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Reportamos el caso de un niiio de 8 aiios de edad, con un cuadro de déficit m-ot'or de2 afios de evolu.cmn..
Al exdmen se encontré una disminucién de la fuerza muscular a predominio de los miembros inferiores, marcha
parapética. Se planteo el diagnéstico de Distrofia Muscular Tipo Duchenne, el cual fue confirmado con los exdmenes

auxiliares practicados.

INTRODUCCION

La Distrofia Muscular se caracteriza por una degene-
racion heredada de diversos grupos musculares y comien-
za después de un periodo de desarrollo y funcion mus-
cular aparentemente normal. En algunas variedades co-
mienza con la adultez.

La distrofia muscular tipo Duchenne es heredada en
forma recesiva asociada al sexo y se presenta mayormen-
te en varones. Cuadro 1.

CUADRO N¢ 1
DISTROFIA MUSCULAR DUCHENNE

Se caracteriza por una degeneracidén heredada de diver-
sos grupos musculares que comienza después de un pe-
riédo de desarrollo y funcién muscular aparentemente
normal.
*  Es heredada ligada al cromosoma X.
Afecta mayormente a varones, sin embargo, se ha re-
portado casos en mujeres con igual o menor sintoma-
tologia.
El gen responsable esta ubicado en el brazo corto del
. cromosoma X.
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CUADRO N22
— Alteraciones Puede ocurrir hiper-
delavoz trofia de deltoides.
— Debilidad m. Afeccion m. Cardiaco
respiratorios
— Escoliosis Hipotemia, comienza
’ con cuadriceps, flexo-
res de caderay ex-
tensores dorsales.
— Hipertrofia de Reflejo Aquiliano
gemelos Ultimo en desapa-
recer
CUADRO N2 4
CLINICA

* ¥ ¥ ¥ ¥

Dificultad en la marcha y lentitud en la carrera.
Caidas frecuentes con dificultad para ponerse de pie.
Maniobra de GOWERS (Autoescalamiento)

Marcha basculante con balanceo de cadera.
Debilidad en miembros superiores, aparece tarde, li-
mitandose primero a la abduccién y luego a la flexion
de codo.

Hiperlordosis lumbar: desplazando el centro de gra-
vedad.

Pseudo hipertrofia gemelar.

Pérdida de reflejos motivos (menos Aquiles).
Debilidad respiratoria que lleva a insuficiencia res-
trictiva y graves infecciones.

Raramente compromete milsculos faciales.

Cambios en la voz.
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REPORTE DEL CASO

Paciente varén de 8 anos de edad, procedente del
distrito El Agustino — Lima, que consulta por fatigabili-
dad fécil y dificultad para subir escaleras.

Nacido de parto distosico por forceps. Presentd un
desarrollo psicomotor normal hasta los 7 afios de edad en
que aparecen los sintomas. No hay antecedentes familia-
res contributorios.

El exdmen clinico revel6 disminucién de tono y fuer-
za en miembros inferiores, reflejos orteotendinosos con-
servados, pseudo hipertrofia gemelar, hiperlordosis, mar-
cha paraparética, con balanceo de cadera, prueba de Go-
wers positiva, disastrica flacida. (Cuadro 2 — 3).

El estudio electromiogréfico muestra franco patrén
miopitico. La Dermatoglifia fue anormal.

El test muscular revelé disminucién de la fuerza en
grado pobre en todos los grupos musculares examinados.
Los valores de C.P.K. y D.H.L. se encontrar6n aumenta-
dos.

El paciente acude a nuestro servicio donde recibe te-
rapia fisica para mantenimiento, mejorar condiciones de
vida, prevencion de escoliosis, evitar inmovilizacion, ejer-
cicios respiratorios, uso de ortéticos ligeros para mejorar
la marcha, terapia de aprendizaje.

Se contempla la posibilidad de uso de Prednisona pa-
ra frenar cuadro inflamatorio.

DISCUSION

Las distrofias musculares comprenden el grupo de
enfermedades cuya patogenia se ignora.

Las caracteristicas hereditarias de cada una de ellas
son diferentes y se pueden resumir de la siguiente manera:
— Distrofia Muscular de Becker; ligada al cr.X.

— Distrofia muscular de Duchenne; ligada al cr.X.

= l?istroﬁa Muscular de las Cinturas; autosémica rece-
siva.

— Distrofia Fascioescapulo humeral; autosémica domi-
nante.

— Distrofia Muscular congénita; autosémica recesiva.

— Distrofia Muscular distal (juvenil o adulto); autosé-
mica recesiva.

La Distrofia muscular de Duchenne esta ligada al
brazo corto del cromosoma X. La enfermedad afecta
principalmente varones comportindose las mujeres como
portadoras sanas.

