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RESUMO

Introducdo: As doencas neuromusculares (DNMs) sdo condigdes raras, de origem
genética ou adquirida, que comprometem o sistema nervoso periférico e/ou a musculatura
esquelética, gerando impactos funcionais significativos e exigindo abordagem
multidisciplinar. Apesar disso, dados clinico-epidemioldgicos brasileiros sobre esse
grupo de doencas ainda sdo escassos. Objetivos: Descrever o perfil clinico-
epidemioldgico dos pacientes atendidos em um ambulatério de referéncia em DNMs em
Salvador — Bahia, no ano de 2023, identificando comorbidades, grau de incapacidade
fisica, envolvimento bulbar e respiratorio, além da necessidade de terapias de suporte.
Metodologia: Estudo transversal, descritivo e retrospectivo, baseado na anélise de 134
prontudrios eletrénicos de pacientes maiores de 18 anos, com diagnéstico confirmado de
DNM. Foram coletadas variaveis sociodemograficas, clinicas e funcionais. Resultados:
A amostra foi composta por 53,8% de homens, com idade média de 32,9 anos. Os grupos
de doencas mais prevalentes foram as distrofias musculares (23,1%), a atrofia muscular
espinhal (22,3%), as doencas da placa motora (13,4%), as doencas do neurénio motor
(13,4%) e a polineuropatia amiloidética familiar (13,4%). O grupo menos prevalente foi
0 das polineuropatias adquiridas (0,7%). Cerca de 64% apresentavam alguma limitagéo
de deambulacdo, 56,8% possuiam envolvimento respiratorio, 39,6% necessitavam de
fonoterapia e 14% tinham indicacdo de GEP. A amostra final inferior a prevista representa
uma limitacdo metodoldgica, com impacto na consisténcia dos resultados. Concluséo: O
perfil heterogéneo encontrado corrobora a complexidade e o impacto funcional das
DNMs, com alta prevaléncia de envolvimento fisico, respiratdrio e bulbar , reforcando a
importancia do diagndstico precoce e abordagem multidisciplinar. Este estudo contribui
com dados relevantes para o contexto brasileiro, onde ha& escassez de pesquisas,
oferecendo subsidios para qualificar a assisténcia e o planejamento de recursos em salde

na Bahia.

Palavras-chave: Doencas neuromusculares; Perfil epidemioldgico; Distrofias
musculares; Atrofia muscular espinhal; Polineuropatia amiloidotica familiar; Doenca do

neurdnio motor; Miastenia Gravis; Assisténcia multidisciplinar.



ABSTRACT

Introduction: Neuromuscular diseases (NMDs) are rare, genetic or acquired conditions
affecting the peripheral nervous system and/or skeletal musculature, resulting in
significant functional impairment, and requiring a multidisciplinary approach. Despite
this, Brazilian clinical-epidemiological data on these disorders remain scarce.
Objectives: To describe the clinical-epidemiological profile of patients seen in a
reference NMD outpatient clinic in Salvador, Bahia, in 2023, identifying comorbidities,
degree of physical disability, bulbar and respiratory involvement, and the need for
supportive therapies. Methods: Cross-sectional, descriptive, retrospective study based on
the review of 134 electronic medical records from patients over 18 years of age with
confirmed NMD diagnoses. Sociodemographic, clinical, and functional variables were
collected. Results: The sample comprised 53.8% men, with a mean age of 32.9 years.
The most prevalent disease groups were muscular dystrophies (23.1%), spinal muscular
atrophy (22.3%), neuromuscular junction disorders (13.4%), motor neuron diseases
(13.4%), and familial amyloid polyneuropathy (13.4%). Acquired polyneuropathies were
least prevalent (0.7%). Approximately 64% had gait limitations, 56.8% exhibited
respiratory involvement, 39.6% required speech therapy, and 14% were indicated for
percutaneous endoscopic gastrostomy (PEG). The smaller-than-planned final sample
represents a methodological limitation that may affect result consistency. Conclusion:
The heterogeneous profile observed underscores the complexity and functional impact of
NMDs, marked by high prevalence of physical, respiratory, and bulbar involvement, and
highlights the importance of early diagnosis—often aided by genetic testing—and
multidisciplinary care. This study provides valuable data for the Brazilian setting, where
research is limited, and offers a foundation for improving patient care and health-resource

planning in Bahia.

Keywords: Neuromuscular diseases; Epidemiological profile; Muscular dystrophies;
Spinal muscular atrophy; Familial amyloid polyneuropathy; Motor neuron disease;

Myasthenia Gravis; Multidisciplinary care.
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1 INTRODUCAO

As doencas neuromusculares (DNMs) constituem um conjunto de disfungdes do sistema
nervoso periférico que pode afetar qualquer um dos seus componentes, incluindo os
neurdnios motores, 0s neurdnios sensoriais, 0 musculo, e a jungdo neuromuscular.? Cada
doenca interfere em um elemento diferente desse sistema, assim, podemos exemplificar
algumas delas, como a esclerose lateral amiotrofica (ELA) e a atrofia muscular espinhal
(AME) que afetam os corpos celulares neuronais do corno medular anterior, a
poliradiculoneuropatia desmielinizante inflamatdria cronica (PDIC) e a sindrome de
Guillain-Barré (SGB) responsaveis por atingir as células de Schwann, a miastenia gravis
(MG) geradora de distarbios na juncdo neuromuscular, a distrofia muscular de Becker

(DMO) e a distrofia muscular de Duchenne (DMD) acarretadores de danos aos musculos.
34

Apesar de serem raras, esse grupamento de patologias gera comprometimentos
significativos da qualidade de vida dos seus portadores, e podem surgir em diferentes
etapas da vida, desde a infancia até a velhice. As DNMs podem ter origem genética
(autossdmicas recessivas, dominantes ou ligadas ao cromossomo X, entre outras) ou
podem ser adquiridas ao longo da vida (autoimunes, infecciosas, toxico-medicamentosas
ou enddcrino-metabolicas). Nas criancas, a maior parte destes disturbios é geneticamente
determinada, incluindo a distrofia muscular de Duchenne (incidéncia de um em 3.500
meninos) e atrofia muscular espinhal (incidéncia de um em 10.000 individuos). ® Ja as
doencas neuromusculares adquiridas sdo mais frequentes em adultos. °©
Independentemente da idade em que se manifeste, 0s pacientes necessitam de um suporte
multidisciplinar especializado, a fim de reduzir as diversas dificuldades instituidas por

sua doenca, como a disfagia, dispneia, reducdo da mobilidade e dor cronica.®

Compreendendo a complexidade das doencas neuromusculares, a multiplicidade de
possiveis locais de lesdo e as alteracdes no estilo de vida do paciente, foram instauradas
diversas ferramentas diagnosticas com o propdésito de deteccdo precoce e rapido
estabelecimento dos tratamentos disponiveis. Assim como todas as enfermidades, as
DNMs devem seguir uma investigacao inicial por meio de uma anamnese direcionada e
de boa qualidade, avaliando-se a duragdo e a progressdo dos sintomas, 0s antecedentes
pessoais, sociais e familiares, comportamentos e habitos do paciente. Instalando-se a
suspeita diagnostica de DNM, é necessaria a confirmacdo por meio dos recursos

disponiveis, como a eletroneuromiografia (ENMG), os testes moleculares, a deteccao de



anticorpos, a biopsia muscular, a analise do sangue e do liquido cefalorraquidiano
(LCR).”

