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Resumo

A Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) ¢ uma doenga genética rara, progressiva e de alta morbimortalidade, cujo
manejo clinico tem evoluido com o avango das tecnologias diagnoésticas e das terapias modificadoras da doenga. No
Brasil, entretanto, persistem lacunas relacionadas a producdo cientifica, ao acesso ao diagnostico e a organizacao do
cuidado. O presente estudo teve como objetivo analisar a produgdo cientifica nacional sobre DMD, identificando
padrdes metodoloégicos, distribuigdo geografica, abordagens diagnésticas e terapéuticas, bem como lacunas no
conhecimento. Trata-se de uma revisdo de escopo conduzida conforme as diretrizes PRISMA-ScR. As buscas foram
realizadas nas bases PubMed, SciELO, LILACS e na literatura cinzenta, considerando publicagdes dos tltimos dez
anos. Foram incluidos estudos originais com dados da populag@o brasileira. A sele¢do seguiu as etapas de identificacéo,
triagem, elegibilidade e inclusdo, e os dados foram extraidos e sintetizados de forma descritiva. Foram incluidos 16
estudos, com predominancia de delineamentos observacionais e relatos de caso. O tamanho amostral variou de 1 a 166
participantes, com ampla variagd@o etaria. Observou-se concentragdo de casos na regido Sudeste (n = 154), seguida pelo
Nordeste (n=94), Sul (n=28) e Norte (n= 1), além de estudos multicéntricos (n = 166). Os estudos abordaram aspectos
clinicos, genéticos, terapéuticos e econdmicos, com destaque para o uso de MLPA e NGS. Conclui-se que a produgéo
cientifica sobre DMD no Brasil encontra-se em expansdo, porém marcada por heterogeneidade metodologica e
assimetrias regionais, sendo necessaria a amplia¢ao de estudos multicéntricos e o fortalecimento do diagnostico precoce.
Palavras-chave: Distrofia Muscular de Duchenne; Doengas Raras; Diagnostico Molecular; Terapéutica;
Epidemiologia.

Abstract

Duchenne Muscular Dystrophy (DMD) is a rare, progressive genetic disorder associated with high morbidity and
mortality, whose clinical management has evolved with advances in molecular diagnostics and disease-modifying
therapies. However, in Brazil, significant gaps remain in scientific production, diagnostic access, and healthcare
organization. This study aimed to analyze national scientific production on DMD, identifying methodological patterns,
geographic distribution, diagnostic and therapeutic approaches, and knowledge gaps. This scoping review followed
PRISMA-ScR guidelines. Searches were conducted in PubMed, SciELO, LILACS, and gray literature, considering
publications from the last ten years. Original studies including Brazilian population data were selected. Study selection
followed identification, screening, eligibility, and inclusion phases, and data were extracted and descriptively
synthesized. Sixteen studies were included, with predominance of observational designs and case reports. Sample sizes
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ranged from 1 to 166 participants, with wide age variation. Cases were concentrated in the Southeast region (n = 154),
followed by the Northeast (n = 94), South (n = 28), and North (n = 1), in addition to multicenter studies (n = 166).
Studies addressed clinical, genetic, therapeutic, and economic aspects, highlighting the use of MLPA and NGS.
Scientific production on DMD in Brazil is expanding but remains characterized by methodological heterogeneity and
regional asymmetries, reinforcing the need for multicenter studies and early diagnosis strategies.

Keywords: Duchenne Muscular Dystrophy; Rare Diseases; Molecular Diagnosis; Therapeutics; Epidemiology.

