Compreendendo a

distrofia muscular
de Duchenne (DMD)

A DMD é uma doenca neuromuscular rara, genética,
que afeta as células musculares e cursa com a perda
progressiva e irreversivel da capacidade motora e afeta
principalmente os meninos’
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A doenca causada por mutacoes no gene DMD,
afetando a producao de distrofina, uma proteina
fundamental para a manutencao da integridade
das células musculares ao longo da vida'®

* Deixando os musculos mais propensos a lesoes

* Levando a perda de musculo ao longo do tempo

Mutagao no
gene DMD

A DMD afeta muito mais meninos que
meninas’

O gene DMD se localiza no cromossomo X.

Os meninos hascem com um cromossomo X e um
cromossomo Y.

Uma vez que o gene DMD apresenta uma mutag¢do no
cromossomo X, e ndo existe outro gene DMD sauddvel, os
sintomas da DMD se manifestam.*

9 As meninas nhascem com dois cromossomos X.
Se 0 gene DMD sofre uma mutacgao o outro

cromossomo X ainda produz distrofina para
a preservagao das células musculares.*
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Embora a DMD evolua de formas diferentes de
pessoa para pessoa, a doenca sempre cursa
com o acumulo de comprometimentos e a perda
gradual da independéncia ao longo do tempo

Em muitos casos,
a medida que a doenca

Y A . rogride é necessario
Os musculos se Na adolescéncia, prog

um ventilador mecanico

tornam a maioria das
progressivamente criancas precisara para ajuda-los
mais fracos’ usar cadeira de arespirar’
rodas’

O diagnéstico precoce pode ajudar a preservar a
autonomia do paciente pelo maior tempo possivel®

O Diagndstico da Duchenne inclui:®
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da familia para detectar quinase
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Os avancos nos cuidados aumentaram a
expectativa de vida, mas sao necessarios novos
tratamentos para ajudar as pessoas com
Duchenne a a viverem mais fortes por mais tempo?®

O tratamento atual inclui:

MEDICAMENTO
SINTOMATICOS:

Para melhora a capacidade
cardiaca, respiratoria, satde

ATALURENO:

Aumenta a producao

de distrofina.

Apenas 13% dos pacientes

sao elegiveis

TRATAMENTO
MULTIDISCIPLINAR:
Reabilitacgao fisica,
respiratoria, nutricao
e uso de Orteses

Corticosteroides:

Podem ajudar a retardar a
progressao da doenca, mas estao

associados a eficacia limitada’

Restauradores da

producao de distrofina:

Disponivel em poucos paises Terapia génica em andamento:
para pessoas com certas Pesquisadores estao explorando o uso
mutacdes do gene DMD? deste avango na ciéncia para

restauragao da proteina distrofina funcional. Este

medicamento pode ser utilizado para tratar uma

vasta gama de pacientes, ajudando mais pessoas
com Duchenne a viver mais fortes

por mais tempo®®™
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