Na cidade de Porto Alegre - BR, no ano de 2010, encontramos uma prevaléncia de 5 a
cada 100.000 habitantes para ELA. J& na cidade de S&o Paulo, entre os anos de 1995 —
2002, tivemos uma incidéncia de 0,6 a cada 100.000 habitantes para a SGB.* Porém, a
disponibilidade de estudos e pesquisas que englobem o perfil clinico-epidemioldgico
das DNMs no Brasil sdo muito escassas. Assim, por meio desse trabalho, buscamos
entender o perfil clinico-epidemioldgico dos pacientes em seguimento neurologico em
um ambulatério de referéncia em doencgas neuromusculares na cidade de Salvador —
Bahia.



2 OBJETIVOS
Objetivo geral

1. Descrever o perfil clinico epidemiolégico dos pacientes em seguimento
neurolégico em ambulatorio de referéncia em doencas neuromusculares em

Salvador — Bahia no ano de 2023.
Objetivo especifico:

1. Descrever as patologias mais frequentemente encontradas, comorbidades,
presenca de envolvimento bulbar ou respiratério pela DNM, grau de incapacidade

fisica.



3 REVISAO DE LITERATURA

Define-se doengas neuromusculares (DNMs) como um grupo heterogéneo, relativamente
raro, de patogéneses envolvidas na lesdo ou disfuncdo da inervacdo periférica ou dos
musculos.3* Os prejuizos mais frequentes no quadro clinico dos portadores de DNMs
incluem a fraqueza muscular, atividade muscular involuntaria, comprometimento do
controle motor voluntario, perda sensorial e disfuncdo autondmica. Esses déficits causam
fadiga e dor, tanto fisica quanto psicoldgica, na maioria dos pacientes, o que tem um
impacto intenso em suas atividades cotidianas e qualidade de vida (QV) como
demonstrado no estudo comparativo de Bos et al. que identificou piores QV nos

portadores de DNMs em comparagdo com pessoas higidas da populacio geral.®

Dentre as patologias mais frequentes, podemos citar a Atrofia muscular espinhal (AME),
um agrupamento de distarbios genéticos, originados em 95% dos casos por um distdrbio
autossémico recessivo gerando delecdo ou mutacao no gene 5913 (SMN1) , tornando-o
inviavel para a sobrevivéncia do neurénio motor. Com isso, hd uma degeneracdo das
células do corno anterior da medula e, consequente, alteragdes no eixo cérebro-medular,
gerando sintomas como fraqueza muscular e atrofia. Devido a ineficiéncia do gene
SMNL1, o individuo depende do gene SMN2 para produzir algumas proteinas normais,
portanto, um maior nimero de copias do gene SMN2 € um bom biomarcador prognéstico
da gravidade clinica da patologia.® A AME ainda pode ser dividido em 5 categorias, de

acordo com suas particularidade e idade do acometimento, conforme visto na Tabela 1.

Tabela 1 — Caracteristicas gerais dos subtipos de AME 5q
Subtipo Idade de inicio Expectativa de vida Fungdo motora mais alta alcancada Copias de
dos sintomas SMN2
0 Pré-natal <1 més 1
1 0-6 meses < 2 anos Senta com apoio 2
2 < 18 meses 2 a 35 anos Senta independentemente 3a4
3 > 18 meses Adulto Fica de pé e anda sem apoio 3a4
4 > 21 anos Adulto Caminha durante a idade adulta >4

Fonte: Adaptada de Ministério da Saude, 2023

Dentre os disturbios de transmissdo neuromuscular, a Miastenia Gravis (MG) é a mais
frequente, sendo causada por uma autoimunidade na qual sdo produzidos anticorpos
contra os receptores de acetilcolina (anti-AChR) da membrana muscular pds-sinaptica,
na maioria dos casos, o que leva a uma resposta imunoldgica que destrdi a transmissao

colinérgica ente terminais nervosos e fibras musculares.’®!! A partir dessa destruicio, o



individuo acometido desenvolve uma fraqueza flutuante limitada aos musculos
voluntarios, como por exemplo na musculatura ocular gerando diplopia e ptose, € nos
musculos orofaringeos gerando disturbios na mastigacéo e degluti¢do. Para o diagndstico
da doenca, avalia-se 0 quadro clinico do paciente além da positividade dos testes para
autoanticorpos especificos, como o anti-AChr (85%), anti-MuSK (7%) e o anti-LRP4. O
tratamento da doenca se baseia, principalmente, na inibicdo da acetilcolinesterase, a
exemplo da piridostigmina. Além disso, pode-se associar medicamentos
imunossupressores como a azatioprima e glicocorticoides (prednisona ou prednisolona)
caso a resposta terapéutica com o uso isolado de piridostigmina nao tenha sido eficaz.
Apesar da significativa resposta terapéutica a esses medicamentos, Seu uso gera uma
imunossupressao inespecifica para a doenca, além de gerar diversos efeitos colaterais
como o0 aumento de peso e, consequentemente, uma menor tolerabilidade de uso nos
pacientes. Com isso, diversos estudos tem destacado a promissora terapia com o
Ravalizumab para o tratamento da MG, sendo esse um anticorpo monoclonal anti-C5 que
apresentou uma boa tolerabilidade e uma eficacia sustentada na maioria dos pacientes
submetidos a terapia.’>** Ademais, o tratamento pode ser mais intensivo em casos de
crise miasténica, onde o paciente apresenta insuficiéncia respiratoria devido a fraqueza
muscular acentuada, necessitando de suporte ventilatério, muitas vezes sendo internados
em uma unidade de terapia intensiva (UTI) além do uso de imunoglobulina humana ou

plasmaférese para estabilizacdo do quadro potencialmente fatal.*®

A esclerose lateral amiotréfica (ELA) é uma doenga degenerativa dos neurénios motores
superiores localizados no cortex motor e dos neurdnios motores inferiores localizados na
medula espinhal. Essa perda de neurdnios traz repercussdes bulbares como disfagia,
incontinéncia emocional, atrofia e fasciculacdo da lingua, além de repercussdes espinhais
como espasticidade, fraqueza, atrofia muscular e outros.*® A maior prevaléncia da doenca
se situa entre 55 e 75 anos de idade e no sexo masculino (1,5:1) quando comparado com
o0 sexo feminino. A expectativa de vida média do paciente com ELA é de 3 a 5 anos apés
o diagndstico e, apenas 25% sobrevivem por mais de cinco anos apds 0 mesmo, isso
porgue quando o primeiro sintoma costuma aparecer, estima-se que ja se foram perdidos
cerca de 80% dos neurdnios motores e o tempo entre o inicio dos sintomas e o diagnostico
é de aproximadamente 12 meses. Apesar de ndo haver cura para a ELA, existem diversas

