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RESUMO

Objetivo: investigar na literatura os aspectos cognitivos e de aprendizagem, especialmente da linguagem
escrita, de criangas com Distrofia Muscular de Duchenne (DMD).

Métodos: revisdo integrativa da literatura, com buscas aplicadas a quatro bases de dados: PubMed,
SciELO, Revista Brasileira de Neurologia e Biblioteca Virtual em Saude (BVS), entre 5 e 10 de fevereiro de
2025, utilizando os descritores: aprendizagem, leitura, cognigao social, alfabetizacao e DMD. Os artigos
foram analisados quantitativa e qualitativamente.

Reviséo da Literatura: dos 52 estudos encontrados, 9 foram selecionados. Os achados destacam
déficits relevantes em memoria de trabalho, fungdes executivas e habilidades de decodificagao fonoldgica
em pacientes com DMD. Tais dificuldades impactam significativamente a leitura e a aprendizagem.
Conclusao: a escassez de artigos mostra a importancia de mais estudos na area. Além dos
comprometimentos motores, a DMD também afeta significativamente a aprendizagem da linguagem
escrita. Novos estudos sdo necessarios para melhor investigar e intervir a aprendizagem de leitura em
DMD.

Descritores: Aprendizagem; Leitura; Cognicao Social; Alfabetizacao; Distrofia Muscular de Duchenne

ABSTRACT

Purpose: to investigate cognitive and learning aspects, particularly those related to written language, in
children with Duchenne Muscular Dystrophy (DMD).

Methods: an integrative literature review conducted through searches in PubMed, SciELO, Revista
Brasileira de Neurologia, and the Brazilian Virtual Health Library between February 5-10, 2025, using the
following descriptors: learning, reading, social cognition, literacy, and DMD. The selected articles were
analyzed both quantitatively and qualitatively.

Literature Review: out of the 52 studies identified, 9 were included. The findings highlight significant
deficits in working memory, executive functions, and phonological decoding skills in patients presented
with DMD. Such difficulties have a marked impact on reading and learning.

Conclusion: the scarcity of studies underscores the need for further research in this area. Beyond motor
impairments, DMD also significantly affects the learning of written language. Additional studies are
necessary to better investigate and support reading acquisition in individuals with DMD.

Keywords: Learning; Reading; Social Cognition; Literacy; Muscular Dystrophy, Duchenne
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INTRODUGAO

A Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) é uma
condicado neuromuscular recessiva e fatal, relacionada
ao cromossomo X. Provocada por mutagdes no gene
DMD, encarregado da sintese da proteina distrofina.
Possui baixa incidéncia, com estimativa 1:3.600-6.000
nascidos vivos'.

Além dos sintomas de fraqueza muscular, a DMD
também esta associada a desafios cognitivos e linguis-
ticos, como é observado em estudo que descreve o
atraso da linguagem nessa populacao?. A presenca
de comprometimento cognitivo nao progressivo €
amplamente reconhecida como uma caracteristica
comum em uma proporcao substancial de pacientes. A
deficiéncia intelectual (DI) € um aspecto frequente entre
criancas com DMD, afetando cerca de 30% delas. Essa
prevaléncia é maior do que a observada na populagao
geral, na qual se observam taxas de DI de aproxima-
damente 1%2. Os atrasos nos transtornos globais do
desenvolvimento e da linguagem podem constituir
os sinais de inicio desta doenga*. Alguns estudos®$,
mostram que a aquisicdo da linguagem parece estar
comprometida em meninos com DMD, destacando
o atraso na fala como um possivel sinal precoce
desse atraso®’. Desde a descricdo inicial da DMD
por Duchenne em 1868, uma incidéncia significativa
de transtornos do desenvolvimento intelectual e da
linguagem tem sido observada entre os pacientes com
Duchenne de Boulogne, com as primeiras descricoes
fazendo uma referéncia a um intelecto «mondtono e de
fala dificil»®.

