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RESUMO 

 

INTRODUÇÃO: A Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) é uma doença 
neuromuscular hereditária ligada ao cromossomo X, caracterizada pela 
deficiência na produção da proteína distrofina, resultando em degeneração 
muscular progressiva, perda de mobilidade e redução da autonomia. Essa 
condição afeta predominantemente o sexo masculino, com uma incidência 
estimada entre 1 a cada 3.500 a 5.000 nascidos vivos do sexo masculino, sendo 
que, no Brasil, cerca de 700 novos casos são diagnosticados anualmente. O 
diagnóstico é realizado por meio de exames laboratoriais e testes genéticos, 
como o MLPA e o sequenciamento de nova geração (NGS), sendo essencial que 
ele ocorra precocemente para garantir o início do manejo multidisciplinar. O 
questionário PEDI-CAT, instrumento internacionalmente validado, permite 
avaliar a funcionalidade de crianças e adolescentes com DMD, sendo útil no 
monitoramento da progressão da doença e no planejamento de intervenções 
terapêuticas. OBJETIVOS: Avaliar o desempenho funcional e autonomia de 
pacientes com DMD através da aplicação do PEDI-CAT. MÉTODOS: Um estudo 
transversal prospectivo, formado por amostra de conveniência de pacientes 
diagnosticados com DMD e acompanhados regularmente no Ambulatório de 
Doenças Neuromusculares, com idade até 18 anos, aos quais foi aplicado 
questionário PEDI-CAT para avaliar os domínios Atividades Diárias, Mobilidade, 
Social/Cognitivo e Responsabilidade. Os dados foram analisados 
estatisticamente utilizando medidas de tendência central e dispersão. 
RESULTADOS: 16 pacientes foram avaliados diagnosticados com DMD, sendo 
93,8% do sexo masculino e 18,8% procedentes de Salvador.  A idade da amostra 
variou de 4 a 16 anos. A fisioterapia motora foi o serviço mais frequentado 
(68,75%), enquanto a fisioterapia respiratória foi o menos acessado (12,5%). O 
uso da Prednisolona foi observado em 56,25% dos pacientes e 56,25% utilizam 
a cadeira de rodas manual como dispositivo de mobilidade. No PEDI-CAT, os 
pacientes apresentaram medianas de 29 [IQ: <5 – 13,5] em Atividades Diárias, 
<10 [IQ: <5 – 5,75] em Mobilidade, 39,50 [IQ: 2 – 23,50] em Social/Cognitivo e 
29 [IQ: <5 – 31] em Responsabilidade. CONCLUSÃO: Foi evidenciado através 
do presente estudo os principais domínios afetados pela doença, Mobilidade e 
Responsabilidade, constatando o comprometimento progressivo na execução de 
atividades e na autonomia dos pacientes. Estudos como este contribuem para a 
compreensão do impacto funcional da DMD e destacam a necessidade de 
políticas públicas que garantam acesso a recursos assistenciais e terapêuticos. 

  

PALAVRAS-CHAVE: Distrofia Muscular de Duchenne, PEDI-CAT, 
Incapacidade 

 

 

 

 



ABSTRACT 

BACKGROUND: Duchenne Muscular Dystrophy (DMD) is an X-linked hereditary 
neuromuscular disorder characterized by a deficiency in dystrophin production, 
leading to progressive muscle degeneration, loss of mobility, and reduced 
autonomy. This condition predominantly affects males, with an estimated 
incidence of 1 in every 3,500 to 5,000 live male births. In Brazil, approximately 
700 new cases are diagnosed each year. Diagnosis is confirmed through 
laboratory testing and genetic analyses, such as Multiplex Ligation-dependent 
Probe Amplification (MLPA) and Next-Generation Sequencing (NGS), and early 
identification is essential to initiate timely multidisciplinary management. The 
PEDI-CAT questionnaire, an internationally validated tool, enables the 
assessment of functional abilities in children and adolescents with DMD, 
supporting disease progression monitoring and therapeutic planning. 
OBJECTIVES: To evaluate functional performance and autonomy in patients 
with DMD using the PEDI-CAT. METODOLOGY: A prospective cross-sectional 
study with a convenience sample of patients diagnosed with DMD and regularly 
followed at a Neuromuscular Diseases Outpatient Clinic, aged up to 18 years, in 
whom the PEDI-CAT was applied to assess the domains of Daily Activities, 
Mobility, Social/Cognitive, and Responsibility. Data were statistically analyzed 
using measures of central tendency and dispersion. RESULTS: Sixteen patients 
diagnosed with DMD were evaluated, 93.8% of whom were male and 18.8% from 
Salvador. Age ranged from 4 to 16 years. Motor physiotherapy was the most 
utilized service (68.75%), while respiratory physiotherapy was the least accessed 
(12.5%). Prednisolone use was observed in 56.25% of the patients, and 56.25% 
used manual wheelchairs as a mobility aid. In the PEDI-CAT, patients presented 
median scores of 29 [IQ: <5 – 13.5] in Daily Activities, <10 [IQ: <5 – 5.75] in 
Mobility, 39.50 [IQ: 2 – 23.50] in Social/Cognitive, and 29 [IQ: <5 – 31] in 
Responsibility. CONCLUSION: This study highlighted Mobility and Responsibility 
as the most affected domains, indicating progressive impairment in task 
execution and patient autonomy. Such findings contribute to the understanding 
of DMD's functional impact and emphasize the need for public policies ensuring 
access to therapeutic and support resources. 