modalidades envolvidas no tratamento da doenca visando aumentar a sobrevida e a
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qualidade de vidas dos pacientes, como o suporte ventilatorio, nutricional, de

fonoaudiologia, fisioterapia e psicoldgica. 81/

A polineuropatia amiloiddtica familiar (PAF) é um doenca hereditaria e sistémica,
transmitida por um traco autossdbmico dominante, onde, na maioria dos casos, ha uma
mutacdo no gene ttr codificador de transtirretina, gerando a formagdo e o depésito de
proteinas amiloides rigidas em diversos tecidos do corpo do paciente acometido®®. Um
dos quadros mais comuns da PAF ¢é a polineuropatia sensorio-motora dependente do
comprimento que se inicia com desconfortos nos pés, como a reducdo da sensibilidade
térmica, posteriormente, h4 uma progressao dos sintomas do sentido distal-proximal,
portanto, os sintomas passam a ser notados nos tornozelos e coxas. Juntamente a esse
quadro, um déficit motor se instala nos membros inferiores, devido ao acometimento de
fibras motoras maiores, dificultando a marcha e o equilibrio dos portadores'®. Outras
manifestacdes notaveis sdo as disfungbes autondbmicas (hipotensdo ortostéatica,
gastroparesia, constipacao, retencdo urinaria, entre outros), as cardiacas (cardiomiopatia
restritiva, arritmias, bloqueio atrioventricular e blogueios de ramos). O tratamento geral
da PAF varia com a sintomatologia do paciente, por exemplo, um paciente com dores
neuropéticas pode fazer uso de gabapentina, enquanto um paciente com gastroparesia
pode utilizar-se de domperidona'®®. Ha ainda, 0 uso de terapias modificadoras de
doencas na PAF. Dentro desse grupo, encontramos 3 medicamentos principais, o
Tafamidis, o Tegsedi e o Vutrisiran. Todos eles demostraram efeitos positivos na reducédo
dos niveis de TTR e, consequente, retardo da progressdo da doenca, melhoria da
qualidade de vida dos paciente e estabilizagio do seu quadro nutricional e sintomatico.?%%
Apesar da utilizacdo de terapias modificadoras de doenca, a PAF permanece como uma
doenca incurdvel e, devido ao acometimento de mdltiplos 6rgaos, seus portadores
necessitam um acompanhamento multidisciplinar amplo e continuo com neurologista,
cardiologista, nutricionistas, fisioterapeutas e outros profissionais a depender do

acometimento individual do paciente???3,

A distrofia muscular de Duchenne (DMD) é uma doenca hereditaria ligada ao
cromossomo X, causada pela mutacdo no gene DMD codificador da proteina distrofina,
0 que resulta na producdo prematura e instavel dela, fato esse que contribui para maior
suscetibilidade das fibras musculares de sofrer lesGes e necrose. Essa doenga possui uma
maior prevaléncia no sexo masculino (1:5000 nascidos vivos do sexo masculino) e raro

em mulheres (<1: 1.000.000)%*?°, A fraqueza presente na DMD costuma ser, inicialmente,
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do tipo proximal nos MMII e no tronco, e posteriormente evoluindo para os MMSS e
masculos distais. Ao exame fisico essa fraqueza pode ser percebida através de sinais
como a marcha anserina, pseudohipertrofia da panturrilha, além do sinal de Gowers onde
0 paciente se posiciona com as maos e os joelhos no chdo e, em seguida, se levanta
gradualmente, utilizando as maos para apoiar-se nas proprias pernas, subindo pelas
canelas, joelhos e coxas?*?®. Muitos pacientes conseguem progredir forca até os 6 anos
de idade, mas, apos essa fase de ganho, ocorre uma deterioracdo e exaustdo muscular e,
assim, muitos deles acabam em cadeiras de roda por volta dos 10 anos de idade. Ademais,
as mutaces na DMS também podem prejudicar a formacao de proteinas semelhantes no
encéfalo, podendo gerar comprometimento cognitivo (30% dos casos) como o atraso da
fala. Outro 6rgdo afetado é o coracdo, conhecido por ter uma alta carga de estresse
muscular, portanto, os paciente podem apresentar manifestaces cardiacas mais tardias
(> 10 anos) como uma cardiomiopatia dilatada e arritmias®®. Atualmente, o teste genético
identificando a mutacdo do gene DMD pelo método MLPA constitui a base do
diagnostico da distrofia muscular de Duchenne, mas exames como a bidpsia muscular
podem auxiliar em casos do teste genético sem negativo, inconclusivo ou em pacientes
que apresentam um fenotipo atipico. Atualmente, a principal abordagem terapéutica para
DMD séo os corticosteroides (ex: prednisona) que retardam a progressao da doenca e
melhoram a qualidade de vida. Mas outras terapias promissoras vém sendo estudadas com
a terapia celular com células-tronco para regeneracdo muscular e a terapia genética para
restauracdo de distrofina. Um exemplo de terapéutica genética é o exon skipping, uma
estratégia que visa permitir a producdo de uma distrofina mais curta, porém funcional,
atuando na base fisiopatoldgica da doenga.?®>?’ Qutra terapia que vem sendo estudada é o
uso do Atalureno, um medicamento que permite a leitura do RNA mensageiro que contém
um cddon de parada prematuro, permitindo a producdo da distrofina de comprimento
normal em pacientes com mutagdo nonsense no gene DMD, gerando atraso de marcos da

progressdo da doenga.?8-30

Um estudo realizado por Bos, Isaac publicado na revista “Disability and Rehabilitations”
em 2019, avaliou diversas variaveis em 662 pacientes, com idade media de 59 anos
(variou entre 19 e 92 anos) e com diagnostico de DNM, a fim de avaliar a prevaléncia de
cada uma delas. Assim, notou-se “prejuizos nas fungdes musculares” como a deficiéncia

e a incapacidade mais prevalente relatada pelos pacientes. Além disso, foi notado uma
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prevaléncia discreta no sexo feminino (51%), em individuos de nivel educacional mais

baixo (73%) e em pessoas desempregadas (72%).

