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ABSTRACT 

 

Introduction: Facioescapuloumeral Muscular Dystrophy (FSHD) is one of the most 

frequent forms of muscular dystrophy in adults, with a worldwide prevalence of 1: 20.000 

individuals. Limb-Girdle Muscular Dystrophy (LGMD), it is estimated 1-9: 100.000 

individuals. Objective: Characterize cognitive performance in patients with FSHD and 

LGMD. Methods: This study is a study of eight cases, four with a diagnosis of LGMD and 

four with a diagnosis of FSHD. The patients attended at the reference hospital of Porto 

Alegre in the outpatient clinics of the neuromuscular diseases of the Neurology and Medical 

Genetics services. Anamnesis carried out, followed by a battery of cognitive evaluation: 

Mini-Mental State Examination (MMSE), Montreal Cognitive Assesment (MOCA), 

Phonological Verbal Fluency and Semantic Verbal Fluency. Results: Patients with FSHD 

were younger, had higher schooling and had fewer cognitive impairments when compared 

to patients with LGMD. Conclusion: Patients with LGMD presented in their totality, 

changes in executive functions and patients with FSHD presented alterations in executive 

functions and verbal fluency, but not in their entirety. 

 

Key words: Facioescapuloumeral Muscular Dystrophy, Limb-Girdle Muscular Dystrophy, 

cognition. 
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RESUMO  

 

Introdução: A Distrofia Muscular Facioescapuloumeral (FSHD) é uma das formas mais 

frequentes das distrofias musculares em adultos, com prevalência mundial 1:20.000 

indivíduos. Já a Distrofia de Cinturas (LGMD), estima-se 1-9:100.000 indivíduos. 

Objetivo: Descrever o desempenho cognitivo em pacientes com FSHD e LGMD. 

Métodos: Este estudo trata-se de um estudo de oito casos, quatro tendo diagnóstico de 

LGMD e quatro com diagnóstico de FSHD. Os pacientes foram atendidos em um hospital 

de referência de Porto Alegre nos ambulatórios das doenças neuromusculares dos 

serviços de Neurologia e de Genética Médica. Foi realizado anamnese, seguido de uma 

bateria de avaliação cognitiva: Mini Exame de Estado Mental (MEEM), Montreal Cognitive 

Assesment (MOCA), Fluência Verbal Fonológica (FVF) e Fluência Verbal Semântica 

(FVS). Resultados: Pacientes com FSHD apresentaram menos idade, maior escolaridade 

e menos prejuízos cognitivos quando comparados com os pacientes com LGMD. 

Conclusão: Pacientes com LGMD, apresentaram em sua totalidade alteração restrita a 

função executiva, enquanto pacientes com FSHD apresentaram alterações em funções 

executivas e fluência verbal, porém, não em sua totalidade. 

 

Palavras-Chave: Distrofia Muscular Facioescapuloumeral, Distrofia Muscular do Cíngulo 

dos Membros, cognição 
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INTRODUÇÃO 

 

As distrofias musculares fazem parte de um grupo heterogêneo de condições 

hereditárias que compartilham achados distróficos na análise patológica do tecido 

muscular¹. São classificadas historicamente com base no achado clínico principal e na 

idade de início dos sintomas².  

A Distrofia Muscular Facioescapuloumeral (FSHD) é uma das formas mais 

frequentes das distrofias musculares em adultos, apresentando prevalência mundial de 1 

a cada 20.000 indivíduos8. A complexidade do diagnóstico molecular associado a grande 

heterogeneidade clínica e genética dificulta a obtenção de dados epidemiológicos sobre a 

Distrofia Muscular de Cinturas (LGMD), mas estima-se de 1 entre 9 a cada 100.000 

indivíduos10. Considerando informações internacionais, as LGMD autossômicas 

recessivas são as formas mais prevalentes, sendo a LGMD2A, uma calpainopatia, a forma 

mais comum na maioria das regiões avaliadas³. 

A correlação direta entre a expressão da proteína específica do tecido e os déficits 

cognitivos ainda é evasiva em certos distúrbios neuromusculares com ou sem 

anormalidade cerebral, como distrofias musculares congênitas, miopatias congênitas, 

entre outras4. Porém, inicialmente a FSHD foi considerada como tendo envolvimento 

extramuscular mínimo, entretanto estudos posteriores sugeriram que também houvesse 

envolvimento do Sistema Nervoso Central (SNC)5-7. 