 

KEYWORDS: Duchenne Muscular Dystrophy, PEDI-CAT, Disability 
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1 INTRODUÇÃO 

A Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) é o tipo mais comum e mais grave de 

distrofia muscular na infância. Esta, por sua vez, é caracterizada por ser uma 

doença neuromuscular congênita hereditária, ligada ao cromossomo X, 

provocada por uma deficiência na produção da proteína distrofina, em razão da 

mutação no gene DMD.1 O quadro clínico da DMD é representado pela fraqueza 

muscular progressiva, vinculada ou não ao atraso no desenvolvimento dos 

marcos motores e/ou problemas cognitivos.2 

 

Em 1868, o neurologista francês, Guillaume Benjamin Amand Duchenne, revelou 

a prevalência do sexo masculino na DMD.3 Com o avanço nos estudos, entende-

se que, por ser uma doença genética ligada ao cromossomo X, a DMD apresenta 

maior incidência em meninos, sendo o sexo feminino, muitas vezes, apenas 

portador assintomático.4,5 No cenário mundial, sua prevalência é de 

aproximadamente 1 por 5.000 habitantes masculinos.6 No que tange o contexto 

brasileiro, aproximadamente, 700 novos casos de DMD são diagnosticados por 

ano.7 

 

Em princípio, os pacientes com DMD apresentam sinais neurológicos 

musculares, como fraqueza muscular proximal, disartria e a dificuldade para se 

levantar da posição sentada (Sinal de Gowers), que podem ser observados entre 

os 2 e os 3 anos de idade. À medida que a doença progride, o paciente pode 

evoluir para fraqueza muscular distal e perda da capacidade de deambular, os 

limitando a uma cadeira de rodas entre os 10 aos 12 anos.6 Além disso, 

manifestações cardíacas e respiratórias também são possíveis. Isso porque, a 

DMD é caracterizada pela deficiência na produção da proteína distrofina, fator 

que reduz progressivamente a função diastólica e, posteriormente, sistólica do 

coração, ocasionando alterações patogênicas no miocárdio ventricular, somado 

ao fato de que o curso da doença se configura com a ineficácia nas fibras 

musculares esqueléticas, presentes na musculatura respiratória.8,6 Dessa forma, 
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emerge a insuficiência ventilatória grave, tosse ineficaz, e, em pacientes com 

maior tempo de sobrevida, a insuficiência cardíaca congestiva.9  

 

Embora existam medidas terapêuticas que visem adiar a progressão dos sinais 

e sintomas ou estabilizar o quadro evolutivo,8,6 as limitações funcionais 

promovidas pelo quadro clínico da DMD comprometem a qualidade de vida dos 

pacientes e, portanto, devem ser investigadas. O Pediatric Evaluation of 

Disability Inventory Computer-Adaptive Tests (PEDI-CAT) é um instrumento de 

pesquisa validado internacionalmente que busca compreender a incapacidade 

em crianças diagnosticadas com patologias que comprometam o seu 

desempenho operacional – como a DMD – através da avaliação da execução de 

atividades diárias, mobilidade e habilidades sociocognitivas. Esse questionário 

mostrou eficiência na medição do estado funcional, no monitoramento do 

progresso da criança e no planejamento de intervenção terapêutica.10 

 

Dessa maneira, a aplicação do questionário PEDI-CAT proposita avaliar o nível 

de incapacidade promovido pelo comprometimento muscular progressivo e 

funcional dos pacientes com DMD, objetivando auxiliar no avanço das 

terapêuticas em desenvolvimento, bem como reverter o atual cenário de 

escassez informacional no que se refere a essa patologia na saúde do Brasil, 

especialmente na região Nordeste. Com isso, estudos nesta abordagem 

possibilitam uma melhor compreensão das demandas apresentadas por esses 

pacientes e do progresso da doença.   
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2 OBJETIVOS 

2.1 Geral 

Avaliar o desempenho funcional de pacientes diagnosticados com DMD através 

do questionário PEDI-CAT em um ambulatório especializado localizado em 

Salvador, Bahia, no período de julho de 2024 a fevereiro de 2025. 

 

2.2 Específicos  

1) Descrever o perfil demográfico e farmacoterapêutico da amostra.  

 

2) Avaliar a capacidade de realização de atividades diárias. 

 

3) Avaliar mobilidade, capacidade social e cognitiva e nível de autonomia e 

responsabilidade. 

 

4) Comparar os graus de incapacidade, de acordo com os quatro domínios do 

questionário PEDI-CAT, nos diferentes tipos de mutação para DMD. 
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3 REVISÃO DE LITERATURA 

3.1 A Distrofia Muscular de Duchenne 

As distrofias musculares são definidas como um grupo de doenças miogênicas 

degenerativas hereditárias caracterizadas por fraqueza muscular progressiva e 

apresentação patológica distrófica na biópsia molecular.5 Essas patologias são 

clinicamente agrupadas em distrofinopatias, ou seja, distrofias ocasionadas pela 

deficiência na produção da proteína distrofina (distrofia muscular de Duchenne 

e distrofia muscular de Becker), distrofia facioscapuloumeral, distrofia de 

cinturas, distrofia distal e distrofia oculofaríngeo.11 

 

A DMD é uma doença hereditária neuromuscular de caráter progressivo causada 

por mutações no gene DMD, o qual codifica a proteína distrofina, localizado no 

braço curto do cromossomo X, na região Xp21.1,13 Estima-se que 

aproximadamente 60-70% das mutações apresentadas por pacientes 

diagnosticados com DMD são deleções, 5-15% são duplicações, enquanto 20% 

são divididos entre mutações pontuais, pequenas deleções ou inserções.13 A 

intensidade da doença pode estar relacionada com o tipo de mutação 

apresentada pelo paciente, como visto na associação entre deslocamentos do 

quadro de leitura e fenótipos mais graves da patologia. Isso ocorre porque, 

nesses casos, são produzidas proteínas distrofinas prematuras truncadas e não 

funcionais, que serão degradadas, promovendo deficiência da distrofina.14 A 

ausência dessa proteína no músculo provoca instabilidade no sarcolema, 

gerando rompimento da membrana muscular e influxo de cálcio, o qual favorece 

a inflamação, degeneração muscular e substituição do músculo por tecido 

fibroadiposo.8,15 

 

3.2 Epidemiologia 

A DMD é uma doença recessiva ligada ao cromossomo X, portanto, meninos são 

os principais pacientes. Estima-se que, globalmente, 1 em cada 3.500 a 5.000 

meninos nascidos vivos são afetados por essa patologia,15 enquanto no Brasil 
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700 casos novos são reportados por ano.7 Pessoas do sexo feminino, caso 

herdem a mutação, são portadoras da DMD, podendo apresentar sintomas 

motores de forma mais branda e cardíacos.15  

 

3.3 Manifestações clínicas 

Ao nascimento, não existem manifestações clínicas visíveis da DMD. Os 

sintomas musculares iniciam aos 3 anos de idade com atrasos nos marcos 

motores de desenvolvimento relacionados a fraqueza muscular. A dificuldade em 

adquirir marcha independente é, usualmente, o primeiro sintoma identificado nos 

pacientes, estando relacionado a fraqueza da musculatura pélvica. A 

instabilidade e os episódios frequentes de queda são justificados pela fraqueza 

muscular dos extensores de joelho, enquanto a panturrilha hipertrofiada decorre 

da proliferação anormal do tecido intersticial em fibras do músculo gastrocnêmio. 