Em estudos recentes? foram encontrados uma taxa
maior de DI (52%) em pacientes com DMD quando
comparados a estudos anteriores®'°. Essa diferenca
pode refletir o histérico genético intrinseco, ambiente
social desfavoravel e as dificuldades de acesso a
saude, educacéo e terapias de estimulagao.

A leitura, marco na evolugédo cognitiva humana,
proporciona um portal para a compreensao e interagao
com o mundo que nos rodeia. Desde a evolugéo da
humanidade, a capacidade de interpretar simbolos,
associa-los a caracteristicas visuais e integra-los ao
nosso conhecimento tem sido fundamental. A leitura
exige orientacao e ensino formal para ser efetiva-
mente internalizado'. Compreender os mecanismos

Rev. CEFAC. 2026;28(2):e4825 | DOI: 10.1590/1982-0216/20262824825s

subjacentes ao aprendizado da leitura permite imple-
mentar intervencdes mais eficazes para aqueles que
enfrentam desafios nesse processo.

A literatura cientifica tem destacado como a apren-
dizagem da linguagem escrita modifica a cognicao
e habilidades linguisticas'>. Na leitura, decodifi-
ca-se codigos escritos que atribuem significados.
A compreensao é considerada o objetivo final da
leitura, importante ndo apenas para a disciplina de
Portugués, mas para todas as outras disciplinas,
como: matematica, geografia e histéria. E amplamente
reconhecido na literatura a relagéo entre a decodifi-
cacao/compreensao leitora com as habilidades de
processamento fonolégico, reforcando que dificul-
dades nestas habilidades podem comprometer a
leitura’®,

As competéncias de processamento fonoldgico
sdo: consciéncia fonoldgica (CF), nomeacdo automa-
tizada rapida (NAR) e memdria de trabalho (MT). A
consciéncia fonoldgica refere-se tanto a consciéncia de
que a fala pode ser segmentada, quanto a habilidade
de manipular tais segmentos. Desenvolvida concomi-
tante ao processo de alfabetizacéo®. Por meio da NAR,
é possivel medir a velocidade com que uma crianca
consegue acessar o significado de palavras em sua
memoria de longo prazo, observando quanto tempo
ela leva para olhar o estimulo visual, reconhecé-lo e
acessar seu significado na memoria de longo prazo'.
E, por fim, a memdria de trabalho armazena tempo-
rariamente informagbes em um coédigo fonoldgico,
permitindo a manipulacao dessas informacdes'®.

Mesmo que a producdo de conhecimento relacio-
nados a DMD tenha crescido nos Ultimos anos,
os aspectos linguisticos e neuropsicologicos sao
escassos em comparacao aos estudos voltados para
0os impactos neuromusculares™. A observagcdo de
alteracdes nos déficits linguisticos e a grande impor-
tancia do aprendizado da leitura para a cognicao
humana e interacdo com o mundo apontam para a
necessidade de investigar também o perfil linguistico
dessas criangas®. Assim, o objetivo deste trabalho &
investigar os aspectos cognitivos e de aprendizagem,
especialmente da linguagem escrita, em criancas com
DMD, por meio da literatura.
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METODOS

Esta € uma revisao integrativa da literatura, que
consiste na pesquisa e avaliagao criteriosa de estudos
publicados em relagao a hipétese proposta. A hipétese
levantada para a investigacao do estudo foi: Quais sao
0s aspectos cognitivos e de aprendizagem descritos
pela literatura cientifica sobre pessoas com DMD?

Com o obijetivo de garantir a precisao metodologica
do estudo, foram seguidas as seis etapas propostas
por Mendes, Silveira e Galvao (2008)?'. Sendo elas
respectivamente, (1) estabelecimento de hipotese ou
questao de pesquisa; (2) amostragem ou busca na
literatura; (3) categorizacado dos estudos; (4) avaliagao
dos estudos incluidos na revisao; (5) interpretacao dos
resultados; e, por fim, (6) a sintese do conhecimento
ou apresentacao da revisao. Com esse intuito, foram
consultadas as bases de dados virtuais: SciELO,
PubMed, Revista Brasileira de Neurologia (RBN) e
Biblioteca Virtual em Saude (BVS).