Resumen

La Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) es una enfermedad genética rara, progresiva y de alta morbimortalidad,
cuyo manejo clinico ha evolucionado con los avances en diagnostico molecular y terapias modificadoras de la
enfermedad. Sin embargo, en Brasil persisten importantes brechas relacionadas con la produccion cientifica, el acceso
al diagnostico y la organizacion del cuidado. El presente estudio tuvo como objetivo analizar la produccion cientifica
nacional sobre DMD, identificando patrones metodologicos, distribucidn geografica, enfoques diagndsticos y
terapéuticos, asi como lagunas en el conocimiento. Se trata de una revision de alcance conducida conforme a las
directrices PRISMA-ScR. Las biisquedas se realizaron en PubMed, SciELO, LILACS Yy literatura gris, considerando
publicaciones de los ultimos diez afios. Se incluyeron estudios originales con datos de la poblacién brasilefia. La
seleccion siguid las etapas de identificacion, cribado, elegibilidad e inclusion, y los datos fueron extraidos y sintetizados
de forma descriptiva. Se incluyeron 16 estudios, con predominio de disefios observacionales y reportes de caso. El
tamafio muestral varid entre 1 y 166 participantes, con amplia variacion etaria. Se observo concentracion de casos en la
region Sudeste (n = 154), seguida del Nordeste (n = 94), Sur (n =28) y Norte (n = 1), ademas de estudios multicéntricos
(n=166). Los estudios abordaron aspectos clinicos, genéticos, terapéuticos y econémicos, destacando el uso de MLPA
y NGS. La produccion cientifica sobre DMD en Brasil estd en expansion, pero ain presenta heterogeneidad
metodologica y asimetrias regionales, siendo necesario fortalecer estudios multicéntricos y el diagnostico precoz.
Palabras clave: Distrofia Muscular de Duchenne; Enfermedades Raras; Diagnostico Molecular; Terapéutica;
Epidemiologia.

1. Introducao

A Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) configura-se como a miopatia hereditaria recessiva ligada ao cromossomo
X mais frequente e de maior gravidade na infancia, decorrente de variantes patogénicas no gene DMD, responsaveis pela auséncia
ou disfungdo da proteina distrofina (A. P. Araujo et al., 2017; Bladen et al., 2015). A deficiéncia dessa proteina compromete a
integridade do sarcolema, desencadeando um processo progressivo ¢ irreversivel de degeneragdo muscular com substitui¢do
fibroadiposa, que sustenta a evolugdo clinica da doenga.

Nesse contexto, a DMD manifesta-se por um declinio motor progressivo e inexoravel, culminando na perda da
deambulag@o e na redugao da sobrevida, frequentemente associada a insuficiéncia cardiorrespiratoria (Mercuri, Bonnemann, &
Muntoni, 2019). Contudo, seu impacto ultrapassa o sistema neuromuscular, assumindo carater sistémico e impondo importante
carga socioecondmica. No Brasil, os custos relacionados a0 manejo da doenga sdo elevados e, em grande parte, absorvidos pelas
familias, o que contribui para o agravamento de vulnerabilidades sociais preexistentes (Schneider et al., 2023). Paralelamente, a
DMD associa-se a um espectro ampliado de comorbidades neuropsiquiatricas, como o Transtorno do Espectro Autista (TEA) e
o Transtorno de Déficit de Atencdo e Hiperatividade (TDAH), frequentemente subdiagnosticadas, que ampliam a complexidade
do cuidado e impactam negativamente a qualidade de vida de pacientes e cuidadores (Cardoso & Henriques, 2024).

Historicamente, o manejo da DMD baseou-se na corticoterapia prolongada associada a uma abordagem multidisciplinar,
envolvendo reabilitagdo motora, suporte respiratorio e acompanhamento cardioldgico continuo, estratégias que contribuem para
retardar a progressao da doenga e melhorar desfechos clinicos (Guglieri et al., 2022).