Ainda a dificuldade em subir escadas, pular, correr e se levantar são decorrentes 

da fraqueza muscular proximal dos membros inferiores.8,14  

 

No exame neurológico do paciente com DMD é possível identificar o Sinal de 

Gowers positivo, no qual, em razão da fraqueza na parte superior da perna e 

músculos do quadril, é verificado dificuldade para se levantar fazendo o uso das 

mãos como forma de auxílio.13  

 

A DMD pode apresentar manifestações adicionais, tais como as complicações 

respiratórias, o comprometimento cardíaco e as deformidades ósseas. É 

estimado que a insuficiência respiratória seja causa morte de 55% a 90% dos 

pacientes com DMD entre os 16 e 19 anos. Essa é justificada pelo acometimento 

da musculatura responsável pelos movimentos respiratórios, em destaque o 

diafragma. Não obstante, o comprometimento cardíaco ocorre em, 

aproximadamente, 50% a 85% dos pacientes com DMD. As alterações 

patológicas observadas no músculo cardíaco envolvem, principalmente, a 

contratilidade ventricular esquerda. Por fim, alterações ortopédicas são 
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observadas através da alta susceptibilidade a fraturas e a escoliose. Porém, 

estudos ainda investigam a causa dessas ocorrências.12 

 

3.4 Diagnóstico 

A suspeita diagnóstica para DMD surge em pacientes do sexo masculino, de 

forma autônoma ao histórico familiar, que apresentem fraqueza muscular 

proximal com início entre as idades de 2 a 5 anos, atraso no desenvolvimento 

dos marcos motores, hipertrofia da panturrilha e alterações na análise 

laboratorial.16 A elevação da creatina quinase (CK), secundária ao aumento da 

permeabilidade do sarcolema, é a principal variação encontrada nos exames 

laboratoriais de pacientes com DMD. Ainda, a elevação das transaminases 

aspartato aminotransferase (AST) e alanina aminotransferase (ALT) também 

podem ser identificadas, em razão do dano muscular, apesar de não se 

caracterizar como um achado específico previsto da patologia.8 

 

É fundamental que as abordagens de confirmação diagnóstica para DMD sejam 

realizadas de forma breve e precisa, pois, dessa forma, será promovido o manejo 

adequado da doença e prolongamento da sobrevida do paciente. Nesse sentido, 

o estudo a partir da amplificação por sonda dependente de ligação multiplex 

(MLPA) é o teste genético de primeira linha para confirmação da DMD. Esse atua 

identificando grandes deleções e duplicações e, caso o resultado apresente-se 

positivo e o paciente demonstre fenótipo característico da doença, o diagnóstico 

pode ser confirmado. Porém, caso ocorra um resultado falso positivo no MLPA, 

ou seja, a detecção de uma mutação pontual ou polimorfismos no local de 

ligação da sonda, é necessário um segundo estudo genético, como o 

sequenciamento de Sanger do éxon envolvido na mutação pontual ou o 

sequenciamento de próxima geração (NGS) da DMD. Por fim, caso todos os 

testes descritos anteriormente apresentem resultados negativos e o paciente 

manifeste a suspeita diagnóstica, deve ser realizada uma biópsia muscular com 

imuno-histoquímica e immunoblotting para distrofina.14,16  
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3.5 Tratamento 

As estratégias terapêuticas para DMD devem ser estabelecidas em imediato ao 

diagnóstico. Isso porque, apesar de não promover cura da patologia, essas 

contribuem para melhora na expectativa de vida do paciente e manejo das 

complicações atribuídas a doença.8 Esta abordagem inclui, além da perspectiva 

farmacêutica, uma prática multidisciplinar de enfoque psicossocial buscando 

abordar aspectos mais amplos de saúde e qualidade de vida.13  

 

O uso de corticosteroides em pacientes com DMD demonstrou benefícios como 

o aumento da força muscular, pulmonar e cardíaca e, consequente, aumento da 

sobrevida.16 As drogas mais aplicadas são a Prednisona (dose de 

0,75mg/kg/dia) e o Deflazacorte (dose de 0,9 mg/kg/dia), sendo os regimes de 

aplicação das doses: uso diário de Prednisona/Deflazacorte ou uso rodiziado 

entre 10 dias de Prednisona/Deflazacorte e 10 dias em ausência de 

medicações.8 Apesar das vantagens terapêuticas, questões como a idade 

adequada para início de terapia esteroidal e desvantagens relacionadas ao uso 

contínuo são variáveis ainda estudadas.16  

 

A prática multiprofissional desempenha papel fundamental na gestão evolucional 

clínica da DMD. A fisioterapia motora demonstrou benefícios relacionados a 

prevenção dos agravos das deformidades musculares, bem como nas perdas 

funcionais características da ausência de distrofina. A fisioterapia respiratória 

busca otimizar a função pulmonar e prevenir complicações respiratórias, 

contribuindo para uma melhor qualidade de vida.17 

 

3.6 Comprometimento da capacidade funcional e da qualidade de vida 

O espectro clínico da DMD é caracterizado pela fraqueza muscular progressiva 

com início na infância. Apesar de existirem variações no curso patológico, 

normalmente, os pacientes evoluem para uma situação de dependência 

funcional, a qual compromete a sua qualidade de vida.8 
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Um estudo realizado na Associação Brasileira de Distrofia Muscular (ABDIM) 

avaliou o nível de dependência para realização de atividades diárias em 

crianças, adolescentes e adultos com DMD. Foi evidenciado que a categoria 

higiene apresentou maior grau de dependência, enquanto a alimentação 

demonstrou ser a atividade de máxima autonomia dos pacientes. O estudo ainda 

mostra que, com o avanço da doença, a dependência nas atividades diárias e o 

auxílio realizado por cuidadores aumentam progressivamente.9 

 

As limitações funcionais promovidas pelo quadro clínico da DMD demonstram a 

importância do diagnóstico precoce para promoção do tratamento farmacológico 

associado ao multidisciplinar, uma vez que esses demonstraram benefícios na 

qualidade de vida dos pacientes. 

