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RESUMO

A Distrofia Muscular de Duchenne, € uma doenca considerada rara e permanece pouco
conhecida, talvez por esta razdo seu diagndstico € tardio. Sendo assim, pacientes e familias
vém trabalhando para mudar esse cenario e tornar a doenca conhecida nos mais diversos
ambientes e regibes do mundo. Até o momento ndo foi encontrada a cura para a patologia,
todavia, existem diversos tipos de tratamento, que irdo variar dependendo de cada caso e a
situacdo em que 0 paciente se encontra, 0 mesmo ira depender também do diagnéstico, que
por vezes acontece quando a doenca estd avancada. Este é um estudo de caso, que tem como
objetivo conhecer a patologia e enfatizar o papel do enfermeiro, feito com uma familia que
enfrenta a doenca ha 16 anos e atraves de uma entrevista aberta, dados foram levantados e em
seguida analisados. Depois de todos esses momentos junto da familia, foi possivel perceber
qgue a doenca é extremamente delicada e requer muita atencdo e dedicacdo, bem como
ressaltar o qudo importante é o trabalho do enfermeiro nas mais diversas areas, pelo fato deste
ter um olhar diferenciado e poder acompanhar todas as etapas da vida.
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ABSTRACT

Duchenne Muscular Dystrophy, a disease considered rare, remains little known and for this
reason its diagnosis is late. Therefore, patients and families have been working to change this
scenario and make the disease known in the most diverse environments and regions in the
world. So far no cure has been found for the pathology, however, there are several types of
treatment, which will vary depending on each case and the situation in which the patient is, it
will also depend on the diagnosis, which sometimes happens when the disease is advanced.
This is a case study, which aims to learn about the pathology and emphasize the role of the
nurse, carried out with a family who has been facing the disease for 16 years and through an
open interview, data were collected and then analyzed. After all these moments with the
family, it was possible to realize that the disease is extremely delicate and requires a lot of
attention and dedication, as well as highlighting how important the nurse's work is in the most
diverse areas, due to the fact that he has a different look and power accompany all stages of
life.
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1 INTRODUCAO

A Distrofia Muscular de Duchenne foi estudada em 1868 por um neurologista francés
chamado Guillaume Benjamin Amand Duchenne (SOUZA; WISKI, 2015).

E uma patologia que tem carater hereditério, entre as distrofias infantis ela é a que
tem estado mais em alta, 1 em cada 3.500 nascidos vivos de sexo masculino ja nascem com a
doenca. O gene da DMD fica no braco curto do cromossomo X, na regido cujo nome é Xp21,
que tem como responsabilidade codificar a distrofina. A distrofina € uma grande proteina,
nos casos de DMD essa proteina é ausente ou ndo funciona, isso acarreta em um desequilibrio
na camada lipidica da membrana, ocasionando um influxo de calcio em excesso para as
células o que vai causar a sua necrose. Apos a necrose das fibras o organismo comeca a
substitui-las por tecido fibroadiposo, geralmente em grande quantidade, praticamente
dobrando o volume de uma fibra muscular normal. Permanece incurdvel, todavia, se
identificada precocemente e aplicado o tratamento adequado para cada caso, existem grandes
chances de retardar o progresso dela. (SOUZA; WISKI;, 2015). (SARLO, 2009). (NARDES;
ARAUJO; RIBEIRO, 2012).

A mulher pode ser a portadora desse gene, mas ela ndo desenvolve a doenca em si,
isso porque o sexo feminino é composto por 2 cromossomos X, se um deles apresenta 0 gene
defeituoso o outro X serd saudavel e vai garantir o bom funcionamento dos musculos. Ja o
sexo masculino é composto por dois cromossomos 1 X e 1 Y, ou seja XY, como o defeito €
no cromossomo X ndo ha outro para substitui-lo e 0 Y possui outras funcées.

Ela é caracterizada por fraqueza muscular, insuficiéncia cardiorrespiratoria e obito de
adolescentes e adultos jovens. O 6bito dos pacientes ocorre normalmente na segunda década
de vida, entre os 18 aos 25 anos de idade. (CAROMANO et al., 2010), (MELO; VALDES;
PINTO, 2015).