A busca por trabalhos nesta revisao literaria foi
orientada conforme a combinacao de cinco descri-
tores indexados no DeCS (Descritores em Ciéncias
da Saude). A busca foi feita entre 5 e 10 de fevereiro
de 2025. Para a realizacao do rastreio, os descritores
foram utilizados conforme estdo apresentados no
Quadro 1.

Quadro 1. Descritores indexados no Descritores em Ciéncias da
Saude utilizados na estratégia de busca

Descritores em Inglés Descritores em Portugués
Learning Aprendizagem
Reading Leitura

Social Cognition Cognigao social
Literacy Alfabetizacao
Muscular Dystrophy, Distrofia Muscular de
Duchenne Duchenne

A andlise dos dados seguiu critérios de inclusao
baseados no tema proposto: (1) possuir texto completo
disponivel online; (2) ter sido publicado em Inglés ou
Portugués; e (3) abordar aspectos cognitivos e de
aprendizagem de pacientes com DMD. Em virtude da
escassez de artigos, nao foram colocados limite de
ano de publicacéo.

A construcao da amostra de dados analisada, a
partir das estratégias de busca descritas acima, esta
disposta na Figura 1.
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#
1. Estabelecimento da hipétese/questao )

- Quais s@o os aspectos cognitivos e de aprendizagem descritos
| pela literatura cientifica sobre pessoas com DMD? )
[ 2. Amostragem / Busca na literatura )

- Bases consultadas: PubMed (18), BVS (27), RBN (6), SciELO

(1), Science Direct (0)

L - Total: 52 artigos y
4 D
3. Categorizagdo dos estudos
- Uso de descritores DeCS: Leamning, Reading, Social Cognition,

Literacy, DMD
\ J
4 ; : N

4. Avaliagdo dos estudos incluidos

- Critérios: texto completo online, idiomas (inglés/portugués),

tema sobre cogni¢do/aprendizagem em DMD

- Incluidos; 9 artigos
\. J
a4 )

5. Interpretagédo dos resultados

- Distribuigao por ano (1998-2022)

- Distribuic8o por base (77,8% PubMed; 11,1% RBN; 11,1% BVS)
L Nivel de evidéncia: 6 caso-controle/coorte (IV), 3 descritivos (V1) y
( 6. Sintese do conhecimento \

- Categorias teméticas:

A. Meméria de trabalho fonolégica (77,7%)

B. Habilidades de aprendizagem (22%)
C. Déficit cognitivo (22%)
D. Decodificago fonologica (11%)
3 0 i 11%)
G Fungdes executivas ( )

Figura 1. Construgao da amostra de dados

Caracterizagao dos Estudos

Esta revisdo integrativa é constituida de 52 artigos;
27 (51,9 %) artigos encontrados na base BVS; 18
(34,6%) na PubMed; seis (11,5%) na RBN; um (1,92%)
na SciELO. O Quadro 2 demonstra a disposicao
dos artigos encontrados. Apos a leitura dos titulos,
resumos, corpo do texto na integra, a amostra final foi
composta por nove (17,3%) dos artigos encontrados,
destes, sete (77,8%) da base de dados PubMED; um
(11,1%) da base de dados RBN e um (11,1%) da base
de dados BVS.

Com referéncia ao ano de publicagdo dos artigos
selecionados dentro da amostra final, apresentados no
Quadro 2, nota-se que a publicacao nao foi bem distri-
buida entre os anos.
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Quadro 2. Distribuigdo dos artigos conforme o ano de publicagéo

Ano Niimero Porcentagem
1998 1 11,1%
2001 1 11,1%
2018 2 22,2%
2020 2 22,2%
2021 1 11,1%
2022 2 22,2%
Total 9 100%

Em relacdo ao delineamento dos estudos selecio-
nados na amostra final, conforme proposto por

Stillwell??, a Quadro 3 apresenta a caracterizacao
destes de acordo com o nivel de evidéncia deles.