Entretanto, o avango no entendimento da base molecular da DMD tem impulsionado uma transi¢ao paradigmatica para
a medicina de precisdo. Nesse cendrio, métodos de diagnostico molecular, como o Multiplex Ligation-dependent Probe
Amplification (MLPA) e o Sequenciamento de Nova Geracao (NGS), tornaram-se essenciais ndo apenas para a confirmagao
etiologica, mas também para a estratificacdo terapéutica individualizada (Araujo et al, 2023). A identificacdo de mutagdes

especificas, especialmente as do tipo nonsense, tem possibilitado a introdugdo de terapias modificadoras de doenca, como o
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atalureno, capaz de promover transleitura ribossdmica e retardar o declinio funcional muscular (Albuquerque, Lima, Sindeaux,
& Zanoteli, 2023; Teixeira et al., 2024).

Apesar desses avancgos, a incorporacdo efetiva dessas inovagdes na pratica clinica brasileira ainda enfrenta importantes
barreiras estruturais. Evidéncias nacionais apontam para atraso significativo no diagnostico, com idade média de confirmagao
em torno de 6,9 anos, o que compromete a janela terapéutica ideal para intervengdes precoces (Albuquerque et al., 2023). Além
disso, observa-se marcante desigualdade regional na produgdo cientifica e na disponibilidade de recursos especializados. A
literatura evidencia concentragdo expressiva de estudos e centros de referéncia na regido Sudeste, especialmente em Sdo Paulo,
em contraste com a limitada representatividade das regides Norte ¢ Nordeste. Soma-se a esse cendrio a predomindncia de
delineamentos observacionais retrospectivos e relatos de caso, indicando lacunas na produgdo de evidéncias mais robustas e
representativas da diversidade clinica, genética e socioecondmica do pais (Braga et al., 2023).

Diante desse panorama, torna-se fundamental consolidar evidéncias que permitam compreender de forma abrangente a
realidade da DMD no Brasil, identificando padrdes de manejo clinico, barreiras estruturais e lacunas na produgdo cientifica. A
sistematizacao dessas informagdes ¢ essencial para subsidiar politicas publicas, qualificar estratégias diagndsticas e terapéuticas
e promover maior equidade no acesso ao cuidado especializado.

O presente estudo teve como objetivo analisar a produgdo cientifica nacional sobre DMD, identificando padroes

metodologicos, distribuicdo geografica, abordagens diagnosticas e terapéuticas, bem como lacunas no conhecimento.

2. Material e Métodos

Realizou-se uma pesquisa com abordagem quantitativa no que se refere aos 16 (dezesseis) artigos selecionados para
compor o corpus da investigacdo, e abordagem qualitativa e quantitativa no ambito da discussdo, conforme proposto por
Risemberg et al. (2026) e Pereira et al. (2018). O estudo caracteriza-se como uma revisao de escopo da literatura, de acordo com
Snyder (2019), com emprego de estatistica descritiva simples para organizacdo e interpretacdo dos dados. Foram utilizados
graficos de colunas para representagdo da distribuigdo dos estudos por regido (Figura 2), bem como tabela de sintese (Tabela 1),
com apresentacdo de frequéncias absoluta (n) e relativa (%) (Shitsuka et al., 2014).

Essa abordagem foi adotada por sua capacidade de integrar, de forma sistematica e abrangente, evidéncias oriundas de
um campo caracterizado por elevada heterogeneidade metodoldgica, permitindo a andlise articulada dos aspectos clinicos,
epidemioldgicos e terapéuticos da Distrofia Muscular de Duchenne no contexto brasileiro. A condug@o e o relato desta revisao
seguiram as recomendac¢des do PRISMA-ScR (Preferred Reporting Items for Systematic Reviews and Meta-Analyses extension
for Scoping Reviews), conforme descrito por Tricco et al. (2018), assegurando rigor metodologico, transparéncia e
reprodutibilidade ao estudo.

