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RESUMO — Foram estudados por andlise estatistica 194 pardmetros clinicos, laboratoriais,
detrofisolégieos, histoquimicos e imuno-histoquimicos de 112 casos de distrofia muscular de
XHichenne (DM D) e de 26 dasos de distrofia muscular de Becker (DMB). Houve diferenca
significante (p < 0,05) entre as duas doencas com respeito a época de inicio de diversos sinto-
mas, dados do exame neuroldgico e alteracbes especificas na bidpsa muscular. A bidpsa
muscular (BM) isolada foi diagnostica em 52,7% dos casos de DMD e em 69,2% dos de DMB.
Por imunofluorescéncia (60 casos) a distrofina estava ausente em 87% dos casos de DMD e
apresentava falhas focais em todos os casos de DM B. A BM foi concordante com a imunofluo-
rescéncia para distrofina em 82,6% dos casos de DMD e 714% dos de DMB. Sdo feitos comen-
tarios a respeito dos dados encontrados e os da literatura, bem como sobre a dificuldade
diagnostica para diferenciacdo precoce das duas entidades.

PALAVRAS-CHAVE: Distrofia muscular de Duchenne e de Becker, diferenciagdo precoce,
andlise edtatistica de dados (clinicos, laboratoriais, eetromiograficos, histoquimicos, imuno-
histoquimicos).

Early differentiation between Due hen ne and Becker muscular dystrophy: clinical, laboratory,
electrophysiologic, histochemical and immunohistochemical study of 138 cases

SUMMARY — 194 cdlinical, laboratory, electrophysiologic, histological, histochemical and im-
munohistochemical parameters "wae studied through statistical analysis in 112 cases of Du-
chenne muscular dystrophy (DMD) and in 26 cases of Becker muscular dystrophy (HMD). It
was found a significant satistical difference. (p<0.05) between the two groups concerning
the age of evaluation, beginning of symptoms, difficulty in walking, running, climbing and
going downstairs, frequent falling down, support to walk, localized muscle pain, stopping climb
stairs, and inability to walk. Muscle biopsy showed statistically significant (p<0.05) differences
between the two groups regarding the intensity of connective tissue and focal adipose tissue
proliferation, presence of diffuse rounded atrophic and angulated fibers, diffuse hypertrophic
and splitting fibers. There were also differences regarding excessive internal fibers nudld,
hypertrophic types 1 and 2 fibers, angulated atrophic fibers and focal increasing in the NADH -
TR, angulated atrophic fibers in non-specific esterase, and accumulated NBT in the periphery
of fibers in succinic dehydrogenase. |solatedly muscle biopsy gave the correct diagnosis in
52.7% of DMD cases and in 69.2%. of BMD cases. Dystrophin detection by immunofluorescence
(60 cases) showed: absence in 870% of fibers in DMD cases, and sarcoemmial membrane
discontinuités in all BMD' cases. The muscle biopsy diagnosis had an agreement with the dys
trophin results in 82.6% of DMD cases and 71.4% of BMD cases.

KEY WORDS: Duchenne and Becker muscular dystrophy, early diagnostic differentiation,
statistical analysis of data (clinical, laboratory, eectromyographic, histochemical, immunohisto-
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Em 1953 Becker chamou a atencdo para uma familia de pacientes com
distrofia muscular que ndo seguia os padroes tipicos descritos e aceitos como
disrofia muscular progressva de Duchenne (DMD), sugerindo a exigéncia de
entidade com carater mais benigno», a qual, com o decorrer dos anos, foi deno-
minada de distrofia muscular de Becker (DMB). Os sntomas da DMB sao
semehantes aos da DMD, podendo se iniciar na mesma época da vida, tendo
padrdo genético semehante, com investigacdo laboratorial e histolégica idéntica,
sendo a evolucédo clinica o ponto principal de digincgdo. Na DMB os pacientes
chegam a idade adulta deambulando e com moderada incapacidade fisca, ao
contrario daqueles com DM D, que deixam de deambular em torno dos 10 anos
de idade e morrem em torno dos 20 anos 3,20,23.

A diferenciacdo precoce € importante, pois ira orientar o médico, fornecer
subsidios para aconselhamento genético e, ao permitir prognostico mais preciso,
ira gjudar a familia no plang amento da vida do paciente a longo prazo. Tendo
em vista esses objetivos, procuramos analisar casos de DMB e DMD, compa-
rando aspectos clinicos, laboratoriais, detrofisologicos (eletromiograficos), his
tologicos, histoquimicos e imuno-histoquimicos de ambas as entidades, para veri-
ficar se exisem dados que permitam diferenciacédo segura.