 

3.7 O questionário PEDI-CAT 

O PEDI-CAT é uma adaptação do Pediatric Evaluation of Disability Inventory 

(PEDI) para o software CAT. Originalmente, o PEDI foi elaborado com o objetivo 

de fornecer uma avaliação da capacidade funcional de crianças de até 7 anos e 

meio de idade, porém, o instrumento era empregado em formato fixo, fator que 

limitou sua execução. Com o avanço para o software CAT, o teste funcional 

passou a ser aplicado em pacientes até 21 anos e apresentou maior eficiência 

para pesquisa e prática clínica, tendo em vista uma nova abordagem avaliativa. 

Atualmente, o PEDI-CAT avalia quatro domínios, sendo eles Atividades diárias, 

Mobilidade, Social/Cognitiva e Responsabilidade. A análise individualizada 

promovida pelo modelo estatístico de Teoria de Resposta ao Item (TRI) minimiza 

o número de itens necessários para garantir uma avaliação precisa, promovendo 

maior confiabilidade e eficiência na aplicação do questionário.10 

 

Os três primeiros domínios (Atividades diárias, Mobilidade, Social/Cognitiva) 

apresentam como possibilidade de resposta uma Escala de Dificuldade de 4 
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pontos que variam de “Incapaz” a “Fácil”. O domínio Responsabilidade é avaliado 

em uma escala de resposta que varia de “O adulto/cuidador tem total 

responsabilidade; a criança não assume qualquer responsabilidade” até “A 

criança assume total responsabilidade sem qualquer direção, supervisão ou 

orientação de um adulto/cuidador”.18 O PEDI-CAT promove resultados 

avaliativos através de três tipos de escores que serão posteriormente 

interpretados pelo profissional responsável: o escore contínuo, o escore 

normativo e o percentil por idade.19 
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4 MATERIAL E MÉTODOS 

4.1 Desenho de estudo  

Trata-se de um estudo transversal e descritivo.  

 

4.2 Local, duração e período de estudo 

O estudo foi realizado no Ambulatório de Doenças Neuromusculares de um 

Ambulatório Docente Assistencial de uma faculdade filantrópica de medicina, na 

cidade de Salvador, no estado da Bahia, durante o período de julho de 2024 a 

fevereiro de 2025. O ambulatório oferece atendimento para diagnóstico, 

tratamento e acompanhamento de pacientes com doenças neuromusculares. 

Para isso, compõe-se de equipe multidisciplinar com profissionais da neurologia, 

fonoaudiologia, fisioterapia – motora e respiratória –, psicologia e enfermagem. 

O estudo foi realizado durante o período de julho de 2024 a fevereiro de 2025. 

 

4.3 População de estudo 

Foram incluídos no referido estudo pacientes com menos de 18 anos 

diagnosticados com DMD acompanhados regularmente no Ambulatório de 

Doenças Neuromusculares. 

 

Critérios de inclusão:  

• Diagnóstico molecular de DMD.  

• Idade inferior a 18 anos. 

 

Critérios de exclusão:  

• Pacientes e familiares impossibilitados de preencher e/ou completar 

questionário PEDI-CAT.  
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• Pacientes e familiares que não autorizaram aplicação do questionário 

PEDI-CAT através do Termo de Assentimento dos Pais/Responsáveis 

(TALE) e do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE). 

 

Tamanho e Seleção amostral:  

A amostra do estudo foi de conveniência, pois todos os pacientes com até 18 

anos matriculados regularmente e acompanhados no Ambulatório de Doenças 

Neuromusculares sob diagnóstico molecular de DMD foram convidados.  

 

Fonte de dados:  

Os dados apresentados no estudo foram primários mediante a aplicação do 

questionário PEDI-CAT.  

 

4.4 Instrumento de coleta de dados 

Foi utilizado o Pediatric Evaluation of Disability Inventory (PEDI) em sua versão 

adaptada para o computador, Pediatric Evaluation of Disability Inventory – 

Computer Adaptive Test (PEDI-CAT) e traduzida para o português do Brasil. O 

questionário é composto por um banco de 276 itens que mediu as habilidades a 

partir de 3 domínios: Atividades Diárias, Mobilidade e Social/Cognitiva. Além 

desses, o domínio Responsabilidade mede o nível de dependência do paciente 

em relação ao seu cuidador para realização de atividades mais complexas.10,18 

 

Em sua estrutura, o domínio Atividades Diárias é composto por 68 itens que 

avaliam tópicos como higiene pessoal, execuções de tarefas domésticas e o 

preparo de refeições. O domínio Mobilidade integra 75 itens, os quais objetivam 

examinar os movimentos básicos como deambulação, a capacidade de ficar em 

pé e/ou correr. O domínio Social/Cognitiva consiste em 60 itens que buscam 

avaliar a interação com o ambiente social e a comunicação do paciente. Por fim, 
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o domínio Responsabilidade conta com 51 itens que examinam a capacidade do 

paciente em gestão em saúde e de se manter em segurança. Esse último 

domínio é aplicado apenas em pacientes com idade superior a 3 anos. A todos 

os domínios serão aplicados filtros de idade, sexo e uso de dispositivos de 

mobilidade (cadeira de rodas não conduzida por si mesmo, cadeira de rodas 

manual conduzida por si mesmo e cadeira de rodas motorizada, muleta, 

bengala).10 

 

Os domínios Atividades Diárias, Mobilidade e Social/Cognitiva são avaliados em 

uma escala de dificuldade que varia em 4 opções de respostas: “Fácil”, “Um 

pouco difícil”, “Difícil” e “Incapaz”. O último domínio possui sua própria escala de 

resposta variando entre: “o adulto/cuidador tem total responsabilidade” até “a 

criança assume total responsabilidade sem qualquer direção, supervisão ou 

orientação de um adulto/cuidador”.18 

 

O questionário apresenta duas versões: a modalidade rápida (Speedy CAT), que 

avalia em média 15 itens por domínio e a versão conteúdo-balanceada (Content-

Balanced CAT), considerada mais completa e examina cerca de 30 itens por 

domínio. Ambas as modalidades podem ser aplicadas presencialmente ou 

virtualmente, sendo mais indicada a primeira opção.19 

 