Quadro 3. Delineamento dos estudos selecionados na amostra final segundo nivel de evidéncia n=9

Delineamento Nivel de evidéncia Niimero Porcentagem
revisao Sistematica I - -
Ensaio Controlado Randomizado I - -
Ensaio Controlado Nado Randomizado Il - -

Caso Controle ou Estudo de Coorte vV 6 66,7%
Revisdo Sistematica de Estudo Qualitativo ou Descritivo V - -
Estudo Qualitativo ou Descritivo VI 3 33,3%
Artigo de Opini&o ou Consenso de Orgaos Vil i i
Governamentais ou Conselho de Especialidades Médicas

Total - 9 100%

Categorizacao Tematica

A leitura completa dos artigos proporcionou catego-
rizar os estudos com relacao as abordagens tematicas
realizadas pelos autores-pesquisadores referente as
dificuldades encontradas para a aquisicao da lingua
escrita nas criancas portadoras de DMD. Essas
categorias refletem as habilidades mais estudadas
sobre o tema. Assim, cinco areas tematicas foram
evidenciadas, apresentadas no Quadro 4.

Categoria A. Memodria de trabalho fonolégica

Essa foi a tematica mais fomentada; presente
(77,7%) Esses trabalhos
demonstram que a memoria de trabalho, habilidade

em sete dos estudos.
de armazenar temporariamente informacdées em um
cédigo fonolégico, permitindo a manipulacao dessas
informacoes'®, aparece prejudicada na maioria dos
estudos com criancas portadoras de DMD.
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Categoria B: Habilidades de aprendizagem

Nessa categoria, dois (22%) dos estudos mostraram
que os pacientes com DMD apresentaram déficits signi-
ficativos nas habilidades de aprendizagem testadas.

Categoria C: Déficit cognitivo

Déficit cognitivo esté presente em dois (22%) dos
estudos e apresenta a deficiéncia intelectual (DI) como
um aspecto frequente entre criangas com DMD, com a
porcentagem de 30%3.

Categoria D: Decodificagdo fonologica

Um (11,11%) dos estudos destaca a necessidade
de intervengoes precoces para melhorar as habilidades
de decodificacdo nessa populacéo.

Categoria E: FungGes Executivas

Essa tematica presente em um (11,11%) dos
estudos, apresenta o déficit de funcdes executivas nas
criancas com DMD, implicando no aprendizado da
lingua escrita.
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Artigo Categoria Nivel de evidéncia
Reading ability and processing in Ducchenne muscular dystrophy and spinal

muscular atrophy D v
Billard et al, 19982

Intelligence and Duchenne musculardystrophy: Full-Scale, Verbal, and A
Performanceintelligence quotients B Vi
Cotton MV, Voudoris M, Greenwood MJ, 2001° E

Implicit learning déficit in children with Duchenne muscular dystrophy: Evidence for

a cerebellar cognitive impairment? A IV
Vicari et al, 2018%

Desempenho cognitivo através do Mini-Exame do Estado Mental na Distrofia

Muscular de Duchenne C v
Nardes F, Araujo A, Goncalves R, 2018%

The Mini-mental State Examination (MMSE) as a cognitive screening tool in A

Duchenne Muscular Dystrophy. Annals of Child Neurology Vi
Nardes F, Aratjo APQC, Ribeiro MG, Bittar M & Gomes HF, 20202 C

Longitudinal evaluation of working memory in Duchenne Muscular Dystrophy A v
Thangarajh M, Efring GL, Tritillis P 20202