A estratégia de busca foi delineada com o objetivo de maximizar a sensibilidade na identificacdo de estudos relevantes.
As buscas foram realizadas de forma sistematizada nas bases de dados PubMed, SciELO e LILACS, complementadas por
investigacdo da literatura cinzenta por meio do Google Scholar. Considerou-se o periodo dos ultimos dez anos, a fim de
contemplar avancos recentes no diagndstico molecular, nas abordagens terapéuticas e na caracterizacdo clinica da DMD. Foram
utilizados descritores controlados dos vocabularios DeCS e MeSH, combinados por operadores booleanos (“AND” e “OR”),
incluindo termos em portugués e inglés, estruturados da seguinte forma: (“Distrofia Muscular de Duchenne” OR “Duchenne
Muscular Dystrophy”) AND (“Brasil” OR “Brazil”) AND (“Epidemiologia” OR “Epidemiology” OR “Terapéutica” OR
“Therapeutics” OR “Caracteristicas Clinicas” OR “Clinical Features”).

Os critérios de elegibilidade foram previamente estabelecidos. Foram incluidos estudos originais completos que

abordassem diretamente a DMD, conduzidos no Brasil ou que apresentassem dados especificos da populacdo brasileira,
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contemplando aspectos clinicos, epidemioldgicos ou terapéuticos. Foram excluidos estudos duplicados, revisdes narrativas sem
método sistematico, editoriais, cartas ao editor, resumos de eventos cientificos sem texto completo, estudos in vitro ou em
modelos animais, bem como investigacdes que ndo apresentassem dados empiricos referentes ao cendrio brasileiro.

O processo de selecdo dos estudos seguiu as etapas preconizadas pelo fluxo PRISMA: identificagdo, triagem,
elegibilidade e inclusdo. Inicialmente, foram identificados 35 documentos potencialmente relevantes a partir das bases de dados
¢ fontes complementares. Apds a consolida¢do dos registros em gerenciador de referéncias, 5 documentos foram excluidos por
duplicidade, resultando em 30 estudos unicos para a etapa de triagem. Nessa fase, titulos ¢ resumos foram avaliados por dois
revisores independentes, sendo 4 documentos excluidos por ndo abordarem diretamente a DMD, mas outras condigdes
neuromusculares, como Atrofia Muscular Espinhal, Sindrome de West e Lipofuscinose Ceroide. Assim, 26 estudos avancaram
para a leitura na integra.

Na etapa de elegibilidade, os 26 estudos foram avaliados integralmente a luz dos critérios previamente definidos. Foram
excluidos 10 documentos, dos quais 7 por consistirem em resumos simples de anais de congressos ou pdsteres, € 3 por se tratarem
de estudos internacionais ou revisoes sem dados especificos da populacado brasileira. Ao final do processo, 16 artigos cientificos
completos atenderam a todos os critérios de elegibilidade e foram incluidos na sintese qualitativa desta revisdo. Divergéncias
entre os revisores ao longo das etapas foram resolvidas por consenso e, quando necessario, por consulta a um terceiro revisor,
garantindo maior robustez e confiabilidade ao processo.

Os resultados do processo de identificagdo, triagem, elegibilidade e inclusdo dos estudos encontram-se sintetizados no
fluxograma PRISMA-ScR (Figura 1), permitindo a visualizagao integrada das etapas de sele¢do, bem como das perdas ocorridas

em cada fase e suas respectivas justificativas.
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Figura 1 — Fluxograma PRISMA-ScR do processo de selegdo dos estudos incluidos na revisdo de escopo sobre Distrofia
Muscular de Duchenne no Brasil. Foram identificados 35 registros nas bases de dados e fontes complementares. Apos a remogao
de 5 duplicatas, 30 estudos foram submetidos & triagem por titulos e resumos, dos quais 4 foram excluidos por nao abordarem
diretamente a DMD. Na etapa de elegibilidade, 26 estudos foram avaliados na integra, sendo 10 excluidos por ndo atenderem
aos critérios estabelecidos (7 resumos de anais/p0steres e 3 estudos sem dados especificos da populagao brasileira). Ao final, 16

estudos foram incluidos na sintese qualitativa.
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Fonte: Elaborado pelos Autores.
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A extragdo dos dados foi realizada por meio de uma matriz padronizada previamente elaborada. Foram coletadas
variaveis relativas a identificacdo dos estudos (autor e ano), localizacdo geografica, delineamento metodoldgico, tamanho da
amostra e faixa etdria dos participantes. A sistematiza¢do dessas informagdes permitiu a caracteriza¢do do perfil da produgio
cientifica nacional, bem como a identificacdo de tendéncias metodoldgicas e desigualdades regionais na investigagdo da DMD
no Brasil. Os resultados do processo de selegdo encontram-se sintetizados no fluxograma PRISMA e na tabela de sintese dos

estudos incluidos.