CASUISTICA

De 1436 bidopsias musculares com histoquimica realizadas no periodo entre fevereiro-1977
e julho-1990, foram selecionados 138 casos, 112 de DM D (81,2%) e 26 de DM B (18,8%), utilizando
0s critérios que se seguem, baseados em dados obtidos da literatura 5.

(A) Distrofia Muscular de Duchenne — 1. pacientes do sexo masculino; 2. instalacdo da
doenca antes dos 5 anos de idade; 3. ndo deambulam mais aos 10 anos de idade; 4. creatino-
quinase (CK) elevada; 5. eletromiografia com padr&o «miopéatico»; 6. histologia indicando mio-
patia crbénica ativa; 7. auséncia de distrofina ou distrofina residual nas membranas das fibras
musculares pela técnica de imunofluorescéncia.

(B) Distrofia Muscular de Becker — 1. pacientes do sexo masculino; 2. deambulando apods
os 10 anos de idade ou classificados abaixo de 5 na escala de Vignos e Archibald, (pouca inca-
pacidade fisica para membros inferiores); 3. CK elevada; 4. eletromiografia com padrdo «'mio-
patico»; 5. histologia indicando miopatia crdonica ativa; 6. falhas parciais focais nas membra-
nas das fibras musculares na técnica da distrofina por imunofluorescéncia.

Com o auxilio da técnica de deteccdo de distrofina por imunofluorescéncia na membrana
das fibras musculares, alguns casos que nado preenchiam os critérios clinicos e laboratoriais
mencionados também foram incluidos, principalmente os de inicio precoce e tardio.

METODOS

Os casos de DM D e DMB foram analisados procurando-se comparar os parametros clinicos
e laboratoriais que se seguem.

1. Histéria clinica (presenca ou auséncia e idiade em que surgiram) — Histéria familiar,
hipotonia neonatal, hipotonia na infancia e atraso no desenvolvimento motor; dificuldade para
deambular, correr, pular, subir e descer escadas; quedas frequentes, apoio para deambular,
anormalidades na postura (lordose, cifose, dificuldade para manter a postura sentado e em
bipedestacdo), confinamento ao leito; dores e caimbras musculares.

2. Exame fisico e neurolégico — Forca muscular, atrofias e hipertrofias (muasculos afe-
tados e grau de envolvimento), tono muscular, reflexos profundos, contraturas, postura e mar-
cha; presenca de manobra de Gowers e classificacdo' na escala de Vignos e Archibald 23.

3. Investigacdo — Creatinoquinase, desidrogenase lactica, aldolase e transaminases; VHS,
mucoproteinas, creatinina, calcio, potassio, T3, T4, liquido cefalorraquidiano, velocidade de con-
ducdo nervosa e eletromiografia.

4. Biopsias musculares — Processadas a fresco e por histoquimica, conforme técnicas ja
publicadas 24, sendo as anormalidades classificadas de acordo com a intensidade em que ocor-
reram (auséncia, presenca discreta, moderada e severa) nas seguintes coloracdes e reacdes:
hematoxilina-eosina e tricromo de Gomori modificado (proliferacdo de tecido conjuntivo, in-
filtracdo por tecido adiposo, variacdo no diametro de fibras, grandes e pequenos aglomerados



de fibras atrdficas, fibras angulares atroéficos e hipertréfica® dispersas, fibras arredondadas
atroficas dispersas, nucleos internos e grumos nucleares, necrose e fagocitose, segmentacgoes,
fibras basofilicas e infiltrado inflamatorio difuso excessivo); ATPases pH 9,4-4,6-4,3 (agrupa-
mentos, predominio, deficiéncia, atrofia e hipertrofia de tipos especificos de fibras); NADH-
tetrazolium reduciase (fibras angulares! atrdéficas, sacabocados, alvos, aumento focal do NBT nas
fibras, turbilhGes, enrodilhamentos e anéis); esterase inespecifica (fibras angulares escuras
atroficas); fosfatase» acidia (fibras positivas, aumento focal em fibras, no intersticio e nas areas
de fagocitose); fosfatase alcalina (fibras positivas e aumento nd intersticio); oil-red-O (acumu-
lo de lipidios nas fibras e intersticio); desidrogenase succinica (identificacdo e acumulo de
mitocondrias); Sirius red (acumulo no tecido conjuntivo em torno das fibras musculares).

