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Resumo: As miopatias relacionadas ao gene Ryanodine Receptor 1 (RYR1) sado doengas
neuromusculares hereditarias caracterizadas por alteragdes na liberagdo de calcio intracelular,
comprometendo o acoplamento excitagdo—contragdo muscular. Essas alteragbes podem causar
fraqueza, fadiga precoce, intolerancia ao esforgo, redugdo da capacidade funcional, rabdomidlise
recorrente e susceptibilidade a hipertermia maligna. Nesse contexto, o exercicio fisico surge como
estratégia terapéutica complementar para manutengéo da funcionalidade e melhora da capacidade
fisica. Objetivo: Analisar os efeitos do exercicio fisico em individuos com miopatia relacionada ao
gene RYR1. Método: Neste estudo foi utilizada a estratégia de reviséo bibliografica do tipo indireta.
A busca foi realizada por meio da estratégia PICo de artigos publicados em portugués e inglés entre
os anos de 2000 e 2025, nas bases de dados Scientific Electronic Library Online (SciELO), PubMed,
Biblioteca Cochrane, Google Académico e periddicos internacionais de acesso aberto, englobando
a Linha de Pesquisa em Ciéncias do Esporte e Saude do Nucleo de Estudos e Pesquisa em
Educacdo Fisica. Resultados: A literatura analisada evidenciou que individuos com miopatias
relacionadas ao gene RYR1 apresentam redugao da capacidade funcional, fadiga precoce e menor
tolerancia ao esforgo. Os estudos também indicam que o exercicio fisico supervisionado,
individualizado e de baixa a moderada intensidade pode contribuir para a manutengao da forga
muscular, resisténcia funcional e qualidade de vida, desde que respeitados 0s riscos associados ao
esforco intenso. Consideragdes Finais: O exercicio fisico demonstrou ser uma estratégia
terapéutica complementar promissora para individuos com miopatia relacionada ao gene RYR1,
desde que realizado de forma segura, individualizada e supervisionada, respeitando as limitagdes
fisioldgicas e clinicas dessa populagéo.

Palavras chaves: Exercicio fisico. Miopatias. RYR1. Capacidade funcional. Atividade fisica.

Abstract: RYR1-related myopathies are hereditary neuromuscular disorders characterized by
alterations in intracellular calcium release, impairing the excitation—contraction coupling process in
skeletal muscle. These alterations may cause muscle weakness, early fatigue, exercise intolerance,
reduced functional capacity, recurrent rhabdomyolysis, and susceptibility to malignant hyperthermia.
In this context, physical exercise emerges as a complementary therapeutic strategy for maintaining
functionality and improving physical capacity. Objective: to analyze the effects of physical exercise
in individuals with RYR1-related myopathy. Method: This study used an indirect bibliographic review
strategy. The search was conducted using the PICo strategy, including articles published in
Portuguese and English between 2000 and 2025, retrieved from the databases Scientific Electronic
Library Online (SciELO), PubMed, Cochrane Library, Google Scholar, and international open-access
journals, encompassing the Research Line in Sports and Health Sciences of the Center for Studies
and Research in Physical Education. Results: The analyzed literature showed that individuals with
RYR1-related myopathies present reduced functional capacity, early fatigue, and lower exercise
tolerance. The studies also indicate that supervised, individualized, low- to moderate-intensity
physical exercise may contribute to the maintenance of muscle strength, functional endurance, and
quality of life, provided that the risks associated with intense physical effort are respected. Final
Considerations: physical exercise proved to be a promising complementary therapeutic strategy for
individuals with RYR1-related myopathy, provided that it is performed safely, individually, and under
professional supervision, respecting the physiological and clinical limitations of this population.
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1 INTRODUGAO

A pratica regular de exercicio fisico € amplamente reconhecida como uma
importante estratégia para promogéao da saude, prevengéo de doengas e manutengao
da capacidade funcional. Além de seus beneficios sobre os sistemas cardiovascular,
metabolico e musculoesquelético, o exercicio fisico também desempenha papel
relevante no manejo de doengas neuromusculares, contribuindo para melhora da
forca muscular, resisténcia, funcionalidade e qualidade de vida dos individuos
acometidos (Tarini et al., 2005).

