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Introdução
As distrofias musculares (DM) são um grupo de doenças 

heterogêneas, determinadas geneticamente e caracterizadas 
por atrofia e fraqueza muscular progressivas. Mutações 
em genes que codificam proteínas da fibra muscular são 
responsáveis pelo desenvolvimento das DM. Existem diversos 
tipos de DM, a depender da proteína deficiente, cada 
qual com sua história natural e suas manifestações clínicas 
características. Assim como os demais aspectos clínicos, o 
acometimento cardíaco também é bastante variável.1,2 

Neste trabalho, revisamos os aspectos mais importantes 
do seguimento clínico-ecocardiográfico das DM mais 
frequentemente associadas à cardiomiopatia, dentre elas 
as distrofinopatias, as DM de cintura (DMC), as distrofias 
miotônicas e a DM de Emery-Dreifuss (EDMD). 

Aspectos gerais relacionados ao 
diagnóstico clínico e ecocardiográfico 
das distrofias musculares

O diagnóstico clínico é realizado considerando a evolução 
dos sintomas e a história familiar, e, na maioria dos casos, o 
estudo genético e/ou a análise imunoistoquímica confirmam 
o diagnóstico e auxiliam na classificação da DM (Tabela 1).1,2

Os sintomas e sinais relacionados à cardiomiopatia 
habitualmente estão ausentes nesses pacientes devido à 
limitação funcional causada pela fraqueza muscular. Nesse 
contexto, a ecocardiografia é ferramenta essencial no manejo 
das DM, pois, além de ser amplamente disponível e apresentar 
baixo custo, ela permite avaliação cardíaca anatômico-
funcional e detecção de alterações pré-clínicas.3

O aumento da sobrevida dos pacientes com alguns tipos de 
DM, devido ao desenvolvimento de novas terapias específicas, fez 
com que as complicações cardiológicas surgissem como principal 
causa de morbimortalidade e, por esse motivo, a detecção de 
alterações cardíacas e a introdução de terapia direcionada à 
cardiomiopatia precocemente tornaram-se imprescindíveis.3,4

Manifestações cardíacas e achados 
ecocardiográficos das distrofinopatias

A DM de Duchenne, doença neuromuscular mais comum 
da infância, reflete o espectro mais grave das distrofinopatias, 
que compreendem também a DM de Becker e as 
carreadoras assintomáticas da mutação no gene DMD.4 
As manifestações clínicas cardiológicas, caracterizadas por 
cardiomiopatia dilatada (CMD) e suas complicações, podem 
ocorrer em qualquer um dos espectros das distrofinopatias, 
sem correlação com a gravidade do comprometimento 
muscular periférico.4,5

Nos últimos anos, tem-se questionado o papel da 
ecocardiografia na avaliação das distrofinopatias, pois alguns 
estudos demonstram superioridade da ressonância magnética 
cardíaca (RMc).6 Apesar disso e considerando as limitações 
inerentes à RMc, a ecocardiografia mantém seu valor na 
avaliação rotineira desses pacientes, visto que é amplamente 
disponível, apresenta baixo custo e é isenta de efeitos adversos 
graves.7,8 Estudos comparando a ecocardiografia com a RMc 
mostram que os parâmetros ecocardiográficos para avaliar 
a função sistólica do ventrículo esquerdo (VE) com melhor 
correlação com a RMc são o encurtamento percentual do 
VE6,9 e a fração de ejeção do ventrículo esquerdo (FEVE) pelo 
método área-comprimento.6