5. Imuno-histpquimica para distrofina — Realizada em cortes de 4 miera de musculo con-
gelado, incubando as secgdes com anticorpos policlonais antidistrofina de ovelhas, obtidos pela
fusdo de proteinas correspondentes aos amino-acidos 407-815 (60 kDia) da molécula da distro-
fina, diluida a 1:1000 em tampdo de fosfato-salino, utilizando imunoglobulina» biotinilada anti-
ovelha e fluoreseeina-streptavidina, examinado com microscépio paria imunofluorescéncia com
epi-iluminacgéo 25.

Os dados obtidos foram agrupados em variaveis com o auxilio de computador e foram
realizadas correlagbes e comparacgfes entre as duas entidades clinicas, utilizando os testes do
qui-quadrado, de Fischer e t de Student, com auxilio de programa de estatistica.

RESULTADOS

1. Dados clinicos — Dos 138 casos analisados, a média de idade dos pacientes com DM D
por ocasidao da avaliagcdo era menor, bem como a idade de inicio dos sintomas; comparando-se
as duas entidades, as diferencas foram estatisticamente significantes. Estatisticamente os pa-
cientes com DMD iniciaram os sintomas com menor idade (DMD 3,71 anos e DMB 7,04),
apresentando mais cedo quedas frequentes (DMD 3,92 e DMB 6,69), seguidlas por dificuldades
para subir escadas, descer escadas, correr, dificuldade para deambular, apoio para marcha e
incapacidad ei de deambulacdo (somente 1 paciente com DM B necessitou de apoio para a marcha
aos 58 anos de idade e somente 1 paciente com DMB deixou de deambular aos 16 anos de
idade). Também os pacientes com DM D apresentaram dores musculares e cadimbras localizadas
em repouso com menor idade. Os deruais dados analisados ndo mostraram diferencas estatis-
ticamente significantes entre as duas entidades (Tabela 1).

Tabela 1. Comparacdo da época em que surgiram sintomas nos casos de distrofia muscular
de Duchenne e de Becker, com o significado estatistico.

Dados clinicos Duchenne Becker p=

Média de idade na avaliacdo (anos) 8,85 15,37 0,0000
(3,00 - 16,24) (3,49 - 61,00)

Jdade de inicic dos sintomas 3,71 7,04 09,0000
{0 - 10,58) (1,00 - 36,00)

Média de idade de inicio dificuldades para:

deambular 4,17 6,79 0,0004

correr 3,95 6,82 0,0109

subir escadas 521 12,24 0,0002

descer escadas 5,00 10,67 0,0158

Média de idade em que surgiram:

quedas frequentes 3,92 6,69 0,0033
necessidade apoio marcha 7,18 34,85 0,0052
dores musculares localizadas 5,23 16.63 0,0012

Média de idade em gue deixaram de:

deambular 9,05 14,00 * 0,0885
subir escadas 6,93 58,00 * 0,0000

* somenie um caso.



2. Exame neurolégico — Nenhum dos 138 pacientes apresentava exame neuroldgico nor-
mal por ocasido da «avaliacdo. Somente 1 dos pacientes com DMB nado deambulava (parou aos
14 anos), enquanto 4 com DMD deixaram de deambular antes dos 10 anos (pararam aos 7,00,
8,83, 9,25 e 10,00 anos, respectivamente). O exame neuroldgico mostrou diferenca estatistica
somente quanto a presenca do reflexo aquileano e auséncia de atrofia muscular, mais fre-
gquentes nos pacientes com DMB, e maior impossibilidade para deambular nos pacientes com
DMD (p<0,05). Na escala de Vignhos e Archibald, a maior parte dos pacientes com DMB
(73,9%) encontrava-se nos graus 3 (sobe escadas somente com auxilio de corriméao) e 4 (deam-
bula sem ajuda, ndo consegue subir escadas), enquanto apenas 50,0% dos pacientes com DMD
encontravam-se classificados nos graus 3 e 4 na ocasido dia avaliacao (Tabela 2).

Tabela 2. Distribuicdo dos pacientes com distrofia muscular de Duchenne e Becker, conforme
a escala de Vignos e Archibald.

