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INTRODUGCAO

A distrofia muscular de Duchenne (DMD) € uma doenca
rara, recessiva e ligada ao cromossomo X, associada a
variantes patogénicas no gene DMD, acarretando auséncia
funcional da proteina distrofina, que exerce papel
estrutural na fibra muscular, incluindo o miocardio.
Estudos demonstram que mulheres carreadoras, embora
nao desenvolvam distrofia muscular, tem risco aumentado
de desenvolver miocardiopatia dilatada. A identificacao
precoce de alteragdbes da funcao cardiaca pode ser
relevante nesse grupo de mulheres.

OBJETIVO

Investigar disfuncao ventricular esquerda (VE) subclinica
avaliada pelo estudo da deformacao miocardica em

mulheres carreadoras de variantes patogénicas no gene
DMD.

METODO

Estudo observacional e transversal que avaliou as maes
de pacientes com DMD carreadoras da mutacao no gene
da distrofina. Foram incluidas mulheres assintomaticas,
sem historico de cardiopatia, avaliadas com
ecocardiograma speckle tracking (ECO-STE) com téecnica
padronizada para determinacao do Strain Longitudinal
Global (SLG), software Philips® Epiq CVx AutoStrain. O
calculo do SLG fol realizado por dois examinadores
iIndependentes, e valores considerados reduzidos quando
< -18%. Variaveis continuas foram descritas em média *
DP e variaveis categoricas em percentuais. Utilizou-se o
coeficiente de correlacao intraclasse (ICC) para analise
comparativa entre os resultados do SLG.

RESULTADOS

Dezessete mulheres foram avaliadas, média de idade 39 +
5 anos, com a condicao de carreadora DMD identificada
aos 25 £ 5 anos. O tipo de mutacao mais comum fol a
delecao, identificada em 10 (59%) participantes. Nove
mulheres (53%) nao tinham avaliacao cardiolégica prévia.
Todas as pacientes realizaram ECO-STE e os parametros
ecocardiograficos estao representados na tabela 1. Nao
foram encontradas alteracoes nos diametros diastolico e
sistolico do VE (47 £+ 3 mm e 30+ 3 mm, respectivamente)
com fracao de ejecao do VE normal (62 £ 5%). O SLG
calculado por dois examinadores foi -18,0 £ 2,9% e -20,9 +
3,1% (ICC de 0,81). SLG abaixo do limite inferior foi
encontrado em 3 (17,6%) mulheres da amostra avaliada,
conforme demonstrado na figura 1.

Tabela 1 - Parametros ecocardiograficos das

mulheres carreadoras de variantes patogénicas no
gene DMD

Parametro Total de participantes (n=17)
Aorta. mm 0.0+t 25
AE mm J1lot4d44
volume AE, mL 2o+ 10
CDVE, mm 468 + 3.3
DSVE, mm 207 £ 3.1
FPVE., mm fo+09
SV, mm f2+09
TAPSE, mm 213+ 33
Relacao E/A 1.4+073
velocidade da onda E, cmis o4 6 + 140
velocidade da onda e’ lateral, cm/s 129+ 29
Velocidade da onda e’ sepial, cm/s 96+15
FSAF, mmHQg 21.7+44
FE (Simpson), Y 61,9+ 52
SLG 1, % -160+ 2.9
SLG 2, % -210+ 31

Valores representam meédia dos parametros = desvio padrao. AE: atrio esquerdo; DDVE:
diametro diastolico final do ventriculo esquerdo; DSVE: diametro sistolico final do
ventriculo esquerdo; PPVE: espessura diastolica da parede posterior do ventriculo
esquerdo; SIV: espessura diastdélica do septo interventricular; TAPSE: excursao sistdlica
do plano anular tricuspide; Relacdo E/A: relacao da onda E pela onda A; PSAP: pressao
sistolica arterial pulmonar; FE: fracdo de ejecao; SLG: Strain Longitudinal Global.

Figura 1 - Distribuicao da amostra estudada quanto
ao resultado do SLG

m5LG reduzido BSLG normal

SLG: Strain Longitudinal Global.

CONCLUSOES

Uma em cada seis mulheres carreadoras DMD
apresentaram disfuncao de VE subclinica, identificada
pela reducao do SLG. Nossos achados sao compativeis
com outros estudos e pode representar um sinal precoce
no desenvolvimento de miocardiopatia. Estudos com
seguimento de longo prazo sao nhecessarios para
confirmar esses resultados. Reforcamos a importancia do
acompanhamento cardiologico precoce desse grupo de
mulheres.