Working memory alterations play an essential role in developing global

neuropsychological impairment in Duchenne Muscular Dystrophy A Y]
Tyagi R, Arvind H, Goyal M, Anand A, Mohanty M, 2021%

Language development in preschool Duchenne Muscular Dystrophy boys A v
Chieffo DPR, Moriconi F, Mastrilli L, Lino F, Brogna C, Coratti G et al., 2022%

Behavioural strengths and difficulties in relation to intellectual functions and age in A

Swedish boys with Duchenne Muscular Dystrophy VI
Gillenstrand J, Ekstrom AB, Kroksmark AK, Tulinius M, Broberg M, 20222° B

No Quadro 5 estdo representados os artigos
escolhidos e seus objetivos, resultados, principais
implicacoes e as limitagcdes principais.

Mesmo que a producédo de conhecimento relacio-
nados a DMD tenha crescido nos Ultimos anos, os
aspectos linguisticos sdo escassos em comparagao
aos estudos voltados para os impactos neuromus-
culares da DMD™. A presente revisdo integrativa, nos
mostra que, dos 52 artigos inicialmente identificados,
apenas nove atenderam aos critérios de incluséao,
evidenciando a escassez de estudos especificos sobre
a tematica. Considerando que uma grande quantidade
das criangas com DMD possui alguns déficits impor-
tantes para a aquisicao da linguagem escrita, como em
memoria de trabalho sendo a mais descrita, &€ impor-
tante reunir os resultados da literatura cientifica sobre
esse topico para que se possa melhor compreender se
existem outros déficits relacionados e a melhor estra-
tégia para aborda-los.

A andlise dos resultados demonstrou que 66,7%
dos estudos possuem desenhos metodolégicos
observacionais analiticos (caso-controle ou coorte),
enquanto 33,3% sao puramente descritivos. Nenhum
ensaio clinico ou revisao sistematica foram identifi-
cados, o que reforca a fragilidade do nivel de evidéncia
disponivel.

Meméria de trabalho fonolégica foi o aspecto
mais estudado, aparecendo em 77,7% dos estudos.
A memoria de trabalho (MT) ou memoria operacional
(MO) se refere a memoéria responsavel pelo armaze-
namento temporario da informagdo para o desem-
penho de uma série de tarefas cognitivas'™. Alguns
estudos indicam que o baixo desempenho em MO
se correlaciona com deficiéncia em fungdes cogni-
tivas superiores, como Quociente de Inteligéncia
(Ql)*° e leitura®. Esse achado estd em consonancia
com pesquisas que associam mutacoes na distrofina
cerebral, especialmente as isoformas Dp140 e Dp71,
a déficits em processamento fonoldégico e armazena-
mento temporario de informacoes verbais.
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Quadro 5. Resultados da busca

Artigos encontrados,
autores e ano de Objetivo Resultados Implicacoes Limitacoes principais
publicacao
Reading ability and Comparar as habilidades Criangas com DMD Destaca a necessidade de Amostra pequena e
processing in Ducchenne de leitura de criangas apresentaram dificuldades intervengOes precoces para heterogénea (DMD +
muscular dystrophy and com DMD e atrofia especificas na leitura de melhorar as habilidades de | SMA); sem controle de
spinal muscular atrophy. | muscular espinhal (AME)

palavras complexas, refletindo |  decodificagao e fonologia
padroes similares a dislexia em criangas com DMD.
fonoldgica. Em contraste,
criangas com AME tiveram
desempenho mais uniforme,
sugerindo que as alteragoes
neuroldgicas especificas
da DMD influenciam

negativamente a leitura.

variaveis educacionais;
foco restrito em leitura.