Escala de Vignos e Archibald Duchenne Becker
0 —— R
1 3 (2,7%) —_
2 10 ( 8,9%) 5 (19,29%)
3 39 (34,8%) 13 (50.8%)
4 17 (15,2%) 6 (23,1%)
5 3 (80%) ——
6 9 (8,0%) 1 (38%)
7 15 (13,49%) 1 (3,8%)
5 9 ( 8,09%) E—
9 1 (9,9%) —
Total 112 26
p = 0,0661
3. Investigacdo — Na rotina laboratorial ndo encontramos diferenca estatisticamente sig-

nificante entre os pacientes com DMD e DMB.

4. Biopsias musculares — Entre as 70 variaveis analisadas (alteracdes histoldgicas indivi-
duais), s6 foram encontradas diferencas estatisticamente significantes em 13 (p<0,05). Nos
casos de DM D houve predominio (com valor estatisticamente significante) dos seguintes dados
histoldgicos: proliferacdo de tecido conjuntivo, infiltracdo por tecido adiposo e fibras redondas
atréficias difusas (Fig. 1). Nos casos de DMB houve predominio (com valor estatisticamente
significante) dos seguintes dados histolégicos: fibras angulares atréficas dispersas, fibras hi-
pertroficas difusas, maior quantidade de fibras com nucleos internos, divisdes, hipertrofia de
fibras tipo 1, hipertrofia de fibras tipo 2, fibras angulares atréficas na NADH-tetrazolium
reductase, aumento focal de NBT reduzido na NADH-tetrazolium reductase, fibras angulares
atroficas na esterase inespecifica e acumulo de NBT reduzido na periferia das fibras na desi-
drogenase succinica (Figs. 2 e 3; Tabela 3). Os diagndsticos histolégicos que predominaram
nas duas entidades foram miopatia crbénica ativa em 75,9% dos casos de DMD e 96,2% nos
casos DMB (Tabela 4). A bi6épsia muscular com histoquimica isolada, sem ter informacoes
clinicas ou resultados da distrofinia por imunofluorescéncia, permitiu fazer o correto diagnodsti-
co em 52,7% dos casos de DM D e 69,2% dos casos de DM B.

5. Imunofluorescéncia para distrofina —e Estavam disponiveis para imunofluorescéncia 60
casos. Em 40 casos de DM D nao foi detectada distrofina pela imunofluorescéncia, em 6 casos
existiam raras fibras com pontos nas paredes das células ou raras fibras com atividade normal.
Em 8 casos de DMB existiam falhas focais nas membranas das células e em 6, além das
falhas, existiam fibras sem reacdo, dispersas entre as fibras com falhas ou normais (Fig. 4).
Estatisticamente foi significante a diferenca (Tabela 5). Tendo como critério basico a presenca
de distrofina (DM D com auséncia, fibras com pequenos focos de atividade nas membranas ou
raras fibras com atividade e DM B com falhas focais ou raras fibras sem atividade entre fibras
normais e ou com falhas focais), verificamos que a biépsia muscular foi: — concordante com
o diagnostico final em 38 casos (82,6%) de DM D e 10 casos (71,4%) de DMB; nao concordante
em 8 casos de DM D (17,4%) e em 4 caso® de DMB (28,6%). Apesar de apresentar a bidpsia
muscular mais falhas no diagndéstico dos casos de DM B, esta relacdo nao foi significante (.qui-
quadrado).









Tabela 3. Alteragdes histolégicas encontradas em distrofias musculares de Duchenne e Becker,

conforme a intensidade e seu significado estatistico,

Discreto
Alteracdes histolégicas (%) Normal Moderado Severo p=

Prcoliferacdo tec. conjuntivo

Duchenne 25,9 73,1

Becker 74,1 29.¢ ¢, 0000
Infiltracdo tec. adiposo

Duchenne 0,9 429 56,3

Becker 19,2 65,4 15,4 Q,0000
Fibras redondas atrdficas difusas

Duchenne 3.6 46,4 50,0

Becker 80,8 19,2 0,062
Fibras angulares dispersas

Duchenne 97,2 1,8 0,9

Becker 76,9 23,1 04,0002
Fibras hipertréficas difusas

Duchenne 48,2 50,9 0,9

Becker 7,7 80,8 11,5 Q,0000
Nicleos internos

Duchenne 30,9 68,2 0,9

Becker 3,8 92,3 3,8 90,0117
Divisoes

Duchenne 51,8 391 9,1

Becker 26,9 38,5 34,6 0,0019
Hipertrofia de fibras tipo 1

Duchenne 58,7 394 1,8

Becker 30,8 69,2 0,0218
Hipertrofia de fibras tipo 2

Duchenne 48,6 47,7 3.8

Becker 3.8 73,1 23.1 0,000}
Fibras angulares atréficas na NADH-TR :

Duchenne 99,1 0,9

Becker 84.6 15,4 90,0032
Aumento fooal-NADH

Duchenne 98,2 1,8

Becker 84,6 15,4 0,0125
Fibras angulares atréficas na esterase

Duchenne 92,5 7.5

Becker 87,7 42.3 0,6000
Acimulo NBT periferia na SDH

Duchenne 100,0

Becker 98.0 12,0 0,0101




Tabela 4. Diagndsticos andtomo-patolégicos em 138 casos de distrofiz muscular {(por congela-
c&o, a fresco e histoguimiea).