Devido a ampla diversidade de etiologias que compdem o grupo das doencas
neuromusculares, torna-se necessario adotar uma abordagem sistematizada durante a
anamnese e o exame fisico, com o objetivo de direcionar a investigacdo e refinar as
hipGteses diagndsticas.? O exame fisico contribui imensamente para a investigaco
topografica do problema, por exemplo, na lesdo do primeiro neurébnio motor podemos
encontrar espasticidade, sinal de Babinski, sinal de Tromner, sinal de Hoffman,
hiperreflexia e clonus. Enquanto na lesdo do segundo neurénio motor, é possivel achar
hipotonia, atrofia, fasciculacdo e hiporreflexia. Quando se trata de defeitos da jungéo
neuromuscular, buscamos por hipotonia (ou ténus normal), ptose palpebral e
hiporreflexia. Ja uma lesdo muscular costuma gerar uma miotonia, atrofia tardia, déficits
proximais (como de cintura) e reflexos normais. Os aspectos clinicos sdo grandes
norteadores dessa anélise, por exemplo, um paciente que tem alteragdes da motricidade
ocular (com destaque para a ptose palpebral) nos faz suspeitar de Miastenia Gravis,
enguanto um paciente que apresente acometimento sistémico (cardiaco, visceral,
enddcrino e outros) nos faz pensar em miopatia metabolicas como as mitocondriopatias.
Os modos de instalacdo e progressdo também participam dessa busca, por exemplo, um
paciente com queixas agudas, de carater ascendente, com preferéncia pela musculatura
cervical e bulbar, muitas vezes associada a uma historia de infeccdo prévia, acende um

grande alerta para uma possivel doenga neuromuscular adquirida como a Guillain-Barré.®

Um estudo que avaliou a prevaléncia e gravidade das doencas neuromusculares e seu
impacto na qualidade de vida, chegou a conclusdo de que os prejuizos nas funcdes
musculares foram as mais prevalentes (ex: envolvimento respiratorio), seguidas das
funcbes de excrecdo e reprodutivas, fungdes de degluticdo, fungdes mentais e dor, e
funcBes de visdo. Assim, notamos a grande variedade de campos que as DNMs atingem,
necessitando, portanto, de uma abordagem continua e multidisciplinar (neurologista,
fonoaudiologo, fisioterapia, psicélogo, pneumologista e outros) com esses pacientes.
Percebe-se, ainda, que as deficiéncias em fungdes mentais e a dor foram o tipo de
acometimento mais importante como definidor da qualidade de vida, gerando maleficios

significativos na satde fisica, psicoldgica e social dos acometidos.®.

Diversos adventos foram implementados na préatica dos profissionais de saide com o

proposito de investigar e determinar o tipo de doenca neuromuscular suspeitada no
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consultorio.> A eletroneuromiografia (ENMG) é um exame emissor de tragados
eletrogréficos que auxilia na distin¢do entre as localizagbes do acometimento, como no
neurbnio motor, raizes ou nervos periféricos, juncdo mioneural ou a propria fibra
muscular. Outra importante ferramenta é a biopsia muscular, seguida de avaliacdo
microscopica, responsavel por avaliar alteraces nédo vistas a olho nu, como as ragged red
fibers, indicativas de alteragbes no DNA mitocondrial possivelmente devido a uma
mitocondriopatia. Ademais, 0s estudos genéticos com testes moleculares, quando
realizados cuidadosamente, se tornam imprescindiveis na confirmacdo diagndstica de
diversas doencas com componente genético a exemplo da amiotrofia espinal infantil
(delecdo dos exons 7 e 8 no locus 5q11-g13) e as DNMs ligadas ao sexo, além de
promover estudos constantes que busquem genes e outros componentes relacionados a

alguma patogénese ndo completamente entendida.®

A progressao das doencas neuromusculares, de cunho genético e degenerativo, em sua
maioria, ndo pode ser interrompida, mas sim lentificada e amenizada quanto aos seus
impactos no dia a dia do paciente, a fim de gerar uma preservacdo dos mecanismos
responsaveis pela manutencéo da sua vida e da qualidade dela.® Diante disso, os pacientes
podem passar por diversas intervencdes como a utilizacdo de Gastrostomia Endoscopica
Percutanea (GEP), onde h& a colocacdo de uma sonda flexivel de alimentacdo que liga o
estdbmago diretamente a fonte de alimento, permitindo a nutricdo adequada sem a
passagem dos componentes pela boca e esdfago.? Como foi visto no estudo de prevaléncia
das DNMs, o acometimento muscular € muito presente nos portadores desse grupo de
doencas e, dessa forma, afeta a musculatura respiratoria, gerando deficiéncias e, até
mesmo, insuficiéncia respiratoria neles. Assim, foram estabelecidas ferramentas de uso
individual para auxiliar nos movimentos respiratérios dos afetados, como a ventilacdo
ndo invasiva (VNI) a exemplo da méscara de pressdo positiva em dois niveis nas vias
aéreas (BiPAP), a mascara de pressdo positiva continua em vias aéreas (CPAP), além da
Unidade Manual de Respiracdo Artificial (AMBU).2 Esses componentes mecanicos,
associados ao trabalho da equipe multidisciplinar responsavel por acompanhar o paciente,
séo capazes de unir forcas necessarias para o enfrentamento das DNMs de maneira com
que os males provocados por essas doencas se tornem menores e menos dolorosos de se

lidar.®
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4 METODOS
4.1 Desenho do estudo

Trata-se de um estudo de corte transversal, de carater retrospectivo, descritivo e
observacional por coleta de dados em prontuario eletronico.

4.2 Populacéo de estudo

A amostra foi constituida por pacientes de ambos os sexos, de diversas faixas
etarias, admitidos no Ambulatério de Doencas Neuromusculares e Doencas Raras
da Escola Bahiana de Medicina e Saude Pablica no periodo de 2023 (janeiro a
dezembro), esse servico presta atendimento multidisciplinar, ndo somente a

populacéo soteropolitana, mas a todo o estado da Bahia.
4.3 Célculo do tamanho amostral

O calculo do tamanho amostral foi realizado considerando uma populacéo finita
de 1.000 individuos, com prevaléncia esperada de 15% para doencas
neuromusculares, nivel de confianca de 95% e erro amostral de 5%. Para isso,
utilizou-se a férmula para populacéo finita, expressa por:

7'.p.q-N
B2 (N-1)+22pg

Onde: n = tamanho da amostra; Z = 1,96 (nivel de confianca de 95%); p = 0,15

n

(prevaléncia); g = 0,85 (complemento da prevaléncia); N = 1.000 (populagéo
total); E = 0,05 (erro amostral).
Apdbs os calculos, obteve-se um tamanho minimo amostral estimado de

aproximadamente 165 individuos.
4.4 Critérios de incluséo

Foram considerados como elegiveis para o estudo, os pacientes assistidos no
Ambulatério de Doencas Neuromusculares e Doencas Raras da Escola Bahiana
de Medicina e Saude Publica, maiores de 18 anos, que foram atendidos ao menos
1 vez em 2023, e que, apds consulta direta do prontuario eletrénico, houvesse
confirmagcdo de que o paciente se tratava efetivamente de uma patologia
neuromuscular. Para doencas como a distrofia muscular de Duchenne, atrofia

muscular espinhal, colagenopatia e a polineuropatia amiloidotica familiar foram
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aceitos os testes moleculares com mutacdes genéticas especificas para seu
diagnostico. Enquanto para a Miastenia Gravis, foram aceitas a somatoria dos
achados clinicos juntamente com a presencga de anticorpos especificos ou uma
eletroneuromiografia compativel como critério diagnostico. Para a esclerose

lateral amiotréfica foram utilizados os critérios diagnosticos do Gold Coast.
4.5 Critérios de exclusdo

