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REVISÃO SISTEMÁTICA 

RESUMO 
 
Desenvolver a epidemiologia de uma doença neurológica é essencial para compreender, 
prevenir, controlar e melhorar a saúde da população. Dessa maneira, a seguinte pesquisa tem 
por objetivo entender o neurônio motor e suas patologias. A célula nervosa localizada na medula 
e tronco cerebral, é crucial na integração nervosa e atividade muscular. Patologias, como a 
Esclerose Lateral Amiotrófica (ELA), afetam esse neurônio, causando degeneração e apoptose. 
Outras condições, como Atrofia Muscular Progressiva e Esclerose Lateral Primária, afetam 
especificamente um tipo de neurônio. Esse estudo, portanto, visa a revisão sistemática da 
epidemiologia da doença do neurônio motor a fim de desenvolver uma análise abrangente de 
estudos realizados sobre esse tema, e a complexidade da vigilância e monitoramento, 
identificação de fatores de risco, apoio ao paciente e familiares e a conscientização da patologia.  
 
Palavras-chave: Epidemiologia, Neurônio Motor, Prevalência. 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 



Epidemiologia da Doença do Neurônio Motor – Revisão Sistemática da Literatura 
Cruz, K. S.  et. al. 

Brazilian Journal of Implantology and Health Sciences 

Volume 5, Issue 3 (2023), Page 1660-1171. 

 

 

Epidemiology of Motor Neuron Disease – Systematic 
Literature Review  
 
 
ABSTRACT 
 
Developing the epidemiology of a neurological disease is essential for understanding, 
preventing, controlling, and improving population health. Thus, the aim of the following 
research is to understand the motor neuron and its pathologies. The nerve cell located in the 
spinal cord and brainstem is crucial in nervous integration and muscle activity. Pathologies 
such as Amyotrophic Lateral Sclerosis (ALS) affect this neuron, causing degeneration and 
apoptosis. Other conditions, such as Progressive Muscular Atrophy and Primary Lateral 
Sclerosis, specifically affect one type of neuron. This study, therefore, aims to conduct a 
systematic review of the epidemiology of motor neuron disease in order to develop a 
comprehensive analysis of studies conducted on this topic, as well as the complexity of 
surveillance and monitoring, identification of risk factors, support for patients and families, 
and awareness of the pathology. 
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INTRODUÇÃO 

O neurônio motor, localizado na região anterior da medula e tronco cerebral, 

desempenha um papel crucial na integração de impulsos do sistema nervoso central e 

na atividade muscular. Sua estrutura complexa, com corpo celular, axônio extenso e 

ramificações dendríticas, é essencial para suas funções. Patologias que afetam o 

neurônio motor causam padrões distintos de adoecimento, levando à apoptose 

neuronal e prejudicando a estrutura celular. Essas enfermidades apresentam 

variabilidade na localização anatômica, afetando regiões corporais e tipos celulares 

específicos, evidenciando diversas causas etiológicas. e iatrofarmacogênia. (CHIEIA, 

TAM, 2005; VAN ES, MA, 2024) 

A Doença do Neurônio Motor engloba condições degenerativas do sistema 

motor, afetando neurônios motores superiores, inferiores ou ambos. A Esclerose Lateral 

Amiotrófica (ELA) é a forma mais comum, envolvendo a degeneração de ambos os tipos 

de neurônios. A Atrofia Muscular Progressiva afeta exclusivamente neurônios motores 

inferiores, enquanto a Esclerose Lateral Primária atinge apenas neurônios motores 

superiores, sendo ambas raras. (CHIEIA, TAM, 2005; VAN ES, MA, 2024) 

Até recentemente, os únicos fatores de risco estabelecidos para ELA eram idade 

avançada e sexo masculino, além de histórico familiar de ELA. No entanto, pesquisas 

epidemiológicas anteriores concentraram-se a identificar fatores de risco suspeitos para 

ELA, incluindo parâmetros como estilo de vida, índice de massa corporal, nível 

educacional, exposições a tóxicos, infecções por vírus e comorbidades. Certa relação 

causal foi de fato sugerida entre alguns comportamentos modificadores de doença 

estudados, entretanto mais esforços são necessários para entender os mecanismos 

subjacentes que ligam razões e motivos para o desenvolvimento da doença do neurônio 

motor. (LONGINETTI, E, PRESA, P, 2019) 

Desenvolver a epidemiologia da doença do neurônio motor desempenha papel 

crítico contra a enfermidade, na medida que, fornece dados e informações que são 

essenciais para o diagnóstico, manejo, tratamento, prevenção e pesquisa relacionado 

ao distúrbio neurodegenerativo. 
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METODOLOGIA 

O presente estudo trata-se de uma revisão sistemática da literatura, conduzida 

em conformidade com as diretrizes do Preferred Reporting Items for Systematic Reviews 

and Meta-Analyses (PRISMA). Para a obtenção das informações, foram utilizados bancos 

de dados on-line, permitindo uma análise abrangente da literatura relevante, com base 

em critérios previamente estabelecidos de inclusão e exclusão. Adotando uma 

abordagem sistemática, a pesquisa caracteriza-se como qualitativa e bibliográfica, 

fundamentando-se na metodologia hipotético-dedutiva. A questão de pesquisa 

formada foi: ‘Qual a epidemiologia da doença do neurônio motor?’. 

