclusivamente a DMD. Para busca dos artigos, foram
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utilizadas as palavras chaves: Distrofia muscular de Duchenne, Ventilagio Mecanica

Nao Invasiva, Doengas Neuromusculares.

Foram incluidos dados, artigos, pesquisas e estudos de campo que retratam o uso

da ventilagdo mecanica ndo invasiva para tratamento da distrofia muscular de

Duchenne. A escolha das referéncias compreendeu o periodo entre 2015 e 2021.

3 DESENVOLVIMENTO E DISCUSSAO
Tabela 1-Estudos que demonstram a utilizacdo da VNI em pacientes com DMD.
AUTOR/ANO OBJETIVO METODOS BENEFICIOS CONCLUSAO

Stehling et al, 2015
[16]

Observar os efeitos do
uso do insuflador e
exsuflador mecéanico

(IE-M) para retardar a
queda anual da CV.

21 pacientes maiores de
12 anos com DNM e
restri¢do pulmonar grave
fazendo o uso de VNI
noturna.

A aplicagdo foi feita
através da mascara facial
durante 10 minutos,
2x/dia.

A CV mostrou um aumento
significativo apds um ano de
inicio da terapia.

Apbs dois anos de terapia
regular essa mudanga da CV
se manteve estavel e com
mais um aumento.

Essa interveng@o mostrou que o
uso regular de VNI e [E-M
diminui a queda da CV em

pacientes com DNM e reduz as

taxas de mortalidade e
internagdes.

Santos et al, 2016
[17]

Avaliar os efeitos da
VNI na Capacidade
Vital (CV) e nas
Pressoes Respiratorias
Maéximas em
pacientes com DMD.

71 pacientes entre 16 e
39 anos.

Foram avaliados os dados
da CV, PEmax e PImax
antes e apos o uso da
VNI

Desaceleragdo progressiva
do declinio anual da CV.
Os valores de P Imax e
PEmax diminuiram
lentamente apos a
intervengao.
Aumento da taxa de
sobrevida prolongada até os
35 anos.

Houve uma desacelerac¢do no
declinio do volume pulmonar e
nas pressdes respiratorias
maximas estaticas maximas
com o uso da VNI.

Garguilo et al, 2016
[18]

Uso da VNI para
melhora da degluti¢ao
e respiracdo em
pacientes com
insuficiéncia
respiratdria
associados a DNM.

Acompanhamento de
pacientes que
necessitavam de VNI >
14h/dia.
Analise da degluticdo
com e sem VNI

O uso da VNI reduziu os
episodios de dispnéia
durante a deglutigéo.

Naéo houve relagao entre a
VNI ¢ o desconforto ao
deglutir.

Melhora da coordenagdo

respiratoria.

A VNI continua
melhora a degluti¢do em
pacientes com Insuficiéncia
Respiratoria Grave, sem
promover desconforto ao
deglutir.
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Acompanhamento de
pacientes que utilizavam
VNI, pelo menos 6h/dia,

Aumento do uso da VNI
para aqueles que precisavam
de ventilagdo noturna e
diurna.

As causas mais comuns para o
obito estavam relacionadas a

Suh et al, 2018 [20]

Acompanhar o uso da
VNI na fraqueza
respiratdria durante 5
anos, para avaliar os
resultados da
aplicacdo em
pacientes com DNMs.

180 pacientes por um
periodo de 5 anos.

A taxa de CVF foi
investigada desde o inicio
do tratamento para
comparagdo dos valores
apos o tratamento.

sobreviveram livres de
traqueostomia.

A duragdo da VNI passou de
8h/dia para 24h/dia.
Aumento da CVF em
sedestagdo e em posigdo
supina

[19] . I sendo acompanhados até Nao houve relagdo entre o gravidade da fungdo cardiaca e
método de ventilagio o . . .~
. 0 12° ano. risco de mortalidade e o da deglutigdo.
mecanica. . S
método de ventilagdo
utilizado.
Utilizagdo da VNI em 142 dos participantes

Mostrou-se que o uso da VNI
auxiliou no aumento da taxa de
sobrevida e melhora na
qualidade de vida em
comparagdo ao uso da
traqueostomia.

Chen et al, 2019 [21]

Determinar a eficacia
da VNI associada ao
1IE-M em individuos

com DNM ¢
Insuficiéncia
Respiratoria Aguda
(IRA).

Estudo observacional de
pacientes com IRA de
2007 a 2017.

Comparativo de
variaveis clinicas como
FR, FC, pH e PaCO2.

Variaveis
coletadas 2h, 4-8 h,12h e
24h apos inicio da
VNI/IM-E.

Intubagdo evitada em 82%
dos pacientes com IRA
episodica.
Desmame da ventilag@o
mecéanica de 91% pacientes
apos IRA pos extubagao.
Redugdo da taxa de
intubagio e tempo de
internacdo em pacientes
com IRA e DNM.

Os resultados clinicos apds 8
horas sio capazes de mostrar a
eficiéncia do tratamento com
VNI/IE-M
Pacientes que fizeram o uso de
VNI/IE-M em casa obtiveram
melhores resultados.

Vianello et al, 2021
[22]

Analisar o estado
clinico de pacientes
com DMD que fazem
tratamento da IRA
com VNI.

Analise dos prontuarios
de 42 pacientes
internados na  UTI
respiratéria que faziam
ouso da VNL

O periodo de estudo foi
de 2005 até 2019

A VNI foi eficiente em 36
pacientes, sendo submetidos
a alta hospitalar com vida.
Nao  houve episodios
repetidos de IRA.

A VNI se mostrou eficaz em
pacientes que apresentavam
sinais de IRA, podendo reverté-
la na maioria dos casos.