A avaliação promovida pelo questionário é baseada na Teoria de Resposta ao 

Item (TRI), à medida que o teste é aplicado o grau de dificuldade das perguntas 

seguintes é adaptado conforme as respostas do entrevistado, priorizando a 

investigação de dados que serão mais úteis para avaliação daquele paciente.19 

 

O relatório gerado a partir da aplicação do questionário produz três tipos de 

escores: o escore contínuo (scaled scores), o escore normativo (score-T) e o 

percentil por idade (age percentiles). A avaliação do desempenho da criança 
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evolutivamente em relação a ela mesma é realizada pelo escore contínuo, 

enquanto o escore normativo e o percentil por idade examinam a eficiência do 

paciente em comparação a outras crianças da mesma idade em intervalos de 1 

ano.10 

 

No escore normativo, a média de cada faixa etária é 50. Os pacientes que 

apresentam escore T entre 30 e 70 são classificados como dentro da faixa 

esperada para a idade. Crianças com o desempenho atrasado para idade 

apresentam escore T menor que 30, enquanto as com desempenho avançado 

para a idade apresentam o escore T maior que 70.19 

 

4.5 Coleta de dados 

A coleta de dados ocorreu presencialmente a partir da explicação prévia dos 

objetivos do estudo e, no caso daqueles que desejaram participar, da assinatura 

do Termo de Assentimento dos Pais/Responsáveis (TALE) e Termo de 

Consentimento (TCLE). A aplicação do questionário foi realizada no mesmo dia 

em que o paciente compareceu à sua consulta multiprofissional no ambulatório, 

em sala reservada, sem tempo mínimo para realização da entrevista. Os itens 

do questionário foram explicados ao paciente e/ou responsável usando 

linguagem cotidiana e exemplos claros. A coleta de dados e obtenção dos 

resultados foram realizados através da plataforma Q-Global, onde está 

disponível o questionário PEDI-CAT.  

 

4.6 Análise de dados 

Os dados foram transferidos para planilha Excel (2016) e, por sua vez, 

processados e analisados no Software Estatístico SPSS (Statistical Package for 

Social Science), versão 25.0 da Plataforma Windows. Foram realizadas análises 

descritivas, utilizando-se medidas de frequência simples e percentual para 

variáveis categóricas. Para expressar a variável quantitativa idade foram 

utilizadas mediana e intervalo interquartil (não paramétricas). Já para as 



21 
 

variáveis relacionadas aos domínios do questionário PEDI-CAT, foram utilizadas 

medidas de tendência central e de dispersão e os resultados em relação à 

amostra normativa e percentil do instrumento. Para viabilizar a análise estatística 

no software SPSS, os resultados dos escores T e percentis, gerados pelo 

questionário PEDI-CAT, em valores expressos como limites inferiores (como 

"<10", "<5" e "<1") e dados intervalares foram convertidos em valores numéricos 

fixos. Os resultados do percentil <10 foram considerados como 5 no cálculo 

estatístico, enquanto <5 e <1 como 0. Ainda, nos resultados, para representar 

os intervalos dos resultados percentil, foram considerados o ponto médio de 

cada intervalo, 5~25 foram considerados como 15, 25~50 como 38 e, por fim, 

50~75 como 63. Esta transformação foi realizada com o objetivo de permitir a 

análise descritiva e comparativa dos dados, mantendo a coerência da escala 

ordinal dos resultados. 

 

4.7 Aspectos éticos 

O projeto foi submetido e aprovado pelo Comitê de Ética como parte do seguinte 

estudo: “Perfil epidemiológico, clínico, funcional, investigação diagnóstica e 

tratamento multidisciplinar dos pacientes atendidos no Ambulatório de Doenças 

Neuromusculares”, sob Certificado de Apresentação para Apreciação Ética 

(CAAE) de número 70780323.5.0000.5544 e número do Parecer 6.299.364. 

Para preenchimento dos questionários, os participantes foram informados de 

forma clara sobre o estudo e todos assinaram o Termo de Consentimento Livre 

e Esclarecido (TCLE), obedecendo rigorosamente a Resolução 466/12 do 

Conselho Nacional de Saúde. Tal termo foi aplicado previamente a inclusão do 

indivíduo na pesquisa.  
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5 RESULTADOS 

No local e período do estudo foram identificados 16 pacientes com o diagnóstico 

de DMD. Sendo 15 (93,8%) do sexo masculino e um (6,3%) do feminino. A idade 

variou de 4 a 16 anos, sendo a sua mediana de 11 (7,25 – 13,75) anos. A 

mediana da idade no diagnóstico e da idade do início dos sintomas 

correspondeu, respectivamente a 4,5 (2,25 – 6,75) anos e 3 (2 – 6) anos. (Tabela 

1) 

Tabela 1. Perfil demográfico dos pacientes com DMD assistidos no Ambulatório 

de Doenças Neuromusculares em Salvador – Bahia julho 2024 – fevereiro 2025. 

Variável Dados 

Sexo, n (%) 

Masculino 

Feminino 

Idade, anos (Mediana – Intervalo Inter Quartil) 

Idade no diagnóstico, anos 

Idade do início dos sintomas, anos* 

n = 16 

15 (93,8%) 

1 (6,3%) 

11 (7,25 -13,75) 

4,5 (2,25 – 6,75) 

3 (2 –6) 

Fonte: próprio autor 

*Para um paciente este dado estava ausente. 

 

Os pacientes foram procedentes de 13 diferentes regiões da Bahia, sendo três 

(18,8%) procedentes de Salvador e dois (12,5%) procedentes de Feira de 

Santana. Os outros restantes se dividiam um por cada cidade, como Cruz das 

Almas, Amargosa e Irecê, dentre outras. (Tabela 2) 
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Tabela 2. Número e percentual da procedência dos pacientes com DMD 

assistidos no Ambulatório de Doenças Neuromusculares em Salvador – Bahia 

de julho 2024 – fevereiro 2025. 