Os esteroides tém sido usados frequentemente e apos diversos estudos foi concluido
gue 0 Seu Uso aumenta a massa muscular e retarda a progressdo da patologia, prolongando a
deambulacdo independente e proporcionando uma melhora da fungdo pulmonar e cardiaca.
Sabe-se ainda que a base do tratamento seja a orientagéo feita aos familiares e pessoas com a
DMD sobre a doenga, para a realizagdo efetiva do tratamento clinico e fisioterapéutico.
(MORAES; FERNANDES; ACOSTA, 2011).

A DMD ainda tem pouca visibilidade e muitos profissionais da area da salude sequer
tem conhecimento sobre a doenga, mas o profissional pode contribuir muito para que as

pessoas aumentem a sobrevida. O enfermeiro € um dos profissionais que acompanha o pre-



natal, parto, pds-parto, recuperacdo da mae e até o crescimento das criancas, e se ele possuir
os conhecimentos acerca da Distrofia Muscular de Duchenne ele pode estar identificando
ainda no primeiro ano de vida e assim proporcionando todo o tratamento e os cuidados mais
adequados tanto ao paciente quanto a sua familia que sofre muito durante esse processo de
adaptacéo.

O tema abordado foi escolhido porque conheci dois meninos da minha cidade natal,
que sdo portadores da doenca e despertaram 0 meu interesse acerca do assunto. A distrofia é
considerada rara, porém, vem apresentando um numero crescente de pessoas, segundo Emery
(1991), a cada 500 nascidos vivos masculinos de 1 a 3 tém a doenca, a qual acomete apenas
homens, sendo que as mulheres sdo as portadoras e transmitem o gene para os filhos. Mesmo
sendo a distrofia que mais acomete 0s meninos ela ainda tem pouca visibilidade, mais de 70%
dos pacientes com a distrofia morrem por complicacdes (Emery, 2003) e isso reforca a
importancia do enfermeiro ter conhecimento sobre a patologia, para que possa realizar uma
intervencdo qualificada e eficaz, auxiliando no diagndstico precoce, observando sinais e
sintomas ainda nas consultas puerperais e realizando assisténcia de enfermagem adequada
tanto as pessoas que tem a DMD quanto as suas familias.

Sendo assim, o objetivo deste estudo é desvendar a Distrofia Muscular de Duchenne e

discutir a assisténcia do enfermeiro as pessoas portadoras da doenca.

2 METODOLOGIA

A metodologia escolhida para a construcdo do presente trabalho foi a pesquisa de
campo que segundo Marconi; Lakatos (1999) “é aquela utilizada com o objetivo de conseguir
informac@es e/ou conhecimentos acerca de um problema para o0 qual se procura uma resposta,
ou de uma hipotese que se queira comprovar, ou ainda, descobrir novos fenbmenos ou as
relagdes entre eles.”

Ainda dentro da pesquisa de campo utilizei o método descritivo, que para Tripodi ET
AL (1975) “consiste na investigacdo de pesquisa empirica cuja principal finalidade é o
delineamento ou analise das caracteristicas de fatos ou fendmenos, a avaliacdo de programas,
ou o isolamento de variaveis principais ou chave.”

A coleta de dados se deu por meio do método de entrevista que segundo Marconi;
Lakatos (1999) “é um encontro entre duas pessoas, a fim de que uma delas obtenha
informacdes a respeito de determinado assunto, mediante uma conversacdo de natureza

profissional.” O tipo de entrevista foi a despadronizada ou nao estruturada, na qual realizei um



roteiro aberto diferenciado aos pais e aos meninos, dando liberdade de respostas aos
entrevistados.

Os participantes sdo dois adolescentes de 16 anos de idade, irmdos gémeos,
diagnosticados com a distrofia muscular de Duchenne, e seus pais, moradores da cidade de
Curitibanos SC.

A entrevista aconteceu em data marcada e local de escolha dos participantes, apds
aceite em participar da pesquisa, bem como preenchimento do termo de consentimento livre e
esclarecido, que garante a interrupcdo da participacdo na pesquisa a qualquer momento,
garante sigilo e anonimato dos participantes e os isenta de qualquer risco em participar. Foram
entrevistados na mesma data e mesmo local.