Billard et al., 1998%

Intelligence and Duchenne Investigar déficits 0 estudo identificou Reforga a importéancia de Estudo descritivo
musculardystrophy: cognitivos especificos que meninos com DMD avaliagOes neuropsicologicas |  sem grupo controle;
Full-Scale, Verbal, and em meninos com DMD, apresentam déficits abrangentes em criangas | heterogeneidade de dados
Performanceintelligence | com énfase em memoria, significativos em tarefas com DMD para identificar agregados; avaliagao
quotients. processamento de que envolvem memoria de precocemente déficits restrita a Q.
Cotton MW, Voudouris M, | informagoes/habilidade trabalho, habilidades de cognitivos e implementar
Greenwood MJ, 2001¢ de aprendizagem e aprendizagem e fungoes estratégias de intervencéo
fungoes executivas. executivas.

adequadas que promovam o
desenvolvimento académico
e a qualidade de vida.
Usando a tarefa de memoria | Evidencia a necessidade de
de trabalho, o estudo revelou | terapias direcionadas para

Implicit learning déficitin | Avaliar a capacidade de

Amostra pequena; uso
children with Duchenne aprendizagem implicita

de MEEM pouco sensivel
muscular dystrophy: em criangas com DMD. que criangas com DMD, habilidades procedurais € | em criangas; sem grupo

Evidence for a cerebellar mesmo sem deficiéncia de aprendizagem implicita, controle saudavel.

cognitive impairment? intelectual global, tiveram especialmente em criangas

Vicari et al., 20182 desempenho inferior ao com DMD.
esperado.

Desempenho cognitivo | Avaliar déficits cognitivos | Dos pacientes avaliados, 33% | O MEEM demonstrou-se Amostra reduzida; foco
atraveés do Mini-Exame do | em pacientes com DMD apresentaram deficiéncia eficaz como ferramenta apenas em aprendizado
Estado Mental na Distrofia | usando o Mini-Exame do | intelectual moderada a grave. | de triagem para identificar | implicito; corte transversal

Muscular de Duchenne. Estado Mental (MEEM). Subtestes relacionados déficits cognitivos em sem evolugéo temporal.

Araujo N, Gongalves, a orientacao, calculo e pacientes com DMD,

20182 linguagem foram 0s mais contribuindo para
comprometidos. A média de 0 planejamento de
pontuagdo no MEEM foi 21, intervencoes.
abaixo do esperado para a

faixa etaria.
The Mini-mental State Avaliar se o Mini-Exame | Dentre 0s 67 participantes 0 MMSE é um bom teste MMSE pouco adequado
Examination (MMSE) as do Estado Mental do estudo com idade entre de triagem cognitiva para para pediatria; viés por
a cognitive screening tool (MEEM) é um teste 7 e 16 ano. os indices pacientes com DMD de 9 | escolaridade; sem grupo
in duchenne muscular confiavel para triagem de compreensao verbal anos ou mais. controle saudavel.
dystrophy. Annals of Child | em meninos com DMD € memoria de trabalho
Neurology. e comprometimento apresentaram 0s maiores
Nardes F. Aradjo AP de cognitivo. comprometimentos. A
QC, Ribeiro MG, Bittar M, correlagao entre o MMSE (e o
Gomes HF, 20202 WISC-IV foi moderada.
Longitudinal evaluation Avaliar a trajetoria do Meninos com mutagoes A memoria de trabalho Amostra limitada (brago
of working memory in desenvolvimento da downstream de exons 30,45 | em criangas com DMD é placebo de ensaio
Duchenne Muscular memoria de trabalho em | e 63 apresentaram déficits | fortemente influenciada pela | clinico); curto periodo de
Dystrophy. meninos com mutagdo | significativos em tarefas de localizagdo da mutagao seguimento (48 sem.);
Thangarajh M, Elfring GL, nonsense na DMD ao memoria de trabalho, como genética, reforgando a avaliou apenas memoria
Trifillis P 20202 longo de 48 semanas, span de digitos. importancia de intervengoes de trabalho.
considerando localizagao

precoces para mitigar 0s
impactos no aprendizado de
leitura e escrita.

genética e tratamentos.
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Artigos encontrados,
autores e ano de
publicacao

Objetivo

Resultados

Implicagoes

Limitacoes principais

Working memory alterations
play an essential role
in developing global
neuropsychological
impairment in Duchenne
Muscular Dystrophy.
Tyagi R, Arvind H, Goyal
M, Anand A, Mohanty M,
202177

Examinar o impacto das
alteragGes na memoria
de trabalho e outras
fungoes cognitivas em
criangas indianas com
DMD.