Hoy dia mediante modernas técnicas que estudian el
ADN, es posible aislar el gen responsable ubicado en el
brazo corto del cromosoma X en la regi6n P21 (Ménaco
y Col 1986) el producto anormal del mencionado gen ha
sido mencionado como una proteina de alto peso mole-
cular denominado DISTROFINA (HOFFMAN Y COL
1987) ligada a estructuras de la membrana.

Con los mencionados fragmentos, es posible también
el diagnostico prenatal en fetos con riesgo de enfer-
medad obteniendo material de vellosidades corionicas a
partir de la octava semana de gestacion (Enay 1984).

Sobre la Distrofia muscular de Duchenne, se ha dis-
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cutido mucho los factores que intervienen en su origen.

Una primera teoria sustentaba el origen vascular de
la enfermedad, lo que sugeria que el origen estaria cn re-
lacién con un déficit circulatorio. No obstante otros estu-
dios de flujo vascular muscular (Paulsen y Col 1974) no
sustentaron esta posibilidad.

Estudios electrofisiolégicos de cuantificacién de uni-
dades motoras llevaron a Mc Connor y Col 1971 a postu-
lar el origen neurdgeno de la enfermedad, pero esto no
ha podido ser confirmado.

En el momento actual, la teoria de la membrana pos-
tula un defecto estructural en el sarcolema o membrana
de la fibra muscular (Engel 1976, Markg y Engels 1975;
Carpenter y Karpati 1979).

Esta alteracion permitiria el ingreso al interior de la
célula muscular de cantidades excesivas de calcio, que en
su momento provocarian la actuacién de proteasas y
otros mecanismos inductores de dafo irrevesible en la
c€lula muscular (Sevay y Dubowitz 1984).

CLINICA

(Cuadro 4) La sintomatologia aparece generalmente
después que el nifio ha alcanzado un desarrollo motor
completo. Aparecen la fatigabilidad, cansancio en la
marcha y caidas frecuentes, dificultad para subir escale-
ras y ponerse de pie desde la posicion en cuclillas, lueg_o
la marcha se hace basculante y desarrolla hiperlordosis
lumbar para mantener la estabilidad. Se presenta la pscu-
do-hipertrofia de los gemelos y se pierden los reflejos
miotaticos, siendo el altimo en desaparecer el reflejo
aquiliano.

El progreso de la enfermedad es variable y por lo ge-
neral la marcha desaparece entre los 9 y 12 anos, lquo se
acentiia'la debilidad braquial y de los misculos respirato-
rios.

A pesar de que no existen evidencia de daﬁo.cere-
bral, los nifios presentan un C.I. disminuido con dificul-
tades en el aprendizaje.

EXAMENES AUXILIARES

La C.P.K. se encuentra elevada hasta un 100% su va-
lor normal, aiin en etapas pre-clinicas de la enfermcc}a(_i.

La Electromiografia muestra el trazado caracteristico
del patrén miopético con potenciales polifasicos breves y
abundantes que aparecen ante pequeiios esfuerzos vo-
luntarios. Durante el reposo se evidencian potenciales de
descarga y de alta frecuencia.

La biopsia muscular presenta las siguientes caracte-
risticas: Los fasciculos estan constituidos por fibras de
contornos redondeados con variaciones de didametro por
atrofia e hipertrofia, muchos con participacién anormal,
pequenos grupos de fibras en degeneracion y regenera-
cién, infiltrados por macréfagos y con signos de necrosis,
seglin el momento de evolucién del proceso, se observa
déficit de fibras musculares tipo IT B. ) )

El Electrocardiograma revela onda R de blpewoltaje
con derivaciones derechas y Q profundas a la izquierda.
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TRATAMIENTO

El tratamicnto deberi estar orientado a la prevencion
de dcformidades y contracturas con un adeccuado manejo
fisioterapéutico, de mancra de no agotar la fibra muscu-
lar, pcro de asegurarnos una independencia mas prolon-
gada, puede recurrirse a la cirugia de tendones para man-
tener la marcha por mas tiempo. Prevenir la escoliosis
ensefando al paciente posturas adecuadas. Dcbe evitarse
la inmovilizacién prolongada porque acentda el deterioro
muscular y la dificultad respiratoria.

El uso de ortéticos cortos muy livianos pueden pro-
longar la marcha.

La terapia ocupacional hard que las actividades de la
vida diaria del nifio permanezcan por més tiempo.

RESUMEN

Reportamos el caso de un paciente de 8 afos de edad
portador de Distrofia Muscular tipo Duchenne, en quién

se encontré un déficit en la marcha, pie equinovaro pseu-
do hipertrofia de gemelos, maniobra miopdticas y C.P.K.
clevada. Fue sometido a tratamiento fisioterapéutico con
la finalidad de dosificar el ejercicio muscular, terapia
ocupacional para mejorar destrezas €n actividades de la
vida diaria.

Uso de ortético tobillo—pie liviano para mejorar la
marcha.

En este momento contemplamos la necesidad del uso
de prednisona para mejorar el componente inflamatorio.
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