Procedência (n) Porcentagem (%) 

Salvador 

Feira de Santana 

Cruz das Almas 

Amargosa 

Irecê 

Simões Filho 

Teofilândia 

Barra do Mendes 

Iaçu  

Esplanada 

Lapão 

Candeias 

Jaguarari 

3 

2 

1 

1 

1 

1 

1 

1 

1 

1 

1 

1 

1 

18,8 

12,5 

6,3 

6,3 

6,3 

6,3 

6,3 

6,3 

6,3 

6,3 

6,3 

6,3 

6,3 

Total 16 100,0 

Fonte: próprio autor 

 

No que tange o acompanhamento multidisciplinar, 12 (75%) pacientes realizam 

ao menos um serviço de assistência. A fisioterapia motora foi a atividade não 

médica mais frequentada (68,75%) seguido do atendimento psicológico 

(37,50%). Não obstante, o serviço menos frequentado pelos pacientes foi a 

fisioterapia respiratória (12,50%). (Gráfico 1) 
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Gráfico 1. Número dos serviços de acompanhamento multidisciplinar realizado 

por pacientes com DMD assistidos no Ambulatório de Doenças 

Neuromusculares em Salvador – Bahia de julho 2024 – fevereiro 2025. 

 

Fonte: próprio autor 

 

Dos 16 pacientes da amostra, dez (62,5%) pacientes utilizam cadeira de rodas. 

Dentre eles, nove (56,25%) fizeram uso de cadeiras de rodas manuais para 

locomoção, enquanto um (6,3%) paciente utiliza o dispositivo motorizado. Em 

relação ao uso de corticosteroides, 13 (81,25%) pacientes fazem uso da terapia. 

A Prednisolona foi o mais utilizado, por nove (56,25%) pacientes, enquanto o 

Deflazacorte foi mencionado por quatro (25%) pacientes. (Tabela 3) 
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Tabela 3. Perfil clínico e funcional dos pacientes com DMD assistidos no 

Ambulatório de Doenças Neuromusculares em Salvador – Bahia de julho 2024 

– fevereiro 2025. 

Variável Dados 

Uso de cadeira de rodas, n (%) 

Cadeira de rodas manual 

Cadeira de rodas motorizada 

Uso de corticoide, n (%) 

Prednisolona 

Deflazacorte 

n = 10 

9 (56,25%) 

1 (6,3%) 

n = 13 

9 (56,25%) 

4 (25%) 

Fonte: próprio autor 

 

Com base nos dados obtidos a partir do questionário PEDI-CAT, foi possível 

examinar a incapacidade em quatro domínios: Atividades diárias, Mobilidade, 

Social/Cognitivo e Responsabilidade. O uso de dispositivo auxiliar de locomoção, 

como a cadeira de rodas, é considerado pelo questionário.  

 

O domínio Social/Cognitivo apresentou a maior mediana 39,50 (IIQ: 2 – 23,50), 

enquanto a menor mediana foi vista no domínio Mobilidade <10 (IIQ: <5 – 5,75). 

Ainda, as medianas dos domínios Atividades Diárias e Responsabilidade foram 

29 (IIQ: <5 – 13,5) e 29 (IIQ: <5 – 31), respectivamente. Os resultados individuais 

de cada paciente e a mediana obtida destes em seus respectivos domínios 

segundo o escore-T normativo e percentil (Tabela 4). 
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Tabela 4. Descrição da pontuação obtida segundo escore-T normativo e percentil nos domínios do PEDI-CAT aplicado nos pacientes 

com DMD assistidos no Ambulatório de Doenças Neuromusculares em Salvador – Bahia de julho 2024 – fevereiro 2025. 

Pacientes Atividades diárias Mobilidade Social/Cognitivo Responsabilidade 

 Escore-T Percentil Escore-T Percentil Escore-T Percentil Escore-T Percentil 

1 35 5-25 <10 5 24 <5 25 <5 

2 <10 <5 <10 <5 46 25-50 29 <5 

3 58 78 46 31 49 39 57 78 

4 42 22 43 19 42 17 57 74 

5 <10 <5 <10 <5 <10 <5 23 <5 

6 22 <5 <10 <5 40 5-25 29 <5 

7 40 5-25 <10 <5 55 50-75 45 25-50 

8 28 2 18 <1 46 32 40 13 

9 <10 <5 <10 <5 33 5-25 26 <5 

10 17 <5 <10 <5 44 5-25 33 <5 

11 <10 <5 <10 <5 38 5-25 18 <5 

12 12 <5 <10 <5 15 <5 15 <5 

13 37 9 34 9 35 8 29 2 

14 30 3 21 1 42 19 38 9 

15 30 2 <10 <1 39 17 25 1 

16 33 <5 <10 <5 30 <5 44 25~50 

Mediana [IIQ]: 29 (<5 – 13,5*) <10 (<5 – 5,75*) 39,50 (2 – 23,50*) 29 (<5 – 31*) 

Fonte: próprio autor 

*Intervalo interquartil relacionado ao percentil por idade do PEDI-CAT
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No escore T-normativo considera-se um resultado esperado para a faixa etária 

uma pontuação média de 50, com uma variação de até ±20. Assim, no domínio 

Mobilidade 13 dos 16 pacientes (81,25%) apresentaram pontuação abaixo do 

esperado para sua faixa etária. Para esses pacientes, as questões do domínio 

que se destacaram pela dificuldade, pontuados como “Incapaz”, “Difícil” e “Um 

pouco difícil”, incluíram “Sobe e desce da própria cama”, “A partir da posição 

semi ajoelhada, levanta-se do chão sem apoiar-se em algo ou alguém. Por favor, 

não considere o uso de dispositivos auxiliares para a marcha (andador, bengala 

ou muletas)” e “Sobe na cadeira de rodas a partir do chão”. (Tabela 5) 

Tabela 5. Resposta aos itens no domínio Mobilidade do questionário PEDI-CAT 

aplicado nos pacientes com DMD assistidos no Ambulatório de Doenças 

Neuromusculares em Salvador – Bahia de julho 2024 – fevereiro 2025. 

Resposta aos itens de Mobilidade (n) (%)** 

“Sobe e desce da própria cama” 

Incapaz 

Difícil/Um pouco difícil 

Total de respostas* 

 

5 

5 

11 

 

45,45 

45,45 

“A partir da posição semi ajoelhada, 

levanta-se do chão sem apoiar-se em 

algo ou alguém” 

Incapaz  

Difícil/Um pouco difícil 

Total de respostas* 

 

 

 

8 

2  

10 

 

 

 

80 

20 

“Sobe na cadeira de rodas a partir do 

chão” 

Incapaz  

Difícil/Um pouco difícil  

Total de respostas* 

 

 

6 

2 

8 

 

 

75 

25 

Total de pacientes 13 81,25 

Fonte: próprio autor  

*Total de respostas dos pacientes com pontuação inferior ao esperado para quais foi realizada a 

pergunta durante a aplicação do questionário PEDI-CAT. 
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**Porcentagem dentre o total de respostas dos pacientes com pontuação abaixo do esperado ao 

item correspondente. 