Apbs os dados colhidos e obtidos os resultados, o passo seguinte foi a analise e
interpretacdo destes. Para a analise dos dados, o método escolhido foi a analise de conteudo,
pois segundo trujillo (1974) “é a tentativa de evidenciar as relagdes existentes entre o
fendmeno estudado e outros fatores. Essas relacbes podem ser estabelecidas em funcdo de
suas propriedades relacionadas de causa-efeito, produtor-produto, de correlacGes, de analise
de conteudo.” (Marconi; Lakatos 1999).

5 ANALISE DOS DADOS

A entrevista aconteceu no dia 31/07/2019 na casa dos participantes, o horario
combinado foi as 20h30m. Ao chegar fui recebida pelos participantes na sala, na qual se deu
as entrevistas. Alguns familiares encontravam-se 14, mas, quando iniciei as entrevistas 0s
demais se retiraram, ficando apenas os quatro participantes. Eles escolheram responder as
perguntas todos juntos, para que um complementasse o outro. Para facilitar o processo pedi
autorizacdo e gravei as entrevistas, assim consegui ter uma conversa mais aberta sem a
metonimia de perguntas e respostas, depois, em casa, fui ouvindo a gravacdo e fazendo as
anotacOes. Fui bem recepcionada e a entrevista teve uma duracdo de aproximadamente 40
minutos, durante o qual entrevistei todos os participantes.

Para uma aproximacdo dos sujeitos do estudo, em um primeiro momento foram feitas
perguntas pessoais aos entrevistados, tais como idade, escolaridade, numero de filhos, como
foi a infancia entre outros. Cada um teve seu momento de fala, mas puderam acompanhar e
intervir na resposta um do outro. Utilizei um roteiro para que as entrevistas seguissem uma
linha de raciocinio. Para manter o sigilo cada participante assinou um termo de consentimento

livre e esclarecido e adotou um codinome, o qual foi escolhido com base na Distrofia



Muscular de Duchenne, séo eles, Cromossomo X, Cromossomo Y, Distrofina e DMD. As
primeiras perguntas foram feitas ao participante Cromossomo X. Cromossomo X é a mée dos
portadores da distrofia, tem 36 anos, ensino superior completo, trabalha em um negocio
familiar, ndo possui outros filhos além dos gémeos e é portadora da Distrofia Muscular de
Duchenne. Cromossomo Y € o pai dos portadores de Duchenne, tem 39 anos, ensino superior
incompleto, tem mais um filho além dos gémeos, trabalha em uma empresa e nao é portador
de nenhuma doenca. Distrofina é um dos portadores da DMD, tem 16 anos e cursa 0 ensino
médio. DMD ¢ o irmdo gémeo do Distrofina, tem 16 anos, cursa 0 ensino medio e também é
portador da sindrome.

A primeira pergunta feita foi em relacdo ao processo da gestacdo e do parto que € um
momento muito especial para toda a familia, momento de mudancas e de sentimentos novos,
apos essa fase vem a adaptacdo do cotidiano, que também sofre alteracfes, principalmente
quando se trata de gémeos, para melhor entender essa fase a participante foi entrevistada com
relagcdo a isso, a qual apresentou a seguinte resposta: “Eu tinha 18 anos quando engravidei
deles, a gestacdo foi normal e muito tranquila, ndo houve complicacdes, realizei o pré-natal
corretamente, o parto foi prematuro, quando estava com 8 meses, hoje em dia a gestacéo é
contada por semanas, mas, naquele tempo eram contados 0s meses. Apds o rompimento da
bolsa, o parto cesarea foi realizado, em hospital da regido, os gémeos precisaram ficar 1 dia
na UTI, em seguida foram encaminhados para o neonatal onde eu pude ficar junto com eles,
la ficamos durante uma semana, em observacao e para que os médicos acompanhassem o
ganho de peso. Logo apds fomos para casa. Pelo fato de serem gémeos a adaptacdo foi bem
dificil, até porque eu ainda era muito jovem, com experiéncia zero, depois a gente vai
pegando prética, mas, sempre precisava de uma pessoa junto para me ajudar, ndo dava para
ficar sozinha, morava na casa dos meus pais, ja que dependia sempre de alguém para cuidar
deles, sempre era uma funcdo, ndo parava nunca. Consegui amamentar eles até os seis
meses”. (CROMOSSOMO X).