Os achados ecocardiográficos típicos são a dilatação e a 
disfunção sistólica do VE, que definem o fenótipo de CMD4,5 
(Figura 1). Alterações características das distrofinopatias são 
as alterações segmentares de contratilidade, com predileção 
pelo acometimento da parede ínfero-lateral do VE.4,5 O strain 
miocárdico avaliado pela técnica de speckle tracking também 
demonstra alterações em relação a indivíduos saudáveis, com 
redução do strain longitudinal global (SLG)4,7,10,11 (Figuras 2 
e 3), do strain circunferencial global7,11 e do strain radial 
global, especialmente das paredes inferior, ínfero-lateral, 
anterolateral e anterior, principalmente de seus segmentos 
basais.7,11 Um estudo demonstra também redução do strain 
miocárdico tridimensional, seja ele no eixo longitudinal, 
circunferencial ou radial.12 Metanálise recente determinou 
que o parâmetro ecocardiográfico mais estudado e com 
maior confiabilidade para a detecção de disfunção sistólica 
precoce do VE é o SLG,13 que pode apresentar alteração 
em até 50% dos pacientes com DMD e FEVE normal.8 
Em relação à disfunção diastólica do VE, pacientes com 
DMD apresentam menores valores das ondas e’ septal e 
lateral, além de maiores relações E/e’, se comparados aos 
controles,11 mas não preenchem critérios ecocardiográficos 
para disfunção diastólica do VE significativa. As câmaras 
direitas, em geral, são preservadas.7
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Recomendam-se eletrocardiograma (ECG) e ecocardiograma 
transtorácico ao diagnóstico e a cada 2 anos antes dos 10 anos 
de idade e, após, anualmente.4,5 Deve-se sempre considerar 
a RMc, especialmente em pacientes mais velhos e com pior 
qualidade de imagem ecocardiográfica, sendo que muitos 
advogam a realização da RMc anualmente, principalmente 
naqueles pacientes que já apresentam cardiomiopatia 
relacionada às distrofinopatias.4,6

Manifestações cardíacas e achados 
ecocardiográficos das distrofias miotônicas

As distrofias miotônicas são as DM hereditárias mais 
comuns do adulto e caracterizadas por um acometimento 
multissistêmico.14,15 As manifestações cardíacas mais 
características são as arritmias, incluindo distúrbios de 
condução, taquiarritmias atriais e ventriculares e morte súbita 

Tabela 1 - Aspectos Genéticos, Patogênese e Achados Ecocardiográficos Típicos das Distrofias Musculares mais Frequentemente 
Associadas à Cardiomiopatia.

Classificação Herança Gene Patogênese Manifestações Clínicas Não 
Cardíacas

Achados 
Ecocardiográficos Típicos

Distrofinopatias

Distrofia Muscular 
de Duchenne

Recessiva 
ligada ao X DMD Deficiência total de distrofina

Atraso na aquisição da marcha
Fraqueza muscular proximal 
de membros inferiores de 
início antes dos 5 anos e 
rápida evolução para perda da 
deambulação (geralmente antes 
dos 12 anos)
Fraqueza muscular da cintura 
escapular

Dilatação do VE
Disfunção sistólica do VE
Predileção pelo 
acometimento da parede 
ínfero-lateral do VE
Redução do SLG, 
especialmente dos 
segmentos basais das 
paredes inferior, ínfero-
lateral, ântero-lateral e 
anterior

Distrofia Muscular 
de Becker

Recessiva 
ligada ao X DMD Deficiência parcial de 

distrofina

Semelhante à DMD, mas com 
início ao redor dos 10 anos e 
progressão mais lenta

Distrofias 
Miotônicas

Tipo 1 Autossômica 
dominante DMPK Expansão de repetições CTG

Fraqueza muscular de 
predomínio distal associada à 
fraqueza da musculatura facial, 
com ptose palpebral e fenômeno 
miotônico
Manifestações sistêmicas: 
catarata, resistência insulínica, 
falência gonadal e calvície. 
Pode iniciar ao nascimento 
(congênita), na infância ou na 
vida adulta

Disfunção sistólica do VE
Redução do SLG, 
especialmente do strain 
longitudinal apical
Disfunção diastólica do VE 
com AE normal
Prolapso da valva mitral
Derrame pericárdico

Tipo 2 Autossômica 
dominante CNBP/ZNF9 Expansão de repetições 

CCTG

Fraqueza muscular de 
predomínio proximal
Sintomas menos intensos e com 
evolução mais lenta do que na 
distrofia miotônica do tipo 1.
Não inicia na infância

Distrofias 
Musculares de 
Cinturas

Laminopatia 
(LGMD1)

Autossômica 
dominante LMNA Deficiência de lâmina A/C

Fraqueza muscular de cintura 
escapular e pélvica de início 
durante a infância até a quarta 
década de vida