 

No domínio Responsabilidade, 9 (56,25%) pacientes pontuaram abaixo do 

esperado para sua faixa etária. Para esses pacientes, as questões do domínio 

que se destacaram pela dificuldade, pontuados como “O adulto/cuidador assume 

completa responsabilidade; a criança não assume responsabilidade” ou “O 

adulto/cuidador assume maior parte da responsabilidade e a criança assume 

pouca responsabilidade”, incluíram “Coloca na bagagem todos os itens 

necessários para passar uma noite fora de casa”, “Mantém controle do tempo ao 

longo do dia” e “Usa eletrodomésticos de cozinha como fogão, forno de micro-

ondas, sanduicheira, ou forno elétrico, com segurança”. (Tabela 6) 
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Tabela 6. Resposta aos itens no domínio Responsabilidade do questionário 

PEDI-CAT aplicado nos pacientes com DMD assistidos no Ambulatório de 

Doenças Neuromusculares em Salvador – Bahia de julho 2024 – fevereiro 2025. 

Resposta aos itens de Responsabilidade (n)  (%)** 

“Coloca na bagagem todos os itens 

necessários para passar uma noite fora 

de casa”  

O adulto/cuidador assume completa 

responsabilidade; a criança não assume 

responsabilidade 

O adulto/cuidador assume maior parte da 

responsabilidade e a criança assume pouca 

responsabilidade. 

Total de respostas* 

 

 

 

15 

 

 

0 

 

 

15 

 

 

 

100 

 

 

0 

 

 

 

“Mantém controle do tempo ao longo do 

dia” 

O adulto/cuidador assume completa 

responsabilidade; a criança não assume 

responsabilidade 

O adulto/cuidador assume maior parte da 

responsabilidade e a criança assume pouca 

responsabilidade. 

Total de respostas*  

 

 

11 

 

 

2 

 

 

13 

 

 

84,61 

 

 

15,38 

“Usa eletrodomésticos de cozinha como 

fogão, forno de micro-ondas, 

sanduicheira, ou forno elétrico, com 

segurança” 

O adulto/cuidador assume completa 

responsabilidade; a criança não assume 

responsabilidade. 

 

 

 

 

 

7 

 

 

 

 

70 
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Continuação da Tabela 6 

O adulto/cuidador assume maior parte da 

responsabilidade e a criança assume pouca 

responsabilidade. 

2 20 

Total de respostas* 10  

Total de pacientes 8 50 

Fonte: próprio autor  

*Total de respostas dos pacientes com pontuação inferior ao esperado para quais foi realizada a 

pergunta durante a aplicação do questionário PEDI-CAT. 

**Porcentagem dentre o total de respostas dos pacientes com pontuação abaixo do esperado ao 

item correspondente. 

 

No domínio Atividades Diárias, 8 (50%) pacientes pontuaram abaixo do 

esperado para sua faixa etária. Para esses pacientes, as questões do domínio 

que se destacaram pela dificuldade, pontuados como “Incapaz”, “Difícil” e “Um 

pouco difícil”, incluíram “Veste, fecha e abotoa calças”, “Amarra os cadarços”, 

“Durante as refeições, corta legumes ou carne usando garfo e faca de mesa” e 

“Descasca alimentos, tais como batata e cenoura”. 

 

No domínio Social/Cognitivo, 3 (18,75%) pacientes pontuaram abaixo do 

esperado para sua faixa etária. Para esses pacientes, as questões do domínio 

que se destacaram pela dificuldade, pontuados como “Incapaz”, “Difícil” e “Um 

pouco difícil”, incluíram “Escreve um trabalho escolar de 2 a 3 páginas escritas 

ou digitadas” e “Escreve (ou digita) uma lista de 3 a 4 palavras de forma legível”. 
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6 DISCUSSÃO 

A DMD é uma patologia neuromuscular progressiva ligada ao cromossomo X, 

caracterizada pelo comprometimento funcional significativo ao longo da vida.8 

Os sinais clínicos apresentam-se tipicamente nos primeiros anos de vida, porém 

a média global de idade para diagnóstico ocorre entre 3 e 5 anos e no Brasil 

observa-se um atraso (3 a 7,5 anos).15 Contudo, a média evidenciada no 

presente estudo varia entre 2 e 6 anos de idade. Não foram identificados, na 

literatura consultada, dados que expliquem a diferença observada, porém essa 

pode ser atribuída ao fato de o local de estudo ser o principal serviço de 

referência estadual para tal condição, o que lhe permite monitorar as famílias e 

realizar o diagnóstico mais precocemente. 

 

Neste estudo, observou-se que a maioria dos pacientes são procedentes de 

Salvador (18,8%). Esse perfil demográfico pode ser justificado pelo fato de a 

capital baiana concentrar a maior oferta de recursos, reunindo infraestrutura e 

profissionais habilitados para o diagnóstico e acompanhamento de pacientes 

com DMD, em contraste com as cidades do interior. Cenário semelhante foi 

observado em estudo realizado no Ceará, onde há maior concentração de casos 

na capital do estado em comparação aos pequenos municípios.20 

 

O presente estudo evidenciou a fisioterapia motora como serviço não médico 

mais frequentado (68,75%), seguido da psicologia (37,5%). Não foram 

encontrados na literatura disponível dados sobre tal distribuição, no entanto, tal 

comportamento pode ser explicado pelo fato da principal característica clínica 

dos pacientes com DMD ser o comprometimento motor progressivo, evoluindo 

até a dependência para as atividades diárias. A avaliação motora, através do 

serviço da fisioterapia, torna-se fundamental para o acompanhamento do avanço 

da doença e prevenção das perdas funcionais, enquanto a assistência 

psicológica auxilia o paciente a lidar com as limitações impostas pela sua 

condição.17,22 Em contrapartida, apesar das complicações respiratórias serem a 

causa mais frequente de óbito em pacientes com DMD12, foi visto que a 
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fisioterapia respiratória é o serviço menos frequentado (12,5%). Tal 

comportamento pode ser associado ao fato de que há dificuldade no acesso a 

fisioterapia respiratória, especialmente nos pequenos municípios, por falta de 

profissionais capacitados para trabalharem com doenças neuromusculares. 