Entre as doengas neuromusculares, destacam-se as miopatias congénitas,
um grupo heterogéneo de desordens hereditarias caracterizadas principalmente por
fraqueza muscular, hipotonia e alteragdes estruturais especificas nas fibras
musculares. Essas condigcbes podem manifestar-se desde o periodo neonatal até a
vida adulta, com diferentes graus de comprometimento funcional, impactando
diretamente a autonomia e a realizacao das atividades de vida diaria (Onnée; Malfatti,
2025).

Dentre os subtipos de miopatias congénitas, destacam-se aquelas
relacionadas a mutagdo no gene Ryanodine Receptor 1 (Receptor de Rianodina 1)
RYR1, responsavel por codificar o principal canal de liberagdo de calcio do reticulo
sarcoplasmatico no musculo esquelético (Lawal; Todd; Meilleur, 2018).

Esse canal exerce papel fundamental no processo de acoplamento excitagao—
contragao, permitindo a liberagdo de ions calcio (Ca?*) para o citoplasma e
possibilitando a interagcdo entre actina e miosina durante a contragdo muscular.
Alteragbes nesse gene comprometem esse mecanismo fisiologico, resultando em
fraqueza muscular, fadiga precoce, intolerancia ao esforgo e reducédo da capacidade
funcional (Lawal; Todd; Meilleur, 2018).

Além disso, algumas miopatias relacionadas ao RYR1 apresentam alteragdes
estruturais nas fibras musculares, como a Congenital Fiber Type Disproportion
(Dispropor¢cao Congénita de Tipos de Fibras), caracterizada pela predominéancia e
reducao do didmetro das fibras do tipo | em relagéo as fibras do tipo Il (Lawal; Todd;
Meilleur, 2018).

As fibras do tipo | possuem metabolismo predominantemente oxidativo e
maior resisténcia a fadiga, enquanto as fibras do tipo Il estdo mais associadas a
producdo de forca e poténcia. Essa despropor¢ao contribui diretamente para o
prejuizo funcional e para a menor tolerancia ao exercicio fisico observada nesses
individuos (Lawal; Todd; Meilleur, 2018).

Além das limitagbes funcionais, mutacées no gene RYR1 também estado
associadas a ocorréncia de rabdomidlise recorrente, intolerdncia ao calor e
susceptibilidade a hipertermia maligna, especialmente em situagdes de esforco fisico
intenso ou exposigdo a determinados agentes anestésicos (Voermans et al., 2016;
Rosenberg et al., 2023).

Esses achados sugerem a necessidade de cautela e individualizagao na
prescricdo de exercicio fisico para essa populacdo, considerando a resposta
fisiologica ao esforgo e o risco de exacerbagao dos sintomas (Voermans et al., 2016;
Rosenberg et al., 2023).

Nesse sentido, o exercicio fisico pode apresentar importante potencial
terapéutico no manejo das miopatias relacionadas ao RYR1, podendo contribuir para
a manutencao da forga muscular, melhora da resisténcia funcional, preservacao da
independéncia motora e qualidade de vida (Chin et al., 2025).



Estudos recentes demonstram que individuos com miopatias relacionadas ao
RYR1 apresentam redugao significativa da capacidade de exercicio, menor consumo
maximo de oxigénio (VO pico) e menor toleréncia ao esforgo quando comparados a
populacdo saudavel, reforcando a necessidade de estratégias de exercicio fisico
individualizadas e supervisionadas (Chin et al., 2025).

Entretanto, ainda sao limitadas as evidéncias cientificas que abordam
especificamente os efeitos do exercicio fisico em individuos com miopatia relacionada
a mutacdo no gene RYR1, especialmente no que se refere a seguranca, intensidade
adequada e adaptacdo fisiolégica ao treinamento. Nesse contexto, torna-se
fundamental compreender como o exercicio fisico pode atuar como estratégia
terapéutica complementar nessa populagao.