Gongalves et al, 2021
(23]

Descrever os beneficios
da VNI continua para
IRA, em alternativa ao
uso da traqueostomia.

Foram agrupados
dados e resultados
da VNI continua em
centros médicos
com apresentagdes
ou publicagdes

sobre 0 tema.

Evolugdo para dependéncia
continua de VNI sem
adquirir IRA ou internagdes.
Redugdo da quantidade de
submissdo a traqueostomia.

A utilizagdo da VNI pode ser
utilizada de forma continua
para pacientes com DNM sem
hospitalizagdes.

IE-M:Insuflador Exsuflador Mecéinico; CV: Capacidade Vital; DNM: Doencas Neuromusculares; VNI:
Ventilacio Nao Invasiva; DMD: Distrofia Muscular de Duchenne; PEmax: Pressdo Expiratéria Maxima;
PImax: Pressio Inspiratéria Maxima; IRA: Insuficiéncia Respiratéria Aguda; FR: Frequéncia Respiratéria;
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FC: Frequéncia Cardiaca; pH: Potencial Hidrogeniénico; PaCO2: Pressdo Parcial de Gas Carbénico; UTI:
Unidade de Terapia Intensiva. Fonte: Elaborado pelos proprios autores

Esta analise examinou pesquisas randomizadas e estudos observacionais nos
quais diferentes técnicas de Ventilagdo Mecanica Nao Invasiva (VNI) foram
investigadas para mostrar cientificamente como sdo eficazes na Distrofia Muscular de
Duchenne (DMD). Os estudos concordam que a VNI ¢ eficaz para melhorar a funcao
pulmonar em pacientes com DMD.

Em pesquisa descrita por Stehling et al, [16] os autores aplicaram o IE-M para
assisténcia a tosse ineficaz grave em pacientes que ja utilizavam a VNI, os dados da CV
foram comparados 1 ano antes e 2 anos apos aplicagdao, mostrando que os valores de CV
aumentaram significativamente e permaneceram estaveis.

Entretanto para Santos al, [17] ao avaliar os efeitos da VNI na Capacidade Vital
(CV) e nas Pressoes Respiratorias Maximas em pacientes com DMD, constatou que a
melhora da funcdo respiratoria depois da ventilagdo por pressdo positiva deve ser
analisada baseando-se em mais valores de espirometria e ndo apenas na CV.

Da mesma forma, Suh et al, [20] apos investigar os resultados de 5 anos de
aplicagdo da VNI para andlise das taxas de sobrevida, mostrou que a CVF diminuiu ao
longo de todo o periodo de estudo e concordam que na DMD, a CVF nao deve ser o
unico valor de referéncia para avaliar como o declinio muscular respiratdrio e a fungao
pulmonar respondem a VNI.

Em outro estudo, Gongalves et al, [23] buscou descrever quais eram os
beneficios da VNI/IE-M continua como tratamento para IRA, em alternativa a
traqueostomia chegando a conclusdo de que o uso continuo da ventilacdo prolonga a
vida em anos para pacientes com DMD apesar dos baixos valores de CV ou pouca
fungdo dos musculos bulbares.

Chen et al, [21] em estudo observacional associou o uso da VNI ao IM-E com o
objetivo de validar a sua eficacia como tratamento na IRA, definindo como sucesso os
pacientes que evitaram a intuba¢do endotraqueal e tiveram uma diminui¢do do tempo de

internagdo. Os autores descrevem que o tratamento foi bem sucedido devido ao uso do e
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das mascaras faciais como interfaces de ventilagdo, pois a fraqueza dos musculos
masseteres causa o fechamento incompleto da boca, causando o vazamento de ar e que
em pacientes com IRA a respiragdo ¢ bucal o que torna as madscara nasais ndo
recomendadas.

Porém, Vianello et al, [22] em estudo semelhante teve como objetivo avaliar o
estado clinico de pacientes com DMD que receberam VNI/IE-M para IRA, foi utilizado
o BiPAP e tanto as mascaras faciais quanto as nasais, dessa forma em seus resultados
puderam mostrar que com a VNI ¢ capaz de reverter os episddios de IRA, evitar a
intubacgao e possibilitar o desmame da ventilagdo mecanica na maioria dos pacientes.

Boussaid et al, [19] com o objetivo de avaliar por um periodo de 12 anos a
relagdo entre a sobrevida ¢ o método de ventilagdo mecanica, coletou dados do estado
respiratorio de pacientes com DMD concluindo que a VNI melhora a PaCO2 e ¢ o
método de ventilagdo mais escolhido pelos pacientes por ser mais confortavel do que a
Traqueostomia e pode ser usada de forma continua. Entretanto, os autores descrevem
que os obitos durante a pesquisa foram causados por dificuldades em deglutir.

Por outro lado, Garguilo et al, [18] observando que a fraqueza muscular
respiratoria afeta a interagao respiracdo-degluticao avaliou a capacidade de deglutir com
e sem o auxilio da VNI, chegando a conclusao de que o uso dessa ventilagdo diminui a
dispneia e o risco da aspiragdo, além de promover conforto e melhora do quadro de

desnutri¢ao dos pacientes.

4 CONSIDERACOES FINAIS

O desenvolvimento do presente estudo possibilitou uma andlise de como o uso
da Ventilagdo Nao Invasiva pode ser eficaz nos distirbios respiratdrios que afetam os
pacientes com DMD, contribuindo para uma diminui¢do da mortalidade, melhora da
funcdo pulmonar e da qualidade de vida. Entretanto, existe uma necessidade de estudos
mais especificos para o fornecer dados atualizados que contribuam para capacidade de

tomada de decisdes no tratamento desta patologia.
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