A busca por artigos foi realizada nas bases de dados PubMed e Up to Date, 

utilizando como estratégia os termos abertos “Esclerose Lateral Amniotrófica”, 

“Prevelência” “Epidemiologia” e “Síndrome do Neurônio Motor”. O foco da pesquisa 

esteve em ensaios clínicos e revisões sistemáticas publicadas entre 2016 e 2024.  

A primeira etapa do estudo consistiu na coleta de artigos publicados entre 2016 

e 2024 sobre a Doença do Neurônio Motor. Na segunda etapa, foram extraídas 

informações e dados dos artigos selecionados para compreender a prevalência real da 

patologia. Em seguida, a terceira etapa envolveu a análise do desenho da pesquisa, do 

tamanho da amostra e dos resultados relatados. Por fim, a quarta etapa concentrou-se 

na descrição dos achados obtidos a partir da comparação dos dados, com o objetivo de 

elaborar um relatório de pesquisa. 

 

 

RESULTADOS E DISCUSSÃO 

Os sintomas iniciais da ELA são inespecíficos e podem imitar sintomas de outras 

doenças neuromusculares. O diagnóstico incorreto, comum no estágio inicial, pode, 

portanto, atrasar o diagnóstico da ELA. Além disso, dada a falta de biomarcadores 

diagnósticos válidos, o diagnóstico da ELA é feito clinicamente e requer evidências de 

uma disseminação progressiva dos sintomas, o que leva tempo para ser 

demonstrado.  (CAMACHO-SOTO, A, et al., 2022; GRASSANO, M, et al, 2024)   

Há variação nas estimativas de incidência e prevalência relatadas de ELA em todo 
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o mundo. Embora os registros sejam uma ferramenta importante e poderosa para 

quantificar a carga da doença, tais recursos não estão disponíveis em todos os lugares. 

Isso resulta em lacunas nos relatórios da epidemiologia global da ELA. (GRASSANO, M, 

et al, 2024; WOLFSON, C, et al., 2023) 

A incidência e a mortalidade da ELA têm aumentado lentamente ao longo das 

décadas. Esse crescimento pode estar parcialmente ou totalmente relacionado ao 

aumento da expectativa de vida. As taxas de sobrevivência são semelhantes entre 

homens e mulheres; no entanto, as mulheres podem apresentar um declínio funcional 

geral mais acelerado, enquanto os homens tendem a sofrer uma perda de peso e um 

declínio respiratório mais rápidos, dependendo da região do corpo onde a doença se 

manifesta inicialmente. (XU, X, et al, 2021; WOLFSON, C, et al., 2023) 

Nos Estados Unidos, as taxas de ELA são mais elevadas entre indivíduos brancos 

em relação a outros grupos raciais e étnicos. De maneira semelhante, uma revisão 

sistemática de dados epidemiológicos globais indicou que a incidência de ELA pode ser 

superior entre indivíduos brancos em comparação com outras populações. Contudo, a 

variação metodológica entre os estudos dificultou a obtenção de conclusões definitivas. 

(WOLFSON, C, et al., 2023; ROBERTS, A L, et al., 2016; QADRI, S, et al., 2019) 

A idade média ou mediana no diagnóstico de ELA foi relatada como entre 54 e 

69 anos em estudos recentes. A idade média no diagnóstico foi relatada como sendo 

oito anos maior entre pacientes com comprometimento cognitivo em comparação com 

pacientes sem comprometimento cognitivo.  (LONGINETTI, E, PRESA, P, 2019; 

BHATTACHARYA, R, et al., 2019) 

A ELA familiar representa cerca de 5 a 10% dos casos, sendo os genes C9ORF72 

e SOD1 os mais comuns, responsáveis por quase 50% desses casos. Desde a descoberta 

das mutações no SOD1, esforços têm sido feitos para entender a base genética da 

doença, visando melhorar o diagnóstico, orientar tratamentos personalizados e 

esclarecer os mecanismos da degeneração dos neurônios motores. Na ELA esporádica, 

o risco de recorrência não é significativamente maior que o da população geral quando 

há apenas um caso na família, mas aumenta com múltiplos familiares afetados, podendo 

chegar a 50%. No entanto, sem um teste genético positivo, a estimativa precisa do risco 

não é possível. Além disso, o histórico familiar pode ser falsamente negativo devido a 
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fatores como diagnóstico não reconhecido, óbito precoce, questões de paternidade ou 

penetrância reduzida da doença. (BYRNE, S, et al., 2011; AL-CHALABI, A, et al., 2013; 