Diante das limitagbes funcionais e fisioldgicas observadas em individuos com
miopatias relacionadas ao gene RYR1, torna-se relevante compreender como o
exercicio fisico pode atuar como estratégia terapéutica complementar, considerando
tanto seus possiveis beneficios quanto os cuidados necessarios para sua prescrigao.
Nesse contexto, o presente estudo teve como objetivo analisar os efeitos do exercicio
fisico em individuos com miopatia relacionada ao gene RYR1, por meio de uma
revisao bibliografica da literatura cientifica.

2 METODOLOGIA
2.1 Linha e tipo de pesquisa

O presente estudo se enquadra na Linha de Pesquisa em Ciéncias do Esporte
e Saude. Preconiza que os objetos de estudos configurar-se-d0 em tematicas
relacionadas com o treinamento corporal e as suas diferentes possibilidades,
sobretudo, o esporte, a relagdo com a saude, o desenvolvimento do fitness e wellness,
as atividades relacionadas aos diferentes grupos pessoas com deficiéncia, assim
como, o desenvolvimento motor nas diversas faixas etarias e as influéncias
biopsicossociais sobre as pessoas que nao praticam exercicios (NEPEF, 2014).

O estudo foi realizado por meio de pesquisa indireta, com delineamento
bibliografico, tendo o objetivo de encontrar na literatura estudos que tratem dos efeitos
do exercicio fisico para individuos com miopatia relacionada ao gene RYR1.

De acordo com Zanella (2006), indireto € o0 método que se assegura em
artigos, livros e documentos de estudos de terceiros, sendo caracterizado pela
utilizagao exclusiva de fontes bibliograficas.

Sendo assim, a pesquisa bibliografica ndo é apenas uma mera reprodugao
do que ja foi dito ou escrito sobre determinado assunto, mas sim, o exame de um tema
com uma nova abordagem, chegando em outras conclusées. Demo (2000), salienta
que a ideia da pesquisa € levar o contato pessoal do aluno com as teorias, por meio
da leitura, levando a interpretagao propria.

2.2 Procedimentos, técnicas e instrumentos

Os critérios de inclusdo das produgdes bibliograficas foram: estudos
publicados entre os anos de 2000 e 2025, disponiveis nos idiomas portugués ou
inglés, que abordassem direta ou indiretamente exercicio fisico, atividade fisica,
capacidade funcional, reabilitagcdo, treinamento resistido, treinamento aerdbico ou
intervengdes terapéuticas em individuos com miopatias congénitas, especialmente



aquelas relacionadas ao gene RYR1. Foram incluidos artigos originais, estudos de
revisao, revisdes sistematicas, estudos clinicos, estudos de prevaléncia, relatos de
caso, séries de casos e ensaios clinicos que contribuissem para a compreenséo da
tematica proposta.

Foram excluidas as producdes duplicadas, estudos fora do periodo
delimitado, materiais indisponiveis na integra, publicacbes que nao apresentavam
relagdo com o objetivo do estudo e trabalhos que abordavam exclusivamente outras
doencgas neuromusculares sem associagao com miopatias congénitas, exercicio fisico
ou gene RYR1.

As buscas foram realizadas na biblioteca fisica do Campus Il da Pontificia
Universidade Catélica de Goias e nas seguintes bases de dados: PubMed, Scientific
Electronic Library Online (SciELO), Biblioteca Cochrane e Google Académico, além
de periédicos internacionais de acesso aberto, como Frontiers, Orphanet Journal of
Rare Diseases e Neurology. Também foi consultado, como fonte complementar online
especializada, o site SORRYR-1, por apresentar informagdes relacionadas ao gene
RYR1, as doengas associadas a esse gene, manifestagdes clinicas, complicagdes e
possibilidades de manejo.

Foram utilizadas nos ambientes virtuais as seguintes palavras-chave em
portugués e inglés: exercicio fisico, atividade fisica, miopatia relacionada ao gene
RYR1, miopatias congénitas, capacidade funcional, treinamento resistido, treinamento
aerobico, physical exercise, physical activity, RYR1-related myopathy, congenital
myopathies, functional capacity, resistance training e aerobic training.