As maiores dificuldades foram
observadas em tarefas que
exigem memoria de trabalho e
habilidades visuoespaciais.

As alteragOes na memoria
de trabalho sao o nicleo dos
déficits neuropsicoldgicos
na DMD, destacando a
necessidade de reabilitagao
para melhorar o desempenho
académico e as habilidades
de leitura e escrita.

Amostra relativamente
pequena; possiveis vieses
culturais/linguisticos nos
testes; estudo transversal.

Language development
in preschool Duchenne
Muscular Dystrophy Boys.
Chieffo DPR, Moriconi F,

Mastrilli L, Lino F, Brogna C,
Coratti G et al., 202228

Investigar habilidades
linguisticas em criangas

pré-escolares com DMD.

Identificou comprometimento
na repeticao de palavras
longas e na articulagao,

embora a compreensao lexical
e sintatica permanecesse

dentro do esperado para a
idade.

Diagnosticos precoces
podem ajudar a implementar
intervengoes que melhorem

0 desenvolvimento da
linguagem e a comunicacéo

em criangas com DMD.

Amostra pequena;
apenas criangas pré-
escolares com QI normal;
estudo transversal
sem acompanhamento
longitudinal.

Behavioural strengths
and difficulties in relation
to intellectual functions
and age in Swedish boys
with Duchenne Muscular
Dystrophy.
Gillenstrand J, Ekstrom AB,
Kroksmark AK, Tulinius M,
Broberg M, 20222

Investigar as fungoes
cognitivas de pacientes
com DMD e sua relagao

com a auséncia de
distrofina.

Alteragoes cognitivas foram
observadas em areas como

0 cortex e hipocampo devido

a auséncia de isoformas
de distrofina. Os pacientes
apresentaram déficits

significativos em memoria
de trabalho e habilidades de
aprendizado, com QI médio

deslocado abaixo do esperado

para a populagao.

Destaca-se a necessidade de
intervengoes educacionais
e terapéuticas adaptadas as
limitagoes especificas de
pacientes com DMD.

Dados autorrelatados
pelos pais (viés de
percepcéo); estudo

transversal; sem grupo
controle saudavel.

AME - Atrofia Muscular Espinhal (AME); DMD — DMD; MEEM — Mini-exame do estado mental

Em contrapartida, outro estudo? identificou compro-
metimento na repeticdo de palavras longas, porém a
compreensao lexical e sintatica permaneceu dentro
do esperado para a idade. Ainda que a MO tenha se
mostrado abaixo do esperado neste estudo, nao foi
observado interferéncia no objetivo final da leitura, que
€ a compreensao leitora.

Habilidades de aprendizagem foram descritas em
22% dos estudos, indicando que parte significativa dos
pacientes apresentam comprometimentos que ultra-
passam a esfera motora. Desde a descricao da DMD
por Duchenne, em 1868, observa-se uma ocorréncia
comum de transtornos do desenvolvimento intelectual
e da linguagem entre os portadores. Duchenne de
Boulogne descrevia o intelecto dos primeiros pacientes
observados como “mondétono e de fala dificil”2.

Em uma amostra de 30 pacientes com DMD, entre
8 e 22 anos, 33% deles preencheram todos os critérios
clinicos para DI moderada-grave, segundo DSM-5, em
que subtestes relacionados a orientagdo, calculo e
linguagem foram os mais comprometidos®. Em outro
estudo, mais recente?, encontrou-se uma taxa alta

(52%) de DI , reforcando a necessidade de avaliagao
neuropsicologica sistematica

Decodificacao fonolégica e fungao executiva
foram as categorias menos exploradas, 11% cada.
Os achados sugerem que criangas com DMD podem
apresentar padroes semelhantes aos observados em
quadros de dislexia fonoldgica e déficits em planeja-
mento e atencdo, impactando diretamente a aprendi-
zagem da leitura e escrita.