De acordo com a Organizacdo Mundial de Saude, a data provavel do parto (DPP) é
calculada para 40 semanas ap0s o primeiro dia da dltima menstruacdo. Um bebé que nasce
antes de 37 semanas é considerado prematuro. Para Andrade et al. (2014), com o nascimento
de gémeos o cotidiano passa por diversas mudangas, as familias sentem-se cansadas, sofrem
impactos financeiros, hd um aumento do estresse, diminuindo a qualidade de vida, refletindo
nas relagdes pessoais e diminuicdo da vontade de se ter mais filhos.

Que cada gestacdo tem suas caracteristicas proprias é fato, no caso da gestagdo

gemelar as mudancas sdo muito maiores, ja que duas vidas estdo sendo geradas no mesmo



tempo. O parto normal nesse caso € muito complexo, por isso a escolha da cesarea, nesses
casos a gestacdo ndo consegue completar as semanas que sdo previstas em decorréncia da
distensdo uterina. A gestacdo gemelar tem os seus aspectos muito particulares, ndo podendo
ser tratada como uma gestacdo normal.

Seguimos a entrevista entrando no assunto da doenca, durante a entrevista, 0S
participantes relataram os primeiros sintomas apresentados pelos gémeos, como foi 0 seu
diagnostico, exames realizados, quem a descobriu e se havia algum tipo de historico
familiar: “Os primeiros sintomas deles foram que eles caiam muito, tinham dificuldade para
caminhar, percebi primeiro em um, porque ele ja tinha uma perna mais curta que a outra,
eles andavam com dificuldade, os dois ndo acompanhavam o0s colegas na escola, na
educacdo fisica, estavam sempre caindo e sofriam para subir escadas. Quando tinham seis
anos percebemos que tinha algo errado, mas s6 buscamos ajuda quando estavam com sete
anos, fui atrds de um médico especialista em neurologia, ele me encaminhou para um
neurologista pediatrico que logo na primeira consulta identificou que era Duchenne. Nés
sempre achamos que fosse um problema neurolégico ou ortopédico, mas até entdo nem
sabiamos que existia essa distrofia. O médico que nos atendeu solicitou uma biopsia, que foi
feita no musculo de apenas um deles, pelo fato de serem gémeos univitelinos nao foi
necessario fazer o procedimento nos dois, apds trinta dias saiu o resultado que apontou a
Duchenne, depois disso foi feito um exame especifico para a distrofia que se chama CPK, foi
feito para ter certeza de que era isso, o0 resultado desse exame deu muito alterado e foi a
confirmacdo. Eu acredito que exista um historico familiar, como sou filha adotiva néo sei se
aconteceu com mais alguém da familia, depois do diagnéstico a minha mae adotiva foi atras
da minha mae bioldgica, que contou que eu tive dois tios que morreram muito jovens, entre
15 e 16 anos, de uma paralisia, mas nds achamos que nao fosse paralisia, provavelmente era
Duchenne, mas na época nao se tinha os conhecimentos de hoje”. (CROMOSSOMO X).

Em decorréncia da fraqueza muscular, comegcam a desenvolver escoliose, alteracdo da
caixa toracica, comprometimento da dindmica respiratdria, diminui¢cdo do volume pulmonar,
ineficiéncia no mecanismo de tosse, com o tempo eles ndo conseguem mais subir escadas,
correr, pular, ocorre perda da marcha. (CAROMANO et al., 2010).

As manifestacOes clinicas normalmente comeg¢am na infancia, nos trés primeiros anos
de vida. (SANTOS et al., 2006). E possivel realizar o diagndstico ainda no pré-natal, através
da anélise de DNA extraido de vilosidades coriénicas, mais ou menos com 10 semanas de
gestagéo. (ZATZ, 2002).



A distrofia é diagnosticada também através de exames clinicos como dosagem serica
das enzimas creatinoquinase (CK), piruvatoquinase (PK), creatina fosfoquinase sérica (CPK),
aspartato animotransferrase (ST), alanima aminotransferase (ALY), desidrogenase latica
(LDH), enolase e anidrase carbonica Ill, transaminase glutdmica pirtvica (TGP), entre varios
outros. Também sdo feitos eletrocardiogramas, eletroneuromiografias, exames de DNA e
biopsia muscular. (GOMES et al. 2011).