Dilatação do VE
Disfunção sistólica do VE
Disfunção diastólica do VE

Sarcoglicanopatias 
(LGMD2C-F)

Autossômica 
recessiva

SGCG
SGCA
SGCB
SGCD

Deficiência de beta-
sarcoglicana/gama-
sarcoglicana

Fukutinopatia 
(LGMD2I)

Autossômica 
recessiva FKRP Deficiência de proteína 

relacionada à fukutina

Distrofia 
Muscular de 
Emery-Dreifuss

Tipo 1 Recessiva 
ligada ao X EMD/FHL1 Deficiência de emerina/FHL1 Fraqueza muscular de 

distribuição úmero-peroneal 
associada a contraturas 
articulares precoces e 
proeminentes (extensão do 
pescoço, flexão do cotovelo e 
de tornozelos) com início na 
infância   

Predomínio de dilatação 
biatrial sobre dilatação 
do VE
Atrial standstill e aumento 
do risco cardioembólico
Disfunção sistólica do VE
Disfunção diastólica do VE

Tipo 2
Autossômica 
dominante/
recessiva

LMNA Deficiência de lamina A/C

CNBP/ZNF9: Cellular Nucleic Acid-binding Protein/Zinc Finger Protein 9; CTG: Citosina-Timina-Guanina; DMD: Duchenne Muscular Dystrophy; DMPK: Myotonic 
Dystrophy Protein Kinase; FHL1: Four And A Half LIM Domains 1; FKRP: Fukutin Related Protein LGMD: Limb-girdle Muscular Dystrophy; SLG: Strain longitudinal 
global; SNC: Sistema Nervoso Central.
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cardíaca e, menos frequentemente, apresentam-se como 
CMD.14,16 Essas complicações são mais comuns no tipo 1 do 
que no tipo 2,1,15,17 sendo responsáveis por cerca de 30% das 
mortes na distrofia miotônica do tipo 1.14

As alterações ecocardiográficas são variáveis, podendo 
ocorrer dilatação, disfunção sistólica e hipertrabeculação 
do VE; hipertrofia e disfunção diastólica do VE e prolapso 
da valva mitral.14 Podem ser observados também esclerose 
valvar mitral, aórtica e tricúspide, além de derrame 
pericárdico.14,15 A prevalência de disfunção sistólica do VE 
é de 13,8% na distrofia miotônica do tipo 1.18 A presença 
e a gravidade da disfunção sistólica do VE auxiliam na 
decisão de implante de dispositivos intracardíacos, como 
marca-passo e cardiodesfibrilador implantável, pois são 

preditores de distúrbios de condução e taquiarritmias 
graves.14 O SLG do VE é o parâmetro mais confiável 
para a detecção precoce de disfunção sistólica, sendo 
a redução do strain longitudinal apical o achado mais 
característico.19

Na nossa prática, devido à escassez de sintomas, à 
elevada prevalência de alterações eletrocardiográficas 
e ecocardiográficas subclínicas e ao pior prognóstico 
conferido por essas alterações, recomendamos avaliação 
no momento do diagnóstico, seguida por rotina anual com 
ECG, Holter 24 horas e ecocardiograma transtorácico, 
além de considerar precocemente prevenção primária com 
implante de dispositivos intracardíacos, como marca-passo e 
cardiodesfibrilador implantável.17,19

Figura 2 – Análise do strain longitudinal do ventrículo esquerdo nas incidências apicais de quatro (A), duas (B) e três (C) câmaras, e do strain longitudinal global do 
ventrículo esquerdo (D) de um paciente com distrofia muscular de Duchenne com fração de ejeção do ventrículo esquerdo normal e strain longitudinal global  alterado 
(strain longitudinal global de -17%).