Nessa etapa da pesquisa foi utilizada a estratégia PICo, com o objetivo de
organizar os termos de busca e ampliar a identificacdo de produgdes cientificas
relacionadas ao tema investigado (Quadro 1).

P = Paciente, | = Interesse Co = Contexto
Populacao
Pessoas Atividade Fisica Miopatia relacionada ao
Pacientes Exercicio Fisico gene RYR1
Individuals Physical Activity
Patients Physical Exercise RYR1-related myopathy




Figura 1 — Fluxograma do processo de selecao dos estudos
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2.3 Resultados

Apos a organizagao dos estudos foi realizada a analise para verificar quais
atendiam os critérios de inclusdo, ou seja, abordavam de forma direta ou indireta a
tematica sobre exercicios fisicos para pessoas com miopatia relacionada ao gene
RYR1. Inicialmente foram localizados 42 estudos relacionados a tematica pesquisada
nas bases de dados consultadas. Apds a leitura dos titulos e resumos, 26 estudos
foram selecionados para leitura completa. Ao final do processo de analise, 18
trabalhos atenderam aos critérios estabelecidos e foram incluidos na construcdo do
referencial tedrico e discussao do estudo.

Na elaboracdao do referencial tedrico e na pesquisa realizada nos moldes
metodoldgicos propostos, foram incluidas obras disponiveis em idioma portugués e
inglés, publicadas entre os anos de 2000 e 2025, que auxiliassem a responder a
questao norteadora do estudo.

3 REFERENCIAL TEORICO
3.1 Miopatias

As miopatias compreendem um conjunto heterogéneo de doencas que
comprometem o funcionamento da fibra muscular, podendo ser de origem genética
ou adquirida. Entre os principais sintomas destacam-se fraqueza muscular, fadiga
precoce, intolerancia ao esforgo e alteragées morfoldgicas identificadas por meio de
bidépsia muscular (Zanoteli; Reed, 2021).

Alteragdes no metabolismo energético, na organizagao estrutural das fibras
musculares e no processo de liberagdo de calcio durante o acoplamento excitagao—



contragao constituem caracteristicas frequentemente observadas nesses quadros
clinicos (Dowling et al., 2014).

3.2 Miopatias congénitas

As miopatias congénitas constituem um grupo heterogéneo de doencgas
neuromusculares hereditarias caracterizadas principalmente por fraqueza muscular
de inicio precoce, hipotonia e alteragdes estruturais especificas observadas na biépsia
muscular. Essas condigdes apresentam grande variabilidade clinica e genética,
podendo manifestar-se desde o periodo neonatal até a vida adulta, com diferentes
graus de comprometimento funcional (Onnée; Malfatti, 2025).

A classificacdo tradicional dessas miopatias baseia-se nos achados
histopatolégicos predominantes, incluindo Central Core Disease (CCD), Multi-
minicore Disease (MmD), Nemaline Myopathy, Centronuclear Myopathy e Congenital
Fiber Type Disproportion (CFTD), sendo muitas delas associadas a mutagdes no gene
RYR1. Com o avango do sequenciamento genético, novas formas clinicas e genéticas
vém sendo identificadas, ampliando a compreensao sobre a fisiopatologia e a
complexidade dessas doengas (Onnée; Malfatti, 2025).

Além das alteragdes estruturais, as miopatias congénitas frequentemente
envolvem disfuncbes no mecanismo de acoplamento excitacdo—contragao,
especialmente na regulagcdo da liberacdo de calcio intracelular. Nas miopatias
relacionadas ao gene RYR1, essa alteracdo compromete diretamente a contragao
muscular, favorecendo fraqueza, fadiga precoce e intolerancia ao exercicio fisico.
Entre os subtipos mais frequentemente associados ao RYR1 destacam-se a Central
Core Disease, a Multi-minicore Disease e a Miopatia com Desproporgao Congénita de
Fibras, reforcando a importancia desse gene na fisiopatologia muscular e na resposta
ao exercicio fisico (Zhang et al., 2024).