As mulheres portadoras dessa mutacdo sdo assintomaticas, o risco é de que 50% do
gene defeituoso passe para seus descendentes, entdo metade dos filhos pode ser portador e
clinicamente normal e a outra metade afetada. (ZATZ, 2002).

Ap0s conhecer a distrofia eu consegui entender melhor os principais sintomas que ela
apresenta, as mais caracteristicas e que aparecem primeiro sao exatamente as relatadas,
dificuldade para caminhar, subir escadas, correr e pular, mas a principal é a queda, criancas
com Duchenne caem constante e repetidamente. Atualmente vivemos na era da modernidade,
gracas a isso podemos descobrir doencas ainda na gestacdo e isso é maravilhoso, porque
guando descoberto vocé ja tem a possibilidade de comecar a se preparar para 0 que irad
enfrentar, o problema esta na falta de conhecimento, claro que ha 15 anos nao existiam tantas
possibilidades como hoje, mas agora é possivel diagnosticar uma doenca ainda no seu
comeco, possibilitando maiores chances de tratamento. O processo diagndstico é muito
amplo, j& que tem diversos exames, de sangue, biopsia, eletros entre outros, mas, para
solicitar esses exames especificos o profissional precisa saber identificar os sinais e sintomas
da doenca, o problema esta no fato de que ela ainda ndo é tdo conhecida e isso dificulta o
diagndstico. A distrofia muscular de Duchenne é uma patologia que fica no cromossomo X,
guem passa esse cromossomo para os filhos é a mae, se ela é portadora desse gene defeituoso
todos os seus filhos homens terdo a doenca e todas as suas filhas mulheres serdo portadoras do
gene, nesse caso a doenca sempre vai ser passada de geracdo para geracdo, porque ela ainda
permanece incuravel.

Depois de diagnosticada a doenca é importante que a familia entenda melhor o que ela
€ e 0 processo que a acompanha, os entrevistados explicaram como se inteiraram da doenca e
qual foi o profissional que lhes passou informacdes. Com a chegada de qualquer doenca a
vida se transforma no caso de uma doenca rara isso deve acontecer de forma mais drastica
ainda. Por essa razdo tentei entender o que mudou ap6s o diagnostico e quais sdo as maiores
dificuldades enfrentadas por eles: “Quem nos explicou sobre a doenca foi o proprio médico
que diagnosticou, sempre falou 0 que era e como era o percurso, mas ele foi muito direto,

falou de seco que ndo tinha cura, que iriam logo para a cadeira de rodas e morreriam muito



cedo. Depois do diagnostico mudou tudo, na vida e no cotidiano, no primeiro momento eu
fiquei com uma espécie de negacdo, pensando que a culpa era minha, queria tirar eles da
escola para passar mais tempo com eles, mas depois a gente entende que eles também tém
uma vida e podem viver normalmente, depois do diagnéstico nos entendemos tudo, como o
porqué da dificuldade para caminhar, subir escadas, pois, achavamos que era preguica
deles. A mudanca maior vem depois que eles param de andar e passam para cadeira de
rodas, eles perderam a marcha em 2016 com 12 anos, € dificil sair com eles, porque séo dois
cadeirantes, sdo pesados e nem todos os lugares séo adaptados, sempre tem uma barreira
que dificulta a acessibilidade. ” (CROMOSSOMO X).

Os gémeos tiveram a oportunidade de relatar como foi que souberam da doenca e
quais sdo as dificuldades que enfrentam com maior frequéncia: “As pessoas demoraram em
explicar para ndés o que era, porque éramos criancgas ainda, mas hoje ja entendemos o que
€.” (DISTROFINA,.

“A maior dificuldade é a inclusdo, parece que as pessoas nos excluem, na escola
principalmente, mas temos alguns amigos. Na escola € facil de nos locomover, tem rampas e
usamos cadeira automatizada, tomar banho é a maior dificuldade porque depende dos
outros, comer a gente come sozinho, s6 que as pessoas nos tratam igual criangas”. (DMD).