Piagnésticos andtomo-patoldgicos Duchenne Becker
Miopatia ativa 1 ( 38%)
Miopatia cronica 3 (2,7%)

Miopatia cronica ativa 80 (75,9%) 30 (96,2%)
Miopatia cronica, estadio final 12 (10,7%)

Miopatia crénica ativa eom acimulo de lipidios 2 (1,8%)

Misculo em estadio final, impoessivel o diagnoéstico 10  ( 8,99%)

Total de casos p = 0,0397 112 26

Tabela 5. Deteccio da distrofina. por imunoflucrescéncia em 60 casos de distrofias musculares
de Duchenne e Becker.

Tipo de alteracéo Duchenne Becker

Auséncia de reacio 4 (87,09%) 0
Auséncia, focos de atividade ou raras fibras c/reacido & (13,0%) 0
Fibras s/reacio e falhas focais 0 6 (42,9%)
Falhas focais o 8 (57,1%)
Total p = 0,0000 46 14

COMENTARIOS

Desde as primeras descrigdes rdatando uma forma benigna da distrofia
muscular progressva ligada ao sexo (DM B), ficou clara a dificuldade na dis
tincdo desses pacientes daqudes com DMD, pea smilaridade de apresentacao
cliinico-patolégica, diferenciando-se somente pda benignidade dos casoss,i17,22,27.

A maioria dos casos da DMB ja tem sintomas antes dos 10 anos de idade,
exigindo casos em que €es se iniciam antes dos 5 anos de idade, ficando dificil
diferenciar da DMD 3,21,2227, Devido a maior preservacdo da forca muscular, os
pacientes com DM B usualmente ainda deambulam aos 16 anos de idade, assm
permanecendo acima dos 30 anos, com reatos de sobrevida média que variam
da tercera a oitava década3s,17,21,22,27. Os casos de DMD, por apresentarem afec-
cao muscular maior, deixam de deambular em torno dos 10 anos de idade, rara-
mente sobrevivendo apds os 20 anos de idade 3,27. No entanto, alguns casos de
DMD ainda deambulam apds os 10 anos de idade e apresentam maior preser-
vacao da forca muscular, sugerindo uma forma mais benigna da DM D, quando
comparados a outros pacientes da mesma idade>$, formando categoria dasdfi-
cada por alguns autores como «outliners»>4. Estes fatos foram perfatamente
demonstrados em nosso grupo, no qual os pacientes com DMD apresentavam
sntomas precocemente, ao contrario daqudes com DMB, que tinham sntomas
com inicio mais tardio, que dependiam principalmente da musculatura de mem-
bros inferiores (Tabda 1).

O exame neurolégico dos pacientes com DM D e DM B, apesar de apresentar
algumas diferencas edatisticamente dggnificantes, ndo diferencia uma entidade
da outra pois, em ambas, ha acometimento de musculatura de cinturas pdvica
e escapular, progressva reducao de forcga, principalmente proximal, reducao ou
austucia de reflexos tendinosos, pseudo-hipertrofia de panturrilhas, contraturas
musculares e, na sequéncia, dificuldade progressva para deambular e manobra
de Gowers presente. Entretanto, as épocas em que surgem essas alteragdes sao
precoces na DMD, ao contrario da DMB, em que ocorrem tardiamente, com
evolucdo mais lenta e mais benigna. Portanto, o exame neurolégico ndo permite
diferenciacdo entre as duas entidades na fase precoce 3,9,10,17,18,20,21,27.

A creatinoquinase geralmente esta bastante devada tanto na DMD como
na DM B, principalmente nos pacientes mais jovenss,i7,27. A medida em que a
doenca progride, pea destruicao gradativa do tecido muscular, essa enzima tende



a ter seus nivels séricos reduzidos, chegando a niveis proximos ao normal
Portanto, as enzimas s&ricas néo permitem diferenciar uma doenca da outr a’»”,
fato que também constatamos no presente estudo.