Foram excluidos do estudo os prontuérios de pacientes em seguimento, porém
ainda sem concluséo diagndstica, além de pacientes sem dados epidemioldgicos

ou clinicos documentado em prontuario.
4.6 Analise de dados

A. Variaveis

As seguintes varidveis foram coletadas e registradas em uma base informatizada
para andlise: Idade no ultimo atendimento, sexo, naturalidade, procedéncia,
diagndstico, idade do diagnoéstico, ferramenta diagnostica, envolvimento
respiratorio, envolvimento bulbar indicacdo de GEP e fonoterapia),
comorbidades, grau de incapacidade fisica

Foram realizadas analises estatisticas descritivas. As variaveis continuas tiveram
0 seu padrdo de normalidade avaliado e foram expressas por meio de média e
desvio padrdo ou mediana e intervalo interquartil. As variaveis categoricas

expressas em termos de frequéncias absolutas e relativas.
4.7 Aspectos éticos

Este estudo esta de acordo com a Resolugdo 466/12 de 12 de outubro de 2012 e resolucdes
complementares do Conselho Nacional de Salde (CNS) para a conducdo de pesquisa
clinica com seres humanos, e com a declaracdo de Helsinki. Os dados foram obtidos
através dos prontudrios dos pacientes atendidos no ambulatério especializado em doencas
neuromusculares, sem a necessidade de contato direto com os pacientes. Todos os dados
foram anonimizados e mantidos de forma confidencial, assegurando a privacidade das
informagdes. Este projeto recebeu aprovacdo do Comité de Etica em Pesquisa (CEP) da
instituicdo, sob o parecer numero [6.299.364]. Respeitando 0s principios éticos que
constam na resolucdo 466/12 do Conselho Nacional de Saude, solicitou-se dispensa do

TCLE por tratar-se de uma pesquisa retrospectiva com uso de prontuario eletrénico.
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5 RESULTADOS
5.1 Populacéo do estudo

Inicialmente, foram analisados 246 prontuérios de pacientes atendidos no ambulatério de
referéncia em DNMs em Salvador - Bahia, no ano de 2023. Desses, apenas 134 atenderam
aos critérios de inclusao definidos para o estudo. Os 112 prontuarios excluidos referiam-
se a pacientes que ndo preenchiam os critérios como possuir idade superior a 18 anos ou
apresentar uma conclusdo diagndstica para uma patologia neuromuscular ou ter a

presenca de dados clinicos e/ou epidemioldgicos registrados nos prontudrios.
5.2 Perfil sociodemograéfico:

Conforme descrito na tabela 2, no total, 134 pacientes foram incluidos. Desses, 72
(53,8%) eram do sexo masculino, enquanto 62 (46,2%) eram do sexo feminino. Quanto
a naturalidade, 54 pacientes (40,2%) eram oriundos da capital (Salvador-BA) e 80
(59,8%) do interior da Bahia. Em relagdo a procedéncia, 55 (41%) residiam na capital e
79 (59%) no interior do estado. A idade média dos pacientes no Gltimo atendimento foi
de 32,9 anos (IC 95%: 28,9 — 36,9). Ja a idade média no momento do diagnostico foi de
27,3 anos (IC 95%: 23,3 — 31,3 anos).

Tabela 2 — Perfil sociodemografico dos portadores de doencas neuromusculares em
ambulatdrio de referéncia em DNMs em SSA- BA no ano de 2023.

Variaveis Total (N=134)
Sexo:

Masculino 72 (53,8%)

Feminino 62 (46,2%)
Naturalidade:

Capital 54 (40,2%)

Interior 80 (59,8%)
Procedéncia:

Capital 55 (41%)

Interior 79 (59%)
Idade no altimo atendimento 32,9 (28,9-36,9)
Idade do diagndstico 27,3 (23,3-31,3)

Fontes: Autores da pesquisa.

O mapa 1 mostra a distribuicdo da naturalidades dos pacientes diagnosticados com

doencgas neuromusculares na capital e no interior da Bahia.

Mapa 1 - Distribuigdo dos diagnosticos de doencas neuromusculares na Bahia, avaliando
a naturalidade dos pacientes no ano de 2023.
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Fontes: Autores da pesquisa.

5.3 Perfil cinico-epidemiolégico

A tabela 3 mostra que dentre os 134 pacientes avaliados, 93 (69,4%) ndo apresentavam

comorbidades associadas. Por outro lado, 41 pacientes (30,6%) possuiam ao menos uma

comorbidade. As condi¢des mais frequentes foram a hipertensao arterial sistémica (HAS),

com 26 casos registrados, seguida por dislipidemia, com 16 casos, obesidade, com 7

casos, e hipotireoidismo e diabetes mellitus, cada um com 6 casos. Outras comorbidades

menos frequentes incluiram insuficiéncia cardiaca (4 casos), artrite reumatoide (2 casos),

doenca pulmonar obstrutiva cronica (DPOC), esquizofrenia, doenca renal cronica (DRC)

e tabagismo, cada uma representada por 1 caso.
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Tabela 3 — Perfil epidemiologico das comorbidades dos pacientes portadores de doencas
neuromusculares em ambulatorio de referéncia em DNMs em SSA- BA no ano de 2023.

Comorbidades Total (N=134)

Sem comorbidades 93 (69,4%)

Com comorbidades: 41 (30,5%)
HAS 26 (63,4%)
Dislipidemia 16 (39%)
Obesidade 7 (17%)
Hipotireoidismo 6 (14,6%)
Diabetes mellitus 6 (14,6%)
Insuficiéncia cardiaca 4 (9,7%)
Artrite reumatoide 2 (4,8%)
DPOC 1(2,4%)
Esquizofrenia 1(2,4%)
DRC 1(2,4%)
Tabagismo 1 (2,4%)

Fontes: Autores da pesquisa.
Legenda: DPOC: Doenca pulmonar obstrutiva cronica. DRC: Doenga renal cronica.

A Tabela 4 apresenta as ferramentas diagnosticas utilizadas em 134 pacientes inclusos no
estudo. O teste genético foi a ferramenta mais utilizada, sendo realizado em 100 pacientes,
ja a eletroneuromiografia (ENMG) foi aplicada em 27 pacientes. Outras ferramentas
diagnosticas incluiram a bidpsia muscular, empregada em 6 pacientes, e o diagndstico
baseado critérios clinicos/laboratoriais ocorreu em 7 pacientes.

Tabela 4 — Ferramentas diagndsticas utilizadas nos pacientes portadores de doencas
neuromusculares em ambulatério de referéncia em DNMs em SSA- BA no ano de 2023.

Ferramenta diagnostica

Total (N=140)

Teste genético
Eletroneuromiografia (ENMG)
Clinico/Laboratorial

Bidpsia muscular

100 (71,4%)
27 (19,2%)
7 (5,1%)
6 (4,2%)

Fontes: Autores da pesquisa.