Apos tantos estudos a doenca ainda permanece incuravel, ela possui tratamento, o qual
tem por objetivo garantir uma melhor adequacdo as atividades cotidianas dessas pessoas. Em
decorréncia da fragueza muscular, ocorre perda da marcha e 6bito de adultos jovens. (MELO;
VALDES; PINTO, 2015). Apds perda da marcha por completo as pessoas perdem a sua
independéncia e necessitam de terceiros para realizar toda e qualquer atividade. (ZATZ,
2002).

Apesar de ndo ter cura, a doenca tem tratamento, se ele for aplicado cedo os pacientes
podem prolongar a vida, acho que o profissional na hora de dar a noticia e explicar a doenca
tem que ter mais empatia com essa familia, ja que € uma patologia que requer muito dos
pacientes e das familias, ndo precisa enfrentar um peso ainda maior pensando que a morte
pode chegar brevemente, é possivel viver com Duchenne, basta tratar, e viver esperando a
morte ndo € viver. No nosso pais existe um grande numero de deficientes e cadeirantes e
mesmo assim essas pessoas ainda se deparam com barreiras, os lugares ndo séo adaptados, 0s
COMErcios nao se preparam para receber essas pessoas e isso € muito triste, essas familias ja
enfrentam tantas dificuldades e ai quando querem sair para fazer algo diferente ndo podem
porque sabem que ao chegar la véo ter que ficar de fora. A sociedade deveria se conscientizar

e adaptar os ambientes, todos tem o direito de ir e vir. E um direito saber e entender o



diagndstico de sua doenca, eles sabem do que se trata, a familia nunca escondeu, entendem o
que irdo enfrentar e convivem bem com isso. Os adolescentes e criancas estdo cada vez mais
evoluidos, o preconceito esta presente em todo lugar, no caso dos jovens ele é mais frequente,
pelo fato de ndo entenderem o diferente, mas o respeito deve prevalecer em qualquer lugar. O
fato de se sentirem criancas se da porque todos sdo superprotetores e querem evitar que eles
sofram com coisas além da doenca que ja € um peso a se carregar.

Um ponto importante a se entender é o tratamento e medicamentos utilizados: “A
partir do momento que soubemos comeg¢amos o tratamento com o corticoide, que por um lado
ajuda, mas por outro, afeta, estdo sempre em acompanhamento médico, com diversos
especialistas, fazem fisioterapia e tem atendimento em casa de um educador fisico que faz um
excelente trabalho, ja que é mais individualizado, teriam que fazer hidroterapia, mas, 0 n0sso
clima ndo colabora. Os medicamentos que eles usam sdo o Carvedilol, Sinvastatina,
Espironolactona, Enalapril, Deflazacorte que é o corticoide, Coenzima Q10, Carbonato de
célcio, Vitamina D, Glutamina, Taurina, Carnitina e Arginina.” (CROMOSSOMO X).

O tratamento pode ser feito a base de corticoides, que ajudam a diminuir 0s processos
inflamatdrios do musculo. A fisioterapia e a hidroterapia também se mostraram eficientes no
controle da progressao da doenga. (BRASIL).

E possivel perceber que a familia segue o tratamento recomendado, sdo muito
cuidadosos, mantém as medica¢cdes bem organizadas, sdo ativos na doenca e isso proporciona
um tratamento de qualidade, ajuda muito na recuperacdo, aumentando a qualidade de vida,
estdo sempre em busca de novas informac@es e tentam tudo que Ihes é proposto.

Durante a entrevista os questionei sobre o profissional enfermeiro, se em algum
momento foram cuidados ou precisaram de um, ja que o objetivo é destacar a sua importancia,
porém, todos responderam de forma unanime que nunca foram cuidados por um enfermeiro,
em nenhum ambito em que necessitaram de cuidados e que desconhecem seu papel e sua
importancia perante a doenca.

A pratica de enfermagem se destaca como a identificacdo de um conjunto de
diagndsticos e intervencbes de enfermagem utilizada pelos enfermeiros em sua pratica
cotidiana, o que pode auxiliar na constru¢cdo de um corpo de conhecimento, baseado em
evidéncias sobre o diagnostico, elaboracéo de protocolos, na fundamentacao do ensino e olhar
clinico para a qualificacdo dos servicos de enfermagem. (FREITAS et al. 2013).