Em revisão de literatura (Scielo e Pubmed), foram encontrados sete estudos 

relacionados a cognição e a FSHD e nove estudos relacionados a LGMD. Desses, apenas 

quatro estudos internacionais5,6,7,9 utilizaram baterias neuropsicológicas e outras formas 

objetivas de avaliação. Esses estudos indicaram alterações cognitivas e neurofisiológicas 

tanto em FSHD, quanto em LGMD2I. 

O impacto das alterações cognitivas em pacientes com LGMD e FSHD e sua 

comparação com os achados motores e genéticos não são muito estudados. Desta forma, 

o presente estudo tem como objetivo descrever o desempenho cognitivo de pacientes com 

diagnóstico de LGMD e FSHD. 
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 APRESENTAÇÃO DOS CASOS 

 

Este estudo trata-se de uma série de caso, transversal e descritivo. Foi aprovado 

pelo Comitê de Ética em Pesquisa do Hospital de Clínicas de Porto Alegre sob o número 

Nº 170552 (ANEXO A). Todos os pacientes incluídos na amostra assinaram o Termo de 

Consentimento Livre e Esclarecido.  

Foram incluídos nesse estudo os indivíduos com LGMD ou FSHD com diagnóstico 

molecular ou clínico que consentiram a participação do estudo. Foram excluídos os que 

apresentaram outras patologias neurológicas associadas. A coleta ocorreu no período de 

junho a novembro de 2017 no hospital de referência de Porto Alegre nos ambulatórios 

integrados de neurologia e genética das doenças neuromusculares dos serviços de 

Neurologia e de Genética Médica. 

Inicialmente foi aplicado a anamnese, seguido de uma busca em prontuário 

referente a história familiar, principais sintomas motores descritos para a FSHD/LGMD e 

exames clínicos e laboratoriais dos pacientes. No exame clínico os pacientes tiveram 

mensuração da força muscular segundo Medical Research Council (MRC)17.  Exame 

laboratorial de creatinoquinase (CK), utilizado para pacientes com suspeita de miopatias 

e análise molecular para alguns casos18.  

Após, os pacientes foram chamados previamente ao atendimento médico dos 

ambulatórios de neurogenética ou neuromuscular do hospital, onde foi realizado a bateria 

cognitiva com intuito de mensurar o desempenho cognitivo desses pacientes. A escolha 

da bateria teve como objetivo, verificar o desempenho das habilidades cognitivas em suas 

diferentes funções. Foi composta por quatro testes: Mini Exame do Estado Mental 

(MEEM), Montreal Cognitive Assessment (MOCA), Fluência verbal com restrição 

fonológica (FVF) e Fluência verbal com restrição semântica (FVS).  

Para o MEEM são considerados valores normais acima ou igual a 28 pontos para 

escolaridade acima de 8 anos; 26 para escolaridade entre 5 e 8 anos; 25 para escolaridade 

entre 1 e 4 anos; e 20 para analfabetos. O MEEM foi empregado para estimar o estado 

cognitivo geral dos pacientes. O teste é traduzido para o português-brasileiro e validado 

para a população brasileira11.  

Para o MOCA, a pontuação total é de 30 pontos, sendo considerado como função 

cognitiva normal os indivíduos que apresentarem pontuação igual ou superior a 26 pontos. 

O teste tem adequações para pacientes de baixa escolaridade (abaixo de 12 anos), 
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devendo ser acrescentando um ponto no escore final. É um instrumento de rastreio que 

visa verificar de maneira rápida as funções cognitivas, principalmente planejamento12.  

Para o FVF, é realizado soma de todas as palavras ditas nas três letras. Essa 

avaliação tem como objetivo mensurar a organização lexical e função executiva em termos 

de flexibilidade dos processos de pensamento verbal e capacidade de resposta à 

iniciação. A soma final do teste é afetado pela escolaridade (quanto maior a escolaridade, 

maior a média de palavras) e pela idade (quanto maior a idade, menor a média de 

palavras). O ponto de corte considerado para o teste foi o desvio padrão -1,0 da média 

esperada segundo a literatura13.   

Para o FVS é realizado pela soma de todas as palavras ditas na categoria de 

animais. O teste de categoria é utilizado para avaliar principalmente memória semântica. 

A soma final do teste é afetado pela escolaridade (quanto maior a escolaridade, maior a 

média de palavras). O ponto de corte considerado para o teste foi o desvio padrão -1,0 da 

média esperada segundo a literatura14. 