3. Resultados

O processo de selegdo dos estudos encontra-se sintetizado na Figura 1, evidenciando a progressiva redugdo dos registros
ao longo das etapas do PRISMA-ScR. Ao final desse percurso, foram incluidos 16 estudos cientificos na presente revisdo,
publicados entre 2006 ¢ 2024, conforme apresentado na Tabela 1. O conjunto de estudos analisados revelou diversidade de
delineamentos metodoldgicos, com predominancia de abordagens observacionais, além da presenca de consensos nacionais (n

= 3), ensaios clinicos, revisoes ¢ relatos de caso.

Tabela 1 - Sintese dos estudos incluidos sobre Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) no Brasil no periodo de 2006 a 2024.

Autor Regido  Delineamento  Estudos Idade Objetivo Tratamento
(n) (anos)
(A. P. Araujo et al., 2017) Brasil Consenso — — Diretrizes diagnosticas Corticosteroides
e terapéuticas

(Araujo et al., 2018) Brasil Consenso — — Protocolos de Fisioterapia e suporte sistémico

reabilitagdo
(Araujo et al. 2023) Brasil Consenso — — Atualizagao de Esteroides e terapias genéticas

diretrizes
(Braga et al., 2023) CE Transversal 94 — Perfil genético Terapias modificadoras
(Schneider et al., 2023) RS Coorte 27 — Custos da doenga Tratamento multidisciplinar
retrospectiva
(Costa Lopes et al., 2018) MG Relato de caso 2 7-9 Diagnostico tardio Terapia multidisciplinar
(Silva, 2023) PR Revisdo 29 <18 Revisdo diagnostica e Corticosteroides e ataluren
narrativa terapéutica
(Junior et al., 2024) AM Relato de caso 1 16 Progressao clinica Prednisona e suporte
(Bianco, Christofolini, SP Relato de caso 1 — Diagndstico pré- ICSI
Conceicdo, & Barbosa, implantacional
2017)
(Carvalho et al., 2024) MG Revisdo 14 — Terapias Corticoide e reabilitagido
integrativa
(Bonilha et al. 2021) PR Relato de caso 1 8 Efeitos endocrinos Prednisolona
(Santos et al., 2006) SP Transversal 58 9-25 Perfil clinico Reabilitacao
(Almeida et al., 2017) Brasil Transversal 166 — Perfil genético —
(Trindade et al. 2024) Global Revisao 9 3-9 Prevaléncia —
sistematica

(Rodrigues et al., 2025) RJ Transversal 17 — Disfungdo cardiaca em —

portadoras
(Silva et al., 2017) SP/MG  Ensaio clinico 76 — Terapia cardiaca IECA

randomizado

Fonte: Elaborado pelos Autores.
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Os estudos incluidos nesta revisdo, publicados entre 2006 e 2024, evidenciam a evolugdo temporal da produgdo
cientifica sobre a Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) no Brasil, marcada por ampliacdo gradual do escopo investigativo e
diversificacdo metodologica, ainda que com predominancia de delineamentos observacionais.

