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INTRODUCAO

A Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) € a distrofia muscular mais comum na infancia, com uma
incidéncia que varia de 1:3.500 a 1:6.291 nascidos vivos do sexo masculino. E uma doenca genética
recessiva, ligada ao gene da distrofina (DMD), localizado no braco curto do cromossomo X (Xp21). Dados

epidemioldgicos sobre DMD sao escassos no Brasil.

Diretrizes Terapéuticas (PCDT) especificos.
O objetivo desse trabalho € conhecer o perfil genético, clinico e epidemioldgico de pacientes com DMD no
estado de Sergipe por meio de estudo quantitativo e transversal, descritivo, com dados colhidos através
de questionario aplicado aos pacientes com diagnostico de DMD atendidos no ambulatério de Genética
Médica da Universidade Federal de Sergipe - Campus Lagarto.

Além disso, nao existem Protocolos Clinicos e

RESULTADOS E DISCUSSAO

Idade
N° (anos)
1 4
2 8
3 8
4 11
5 19
6 6
7 12
8 13
9 11
10 14
11 7
12 4

procedéncia
Aracaju

ltabaiana
ltabaianinha

Carmépolis
Tobias Barreto
Tobias Barreto

Aracaiju
Aracaiju
ltaporanga
ltaporanga
N. Sra. do Socorro

N. Sra. do Socorro

INCIDENCIA: 1:3500 e 1:6291;

N: 12 meninos com média de 9,7 anos

Perda da deambulagdo
(25%): 8,0 £ 4,4 anos

Corticoterapia: 75%
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Literatura
DELECAO - 33,3%
I N° Exame Mutacao Localizacao Tipo de mutacao
01 NGS + Chrx:31.983.074-32.120.265 E45 Delecdo |
02 MLPA + c.7310-? c.7542+2del E51 Delecdo |
03 MLPA - NGS + ¢.5485C=>T p.(GIn1829Ter) E39 Nonsense
60, 8 % a 96,6 % 04 MLPA - NGS + c.9337C>T i}%rgi& 113Ter) E64 Variante Patogénica ]
(duplicacao?
Insercdo?)
05 MLPA + c.(93+1 94-1) (4071+1 4072-1)del E3-29 Delecédo
NONSENSE — 25 % 06 MLPA + c.(93+1 94-1) (4071+1 4072-1)del E3-29 Delecdo
07 MLPA - NGS + €.9563+1G>A E65 Splice site
08 MLPA - NGS + c.9563+1G=A E65 Splice site
09 MLPA - NGS + c.2994T=>A p.(Tyr998Ter) E23 Nonsense
0 0 10 MLPA - NGS + c.2994T=>A p.(Tyr998Ter) E23 Nonsense
l o /O a 20 /0 11 MLPA + c.(9286+1 9287-1) (9807+1 9808-1)dup E64-E67 Duplicacéo
12 MLPA + c.(9286+1 9287-1) (9807+1 9808-1)dup E64-E67 Duplicagdo
Legenda: DMD — Distrofia Muscular de Duchenne. MLPA — Multiplex Ligation-dependent Probe

Amplification. NGS — Next-Generation Sequencing.
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Dessa forma,
populacao de individuos com DMD em Sergipe
com sintomas mais precoces e diagnostico "
mais atrasado, 0 que expressa a necessidade .
de intervencoes
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