Na cidade em questdo, onde eles moram, o enfermeiro ainda ndo tem tanta autonomia,
ndo realiza consultas de enfermagem e nem classificagéo de risco, apenas presta cuidados e

gerencia as equipes, € por este motivo que eles relatam que nunca foram cuidados por um. O



profissional enfermeiro tem a seu alcance a oportunidade de diagnosticar a distrofia
precocemente. Através das orientacdes, o enfermeiro pode levar informacdo as familias,
ensinando sobre a doenca. Ao observar sinais especificos, deve solicitar os exames e
identificar a doenca, 0 que ird adiantar o processo de tratamento. O enfermeiro desempenha
um grande papel na vida dessas pessoas, ele pode diagnosticar encaminhar, tratar,
acompanhar e proporcionar maior efetividade nos cuidados prestados, buscando solucionar os
problemas referentes a satde destes. Assim estara garantindo um cuidado realmente efetivo,
de qualidade e com eficacia.

Ap0s entrevistados 0s responsaveis 0 passo seguinte foi conversar com os portadores
da doenca. Eles preferiram responder juntos, um complementando a resposta do outro. Os
questionei sobre o que fazem no cotidiano, para entender quais atividades realizam e como
estdo em constante tratamento e passam por diversos profissionais perguntei também sobre
qual é o profissional que mais 0s acompanha, que passa mais tempo com eles: “De manhd
vamos para a escola, teria que ficar o dia inteiro, mas ficamos muito cansados, a tarde
ficamos em casa, quando tem, vamos a fisioterapia e vem o educador fisico trés vezes na
semana, jogamos video game e brincamos com os cachorros”. (DISTROFINA).

“O profissional que mais nos acompanha é o educador fisico que vem na segunda, terca e
quarta”. (DMD).

Apesar da doenca eles tém um cotidiano normal, vdo a escola, jogam, vdo a
fisioterapia e recebem o educador fisico que faz um trabalho diferenciado, ele trabalha o
fortalecimento, brinca com 0s meninos, a diferenca é que eles necessitam de alguém o tempo
todo e precisam de ajuda para se locomover, mas fazem atividades comuns a idade. Eles estéo
sempre em acompanhamento, com muitos profissionais, sé que o que estad com eles mais de
uma vez por semana é o educador fisico, fazendo um trabalho de fortalecimento muscular,
que € bem individual, o que faz muita diferenca no tratamento, porque sao atividades voltadas
para eles, respeitando as limitacdes de cada um.

As pessoas portadoras da doenca sofrem muito e junto com elas os familiares, que
acompanham todas as etapas da patologia, aos participantes foi deixado um espago para que
deixassem um recado a pais que tenham filhos com Duchenne e a outros portadores da
doencga. Os recados deixados foram os que seguem: “N&o podemos desanimar, sabemos que
nédo tem cura, mas que se pode viver de uma forma normal, se privando de muitas coisas, mas
isso ndo vai impedir de sair, viajar, fazer as atividades, hoje tudo se consegue, assim como

tem lugares que ndo sdo acessiveis tem outros que sdo, que permitem aproveitar, ndo pode



desanimar, tem que ter sempre uma esperanca, l& no fim do tdnel sempre tem uma
esperanca”. (CROMOSSOMO X).

Ja o cromossomo Y fala que: “A vida continua ninguém esta livre de nenhum
problema, ndo devemos acreditar em tudo que os médicos falam, temos que correr atras e
acreditar em Deus que tudo da certo”. O recado de DISTROFINA é: “Nunca devemos
desistir, ndo somos diferentes de ninguém”. E finaliza DMD dizendo que: “Fazemos as
mesmas coisas que 0s outros, s6 que com mais dificuldade, nunca percam a esperanca .