BROWN, CA, et al., 2021) 

Assim como a ELA, a Esclerose Lateral Primária é predominante do neurônio 

motor superior. Possui uma taxa de progressão significativamente mais lenta em 

comparação com as formas clássicas de ELA, com a sobrevivência frequentemente se 

estendendo para uma segunda década a partir do início dos sintomas.  A idade média 

no início dos sintomas é de cerca de 50 anos, o que é pelo menos uma década antes da 

ELA não familiar. Uma predominância masculina foi consistentemente observada na 

Esclerose Lateral Primária (4:1). (TURNER, MR, et al., 2020) 

A incidência de atrofia muscular espinhal varia de 5 a 13 por 100.000 nascidos 

vivos, e a frequência de portadores de mutações SMN1 causadoras de doenças varia de 

1:100 a 1:45. é a causa monogênica mais comum de mortalidade infantil. (DARRAS, BT, 

2015) 

Quanto à Atrofia Muscular Espinhal Distal, esta é transmitida por genes 

autossômicos dominantes ou recessivos. A progressão da doença é lenta, permitindo 

que a maioria dos pacientes sobreviva até a 7ª e 8ª décadas, exceto na forma recessiva. 

(DARRAS, BT, 2015) 

Já a atrofia muscular espinobulbar (doença de Kennedy) é uma doença ligada ao 

cromossomo X caracterizada com início entre 20 e 60 anos de idade, com fraqueza e 

atrofia lentamente progressivas que afetam os músculos faciais, bulbares e dos 

membros, que podem ser predominantemente assimétricos, simétricos, proximais ou 

distais. (FINSTERER, J, 2010) 

É importante ressaltar que a doença do neurônio motor é complexa e sua 

etiologia (causa) não é completamente compreendida. Diante disso, a pesquisa sobre a 

epidemiologia permite evoluir e a beneficiar estudos futuros. Atualmente, estudiosos e 

cientistas investigam fatores genéticos, ambientais, sociais e outros que possam 

contribuir para o desenvolvimento da doença. Portanto, espera-se ajudar a melhorar a 

compreensão e o tratamento da Esclerose Lateral Amiotrófica (ELA), Atrofia Muscular 

Progressiva e a Esclerose Lateral Primária. (GRASSANO, M, et al, 2024; WOLFSON, C, et 

al., 2023) 
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CONSIDERAÇÕES FINAIS 

Pesquisas epidemiológicos podem ajudar a descrever a carga da doença e 

examinar seus potenciais fatores de risco, fornecendo, assim, base de evidências para 

futuros estudos e pesquisas. Com esta revisão, obteve-se a condensação dos estudos 

epidemiológicos publicados durante os últimos 8 anos, que estudaram a incidência, 

fatores de risco, influência familiar e diferença entre sexos para  a doença do neurônio 

motor.  

Estudos populacionais de grande atributo ou registros de doenças em 

populações fora da Europa são notadamente essenciais para obter estimativas mais 

precisas sobre a carga da ELA e compreender melhor os fatores de risco associados à 

doença globalmente. Dado o aumento no número de pacientes diagnosticados com ELA 

e a crescente conscientização social sobre a condição, é fundamental direcionar mais 

recursos para a pesquisa sobre a doença. Esforços colaborativos internacionais, tanto 

na pesquisa quanto no tratamento da ELA, provavelmente otimizarão a eficácia dos 

estudos e a qualidade do atendimento prestado aos pacientes. 

Há um progresso significativo na definição do panorama genético e da 

neurobiologia molecular da ELA e das doenças neurodegenerativas motoras 

relacionadas. Não há dúvida de que o ritmo das próximas descobertas continuará a 

acelerar, avançando em diversas frentes em direção a terapias eficazes. Para alcançar 

esses objetivos, programas de pesquisa já em andamento, assim como outros que estão 

sendo estabelecidos, estarão preparados para coletar e sequenciar o genoma completo 

de pacientes e portadores. 

Portanto, a epidemiologia da doença do neurônio motor permitirá estabelecer 

sistemas de vigilância que rastreiam a ocorrência do distúrbio neuro degenerativo ao 

longo do tempo. Isso ajudará a detectar tendências doença e sejam eles genéticos, 

ambientais ou comportamentais. Essas informações poderão orientar futuras medidas 

de prevenção e tratamento. 
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