Figura 1 – Fenótipo de cardiomiopatia dilatada em paciente deambulante de 15 anos com DM de Becker. 
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Manifestações cardíacas e achados 
ecocardiográficos das distrofias 
musculares de cinturas

As DMC são um grupo de doenças caracterizadas por 
atrofia e fraqueza muscular da cintura pélvica e escapular.1,16,17 
As DMC mais frequentemente associadas à cardiomiopatia 
são laminopatia (LGMD1B), sarcoglicanopatias (LGMD2C-F) 
e fukutinopatia (LGMD2I).1,17,20 As manifestações clínicas 
cardíacas são semelhantes àquelas de outras DM, incluindo 
CMD, arritmias cardíacas e morte súbita cardíaca.1,17

O padrão ecocardiográfico mais característico é o de CMD, 
com dilatação e disfunção sistólica e diastólica do VE,20 sendo 
que FEVE <50% ocorre em cerca de 80%, 50% e 39 a 45% dos 
pacientes com LGMD2E (beta-sarcoglicanopatia), LGMD2C 
(gama-sarcoglicanopatia) e LGMD2I, respectivamente.17,21-23

As recomendações quanto à periodicidade da avaliação 
ecocardiográfica nas DMC são baseadas em consensos 
de especialistas.17 Na nossa prática, realizamos ECG e 
ecocardiograma transtorácico no diagnóstico e, após, 
anualmente. Estudos são necessários para investigar os 
benefícios da avaliação do strain miocárdico e de outras 
técnicas ecocardiográficas recentes nas DMC.

Manifestações cardíacas e achados 
ecocardiográficos na distrofia muscular 
de Emery-Dreifuss

A EDMD é uma doença rara, caracterizada pela elevada frequência 
de acometimento cardíaco, habitualmente se manifestando como 
arritmias supraventriculares e ventriculares, distúrbios de condução, 
dilatação de câmaras e disfunção sistólica.1,2,16,24,25

Figura 3 – Avaliação do strain longitudinal global de três pacientes com distrofia muscular de Duchenne: (A) paciente do sexo masculino, 10 anos, início dos sintomas 
há 5 anos, deambulante, função sistólica do ventrículo esquerdo preservada, fração de ejeção do ventrículo esquerdo de 65% e strain longitudinal global de -20%; (B) 
paciente do sexo masculino, 12 anos, início dos sintomas há 10 anos, cadeirante, disfunção sistólica precoce do ventrículo esquerdo, fração de ejeção do ventrículo 
esquerdo de 58% e strain longitudinal global de -14%; e (C) paciente do sexo masculino, 17 anos, início dos sintomas há 15 anos, cadeirante, disfunção sistólica franca 
do ventrículo esquerdo, fração de ejeção do ventrículo esquerdo de 34% e strain longitudinal global de -14%.
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Pico de tensão sistólica

Pico de tensão sistólica
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Os achados ecocardiográficos mais frequentemente 
encontrados em pacientes com EDMD caracterizam o 
fenótipo de CMD, com dilatação e disfunção sistólica do 
VE, disfunção diastólica do VE e aumento biatrial.1,2,25 Atrial 
standstill e aumento do risco de fenômenos embólicos 
também podem ocorrer.16 Marchel et al. demonstraram que, 
em pacientes com EDMD e mediana de idade de 43 anos, 
até 41% apresentam dilatação do VE e 32% FEVE inferior a 
50%. Aumentos biatriais estão presentes em mais de dois 
terços dos casos e predominam sobre a dilatação ventricular. 
As alterações ecocardiográficas foram semelhantes entre 
EDMD dos tipos 1 e 2, apesar de classicamente as mutações do 
gene LMNA estarem mais frequentemente associadas à CMD, 
insuficiência cardíaca e morte súbita cardíaca, independente 
da presença ou não de envolvimento da musculatura 
esquelética periférica.24

A periodicidade da avaliação ecocardiográfica não está bem 
estabelecida, mas, na nossa prática clínica, recomendamos 

ECG, Holter 24 horas e ecocardiograma transtorácico no 
diagnóstico e, após, anualmente. A literatura é escassa em 
relação ao uso de novas técnicas ecocardiográficas, como 
o strain miocárdico, na EDMD. Devido ao elevado risco 
de distúrbios de condução, arritmias ventriculares e morte 
súbita cardíaca associado à EDMD, o rastreio cardíaco de 
familiares de primeiro grau e carreadoras assintomáticas 
deve ser realizado rotineiramente. Pelo mesmo motivo, 
cardiodesfibrilador implantável como prevenção primária 
deve ser considerado na EDMD do tipo 2.17
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