O estudo mais antigo identificado, conduzido por Santos (2006), apresentou delineamento transversal baseado em
dados de prontuarios, com amostra de 58 pacientes entre 9 e 25 anos (mediana de 15,4 anos), descrevendo o perfil clinico-
funcional em um centro especializado. A partir de 2017, observa-se incorporagdo de abordagens mais diversificadas, incluindo
estudos genéticos e ensaios clinicos. Nesse contexto, Almeida (2017) avaliou 166 pacientes em estudo multicéntrico, com foco
na caracterizagdo molecular da doenga, enquanto Silva (2017) conduziu ensaio clinico randomizado com 76 participantes,
direcionado a avaliagdo de desfechos cardiacos. No mesmo periodo, Bianco (2017) explorou a aplicacdo de técnicas de
diagnostico genético pré-implantacional em contexto reprodutivo.

Entre 2018 e 2022, os estudos mantiveram carater predominantemente descritivo, com amostras reduzidas e foco em
aspectos clinicos especificos. Lopes (2018) analisou dois pacientes pedidtricos com atraso diagnostico, enquanto Bonilha (2021)
descreveu complicagdes endocrinoldgicas associadas ao tratamento em paciente de 8 anos. Da-Silva (2022) sintetizou, por meio
de revisdo narrativa, aspectos diagnésticos e terapéuticos a partir de 29 estudos.

Nos anos mais recentes (2023-2024), observa-se manutengdo da predominancia de delineamentos observacionais,
com ampliacdo tematica para areas como genética, custos e manifestagdes clinicas especificas. Braga (2023) conduziu estudo
transversal com 94 pacientes no Nordeste, evidenciando distribui¢@o de variantes genéticas, enquanto Schneider (2023) analisou
custos associados ao manejo da doenca em coorte retrospectiva com 27 pacientes. Rodrigues (2023) avaliou 17 mulheres
portadoras adultas, identificando alteragdes cardiacas subclinicas.

Em 2024, foram identificados estudos com diferentes enfoques metodoldgicos, incluindo relato de caso (Junior et al.,
2024), revisdo integrativa (Carvalho et al., 2024) e revisdo sistematica (Trindade et al., 2024), além de atualiza¢des de consensos
nacionais previamente estabelecidos em Araujo et al. (2017, 2018 e 2023), voltados a padronizagdo do diagnostico, tratamento
e reabilitagdo.

O tamanho amostral dos estudos variou substancialmente, desde relatos de caso com um tUnico paciente até
investigagdes multicéntricas com 166 participantes. A faixa etaria também apresentou ampla variagdo, incluindo criangas em
fases iniciais da doenca, adolescentes, adultos e mulheres portadoras com manifestagdes subclinicas.

No que se refere a distribuigdo geografica, a agregacdo dos dados demonstrou maior concentra¢do de casos na regido
Sudeste, totalizando 154 pacientes, seguida pela regido Nordeste, com 94 casos, e pela regido Sul, com 28 casos. A regido Norte
apresentou apenas um caso registrado. Adicionalmente, estudos multicéntricos nacionais contribuiram com 166 casos, ampliando
a representatividade da amostra.

A analise por unidade federativa evidenciou predominéncia de casos no estado de Sao Paulo, seguido por estados do
Nordeste, como o Ceara, e por unidades das regides Sul e Sudeste, incluindo Rio Grande do Sul, Minas Gerais e Rio de Janeiro.

Estados da regido Norte apresentaram baixa representatividade (Figura 2).
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Figura 2 - Distribui¢ao do numero de casos de Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) por regido no Brasil. Fonte: Autores.

Em relacdo ao delineamento metodoldgico, observou-se predominédncia de estudos observacionais (transversais e retrospectivos)
e relatos de caso, além da presenca de consensos e revisdes. As abordagens investigativas contemplaram aspectos clinicos,
genéticos, terapéuticos e econdmicos, utilizando diferentes métodos diagndsticos, incluindo avaliagdo clinica, dosagem de

creatina quinase (CPK), técnicas de biologia molecular (MLPA e NGS), biopsia muscular e exames de imagem.
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Fonte: Elaborado pelos Autores.