As manifestagdes clinicas das miopatias congénitas variam conforme o subtipo
e a gravidade da alteracdo genética, porém frequentemente incluem fraqueza
muscular proximal, hipotonia, atraso no desenvolvimento motor, fadiga precoce e
reducdo da capacidade funcional. Em muitos casos, esses individuos apresentam
dificuldade para realizar atividades da vida diaria, limitagcbes locomotoras e menor
tolerdncia ao esforgo fisico, o que compromete diretamente sua autonomia e
qualidade de vida. A progressao clinica pode ser estavel ou lentamente progressiva,
exigindo acompanhamento multiprofissional e estratégias terapéuticas voltadas para
manutencgao da funcionalidade e prevencao de complicagdes secundarias (Onnée;
Malfatti, 2025).

Nesse contexto, o exercicio fisico assume papel importante como estratégia
nao farmacolégica no manejo das miopatias congénitas, especialmente na
preservagcdo da forga muscular, resisténcia funcional e independéncia motora.
Entretanto, a prescricdo deve considerar as particularidades fisiolégicas de cada
subtipo, principalmente nos casos relacionados ao gene RYR1, em que ha
comprometimento da homeostase do calcio intracelular e maior risco de rabdomidlise
induzida pelo esforgo. Dessa forma, a individualizagdo da carga, o0 monitoramento da
fadiga e o controle da intensidade tornam-se fatores essenciais para a seguranga e
eficacia da intervencao (Zhang et al., 2024).

3.2.1 Miopatia com Desproporgcao Congénita de Fibras (CFTD)



A Miopatia com Despropor¢cdo Congénita de Fibras caracteriza-se pela
presenca de fibras do tipo | significativamente menores quando comparadas as fibras
do tipo Il, com diferenca superior ao critério histologico usual de 12% (Sewry et al.,
2002). Clinicamente, pode manifestar-se por fraqueza axial, atraso no
desenvolvimento motor e variagdes na gravidade do quadro, que oscilam desde
formas leves até apresentagdes mais comprometedoras da doencga.

3.3 O gene Ryanodine Receptor 1 (RYR1)

O gene Ryanodine Receptor 1 (RYR1) codifica o principal canal de liberagéo
de calcio do musculo esquelético, componente essencial do reticulo sarcoplasmatico.
Mutagbes nesse gene interferem na adequada liberagdo de calcio intracelular,
comprometendo o mecanismo de acoplamento excitagdo—contragao e resultando em
fraqueza muscular, fadiga acentuada e intolerancia ao exercicio (Bharucha-Goebel et
al., 2013).

O receptor de rianodina tipo 1 exerce papel fundamental na homeostase
intracelular de calcio e na regulagdo da contracdo muscular esquelética. Durante o
potencial de acgao, ocorre a ativacdo do complexo de acoplamento excitagao—
contragao, promovendo a liberagdo de Ca?" armazenado no reticulo sarcoplasmatico
para o citoplasma, desencadeando a interagcao entre os filamentos de actina e
miosina. Alteragcdes no gene RYR1 comprometem esse processo, reduzindo a
eficiéncia contratil e favorecendo manifestagcbdes clinicas como hipotonia, fraqueza
muscular e intolerancia ao exercicio fisico (Lawal; Todd; Meilleur, 2018).

Algumas apresentag¢des histopatoldgicas associadas ao RYR1 incluem a
Miopatia com Desproporcdo Congénita de Fibras (Congenital Fiber Type
Disproportion — CFTD), caracterizada pela predominédncia de fibras do tipo |
significativamente menores em relacédo as fibras do tipo Il, o que contribui para o
prejuizo funcional observado nesses individuos (Lawal; Todd; Meilleur, 2018).

A composicdo das fibras musculares também exerce influéncia direta na
manifestagéo clinica das miopatias relacionadas ao gene RYR1. As fibras do tipo |
apresentam contragao lenta, metabolismo predominantemente oxidativo e maior
resisténcia a fadiga, sendo mais recrutadas em atividades de longa duragao e baixa
intensidade. Ja as fibras do tipo Il possuem contracdo rapida, maior capacidade
glicolitica e maior producgao de forga e poténcia, porém apresentam menor resisténcia
ao esforgo prolongado (Lawal; Todd; Meilleur, 2018).