A Tabela 5 apresenta dados sobre o envolvimento respiratorio e bulbar em 134 pacientes.
Desse total, 58 ndo apresentavam envolvimento respiratério, enquanto 76 apresentavam,
sendo que destes, 51 utilizavam Ambu, 45 utilizavam BiPAP, 3 tinham tragueostomia e
1 utilizava CPAP. Em relagdo ao envolvimento bulbar, 118 pacientes ndo apresentavam

alteracdes, enquanto 16 apresentavam comprometimento bulbar.
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Tabela 5 — Presenca de envolvimento respiratorio ou bulbar nos pacientes portadores de
doencas neuromusculares em ambulatério de referéncia em DNMs em SSA- BA no ano
de 2023.

Envolvimentos Total (N=134)
Sem envolvimento respiratério 58 (43,2%)
Com envolvimento respiratorio: 76 (56,8%)
Ambu 51 (67,1%)
BiPAP 45 (59,2%)
Tragueostomia 3 (3,9%)
CPAP 1(1,3%)
Sem envolvimento bulbar 118 (88%)
Com envolvimento bulbar 16 (12%)

Fontes: Autores da pesquisa.

A Tabela 6 apresenta dados sobre a indicacdo de GEP (gastrostomia endoscopica
percutanea) e fonoterapia em 134 pacientes. Dentre esses, 120 ndo apresentavam
indicacdo de GEP, enquanto 14 tinham indicacdo para o procedimento, mas apenas 12
passaram pelo procedimento. Em relacdo a fonoterapia, 81 pacientes nao apresentavam
indicacdo, enquanto 53 necessitavam dessa intervencao.

Tabela 6 — Indicacdo de GEP ou fonoterapia nos pacientes portadores de doencas
neuromusculares em ambulatério de referéncia em DNMs em SSA- BA no ano de 2023.

IndicacGes Total (N=134)
Sem indicagdo de GEP 120 (89,5%)
Com indicagdo de GEP 14 (10,5%)
Sem indicagéo de fonoterapia 81 (60,4%)
Com indicagdo de fonoterapia 53 (39,6%)

Fontes: Autores da pesquisa.
Legendas: GEP: Gastrostomia endoscopica percutanea.

A Tabela 7 apresenta o grau de incapacidade fisica entre os 134 pacientes avaliados.
Desse total, 48 deambulavam sem dificuldade, 22 deambulavam com dificuldade
(marchas tipicas ou lentificacdo da marcha), 15 necessitavam de apoio para deambular
(muleta unilateral ou bilateral, ou andador), e 49 ndo deambulavam (acamados ou em uso

de cadeira de rodas).
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Tabela 7 — Grau de incapacidade fisica nos pacientes portadores de doencas
neuromusculares em ambulatorio de referéncia em DNMs em SSA- BA no ano de 2023.

Grau de incapacidade fisica Total (N=134)
Deambula 48 (35,8%)
Deambula com dificuldade 22 (16,5%)
Deambula com apoio 15 (11,2%)
Né&o deambula 49 (36,5%)

Fontes: Autores da pesquisa.

A tabela 8 apresenta os 134 diagnosticos realizados no ambulatério de doencas
neuromusculares em 2023. Para facilitar a descri¢do, as doengas foram organizadas em
grupos amplos como as miopatias e as distrofias musculares foram agrupados (os
diagnosticos detalhados se encontram na tabela). Dentre os pacientes avaliados, 31 foram
diagnosticados com distrofias musculares, 30 com atrofia muscular espinhal, 18 com
doencgas da placa motora, 18 com doencas do neurénio motor, 18 com polineuropatias
geneticamente determinadas, 9 com miopatias congénitas, 5 com outras miopatias, 3 com
colagenoptias, 1 com miopatia inflamatoéria e 1 com polineuropatia adquirida.

Tabela 8 — Diagndsticos dos pacientes portadores de doencas neuromusculares em
ambulatorio de referéncia em DNMs em SSA- BA no ano de 2023.

Diagndsticos N=134
Distrofias musculares: N=31 (23,1%)
Distrofia muscular de Duchenne 13 (41,9%)
Distrofia muscular congénita 5 (16,1%)
Distrofia muscular de cinturas 5 (16,1%)
Distrofia miotdnica de Steinert 3 (9,6%)
Distrofia muscular fascioescapuloumeral 2 (6,4%)
Distrofia muscular de Emery-Dreifuss 1 (3,2%)
Distrofia muscular por deficiéncia de merosina 1 (3,2%)
Distrofia muscular ndo especificada 1 (3,2%)
Atrofia muscular espinhal (AME): N=30 (22,3%)
AME tipo | 1 (3,3%)
AME tipo Il 18 (60%)
AME tipo 111 11 (36,7%)
Doengas da placa motora: N=18 (13,4%)
Miastenia Gravis 14 (77,7%)
Miastenia congénita 3 (16,6%)
Sindrome de Lambert-Eaton 1 (5,5%)
Doenga do neurdnio motor: N=18 (13,4%)
Esclerose lateral amiotréfica (ELA) 16 (88,8%)
Doenca de Kennedy 2 (11,2%)




Tabela 8 — Continuagéo
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Polineuropatia geneticamente determinada:

N=18 (13,4%)

Polineuropatia amiloidética familiar (PAF)

18 (100%)

Miopatias congénitas: N=9 (6,7%)
Miopatia congénita ndo especificada 4 (44,4%)
Miopatia central core 1(11,1)
Miopatia congénita miotubular 1(11,1)
Miopatia congénita do tipo desproporcéo de fibras 1(11,1)
Miopatia de Bethlem 1(11,1)
Paramiotonia congénita 1(11,1)

Outras miopatias: N=5 (3,7%)
Miopatia distal 2 (40%)
Miopatia mitocondrial 1 (20%)
Miopatia relacionada ao FHL1 1 (20%)
Doenca de Pompe 1 (20%)

Colagenopatias: N=3 (2,2%)
Sindrome de Ehlers-Danlos 2 (66,6%)
Por mutacédo no gene COL6A1 1 (33,4%)

Miopatias inflamatorias: N=1 (0,7%)
Polimiosite 1 (100%)

Polineuropatias adquiridas: N=1 (0,7%)
Polineuropatia sensitivo-motora de causa a esclarecer 1 (100%)

Fontes: Autores da pesquisa.
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6 DISCUSSAO

O presente estudo analisou o perfil clinico-epidemioldgico de 134 pacientes com doencas
neuromusculares (DNMs) atendidos em um ambulatorio de referéncia em Salvador-BA,
no ano de 2023. Os resultados obtidos, que englobam desde os dados sociodemograficos
até as ferramentas diagnoésticas e intervencdes terapéuticas, fornecem informacoes
importantes para a compreenséo das particularidades dessas patologias e para a definicéo

de estratégias de manejo multidisciplinar que esse grupamento exige.

A anélise revelou uma prevaléncia no sexo masculino (53,8%), e uma idade média dos
pacientes ,no momento do atendimento, de 32,9 anos (IC 95%: 28,9-36,9). Em contraste,
temos a publicacdo do Bos et al.(2019)% que, em uma amostra com 662 pacientes
atendidos em um Centro Médico Universitario de Groningen, na Holanda, encontrou uma
discreta predominancia no sexo feminino (51% versus 49% dos homens) e uma idade
média de 59 anos (IC 95%: 43,6-74,4). Essas divergéncias podem ser atribuidas, em
grande parte, as diferencas da composicdo sociodemogréaficas entre as populacoes,
conforme descrito por Bhatt.*, além da diferenca de tamanho amostral (134 versus 662)

e da amplitude entre as faixas etarias analisadas (18-79 versus 19-92).