A respeito dos recados deixados por eles é possivel perceber que eles possuem muita
esperanca e ndo irdo desistir jamais, € isso que 0s gémeos precisam, de pessoas que estejam
dispostas a enfrentar o que vier junto com eles. Eu consegui perceber durante a entrevista que
0 entrevistado Cromossomo Y € pouco participativo em todo esse processo, mas presta a
assisténcia que ele consegue como financeira e na hora de dar banho essas coisas. Ja 0
entrevistado Cromossomo X é extremamente participativo, muito entendido sobre a doenca,
tratamento, participa de palestras e seminarios, esta sempre em busca de novas informacdes
sobre a patologia, sempre pesquisando e se interando sobre. Eu consegui perceber que 0s
gémeos sdo bem timidos, pouco falantes, sempre respondendo s6 o necessario, a cada resposta
um olhava para o outro, percebi uma cumplicidade entre eles, se dd&o bem, tem um bom
relacionamento, séo jovens como outros, com aquele jeito envergonhado, mas me receberam

muito bem e foram participativos.

6 CONCLUSAO

A Distrofia Muscular de Duchenne vem tomando lugar perante a sociedade, 0s
portadores e familiares lutam para que ela ganhe visibilidade, € uma patologia hereditaria que
passa de geracdo para geracdo. Ela acomete apenas homens, que tem uma sobrevida
considerada baixa e perdem a marcha ainda na adolescéncia. Apresenta sinais bem
caracteristicos, um diagnostico especifico e possui tratamento, o qual € medicamentoso e
fisioterapéutico.

O meu objetivo ¢ destacar a importancia que o enfermeiro tem frente a doenca, apesar
de durante minha pesquisa ter uma resposta negativa com relagdo a isso continuo com a
opinido de que, o profissional se faz fundamental em todo o seu processo, ele tem extrema
capacidade e qualificacdo para diagnosticar e tratar doencas, olhando ndo apenas o paciente,

mas, também sua familia e responsaveis. Atraves deste estudo espero poder alcancar



profissionais e demais pessoas, levando um pouco de conhecimento acerca da sindrome para
que cada vez mais se interessem pelo tema.

A presente pesquisa se faz importante tanto para profissionais da enfermagem quanto
para portadores da doenca e seus familiares e cuidadores, pelo fato de ser pouco conhecida. Se
a cada dia que se passar as pessoas tiverem contato com esse tema a informacdo vai se
espalhando e vai tornando a doenca mais conhecida. Sabendo do que se trata e aprofundando
seus conhecimentos o enfermeiro ganhara cada vez mais destaque no processo de diagnostico
e tratamento da distrofia, isso trard um prognostico muito melhor para os portadores, lhes
proporcionando tratamento adequado e eficaz.

O tema deveria ser mais aprofundado, ser trabalhado nos cursos da area da saude, em
universidades, cursos de graduacao, tecnélogos, especializa¢cfes, unidades de saude, hospitais,
principalmente para enfermeiros, técnicos de enfermagem, médicos, agentes comunitarios de
salde, alunos. Nas escolas também deveria haver um espacgo para se trabalhar esse contetdo.
Tudo é questdo de conhecimento, as autoridades publicas também poderiam fazer algo para
qgue a doenca fosse diagnosticada precocemente, disponibilizando na rede de salde mais
exames, principalmente os especificos para diagnéstico da doenca. Na cidade onde a pesquisa
foi aplicada o enfermeiro poderia ter mais autonomia, realizar consultas de enfermagem,
classificacbes de risco, aplicando tratamentos e fazendo encaminhamentos para meédicos
especialistas, seria um beneficio tanto aos enfermeiros quanto & populagdo em geral,
garantindo um cuidado diferenciado e com uma visdo mais ampla de cada doenca, para todos.

Este artigo me proporcionou adquirir novos conhecimentos, mas principalmente
entender a DMD, e como ela transforma a vida das pessoas, reforgou ainda mais a minha
opinido sobre a enfermagem e seu papel na patologia e para essas pessoas, 0 enfermeiro ndo
aprende apenas teorias e préaticas, ele aprende a cuidar do ser humano de maneira humanizada,
0 que deveria ser requisito minimo para qualquer profissional. A enfermagem vai muito além
da cura da doenca e alivio dos seus sintomas, ela toca a alma e cuida muito além do fisico. A
doenca estudada é muito complexa e de certa forma entrar nessa realidade mostra um lado
triste vivido pelos portadores, mas, a esperanca e vontade de viver deles proporcionam um
animo e muito mais vontade de aprofundar os conhecimentos sobre o tema e cada vez mais

trabalhar para que ela se torne conhecida e para que o enfermeiro conquiste seu lugar.
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