Na Miopatia com Desproporcdo Congénita de Fibras (CFTD), observa-se
frequentemente predominancia e redugao do didametro das fibras do tipo | em relacao
as fibras do tipo Il, o que contribui para a diminuicdo da forca muscular, menor
tolerancia ao exercicio fisico e prejuizo funcional progressivo (Lawal; Todd; Meilleur,
2018).

Além do prejuizo na liberagao de calcio, estudos recentes demonstram que a
reducdo funcional do receptor de rianodina tipo 1 também pode desencadear
alteragdes metabolicas importantes no musculo esquelético. A menor disponibilidade
de Ca?" intracelular compromete a funcdo mitocondrial, favorece o aumento do
estresse oxidativo e contribui para processos de atrofia muscular progressiva,
reduzindo ainda mais a capacidade de producao de forga e a tolerancia ao esforco
fisico. Essas alteracbes ampliam a compreensao da fisiopatologia das miopatias
relacionadas ao RYR1, demonstrando que a limitagao funcional ndo depende apenas
da contragdo muscular prejudicada, mas também de alteragbes estruturais e
energéticas no tecido muscular (Pelletier et al., 2020).



Além das limitagdes funcionais, mutacbes no RYR1 estdo associadas a
ocorréncia de rabdomidlise recorrente, intolerancia ao calor e hipertermia maligna
(Voermans et al.,, 2016; Rosenberg et al., 2023). Esses achados sugerem a
necessidade de cautela e individualizacdo na prescricao de exercicio fisico para essa
populagao.

3.4 Exercicio fisico e miopatias

A pratica de exercicio fisico em individuos com miopatias congénitas tem sido
considerada uma importante estratégia terapéutica complementar, especialmente na
manutencgao da forgca muscular, resisténcia funcional e independéncia nas atividades
de vida diaria. Diferentemente da concepg¢ao anterior de que o esforgo fisico poderia
agravar a fraqueza muscular, evidéncias mais recentes indicam que, quando realizado
de forma supervisionada e individualizada, o exercicio pode promover adaptacoes
positivas no sistema musculoesquelético e melhorar a funcionalidade desses
individuos (Tarini et al., 2005; Adaikina et al., 2020).

Individuos com miopatias relacionadas ao gene RYR1 apresentam reducgao
significativa da capacidade funcional e da tolerancia ao exercicio fisico quando
comparados a populacado saudavel. Fraqueza muscular proximal, fadiga precoce,
intolerancia ao esforco e menor resisténcia muscular sdo manifestacdes frequentes,
comprometendo diretamente a realizacao de tarefas cotidianas e a qualidade de vida.
Essas limitagbes estdo diretamente relacionadas a disfungcdo no mecanismo de
liberagao de calcio intracelular, essencial para a contragdo muscular eficiente (Lawal,
Todd; Meilleur, 2018; Chin et al., 2025).

Do ponto de vista fisiolégico, a limitagdo ao exercicio fisico nesses individuos
também esta associada a reducado do consumo maximo de oxigénio (VO, pico), menor
capacidade de trabalho e menor eficiéncia cardiovascular durante o esforgo. Estudos
recentes demonstram que individuos com miopatias relacionadas ao RYR1
apresentam valores significativamente reduzidos de VO, pico, além de menor
frequéncia cardiaca de pico e menor tolerancia ao exercicio fisico, evidenciando
comprometimento da capacidade aerdbia e da resposta ao esforgo fisico. Chin et al.
(2025), ao avaliarem adultos e criangas com RYR1-RM por meio do teste
cardiopulmonar de esforco e do teste de caminhada de seis minutos, observaram VO,
pico reduzido em comparacdo aos valores previstos, reforcando a presenca de
limitagdes tanto periféricas quanto centrais no desempenho fisico (Chin et al., 2025).