A caracterização dos pacientes e a história clínica foram baseadas nas 

informações relativas ao sexo, idade, tipo de doença e queixa de dificuldades cognitivas.  

A análise descritiva dos dados foi realizada de acordo com as características de 

cada variável (contínuos ou categóricos) em média/mediana e desvio padrão/intervalo 

interquartil ou frequências e percentual. Sendo utilizado o software Excel para organização 

e tabulação dos dados. 

 

RESULTADOS 

 

A amostra foi composta por oito pacientes, sendo quatro pacientes com FSHD e 

quatro pacientes com LGMD, a caracterização da amostra é descrita na Tabela 1. Os 

indivíduos incluídos apresentavam o histórico descritos nas tabelas 4 e 5. 

Os pacientes com FSHD tiveram uma média de idade 41,75±11,70, apresentaram 

escolaridade média em anos de 12±3,36, no MEEM tiveram pontuação média de 

29,25±0,5, no MOCA apresentaram uma média de 25,75±2,87, no FVF tiveram uma média 

de palavras de 39,25±11,40, no FVS com categoria animais tiveram média de palavras 

21,25±7,80. O desempenho cognitivo individual dos pacientes são descritos na tabela 2. 

Os pacientes com LGMD tiveram uma média de idade de 53,25±14,54, 

apresentaram escolaridade média em anos de 5,75±1,70, no MEEM tiveram pontuação 
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média de 27,5±1,0, no MOCA apresentaram uma média de 21,75±2,62, no FVF tiveram 

uma média de palavras de 32±7,39, no FVS com categoria animais tiveram média de 

palavras de 19±4,24. O desempenho cognitivo individual dos pacientes são descritos na 

tabela 3. 

 

DISCUSSÃO 

 

Embora na literatura tenham poucos estudos que apontam alterações cognitivas 

nos pacientes com LGMD, nessa amostra observou-se relevante o estudo do 

desempenho cognitivo, uma vez que todos os pacientes com diagnóstico de LGMD 

apresentaram alteração de funções executivas conforme evidenciado no MOCA, mas não 

observou-se déficits em fluência verbal. Em uma análise qualitativa dos resultados 

encontrados na avaliação, observa-se que as tarefas com maior prejuízo foram: 

planejamento visuoespacial, abstração e evocação tardia. Os resultados corroboram com 

o estudo descrito por Palmieri et al. (2011), onde pacientes com LGMD2I (gene FKRP) 

foram submetidos a uma extensa bateria de avaliação neuropsicológica, os pacientes 

mostraram um perfil cognitivo bastante específico com comprometimento leve em funções 

executivas e planejamento visuoespacial. Além disso, o estudo sugere que as habilidades 

visuoespaciais e construtivas, avaliadas nos pacientes com teste de cópia e Teste de 

Figura Complexa Rey, foram associadas principalmente à parietal posterior e 

funcionamento do lobo frontal. No total, esses achados sugerem um envolvimento dos 

lobos parietais frontal e posterior em LGMD2I. Porém não foram encontrados estudos 

correlacionando cognição e LGMD1, LGMD2A e LGMD2B. 

Embora existam estudos que indicam alteração restrita às funções motoras15, 

encontrou-se alterações cognitivas em LGMD2B como foi observado, os pacientes 5 e 8 

demostraram pontuações mais baixas que os demais no teste MOCA referente a função 

executiva, ambos apresentaram diagnóstico de disferlinopatia. Não foi encontrado relação 

entre escolaridade e tempo de diagnóstico uma vez que um dos pacientes estudados 

apresentou menos escolaridade e outro maior tempo de doença. Porém, ambos pacientes 

estavam alguns anos afastados de suas ocupações profissionais, condição a qual pode 

ter os levado a menor demanda cognitiva que os demais pacientes avaliados. 

Nos pacientes com FSHD observou-se em dois alteração em função executiva conforme 

evidenciado no MOCA (paciente 1 e paciente 3), observou-se déficit em fluência verbal 

evidenciado pelo teste de FVF (paciente 4) e no teste FVS (paciente 3). Os resultados 



12 
 

corroboram com os achados na literatura como descrito por Sistiaga et al. (2008) onde 

relatam discretas diferenças de nível de aprendizagem no perfil neuropsicológico. Um 

estudo de caso o qual mostrou alterações significativas em atenção complexa (taxa de 

processamento de informação, coordenação visuomotora e mudança de atenção)15. Da 

mesma forma que outro estudo, demonstrou uma redução no volume de matéria cinzenta 

em FSHD. Levantando a hipótese de que a perda de matéria cinzenta localizada no FSHD 

é consequência de um envolvimento seletivo de estruturas específicas do SNC16. 