 

O dano muscular da DMD evolui até perda da marcha, tornando os pacientes 

dependentes do uso de cadeira de rodas entre os 10 a 12 anos de idade.8 O 

presente estudo reforça isso ao evidenciar que a maioria (62,5%) utiliza o 

dispositivo. No entanto, apesar das cadeiras de rodas motorizadas viabilizarem 

maior independência17, a utilização foi observada em apenas um paciente 

(6,3%), enquanto as cadeiras de rodas manuais são o recurso da maioria da 

amostra (56,25%). Não há estudos que justifiquem essa prevalência, porém ela 

pode ser atribuída à disponibilidade de cadeiras de rodas manuais no sistema 

público de saúde (SUS) e, também, à relação de preços para manutenção dos 

equipamentos. 

 

Estudos indicam que pacientes que iniciaram a terapia com corticoides em idade 

precoce apresentaram perda da marcha mais tardiamente e impacto positivo no 

desenvolvimento das complicações cardiorrespiratórias. Semelhante à 

literatura8, este estudo evidenciou que a maioria (81,25%) da amostra realiza 

tratamento com corticosteroides, sendo 56,25% usuários da Prednisolona e 25% 

do Deflazacorte. Essa situação pode ser explicada pelo fato de a Prednisolona 

ser considerada o corticoide de primeira linha para DMD por possuir baixo custo 

no Sistema Único de Saúde, enquanto o Deflazacorte é uma terapia a qual 

necessita maior investimento financeiro.2  

 

A escolha do PEDI-CAT como instrumento avaliativo neste estudo deve-se à sua 

ampla validação internacional e à sua capacidade de identificar os atrasos 

funcionais de crianças e adolescentes com DMD através dos aspectos de 

mobilidade, realização de atividades diárias, nível de independência e 
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capacidade social e cognitiva.18,21 Evidenciou-se que o maior comprometimento 

desses pacientes ocorreu no domínio Mobilidade (81,25%), seguido do domínio 

Responsabilidade (56,25%). Os resultados obtidos alinham-se a literatura que 

descreve a DMD como uma condição caracterizada pela perda progressiva da 

força muscular com atraso nos marcos motores do desenvolvimento2, 

dificultando a independência para a execução de atividades.17  

 

De acordo com Pereira J. (2023)17, em pacientes com DMD ocorre o 

comprometimento dos músculos da cintura escapular, responsáveis por oferecer 

firmeza e estabilidade para execução correta dos movimentos que regulam a 

relação entre a escápula e o úmero, impactando negativamente na 

independência para execução de atividades cotidianas. Estes dados da literatura 

foram ratificados pelo presente estudo, apresentando 50% dos pacientes com 

pontuação abaixo do esperado para faixa etária no domínio Atividades Diárias, 

com destaque para dificuldades em tarefas como vestir calças, amarrar 

cadarços, cortar alimentos durante as refeições e descascar legumes. 

 

No domínio Social/Cognitivo, apenas 18,75% dos pacientes apresentaram 

desempenho abaixo do esperado, com dificuldades principalmente em 

atividades acadêmicas, como escrever trabalhos ou listas de palavras. Esse 

resultado sugere que, embora a DMD esteja associada ao atraso cognitivo e 

dificuldades no aprendizado17,23, as habilidades motoras sofrem maior 

comprometimento.  

 

As limitações encontradas durante a realização deste estudo envolvem o uso do 

questionário PEDI-CAT, a estruturação do sistema de saúde e a prevalência da 

doença na população. Por se tratar de uma doença rara, a DMD possui baixa 

prevalência social, o que resultou em um número reduzido de pacientes dentro 

dos critérios de inclusão e matriculados no local de estudo e essa pequena 

amostra reduz o poder estatístico e a representatividade dos dados encontrados. 
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Além disso, o estudo foi conduzido em um único centro de referência, localizado 

em um único estado, limitando assim uma comparação à nível nacional. Outro 

aspecto relevante foi a necessidade de comparecimento presencial ao 

ambulatório para a assinatura dos termos de consentimento, o que representou 

uma barreira logística para a participação de pacientes sem agendamento prévio 

para consulta com equipe multiprofissional no período do estudo. Quanto às 

limitações metodológicas, é possível que tenha ocorrido viés de informação 

devido à natureza do instrumento de coleta de dados. Isso porque as respostas 

dependiam da subjetividade do cuidador o qual muitas vezes não sabia 

responder um item do questionário pois nunca expôs o paciente a tal atividade 

ou responsabilidade.  Por fim, a necessidade de transformação dos escore-T e 

percentis gerados pelo questionário PEDI-CAT para valores numéricos fixos, a 

fim de viabilizar a análise estatística no software SPSS, também é uma limitação 

do presente estudo. Essa decisão, embora fundamentada em princípios 

estatísticos, pode ter implicado uma simplificação da complexidade original dos 

dados. 
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7 CONCLUSÃO 

O presente estudo é o pioneiro na avaliação do desempenho funcional de 

pacientes com DMD por meio da aplicação do questionário PEDI-CAT, na busca 

do impacto da doença nas atividades diárias, mobilidade, habilidades 

sociocognitivas e nível de autonomia. Os resultados evidenciaram maior 

comprometimento na execução de atividades cotidianas e na autonomia dos 

pacientes.  

 

A compreensão da importância do diagnóstico precoce, do acompanhamento 

multidisciplinar e do desenvolvimento de intervenções terapêuticas é 

fundamental para evolução da DMD com maior qualidade de vida para os 

pacientes. A utilização de instrumentos validados, como PEDI-CAT, auxilia no 

monitoramento da progressão da doença e no entendimento das limitações 

funcionais específicas desses pacientes. 

 

São necessárias políticas públicas que garantam aos pacientes com DMD 

acesso equitativo a recursos terapêuticos e recursos de assistência, visando 

melhorar a independência e a qualidade de vida desses pacientes e seus 

cuidadores, bem como o desenvolvimento de estudos que ampliem o 

conhecimento dessa condição ainda pouco representada na literatura científica.   
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ANEXOS 

ANEXO A – Parecer Cosubstanciado do CEP 
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ANEXO B – Itens do questionário PEDI-CAT 
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