As funcdes executivas sao descritas como as habili-
dades cognitivas que permitem a uma pessoa orientar
e gerenciar suas funcdes cognitivas, emocionais e
comportamentais de modo mais consciente, flexivel
e adaptativo em relacdo as demandas internas e
externas. Com dificuldades significativas nas funcoes
executivas é esperado um déficit na compreensao
leitora, que é o objetivo final da leitura®. Em um dos
estudos® mostra-se resultados onde meninos com
DMD apresentam déficits significativos em tarefas que
envolvem as funcdes executivas.

Os estudos analisados evidenciam que, mesmo
em criancas sem deficiéncia intelectual global, a
DMD esta associada a dificuldades significativas em

DOI: 10.1590/1982-0216/20262824825s | Rev. CEFAC. 2026;28(2):e4825


https://creativecommons.org/licenses/by/4.0/

8/9 | Abreu CYAS, Pastura G, Mendes L, Nardes F

leitura, escrita e compreensao leitora?*. Tais dificul-
dades tém repercussdes no desempenho escolar e no
desenvolvimento social, indicando a necessidade de
mais estudos para entender quais sao as estratégias
pedagdgicas e terapéuticas mais indicadas.

Limitacoes da Literatura

As limitacdes mais presentes nos estudos sao as
amostras pequenas e heterogéneas, o que compro-
metem a generalizagdo dos resultados. Porém,
se trata de uma doenca rara e com fatalidade por
volta da segunda década de vida'. Caso os estudos
colocassem mais critérios de inclusdo, as amostras
poderiam ser ainda menores.

O predominio de delineamentos transversais nao
permite observar a progresséao dos déficits ao longo do
tempo, porém a dificuldade de locomocao dos porta-
dores de DMD aumentam com o passar dos anos',
podendo ser uma barreira importante para chegar ao
local da avaliacao.

A auséncia de grupos controle saudaveis em parte
dos estudos também é uma limitagao importante, pois
restringe comparagdes mais amplas.

CONCLUSAO

Este estudo reforca que os desafios enfrentados por
individuos com DMD nao estao apenas na area neuro-
muscular, mas também na aquisicdo da linguagem
escrita. A partir desta revisdo de escopo, observou-se
que os déficits relacionados a meméria de trabalho,
funcdes executivas e habilidades de decodificacao
fonoldgica, que exercem impacto significativo na apren-
dizagem, leitura e escrita, sdo encontrados em grande
escala nas criancas com DMD, além da presenca
de deficiéncia intelectual em parcela significativa da
amostra. Observou-se ainda, poucos trabalhos sobre o
tema, com diferentes desenhos metodoldgicos, multi-
céntricos e com amostras expressivas.

Esta revisdao de escopo oferece uma visdo abran-
gente sobre cognicao e aprendizagem na DMD, eviden-
ciando tanto os avancos alcancados quanto as areas
que carecem de maior aprofundamento cientifico, de
modo a guiar praticas clinicas, educacionais e futuras
pesquisas. Embora os avancos cientificos tenham
permitido um entendimento mais amplo dos aspectos
neuromusculares da DMD, se mostra necessaria
uma atencao maior as questoes linguisticas e educa-
cionais desses pacientes. O diagndstico precoce e
intervencdes direcionadas, como terapias focadas

Rev. CEFAC. 2026;28(2):e4825 | DOI: 10.1590/1982-0216/20262824825s

na memoria de trabalho e estratégias de aprendi-
zagem, sao essenciais para melhorar o desempenho
académico e a qualidade de vida dessas criangas.
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