Nos rdatos da literatura € referido que os casos de DMB e os de DMD
apresentam detromiografia com padrdo miopatico=>:7, embora na revisdo de
Bradley e col.s sggam apontados exames sugestivos de desnervacdo em alguns
casos de DMB. Nossos casos apresentam todos os critérios para serem catalo-
gados como de tipo «miopatico», sendo a atividade esponténea ocasonal inter-
pretada como devida a necrose segmentar de fibras' 6.

Os estudos histopatolégicos dos casos de DMB sao semdhantes aos dos
de DMD na fase préclinica ou precoce, em que exisem necrose com fagocitose,
fibras basofilicas com pouca proliferacdo de tecido conjuntivo, infiltracdo por
tecido adiposo e variacdo do diametro de fibrasie,17,20. A esses dados foram
sendo agrupados novos achados, como atrofia e hipertrofia de fibras, fibras em
divisao, fibras atrdéficas anguladas, agrupamentos e grumos nucleares3,16,20. Estes
ultimos dados, junto com a detromiografia de padrao neuropatico, sugeriram
a possibilidade de desinervacdo concomitante em alguns casos da mesma familia’.

No presente estudo, os dados histolégicos correspondentes a miopatias cr6-
nicas e de longa evolucdo foram o0s que apresentaram maior dgnificAncia esta-
tigtica, favorecendo a DMB, exceto a proliferacdo de tecido conjuntivo e infil-
tracéo de tecido adiposo, que era muito mais importante na DMD. A variacao
no didmetro das fibras ndo teve diferenca estatisica, como apontado na lite-
ratura 3,20, possvelmente porque nossos casos foram submetidos a bidpsa com
menor idade. N&o foi detectado, em nosso material, aumento ggnificativo de
grumos nucdleares e agrupamentos, somente numero aumentado de nucleos inter-
nos e fibras angulares em maior niUmero nos casos de DMB. Estes dados podem
auxiliar na sua diferenciacdo com DMD. A média de idade dos pacientes estu-
dados em nosso Servico foi menor que a descrita na literatura s**, além do que
NOSO seguimento e a utilizacdo da técnica de deteccdo da distrofina por imuno-
fluorescéncia, nos casos precoces, permitiram catalogar os pacientes adequada-
mente.

O gene dessas digrofias musculares encontra-se na regidao Xp21 do cro-
mossoma X. Cerca de V3 dos casos de DM D estdo associados com novas muta-
coes1.1819. A determinacdo do locus do gene da digtrofia muscular progressva
de Duchenne permitiu identificar o respectivo produto, uma proteina de 400
kilodaltons que foi chamada digrofina, exigente em pessoas normais e associada
as triades do ssema sarcotubular n,i2,;i4, A heterogeneidade das apresentacdes
ciinicas e a variagdo da intenddade dos sntomas, em formas mais benignas
como a digrofia muscular de Becker, parecem estar reacionadas ao nivd e
intensdade das deegcbes que ocorrem no DNA dos pacientes9,10,18,25. Estudos
mais detalhados do curso clinico de individuos afetados mostram que pacientes
com DMD e DMB exibem heterogenedade consgderavd, variando desde o feno-
tipo da forma classica de DMD ate varias formas de DMB. Esta heterogeneidade
torna o progndéstico incerto para o médico e a avaliacdo, para novas terapéu-
ticas, mais dificil. Grande parte desta heterogeneidade €, provavedmente, devida
a lesbes moleculares diferentes no locus da DMD e da DMB, embora tenham
ddo rdatadas algumas excegdes?’.

Utilizando dados de clinica, assm como dados laboratoriais e histologicos,
em algumas ocasides nao € possivel chegar a um diagnéstico final adequado em
todos os casos. Com a identificacédo da digrofina na parede das cdulas mus
culares normais e sua auséncia nos casos de DM D, novos horizontes se abriram
para a clasdficacdo correta das distrofias musculares2,12,25. Novas pesquisas,
utilizando critérios clinicos, histoldgicos e imunocitoquimicos, com maior numero
de pacientes em diversas idades e graus de evolucdo, sdo necessarias a fim de
qgue s conheca 0 grau de sengbilidade da técnica da imunofluorescéncia para
distrofina, principalmente quando sdo investigados casos com baixa idade.

Agradecimento — Agradecemos a Srta. Sumico Nakagawa pela assisténcia técnica nas
preparacdes histolégicas e nas imunofluorescéncias.
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