Quanto a naturalidade e procedéncia dos pacientes, observou-se uma predominancia de
individuos oriundos do interior da Bahia, 0 que pode estar relacionado, em parte, com a
proporcéo populacional entre Salvador e o estado da Bahia, uma vez que a capital possui
cerca de 2.417.678 habitantes (IBGE 2022), enquanto a populacdo estadual é estimada
em 14.141.626 (IBGE 2022). Além disso, o ambulatério onde os dados foram coletados
¢ um servico de referéncia estadual para doencas neuromusculares. Dessa forma,
pacientes com suspeita ou diagndstico dessas patologias, em diversas regiGes da Bahia,
tendem a ser encaminhados para esse servico especializado. Outro fator relevante é a
gratuidade do atendimento e sua vinculacdo ao Sistema Unico de Satde (SUS), o que
amplia o acesso a populacdo de baixa renda. Esse aspecto é reforcado pelo fato de que
cerca de 13 milhdes de baianos estdo cadastrados no SUS (SESAB, 2022), fortalecendo

a representatividade dos individuos provenientes do interior no estudo.

Em relacdo as comorbidades, tem-se que a maioria dos pacientes ndo apresentavam
doencas cronicas. Dos individuos portadores de pelo menos uma condicéo, a hipertensdo
arterial sisttmica (HAS) foi a mais prevalente, seguida pela dislipidemia, obesidade,

hipotireoidismo e diabetes mellitus. Os achados deste estudo sdo compativeis com dados
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populacionais brasileiros. A Pesquisa Nacional de Saude (PNS, 2019) apontou que 23,9%
dos entrevistados (N = 88.531) relataram diagndstico de HAS. Da mesma forma, 0s
resultados convergem com os dados da Vigilancia de Fatores de Risco e Protecdo para
Doencas Cronicas por Inquérito Telefonico (VIGITEL, 2019), em que se constatou que
mais da metade da populacdo brasileira (55,4%) apresenta excesso de peso, além de
evidenciar um aumento de 72% na prevaléncia de obesidade nos altimos 13 anos.
Adicionalmente, estudos observacionais conduzidos no Brasil apontam prevaléncias de
dislipidemia entre 43% e 60%, reforcando a relevancia desse fator de risco na populagédo

estudada.3132

No que tange aos métodos diagnosticos, houve uma predominio da utilizacdo dos testes
genéticos, seguidos pela eletroneuromiografia, diagnéstico clinico/laboratorial e a bidpsia
muscular. O predominio dos testes genéticos/moleculares é corroborado por Scoto et al.*,
que destacam o crescimento do uso dessas técnicas ao longo das Ultimas décadas,
ressaltando sua importancia na caracterizacao dos subtipos das doengas neuromusculares,
além de impulsionar o desenvolvimento de novas abordagens terapéuticas, como a terapia
génica, e possibilitar a realizacdo do aconselhamento genético familiar. Esses achados
reforcam a importancia da ENMG na prética clinica. Por sua vez, a bidpsia muscular
continua sendo um método relevante para o diagnostico de doencas neuromusculares. No
estudo de Bleggi-Torres e Noronha (1994), a analise histopatoldgica, a partir da bidpsia,
permitiu a definicdo diagnostica em 75% dos casos avaliados, evidenciando que a
indicacdo e a execucdo adequadas desse exame contribuem significativamente para a

confirmacéo das hipéteses clinicas tragcadas.

O comprometimento respiratorio esteve presente na maioria dos pacientes. Dentre os
individuos com algum grau de envolvimento, notou-se a prevaléncia do uso de Ambu,
seguido por BIiPAP, traqueostomia e CPAP. Tratando-se da ventilacdo néo invasiva
(Ambu, BiPAP, CPAP), um estudo realizado por O’Neill at el.*4, ao longo de 12 meses,
avaliou 612 pacientes portadores de doengas neuromusculares encaminhados para a VNI.
Os resultados mostraram que 444 desses individuos (72,5%) obtiveram sucesso no
tratamento, ajudando na melhora do sintomas, na qualidade de vida e nas sobrevivéncia,
visto que, as DNMs possuem uma alta morbimortalidade devido a insuficiéncia
respiratdria secundéria a fraqueza muscular. Ja a traqueostomia é um tipo de ventilagcdo
invasiva que vem ganhando espac¢o na pratica neuromuscular devido a promog¢édo de uma

maior sobrevida. Uma pesquisa realizada por Kimura®, avaliou 190 pacientes com
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esclerose lateral amiotrofica (ELA), onde 31% foram submetidos a traqueostomia. A
analise final dos resultados demonstrou uma sobrevida mediana de 75 meses com 0 uso
dessa ventilagdo invasiva, de 43 meses com o0 uso de ventilagdo ndo invasiva e de 32
meses Nnos casos sem intervencdo ventilatoria, justificando a importancia da sua
implementacdo no intercurso da doenca, contanto que exista 0 consentimento livre e
esclarecido do paciente, respeitando a decisdo individualizada de cada paciente apos a
apresentacéo clara dos beneficios e riscos do procedimento.%

Acerca do envolvimento bulbar, a maioria dos pacientes ndo apresentou
comprometimento funcional do bulbo. Dentre os acometidos, mais da metade eram
portadores de esclerose lateral amiotréfica (ELA). Um estudo epidemioldgico conduzido
por Harriman et al.*” demonstrou que 87% (N=89) dos pacientes com ELA apresentavam
envolvimento bulbar, variando de grau leve a grave. Esses achados corroboram os dados
do presente estudo, que identificaram acometimento bulbar em 62,5% dos pacientes com
ELA, reforcando a relevancia do comprometimento dessa regido na avaliacdo clinica da

doenca.

A gastrostomia endoscdpica percutanea (GEP) foi indicada para a minoria dos pacientes.
Dentre os individuos com indicacdo, houve uma prevaléncia do diagnostico de esclerose
lateral amiotréfica (ELA). Os achados estdo em consonancia com o estudo de Burkhardt
et al.*8, que avaliou 71 pacientes com ELA, dos quais 41 foram submetidos & GEP. Os
resultados demonstraram que a sobrevivéncia mediana foi significativamente maior no
grupo que recebeu a GEP (40,1 meses) em comparagdo ao grupo que ndo realizou o
procedimento (29,8 meses). Além disso, apds ajuste para cofatores, verificou-se que a
insercdo da GEP reduziu em 76% o risco de mortalidade (HR: 0,24; IC 95%: 0,09-0,62;
p<0,01), possivelmente devido a prevencdo de complicagdes como desnutricdo

progressiva e risco de aspiragao.