4. Discussao

Os achados desta revisdo indicam que a produgao cientifica sobre a Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) no Brasil
tem crescido ao longo das ultimas décadas; entretanto, esse crescimento ocorre de forma desigual e ndo ¢ acompanhado, na
mesma magnitude, por avangos na robustez metodoldogica ou na representatividade populacional. Observa-se um campo em
expansdo, porém ainda fragmentado, com limitagdes estruturais que impactam a qualidade e a aplicabilidade das evidéncias
produzidas.

A predominéncia de estudos observacionais, especialmente retrospectivos e baseados em casuisticas locais, evidencia
dependéncia de dados secundarios e limitagdes na conducdo de investigagdes de maior rigor, conforme observado em estudos
nacionais de carater descritivo e transversal (Santos et al., 2006; Schneider et al., 2023). Conforme evidenciado no ensaio clinico
de Silva et al. (2017), a escassez de delineamentos prospectivos e ensaios clinicos conduzidos no contexto nacional limita a
capacidade de inferéncia causal e a avaliagdo da efetividade das interven¢des em longo prazo. Ainda assim, iniciativas pontuais
como essa sinalizam avangos importantes na consolidac¢do de evidéncias mais robustas no pais.

Embora o Brasil participe de estudos genéticos relevantes e iniciativas multicéntricas, a produg@o nacional permanece
majoritariamente centrada em analises descritivas, revisdes e relatos de caso. Essa configuragdo limita a geracao de evidéncias

de efetividade em mundo real e reduz a capacidade de contextualizagdo dos achados as especificidades clinicas, genéticas e
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socioecondmicas da populagéo brasileira (Almeida et al., 2017; Carvalho et al., 2024).

No campo diagnostico, os avangos associados ao uso de técnicas moleculares, como MLPA e sequenciamento de nova
geracdo, tém sido amplamente descritos na literatura nacional (Araujo et al. 2023; Braga et al., 2023). No entanto, a persisténcia
de casos com confirmacdo diagnostica dependente de métodos tradicionais, como a bidpsia muscular, evidencia desigualdades
no acesso a tecnologias diagnosticas mais avangadas. Ademais, o atraso diagndstico médio de aproximadamente 6,9 anos,
conforme descrito por Albuquerque et al. (2023), evidencia fragilidades estruturais na detecgdo precoce e na organizagao da rede
assistencial, comprometendo a identificagdo oportuna dos casos e reduzindo a efetividade das interven¢des em fases iniciais da
doenga.

A heterogencidade clinica observada reforga o carater sisttmico da DMD, com manifestagdes que ultrapassam o
comprometimento neuromuscular classico. Estudos recentes evidenciam a presenca de comorbidades neuropsiquiatricas, como
transtorno do espectro autista e TDAH, bem como alteragdes cardiacas subclinicas em portadoras (Almeida et al., 2017; Braga
et al., 2023; Cardoso & Henriques, 2024; Rodrigues et al., 2025). No entanto, tais aspectos ainda sdo abordados de forma
fragmentada, indicando lacunas na constru¢ao de modelos assistenciais integrados.

Do ponto de vista terapéutico, observa-se coexisténcia entre estratégias consolidadas e abordagens emergentes. A
corticoterapia permanece como eixo central do manejo clinico, conforme recomendado em consensos nacionais (Araujo et al.,
2018; 2023), enquanto terapias modificadoras de doenga, como o atalureno, t€ém sido progressivamente incorporadas em
contextos especificos (Albuquerque et al., 2023; Teixeira et al., 2024). Entretanto, a aplicacdo dessas terapias no cenario
brasileiro ainda ¢ limitada por critérios genéticos e barreiras de acesso, além da auséncia de estudos nacionais robustos que
avaliem sua efetividade em condi¢des reais.

Os impactos econdmicos descritos reforcam a elevada carga da DMD sobre as familias e o sistema de satde. Estudos
nacionais demonstram que os custos associados ao manejo da doenga so significativos e tendem a aumentar com sua progressao,
com predominancia de gastos indiretos e domiciliares. Esse padrdo evidencia fragilidade na rede de suporte institucional e
contribui para o aprofundamento das desigualdades sociais associadas a doeng¢a (Schneider et al., 2023).

