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INTRODUÇÃO
A Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) é a distrofia muscular mais comum na infância, com uma 
incidência que varia de 1:3.500 a 1:6.291 nascidos vivos do sexo masculino. É uma doença genética 
recessiva, ligada ao gene da distrofina (DMD), localizado no braço curto do cromossomo X (Xp21). Dados 
epidemiológicos sobre DMD são escassos no Brasil. Além disso, não existem Protocolos Clínicos e 
Diretrizes Terapêuticas (PCDT) específicos. 
O objetivo desse trabalho é conhecer o perfil genético, clínico e epidemiológico de pacientes com DMD no 
estado de Sergipe por meio de estudo quantitativo e transversal, descritivo, com dados colhidos através 
de questionário aplicado aos pacientes com diagnóstico de DMD atendidos no ambulatório de Genética 
Médica da Universidade Federal de Sergipe - Campus Lagarto.

Nº

Idade 

(anos) procedência Família 

1 4 Aracaju 1

2 8 Itabaiana 2

3 8 Itabaianinha 3

4 11 Carmópolis 4

5 19 Tobias Barreto
5

6 6 Tobias Barreto

7 12 Aracaju
6

8 13 Aracaju

9 11 Itaporanga
7

10 14 Itaporanga

11 7 N. Sra. do Socorro
8

12 4 N. Sra. do Socorro

RESULTADOS E DISCUSSÃO

N: 12 meninos com média de 9,7 anos

- INCIDÊNCIA: 1:3500 e 1:6291; 

- 17143 indivíduos do sexo masculino 

nascidos no estado de Sergipe

- Estimativa: 2,7 a 4,8 meninos com 

DMD anualmente

- 58,3%  - recebem assistência social 
pública

- 75 % - estudantes

- 58,3% - área urbana
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Dessa forma, o perfil revelado é de uma 
população de indivíduos com DMD em Sergipe 
com sintomas mais precoces e diagnóstico 
mais atrasado, o que expressa a necessidade 
de intervenções educativas para o 
reconhecimento e acesso ao diagnóstico 
precoce desses indivíduos.

Início dos 
sintomas

1,6

Atraso no 
diagnóstico

7,3

Diagnóstico 
molecular

8,9

DELEÇÃO – 33,3%

60,8% a 96,6%

NONSENSE – 25%

10% a 20%

Perda da deambulação 

(25%): 8,0 ± 4,4 anos

Corticoterapia: 75%

Fisioterapia: 83,3%

41,7% - DI/ TEA

Início dos sintomas

2,5 a 4,9

Atraso no diagnóstico

2,25 a 5,0

Diagnóstico molecular

3,3 a 8,0
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