Além das limitagdes funcionais, altera¢gdes na homeostase intracelular do calcio
aumentam o risco de lesdo muscular induzida pelo exercicio fisico. A desregulacao
do Ca?" pode desencadear ativacao de proteases, disfungao mitocondrial e aumento
do estresse oxidativo, contribuindo para o agravamento da fadiga muscular e para o
risco de rabdomidlise, especialmente em atividades de alta intensidade ou longa
duracgdo. Adicionalmente, individuos com mutagdes no gene RYR1 podem apresentar
intolerancia ao calor e susceptibilidade a hipertermia maligna, o que reforga a
necessidade de cautela na prescricdo do exercicio fisico (Pelletier et al., 2020;
Ogasawara; Nishino, 2024).

Apesar dessas limitagdes, o exercicio fisico pode promover adaptacdes
positivas quando bem conduzido. O treinamento aerdbio de baixa a moderada
intensidade pode contribuir para melhora da capacidade oxidativa muscular, eficiéncia
mitocondrial e resisténcia a fadiga, enquanto o treinamento de for¢a, quando realizado
com cargas controladas e progressao gradual, pode auxiliar na manutengao da massa
muscular e da capacidade funcional. Essas adaptacdes sdo fundamentais para a
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preservacao da autonomia e da qualidade de vida dos individuos com miopatias
congénitas (Tarini et al., 2005; Adaikina et al., 2020).

Entretanto, a prescricao do exercicio fisico para essa populagdo deve ser
altamente individualizada, considerando o grau de comprometimento muscular, a
presencga de sintomas e a resposta fisiolégica ao esforgo. Estratégias como controle
rigoroso da intensidade, progressao gradual das cargas, monitoramento da fadiga e
periodos adequados de recuperagdo sao essenciais para garantir seguranga e
eficacia. A supervisdo profissional torna-se indispensavel, especialmente em
individuos com maior risco de complicagbes associadas ao esforgo fisico (Jung-Bluth
et al., 2009; Ogasawara; Nishino, 2024).

Embora o exercicio fisico apresente potencial terapéutico relevante, ainda nao
existem protocolos padronizados e definitivos para individuos com miopatias
relacionadas ao gene RYR1. A heterogeneidade clinica e genética dessas condigodes,
associada a escassez de estudos longitudinais e ao numero reduzido de pesquisas
especificas, dificulta a padronizagdo de condutas. Dessa forma, a literatura atual
recomenda abordagens individualizadas e refor¢a a necessidade de novas pesquisas
que investiguem os efeitos do exercicio fisico sobre a capacidade funcional,
adaptacdes fisiologicas e qualidade de vida nessa populacao (Raga et al., 2024; Chin
et al., 2025).

3.5 Capacidade funcional e qualidade de vida em individuos com RYR1

A redugdo da capacidade funcional representa uma das principais
consequéncias das miopatias relacionadas ao gene RYR1, impactando diretamente a
realizacdo de atividades da vida diaria, a independéncia funcional e a qualidade de
vida. Fraqueza muscular proximal, fadiga cronica e intolerancia ao exercicio séo
manifestacdes frequentes, podendo limitar a participacéo social e a autonomia desses
individuos. Nesse contexto, o exercicio fisico supervisionado surge como importante
ferramenta n&o farmacoldgica para minimizar essas limitagdes, promovendo melhora
funcional e manutencao da saude muscular ao longo da vida (Chin et al., 2025; Lawal,;
Todd; Meilleur, 2018).

3.6 Exercicio fisico e intervengoes terapéuticas na miopatia relacionadas ao
gene RYR1

O exercicio fisico, incluindo o treinamento resistido, € amplamente
reconhecido por sua eficacia na promocdo do aumento da forga muscular, da
hipertrofia e da melhora do desempenho funcional (Fleck; Kraemer, 2017). Em
individuos com doengas neuromusculares, intervengdes resistidas de intensidade leve
a moderada demonstram boa tolerabilidade e beneficios significativos, sobretudo
quando implementadas de forma progressiva e individualizada (Tarini et al., 2005).