Adicionalmente, a concentragdo geografica dos estudos e dos casos na regido Sudeste, especialmente no estado de Sdo
Paulo, revela importante assimetria na producao cientifica e no acesso a servicos especializados. Estudos conduzidos em outras
regides, como o Nordeste, ainda sdo menos frequentes, enquanto a regido Norte permanece sub-representada. Esse padrao limita
a compreensdo da diversidade epidemioldgica nacional e evidencia um viés estrutural que compromete a generalizagcdo dos
achados (Braga et al., 2023).

Em conjunto, os achados desta revisdo evidenciam que, apesar dos avangos no conhecimento clinico, diagnostico e
terapéutico da Distrofia Muscular de Duchenne no Brasil, persiste um cenario marcado por assimetrias estruturais, fragmentagéo
da produgdo cientifica e limitagdes no acesso equitativo ao cuidado. A coexisténcia entre inovagdo tecnologica e fragilidades
sistémicas revela um descompasso entre o potencial cientifico disponivel e sua efetiva aplicagdo na pratica clinica. Nesse
contexto, a consolidag@o de evidéncias mais robustas, representativas e territorialmente inclusivas emerge ndo apenas como uma
demanda académica, mas como uma necessidade estratégica para o fortalecimento do sistema de satde. A luz dessas evidéncias,
torna-se fundamental avangar na constru¢do de respostas integradas que articulem pesquisa, assisténcia e politicas publicas,

delineando caminhos para a reducéo das desigualdades e a qualificagdo do cuidado em ambito nacional.

5. Consideracoes Finais

A presente revisdo evidencia que, embora a produgdo cientifica sobre a Distrofia Muscular de Duchenne no Brasil

tenha avangado nas tltimas décadas, esse progresso ainda ¢ marcado por heterogeneidade metodologica, concentragao regional
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e limitagdes estruturais que restringem a representatividade das evidéncias disponiveis. Persistem lacunas relevantes,
especialmente no que se refere a condugdo de estudos prospectivos, a geragdo de evidéncias em condigdes reais e a integracao
entre diferentes niveis de atencdo a satde.

Os achados refor¢am a necessidade de fortalecimento de redes nacionais de pesquisa, capazes de ampliar a diversidade
geografica das investigacdes e promover maior padronizacdo metodologica. A expansdo do acesso ao diagnodstico molecular,
aliada a incorporagdo de estratégias de rastreamento precoce, constitui elemento central para a redug@o do atraso diagndstico e
para a otimizagdo dos desfechos clinicos.

No ambito terapéutico, torna-se fundamental ampliar a disponibilidade e a avaliagdo de terapias modificadoras de
doenga no contexto brasileiro, considerando as particularidades genéticas ¢ socioeconomicas da populagdo. A producdo de
evidéncias em mundo real emerge como prioridade estratégica, especialmente para subsidiar decisdes clinicas e politicas publicas
baseadas em dados nacionais.

Adicionalmente, a reducdo das desigualdades regionais no acesso ao diagnoéstico, tratamento e acompanhamento
especializado configura-se como um dos principais desafios identificados. A superag@o dessas assimetrias exige articulag@o entre
pesquisa, gestdo e assisténcia, com foco na constru¢do de um modelo de cuidado mais equitativo e integrado.

Por fim, destaca-se que o avango no enfrentamento da DMD no Brasil dependera ndo apenas da ampliag@o da produgéo
cientifica, mas da capacidade de transformar evidéncias em ac¢des concretas no sistema de satde. A consolidagdo de politicas
publicas orientadas por dados, aliada ao fortalecimento da infraestrutura de pesquisa e assisténcia, sera determinante para garantir

que os avangos cientificos se traduzam em beneficios reais para a populacdo acometida pela doenca.
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