 

 

CONCLUSÃO 

 

Pacientes com LGMD, apresentaram alterações no desempenho de funções 

executivas em sua totalidade, enquanto que os pacientes com FSHD as alterações 

comprometeram mais o desempenho cognitivo (funções executivas e fluência verbal), 

porém diferente do esperado, não em sua totalidade. 
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TABELAS 

 

Tabela 1. Caracterização da amostra segundo o sexo, a idade, escolaridade e queixa de 

memória 

Legenda: Número de indivíduos da amostra (n); Distrofia Muscular Facioescapuloumeral 

(FSHD); Distrofia Muscular de Cinturas (LGMD) 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Variáveis 
FSHD  
(n=4) 

Frequência 
Relativa  

(%) 

LGMD 
 (n=4) 

Frequência 
Relativa  

(%) 

Sexo 
Feminino 
Masculino 

 
2 
2 

 
50 
50 

 
2 
2 

 
50 
50 

Idade 
31-40 
41-50 
51-60 
61-70 

 
3 
0 
1 
0 

 
75 
0 
25 
0 

 
1 
0 
1 
2 

 
25 
0 
25 
50 

Escolaridade 
0-5 
6-10 
10-15 
16-20 

 
0 
1 
2 
1 

 
0 
25 
50 
25 

 
2 
2 
0 
0 

 
50 
50 
0 
0 

Queixa de 
memória 

Sim 
Não 

 
 
3 
1 

 
 

75 
25 

 
 
1 
3 

 
 

25 
75 
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Tabela 2. Idade, escolaridade e pontuações da bateria cognitiva de quatro pacientes com 

Distrofia Muscular Facioescapuloumeral 

Pacientes 1 2 3 4 

 

Idade (anos) 

 

 

59 

 

35 

 

39 

 

34 

Escolaridade (anos) 

 

8 13 16 12 

MEEM 

Valor Absoluto 

Alterado 

 

29 

Não 

 

30 

Não 

 

29 

Não 

 

29 

Não 

MOCA 

Valor Absoluto 

Alterado 

 

25 

Sim 

 

28 

Não 

 

22 

Sim 

 

28 

Não 

FVF 

Valor Absoluto 

(DP) 

Alterado  

 

44 

(0,45) 

Não 

 

38 

(-0,59) 

Não 

 

51 

(0,56) 

Não 

 

24 

(-1,54) 

Sim 

FVS 

Valor Absoluto 

 (DP) 

Alterado  

 

22 

(2,10) 

Não 

 

30 

(1,84) 

Não 

 

11 

(-1,03) 

Sim 

 

22 

(0,63) 

Não 

Legenda: Mini Exame de Estado Mental (MEEM); Montreal Cognitive Assessment 

(MOCA); Fluência Verbal Fonológica (FVF); Fluência Verbal Semântica (FVS); Desvio 

Padrão (DP) 
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Tabela 3. Idade, escolaridade e pontuações da bateria cognitiva de quatro pacientes com 

Distrofia Muscular de Cinturas 

Pacientes 5 6 7 8 

 

Idade (anos) 

 

 

54 

 

34 

 

50 

 

65 

Escolaridade (anos) 

 

4 6 5 8 

MEEM 

Valor Absoluto 

Alterado 

 

28 

Não 

 

26 

Não 

 

28 

Não 

 

29 

Não 

MOCA 

Valor Absoluto 

Alterado 

 

19 

Sim 

 

24 

Sim 

 

24 

Sim 

 

20 

Sim 

FVF 

Valor Absoluto 

(DP) 

Alterado  

 

25 

(0,02) 

Não 

 

41 

(0,20) 

Não 

 

35 

(0,29) 

Não 

 

27 

(0,15) 

Não 

FVS 

Valor Absoluto 

 (DP) 

Alterado  

 

14 

(0,54) 

Não 

 

22 

(2,10) 

Não 

 

23 

(2,36) 

Não 

 

17 

(0,78) 

Não 

Legenda: Mini Exame de Estado Mental (MEEM); Montreal Cognitive Assessment 

(MOCA); Fluência Verbal Fonológica (FVF); Fluência Verbal Semântica (FVS); Desvio 

Padrão (DP) 
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ANEXO A– PARECER DO CEP 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 