Quanto a fonoterapia, a maior parte dos pacientes ndo possuiam indica¢do. Porém, um
estudo realizado por Santos et al. (2020) avaliou 59 individuos com ELA, sendo que 30%
(N=17) iniciaram o quadro da doenga com componentes bulbares, onde 48% tiveram
perda da utilidade da fala, 48% tiveram que alterar a consisténcia alimentar para pastosa
e 35% apresentaram sialorreia. Outro estudo, realizado por Colton-Hudson et al. (2002)%,
avaliou 20 pacientes com Miastenia Gravis com disfagia, onde todos apresentavam
degluticdo desordenada durante a avaliacdo de videofluoroscopia, além da deteccdo de 7

pacientes que aspiraram. Esses dados reforcam a necessidade de avaliacdo e
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acompanhamento fonoaudioldgico em pacientes com doengas neuromusculares, visto
que, muitas dessas patologias geram fraqueza dos musculos respiratdrios e daqueles

envolvidos na degluticdo, aumentando a morbimortalidade.®

A avaliacdo do grau de incapacidade fisica dos pacientes, observou que a maioria deles
apresentava comprometimento fisico. Esses achados sdo compativeis com os resultados
descritos por Bos et al.8, que analisaram uma amostra de 662 pacientes com doencas
neuromusculares, evidenciando que 70% (n=463) apresentavam algum grau de
comprometimento da funcdo motora. A distribuicdo do comprometimento variou
conforme a etiologia da doenca, afetando 76% dos pacientes com doencas do neurdnio
motor, 69% daqueles com distrofias musculares, 86% dos portadores de doencas do nervo
periférico motor e 91% dos individuos com doencas do nervo periférico sensorial. Dessa
forma, os achados do presente estudo, nos quais 64% dos pacientes apresentaram alguma
limitacdo na deambulacdo, estdo em consonancia com a literatura, reforcando a alta

prevaléncia de disfun¢des motoras entre individuos com doengas neuromusculares.

Ao analisar os diagnosticos dos pacientes atendidos no ambulatorio de referéncia,
observou-se uma maior prevaléncia das distrofias musculares, seguidas pela atrofia
muscular espinhal (AME), doencas da placa motora e doengas do neurénio motor. Em
comparacgao, o estudo “Perfil de pacientes com doengas neuromusculares em um hospital
universitario da regido Norte do Brasil” (Silva et al., 2024)* analisou 47 prontuarios e
apontou uma prevaléncia ainda maior das distrofias musculares (72,3%; n = 34), sendo
que a distrofia muscular de Duchenne (DMD) foi a principal representante,
correspondendo a 85% dos casos deste grupo (n = 29). Quanto a AME, o trabalho de Silva
et al. demonstrou uma frequéncia de 23,4% (n = 11), valor semelhante ao encontrado no
presente estudo (22,3%; n = 30). Além disso, o estudo de Theadom et al.*! realizou uma
analise comparativa com dados epidemiolégicos da literatura, estimando a prevaléncia
combinada das distrofias musculares entre 19,8 e 25,1 por 100.000 habitantes, enquanto
a prevaléncia da AME, segundo a Associacdo Médica Brasileira (AMB), variade 1 a 2
casos a cada 10.000 nascidos vivos. No grupo das doengas da placa motora, a Miastenia
Gravis possui prevaléncia estimada entre 100 e 200 casos por milhdo de habitantes
(Ministério da Saude, 2021), e as doencas do neur6nio motor apresentam uma prevaléncia
média de 6 por 100.000 (NIH, 2010).

Outros grupos avaliados no presente estudo, em ordem de prevaléncia, foram as

polineuropatias geneticamente determinadas, seguido pelas miopatias congénitas, outras
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miopatias, colagenopatias, miopatias inflamatorias e polineuropatias adquiridas. Cada
uma dessas condi¢cBes apresenta prevaléncias especificas na literatura, que variam
conforme a populacdo estudada. Por exemplo, as miopatias congénitas tém prevaléncia
de 1:26.000 habitantes (Claeys, 2019)*, enquanto as colagenopatias, representadas
principalmente pela sindrome de Ehlers-Danlos, séo estimadas entre 1:20.000 e 1:40.000
(The Ehlers-Danlos Society, 2025).

Essa discrepancia pode ser justificada pela diferenca na populacdo analisada. Enquanto
0s estudos citados investigaram a prevaléncia das doencas neuromusculares na populagédo
geral, em nivel nacional ou global, o presente estudo avaliou exclusivamente os pacientes
atendidos em um ambulatorio de referéncia no estado da Bahia. Dessa forma, a amostra
analisada € mais restrita e composta por individuos com suspeita ou diagnostico
confirmado de doencas neuromusculares, o que naturalmente resulta em uma frequéncia

mais elevada dessas condi¢Ges no grupo estudado.

Por fim, é preciso destacar as limitacGes deste estudo, como o tamanho amostral
relativamente reduzido e o possivel viés de selecdo, considerando que os pacientes foram
atendidos em um U{nico servico de referéncia. Cabe ressaltar que o numero de
participantes incluidos ndo atingiu o n amostral inicialmente estimado, o que fragiliza a
robustez dos dados e pode limitar a validade externa dos achados. Essas questfes podem
restringir a generalizacdo dos resultados para outras populac6es. Assim, pesquisas futuras
devem considerar a ampliacdo do numero de participantes para alcancar uma amostra
mais representativa de todos os atendimentos anuais, além da inclusdo de dados de
diferentes periodos, permitindo analises mais aprofundadas e uma melhor compreenséo

das tendéncias do perfil clinico-epidemioldgico ao longo do tempo.
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7 CONCLUSAO

Este estudo revelou o perfil clinico-epidemioldgico de pacientes com doencas
neuromusculares (DNMs) em um centro de referéncia em Salvador-BA, destacando a
prevaléncia das distrofias musculares, atrofia muscular espinhal, doencas da placa
motora, doencas do neurénio motor e a polineuropatia amiloidética familiar. A analise
evidenciou um consideravel impacto funcional, com alta frequéncia de limitacfes na
deambulacdo, envolvimento respiratério e necessidade de terapias de suporte como
fonoterapia e gastrostomia. Tais achados corroboram a literatura quanto a complexidade
e ao carater incapacitante das DNMs, reforcando a importancia do diagndstico precoce,

muitas vezes auxiliado por testes genéticos, e da abordagem multidisciplinar.

Apesar de o trabalho ser centrado em um servi¢o ambulatorial especifico e com populacao
restrita, ele fornece dados consistentes e convergentes com a literatura internacional, ao
mesmo tempo em que preenche lacunas sobre as DNMs no contexto brasileiro, onde ha
escassez de estudos. As descobertas permitem caracterizar, com maior precisao, 0S
padrGes de acometimento motor, respiratério e bulbar, oferecendo subsidios para o
desenvolvimento de protocolos assistenciais especificos e para a qualificacdo dos servicos
de salde. Dessa maneira, este estudo contribui diretamente para o aperfeicoamento do
manejo clinico e para o planejamento estratégico de recursos em doengas

neuromusculares na Bahia.
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