Além do treinamento resistido, outras estratégias de exercicio fisico vém
sendo investigadas como forma de melhorar a funcionalidade de individuos com
miopatia relacionada ao gene RYR1 incluindo exercicios aerobios de baixa a
moderada intensidade, fisioterapia motora e estimulagdo elétrica funcional. Essas
intervengdes apresentam potencial para promover melhora da resisténcia muscular,
reducado da fadiga e aumento da autonomia funcional, desde que respeitadas as
limitagdes individuais e o risco de exacerbagao dos sintomas.

A literatura atual destaca que ainda nao existem protocolos padronizados e
definitivos para essa populagcao, o que reforca a necessidade de individualizagao da
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prescricdo e maior producéao cientifica na area (Ogasawara; Nishino, 2024; lodice et
al., 2019).

Estudos recentes indicam que individuos com miopatia relacionada ao gene
RYR1 (RYR1-RM) podem apresentar melhora da capacidade funcional e da tolerancia
ao esfor¢co mediante intervengdes adaptadas e cuidadosamente monitoradas (Chin et
al., 2025). Outras abordagens, como a estimulacdo elétrica funcional, também se
mostram promissoras como estratégia complementar ao treinamento resistido (lodice
et al., 2019).

4 CONSIDERAGOES FINAIS

As miopatias congénitas relacionadas ao gene Ryanodine Receptor 1 (RYR1)
configuram um importante grupo de doengas neuromusculares hereditarias,
caracterizadas principalmente por alteracbes no mecanismo de liberacdo de calcio
intracelular e comprometimento do processo de acoplamento excitagado—contragao.
Essa disfungéo fisioldgica repercute diretamente na contragdo muscular, favorecendo
manifestacbes como fraqueza muscular, fadiga precoce, intolerancia ao esforgo,
reducdo da capacidade funcional, rabdomidlise recorrente e susceptibilidade a
hipertermia maligna, impactando de forma significativa a autonomia funcional e a
qualidade de vida dos individuos acometidos.

A revisdo da literatura realizada evidencia que o exercicio fisico, quando
adequadamente prescrito, representa uma estratégia terapéutica complementar de
grande relevancia no manejo dessas condi¢cdes. Diferentemente da antiga concepgéao
de que o esforgo fisico poderia agravar o quadro clinico, estudos recentes
demonstram que intervengdes supervisionadas, individualizadas e baseadas em
critérios fisiologicos podem contribuir para a manutencao da forga muscular, melhora
da resisténcia funcional, preservacao da capacidade aerdbia e maior independéncia
nas atividades de vida diaria.

Observa-se que individuos com miopatias relacionadas ao RYR1 apresentam
reducao significativa do consumo maximo de oxigénio (VO pico), menor tolerancia ao
exercicio fisico e importante limitacdo funcional, o que reforga a necessidade de
programas de exercicio fisico cuidadosamente planejados. Nesse contexto, variaveis
como intensidade, volume, progressao gradual das cargas, monitoramento da fadiga
e tempo adequado de recuperagédo tornam-se determinantes para a seguranga e
eficacia da intervencéao, especialmente diante do risco aumentado de complicagdes
clinicas associadas ao esforco fisico excessivo.

Entretanto, a literatura ainda apresenta escassez de estudos especificos
sobre protocolos de exercicio fisico direcionados a essa populagao, principalmente no
que se refere a definicdo de parametros ideais de treinamento e as respostas
fisioldgicas em longo prazo. A heterogeneidade clinica das miopatias relacionadas ao
RYR1 e a raridade dessas condi¢cdes dificultam a padronizacdo de condutas,
evidenciando uma importante lacuna cientifica e a necessidade de novas
investigagdes que fortalegam a pratica baseada em evidéncias.

Dessa forma, conclui-se que o exercicio fisico ndo deve ser compreendido
como um fator limitante, mas como uma intervencdo terapéutica relevante e
necessaria, desde que conduzida com individualizacdo, critério clinico e respaldo
cientifico. Além disso, destaca-se a importancia da atuacdo do profissional de
Educacdo Fisica no planejamento e acompanhamento dessas intervengdes,
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contribuindo de maneira significativa para a reabilitacdo funcional, promogao da saude
e melhoria da qualidade de vida de individuos com miopatia relacionada a mutacao
no gene RYR1.
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ANEXO
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